
平成 21年度 第 1回 特定疾患対策懇談会

議事次第

平成 21年 9月 17日
中央合同庁舎第 7号館
9階 共 用 会 議 室 1

議  事

1 特定疾患治療研究事業における対象疾患について

2 その他
・ プリオン病、原発性肺高血圧症、特発性慢性肺血栓塞栓症 (肺高血圧型 )

の認定基準等について

・ 難治性疾患克服研究事業について

資 料
1  認定基準及び臨床調査個人票 (案 )
1二 2 重症者基準及び軽快者基準 (案 )
2  認定基準及び臨床調査個人票の変更 (案 )
3  難治性疾患克服研究事業について

参 考
1 経済危機対策 (平成 21年 4月 10日 )
2 リンパ脈管筋腫症 (LAM)に関する意見
(東京大学呼吸器内科 長瀬隆英委員提出資料 )
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資 料 1

認定基準及び臨床調査個人票 (案 )

1間脳下垂体機能障害
I PRL分泌異常症
Ⅱ ゴナドトロピン分泌異常症

Ⅲ ADH分泌異常症
Ⅳ 下垂体性丁SH分泌異常症
Vクッシング病
Ⅵ 先端巨大症

Ⅶ 下垂体機能低下症

2家族性高コレステロニル血症 (ホモ接合体)

3脊髄性筋萎縮症

4球脊髄性筋萎縮症

5慢性炎症性脱随性多発神経炎

6肥大型心筋症

7拘束型心筋症

8ミトコンドリア病

9リンパ脈管筋腫症 (LAM)

10重症多形滲出性紅斑(急性期 )

11黄色靭帯骨化症

Pl

P2

P7

P12

P18

P23

P29

P35

P42

P47

P53

P59

P64

P71

P77

P82

P91

P94



間脳下垂体機能障害

疾患概念

間月肖下垂体機能障害とは、間脳下垂体に生じた腫瘍、炎症、又は血管障害等の原因に

より、下垂体ホルモンの分泌異常を来し、様々な臨床症状を来す病態のことである。

よつて、異所性ホルモン産生腫瘍、間脳下垂体機能障害の無い患者に対して手術や医

薬品の使用等により間脳下垂体機能障害を来した場合には、ここで言う間脳下垂体機能

障害には含まれない。

I.PRL分 泌異常症

Ⅱ.ゴナ ドトロピン分泌異常症

Ⅲ ADH分 泌異常症

Ⅳ.下 垂体性TSH分 泌異常症

v クッシング病

Ⅵ 先端巨大症

Ⅶ.下垂体機能低下症
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I.プロラクチン分泌異常

A.プ ロラクチン分泌過剰症

1.主要項目

(1)主症候

① 女性 :月 経不順・無月経、不妊、平L汁分泌、頭痛、視力視野障害
② 男性 :性欲低下、陰萎、頭痛、視力視野障害、女性化乳房、乳汁分泌
(2)検査所見
血中PRL基礎値の上昇 :複数回、安静時に採血し免疫学的沢1定法で測定して、
いずれも20ng/ml以上を確認する。

2.鑑別診断

薬物服用によるプロラクチン分泌過剰、原発性甲状腺機能低下症、異所性プロラ

クチン産生腫瘍、慢性腎不全、胸壁疾患

3.診断基準
確実例 :(1)の 1項目を満たし、かつ (2)を満たすもの。

B.プロラクチン分泌低下症

プロラクチン分泌低下症については、下垂体前葉機能低下症の認定基準を用いること

とする。
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ふ りが な

1生男リ
1.男

2.女

生年

月 日 よ語 i李  年 月 占
午
(満  調

氏 名

住 所

丁

TEL ( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診年

月日 ::写霞   年  1  日
保険

種別

1政 2_組 3_共
4.国 5介 6_高

身体障害者

手 1長
1あ り (等級  級) 2.な し 介護認定 l.要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3な し

生活状況
社会活動 (1.就労 2就学 3.家事労働 4_在宅療養
日常生活 (1.正常 2.やや不自由であるが独力で可能

5.入院 6入所 7その他 (   ))
3制限があり部分介助 4_全面介助)

受療動向

(Ji―近 6か月 )
1_主に入院 2.入院と通院半  々3主に通院 (  /月 ) 4往診あり 5_入通院なし 6その他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 1 あ り 2 な し 3.不明
血族内発症 : 1 あり  2 なし  3_不 明  ありの場合 (続柄 )

発症 と経過

(具体的に記入 )

【WISH入力不要】

診断病名 ロ プロラクチンeRD分泌過剰症

主症状
□

□
月経不順

性欲低下

□

□
無月経

陰姜
Ｂ
□
不妊 □ 乳汁分泌
その他 (

□ 頭痛 □ 視力障害
)

検査所見

1 血清PRL値  (2回 以上の測定が必、要です )
1)

2)

3)

ng/ml (洪嚇せ日 :      有二     月    日)
ng/ml (み11定 日 :      年     月    日)
ng/ml (沢嚇亡日 :      年二     月     日)

yLt準値 (    ～    ng/ml)
2 画像検査
MRIま たは CTで視床下部下垂体病変
下垂体腺腫 □  あり :□ 鞍内   □ 鞍上進展   □ 海綿静lllk/11浸潤

1重瘍容積 (H:   )IIlm x (W:   )mm × (D:   )mm
□ なし (下垂体の高さ _    m口 )

視床下部病変□  あり (具体的な病変 :                  )日  なし

病因

□
□
□

PRL産生下垂体Л泉腫

他の下垂体病変     (疾 患名
下垂体茎・視床下部病変 (疾患名

)

)

鑑別診断

薬物服用によるPRL分泌過乗」

原発性甲状腺機能低下症

異所性 PRL産生腫瘍

1曼性腎不全

胸壁疾患

一
一　

一
一　

一
一　

〓

除外できる

除外できる

除外できる

除外できる

除外できる

□
□
□
□
□

除外できない

除外できない

除外できない

除外できない

除外できない

他の下垂体

ホルモン分沈

LH・ FSH系

TSH系

ACTH系

GH系
バ ゾプ レシン系

l

1

1

1

1

正常

正常

正常

正常

正常

2

2

2

2

2

低下

低下

低下

低下

低下

3

3

3

3

3

克進

克進

克進

克進

克進

治療

治療内容

1)経 i凸 :

2)現在の薬物治療             □ あり  □ なし
種類と量 :ロブロモクリプチン ロ カベルゴリン ロ テルグリド (投与量   )
3)その他の治療 :

治療効果

1 あり     2 なし  3 不明
治療後 (薬物療法では治療中)血中 PRL値      _____ng/ml

基準値 (    ～    ng/ml)
2.不明 (これから治療する患者を考慮し)

(新規 )プロラクチン分泌異常症 臨床調査個人票
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その他

あり (入院期間

あり (

あり (

)

)

)

)

１

２

３

４

・

入院の有無

日常生活の制限

臓器合併症の有無

骨粗 しょう症 (

なし

なし

なし

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地
`                    電話番号       (    )

医師の氏名

団          記載年月甲 :平成   年   月   日
(軽快者の症状が悪化した場合のみ記i肢 )

症状が悪化 したことを医師が確認した年月 日          平成   年   月   日

特定疾患登録者証交付年月 日                平成   年   月   日
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プロラクチン分泌異常症 臨床調査個人票 (更新) '
ふ りが な

性別
1.男

2.女

生年

月 日 ケ路i李  年 月 日1満 勅名氏

住  所

一丁

( )TEL

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月

平 成   年   月
日

時頃

初診年月日
::軍霞    年   

月  日 保険

種別

l政 2組 3.共
4.国 5.介 6高

身体障害者

手   帳
lあ り (等級   級) 2_な し 介護認定 1.要介護 (要介護度 ) 2要 支援  3な し

生活状況
社会活動

日常生活

5入院 6_入所 7_そ の他 (   ))
3制限があり部分介助 4全面介助)

1就労 2.就学 3家事労働 4在宅療養
1正常 2やや不自由であるが独力で可能

受療動向

(最近 6か月 )
1.主に入院 2入院と通院半  々3_主に通院 (  /月 ) 4往 診あり 5入 通院なし 6そ の他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 1 あ り 2 なし 3 不明
血L族内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

治療と経過

(具体的に記入 )

〔WISH入力不要】

診断病名 ロ  プロラクチン (PRL)分泌i邑乗」症

主症状
□  月経不順  □  無月経  □  不妊  □  乳汁分泌  □  頭痛  □  視力障害

E]性 欲低下  □  陰委    □  その他 (     )

4貪査所見

1 血清PRL値  (2回 以上の測定が必要です )
1)             ng/ml (測 定 日 :    年    月   日)
2) ngスnl (測定 日 :    年    月   日)
3)            ng/ml (洲 J定日 :    年    月   日)
基4E値 (    ～    ng/ml)
2 画像検査
MRIま たは CTで視床下部下垂体Jin変

下垂体llllllTl □  あり :□ 鞍内   □ 鞍上進展   □ 7毎綿静lJR洞浸潤
月重楊
"容

積 (H:      )mm  ×  (w:     )"lm  ×   (D:      )mm

□ なし (下垂体の高さ _    m浦
視床下部病変口  あり (具体的な病変 :                   )日  なし

病 因

PRL産生 下垂体 |1泉腫

他の下垂体病変     (疾 患名
下垂体茎・視床下部病変 (疾患名

)

)

□

□

□

鑑別診断

薬物服用によるPRL分泌i過剰

原発性甲状lll機能低下症

異所性PRL産生1重瘍

1曼 'r■腎不全

胸壁疾患

□
□
□
□
□

1余外できる

除外できる

除外できる

除外できる

除外できる

一一　
一一　
一一　
〓

除外できない

除外できない

除外できない

除外できない

除外できない

他の下垂体

ホルモン分

泌

LH・ FSH系

TSH,姿

ACTH系

GH系
バゾプ レシン系

1 正常  2 低下  3 克進
1 正常  2.低 下  3、 克進
1 正常  2 低下  3_克 進
1 正常  2.低 下  3 克進
1 正常  2 低下  3 克進

治療

治療内容

1)経過 :

2)現在の薬物治療            □ あり  □ なし
秘頂と量:ロブロモクリプチン ロカベルゴリン ロテルグリド (投与・_t  )
3)その他の治療 :

治療効果

1 あり     2 なし  3 不明
治療後 (薬 4勿療法では治療中)血中 PRL値      _____ ng/ml

基準値 (    ～    ng/ml)
2 不明 (これから治療する患者を考慮し)
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その他

入院の有無

日常生活の制限

臓器合併症の有無

骨粗 しょう症 (

なし

なし

なし

あ

あ

あ

(入院期間

(

(

)

)

)
2

3
)

4

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号      (    )

記載年月日 :平成   年   月   日同
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Ⅱ.ゴナ ドトロピン分泌異常

A.ゴナ ドトロピン分泌過乗1症

1.主要項 目

(1)主症候

① 女性 :月 経異常

② 男性 :女性化乳房

(2)検 査所見
① 腫瘍によつて産生 されるゴナ ドトロピン (LH、 FSH、 hCG)またはLHRHに よつ

て生 じるゴナ ドトロピン分泌が健常者の年齢・性別基準値に比して高値を示す。

② 画像診断 (MRIまたはCT)で視床下部や下垂体に腫瘍性病変を認める。

なお、必要に応じて、以下の検査を行つた場合

③ 摘出した下垂体月重瘍組織の免疫組織化学的検索によリゴナ ドトロピン分泌を

認める。

2.診断基準

確実例 :1(1)の いずれかを満たし、かつ 1(2)① から③すべての項目を満た
すもの。

B.ゴナ ドトロピン分泌低下症

ゴナ ドトロピン分泌低下症については、下垂体前葉機能低下症の認定基準を用いるこ

ととする。
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ふ りが な

1生別
l.男

2女
生年

月日 Itt i李  年 月 日生
鮎  勅

氏 名

住  所

T

TEL ( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月

平 成   年   月
日

時頃

初診年月 日
::軍霞    

年   月  日
保険

種男|」
1_政 2組 3共
4.国 5介 6高

身体障害者

手  帳 1.あ り (等級  級) 2.な し 介護認定 l要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3_な し

生活状況
社会活動 (1就労 2就学 3家事労働 4.在宅療養
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6.入所 7_その他 (   ))
311限があり部分介助 4_全面介助)

受療動向

(最近 6か月 )
1.主に入院 2.入院と通院半  々3.主に通院 (  /月 ) 4_往診あり 5_入通院なし 6その他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 1 あ り 2 なし 3 不明
血族内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

発症 と経過

(具体的に記入 )

主症候

(認められるものにチェック)

□ 月経異常 (無月経、i邑少月経、希発月経など、女性のみ)
□ 女性化孝L房 (男性のみ)
□ 意欲低下、インポテンツ、不妊
□ 陰毛・腋毛の脱落
□ 性器萎縮
□ 手L房萎縮
□ 二次性徴の欠如あるいは進行停止
□ その他の症状 (

検査所見

1)血中 LH

沢1定値

(         ―           )mIU/ml

基4E値

(         ^―            )mIU/ml

供]定 日 :

年   月   日

2)血中 FSH

測定値

(         ―           )mIU/ml

基ζξ値

(         ―           )mIU/ml

定 日

年 月 日

3)血中 hCG

則定値

(         ―           )mIU/ml

基準値

(     ～    ‐ )mIU/ml

11定日 :

年   月   日

4)血中テス トステロン (男性)

血中エストラジオール (女性 )

段
節 ～ )ガ耐
「節 ～ )ガ耐

11定 日 :

年 月 日

5)ゴナ ドトロピン負荷試験により性ホルモン増加反応
コあり     □なし

6)性器に器質的な異常の有無
コあり     □なし

7)画像診断における視床下部や下垂体に腫瘍性病変
コあり     □なし

鑑別診断 薬物性のゴナ ドトロピン分泌異常症 □鑑別できる         □鑑別1できない

ゴナ ドトロピン分泌異常症 臨床調査個人票 (新規 )
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治療内容

1)経過

2)薬物治療 (最近 1年間)

種類 と量

3)そ の他の治療 (最近 1年間 )

・内容

4)入院の有無 □あり (入院期間 ) □なし

5)日 常生活の制限 □あり ( ) □なし

6)臓器合併症の有無 □あり  □なし

医療機関名

医療機関所在地

玉師の氏名

電話番号 )

記載年月日 :平成
□

年

(1堡快者の症状が悪化した場合のみ記11)

症状が悪化 したことを医師が確認 した年月日 平成

平成

年 月 日

特定疾患登録証交付年月日 年 月 日
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ふ りが な

性男」
1男
2.女

生年

月日 ま語 i李  年 月 日生
揃  励

氏 名

住   所

一Ｔ

TEL ( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平 成   年   月
日

時頃

初診年月 日
::霊霞   年  月  早

保険

種別

1_政 2.組  3.共
4_国 5介 6.高

身体障害者

手 帳
1あ り (等級  級) 2な し 介護認定 l要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3な し

生活状況
社会活動 (1就労 2.就学 3.家事労働 4在宅療養
日常生活 (1_正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6.入所 7そ の他 (｀   ))
3制限があり部分介助 4全面介助)

受療動向

(最近 6か月)
l.主に入院 2入院と通院半  々3_主に通院 (  /月 ) 4往診あり 5_入通院なし 6.その他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 1 あり 2 なし  3 不明
血族内発症 : 1_あ り  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

治療と経過

(具体的に記入 )

主症候

(認められるものにチ三ック)

□ 月経異常 (無月経、過少月経、希発月経など、女性のみ)
□ 女性化乳房 (男性のみ )
□ 意欲低下、インポテンツ、不妊
□ 陰毛・腋毛の脱落
□ 性器萎縮
□ 予L房萎縮
□ 二次性徴の欠如あるいは進行停止
□ その他の症状 (

検査所見

1)血中 LH

則定値

(     ～      )mIU/ml
基準値

(          ―            ) mIU/ml

則定日 :

年   月   日

2)血中 FSH

11定値

(     ～       )mIU/ml
基準値   `
(      ～       )mIU/ml

則定日 :

年   月   日

3)flLtt hCG 写I I‖■月日
4)血中テス トステロン (男性)

血中エス トラジオール (女性)

直

　

　

直

定
　
　
準

測

＜

基

＜ I I』 l零
:月 日

5)ゴナ ドトロピン負荷試験により性ホルモン増カロ反応
コあり □なし

6)性器に器質的な異常の有無
コあり □なし

7)画像診断における視床下部や下垂体に1重瘍性病変
コあり □なし

鑑別診断 薬物性のゴナ ドトロピン分泌異常症 □鑑別できる         □鑑別できない

ゴナドトロピン分泌異常症 臨床調査個人票 (更新 )
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治療内容

2)薬物治療 (最近 1年間)

3)そ の他の治療 (最近 1年間)

4)入院の有無 □あり (入院期間

5)日 常生活の制限

6)臓器合併症の有無 □あり  □なし

医療機関名

医療機関所在地
,       電話番号      (    )

の氏名

□          記11年月 日 :平成   年   月   日
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Ⅲ.ADH分泌異常

A.バゾプレシン分泌低下症 (中枢性尿崩症)

主要項 目

(1)主症候
① 口渇
② 多飲
③ 多尿

(2)検査所見
① 尿量は 1日 3,000ml以上。
② 尿浸透圧は300mOsm/kg以下。
③ 水制限試験においても尿浸透圧は 300mOsm/kgを 越えない。
④ 血漿バゾプレシン濃度 :血清ナトリウム濃度と比較して相対的に低下する。
5%高張食塩水負荷 (0.05m1/kg/minで 120分間点滴投与)時に、血清ナト
リウムと血漿バゾプレシ|ンがそれぞれ、i)144記q/Lで 1.5pg/ml以下、五)
146‖Eq/Lで 2.5pg/ml以下、血)148mEq/Lで 4pg力■1以下、市)150mEq/L以
上で 6pg/ml以下である6

⑤ バゾプレシン負荷試験で尿量は減少し、尿浸透圧は300mOsm/kg以上に上昇
する。

(3)鑑別診断
多尿を来す中枢性尿崩症以外の疾患として次のものを除外する。
① 高カルシウム血症 :lL清カルシウム濃度が 11.Omg/dlを上回る。
② 心因性多飲症 :高張食塩水負荷試験と水制限試験で尿量の減少と尿浸透圧の
上昇および血漿バゾプレシン濃度の上昇を認める。

③ 腎性尿崩症 :バゾプレシン負荷試験で尿量の減少と尿浸透圧の上昇を認めな
い。定常状態での血漿バゾプレシン濃度の基準値は 1.Opg/ml以上となって
いる。

参考事項

(1)血清ナトリウム濃度は正常域の上限に近づく。
(2)Tl強調MRI画像における下垂体後葉輝度の低下。但し、高齢者では正常人で
も低下することがある。

診断基準

完全型中枢性尿崩症 :1(1)の①から③すべての項目を満たし、かつ 1(2)の
①から⑤すべての項目を満たすもの。

部分型中枢性尿崩症 :1(1)の①から③すべての項目を満たし、かつ 1(2)の
①、②、⑤を満たし、1(2)の④ iか ら市の 1項目を満た
すもの。

特定疾患治療研究事業の対象範囲
上記の完全型中枢性尿崩症か部分型中枢性尿崩症の診断基準いずれかを満たすも
θ )。

2.

3.

4.

-12-



B.バゾプレシン分泌過剰症 (SIADH)

1. 主要項 目
(1)主症状
脱水の所見を認めない。

(2)検査所見
① 低ナトリウム血症 :血清ナトリウム濃度は 135mEq/Lを 下回る。
② 血漿バゾプレシン値 :血清ナトリウムが 135mEq/L未満で、血漿バゾプレシ
ン値が測定感度以上である。

③ 低浸透圧血症 :血漿浸透圧は280mOsm/kgを下回る。
④ 高張尿 :尿浸透圧は300mOsm/kgを上回る。
⑤ ナトリウム利尿の持続 :尿中ナ トリウム濃度は20mEq/L以上である。
⑥ 腎機能正常 :血清クレアチエンは1.2mg/dl以下である。
⑦ 副腎皮質機能正常 :早朝空腹時の血清ゴルチゾールは 6μ g/dl以上である。

2.参考事項
(1)血漿レニン活性は5ng/m1/h以下であることが多い。
(2)血清尿酸値は5mg/dl以 下であることが多い。
(3)水分摂取を制限すると脱水が進行することなく低ナトリウム血症が改善する。

3. 0監男」;診 W7

(1)細胞外液量の過剰な低ナトリウム血症 :心不全、肝硬変の腹水貯留時、ネフロ
ーゼ症候群

(2)ナ トリウム漏出が著明な低ナトリウム血症 :腎性ナ トリウム喪失、下痢、嘔吐
(3)異所1生 ADH`)泌 1重瘍

4.診断基準
確実例 :(1)を満たし、かつ (2)①から⑦すべての項目を満たすもの。
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ふ りが な

性月リ
1.男

2_女

生年

月日ま据『李 年 月 唯鷹 勅氏   名

住  所

一Ｔ

TEL ( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

.発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診

年月日 ).軍黎   年  月  日
保険

種別

1.政 2:組 3.共

4.国 5.介 6高

身体障害者

手   帳
1あ り (等級  級)2な し 介護認定 1要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3な し

生活状況
社会活動 (1.就労 2就学 3家事労働 4_在宅療養
日常生活 (1.正常 2.やや不自由であるが独力で可能

5_入院 6_入所 7そ の他 (   ))
3.制限があり部分介助 4.全面介助)

受療動向

(最近 6か月 )
1主に入院 2入院と通院半  々3.主 に通院 (  /月 ) 4_往診あり 5_入通院なし 6その他 (    )

発症 と経過

(具体的に記入)

病 型 l  SIADH 2 中枢性尿崩症

SIADH 中枢性尿崩症

.原疾患

1)中枢神経疾患 (疾患名 :           )
2)内分泌疾患  (疾患名 :           )
3)肺疾患 . (疾 患名 :           )
4)薬剤     (薬 剤名 :           )
5)その他   (疾患名 :           )
6)不明

1 原疾患

(1)特発性
(2)家族性
(3)続発性    (原 疾患 :

(4)そ の他    (
(5)不明

2_主要臨床症状 (  年   月現在 )

明
明
明

不
不
不

３

３

３

し

し

し

な
な
な

２

２

２

り

り

り

あ
あ
あ

下
感
低
　
他

怠
欲
水
の

倦
食
脱
そ

2 主要臨床症状 (  年  月現在 )

多尿    1 あり  2 なし  3 不明
口渇   1 あり  2 なし  3 不明
その他  (

画像所見 (実施 日 年 月 日)

頭部 MRI

動貢音「 CT

1 所見あり

1 所見あり

(

(

)

)

2 所見なし 3.未施行

2 所見なし 3 未施行

検査成績 (実施日 年 月 日)

血清ナ トリウム

血清クロール

血清クレアチニン

血清コルチゾール

血清カリウム

血清カルシウム

血清尿酸

,血漿浸透圧

血漿 ADH濃度

――――――――mEq/1

mEq/1

mg/dl

μg/dl

――――――――mEq/1

mEq/1

mg/dl

mOsm/kg

――――――――
pg/il

mOsm/kg

pg/ml

基準イ直

ADH分泌異常症 臨床調査個人票 (新規 )
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尿量

尿浸透圧

尿中ナ トリウム濃度

m1/日

mOsm/kg

_mEq/1

中枢性尿崩症診断のための負荷試験 (実施の場合は結果を記載 )

1 高張食塩水負荷試験   (実 施  ・未実施 )

結果 :

2 水制限試験

結果 :

バゾプレシン負荷試験

結果 :

(実施  ・未実施 )

3 (実施  ・未実施)

医療上の問題点

五療機関名

医療機関所在地
電話番号      (   )

医師の氏名

囲           言己lt年月日 :平成   年   月   日

(1軽快者のli■ H太が悪化 した場合のみ記Jl)

症状が悪化 したことを医師が確認 した年月日

特定疾患登録者証交付年月 日

日

　

　

　

日

月

　

月

年

　

年

成

　

成

平

　

平

病型分類

分 類 解  説

特発性中枢性尿崩症
認定基/tF l(1)と 1(2)以外には、画像上認められる器質的異常或
いは機能的異常を視床下部―下垂体系に認めないもの。

続発性中枢性尿崩症
認定基準1(1)と 1(2)にカロえて、画像上認められる器質的異常或
いは機能的異常を視床下部―下垂体系に認めるもの。

家族性中枢性尿崩症
原則として常染色体優性遺伝形式を示し、家族内に同様の疾患患者
があるもの。
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ふ りが な

.躍 ::奎   年

発病時在住
都 道府 県

1政 2.組 3共
4国 5、 介 6高

1要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3.な し

社会活動 (1就労 2就学 3.家事労働 4在宅療養 5入院 6.入所 7_そ の他 (   ))
日常生活 (1.正常 2やや不自由であるが独力で可能 3.制限があり部分介助 4全面介助)

1あ り (等級  級) 2な し身体障害者

手   帳

受療動向

(最近 6か月)
主に入院 2入院と通院半  々3_主 に通院 (  /月 ) 4.往診あり 5入通院なし 6その他 (    )

(具体的に記入 )

2 中lIXI性尿崩症

中枢性尿 j調症

1.原疾患

(1)中枢神経疾患 (疾患名 :

(2)内分泌疾患  (疾患名 :

(3)肺疾患    (疾 患猛 :

(4)薬剤     (薬 斉」名 :

(5)そ の他    (疾 患名 :

(6)不 明

1 原疾患

(1)特発性
(2)家族性
(3)続発性    (原 疾患 :

(4)そ の他    (
(5)不明

2 主要臨床症状 (  年  月現在 )

倦怠感   1 あり  2 なし  3、 不明
食欲低下  1 あり  2 なし  3 不明
脱水    1.あ り   2 なし  3 不明
その他  (

2 主要臨床症状 (  年  月現在)

多尿   1 あり  2 なし  3 不明
口渇   1 あり  2 なし  3 不明
その他  (

画像所見 (実施 日 :

可貞音5 MRI

見貢音5 CT

所見あり

所見あり

(

(

所見なし

所見なし

未施行

未施行

1食査成績 (実施日 :   年   月   日)

血清ナ トリウム

血清クロール

血清クレアチエン

血清コルチゾール

血 7青カリウム

血清カルシウム

血清尿酸

血漿浸透圧

血漿 ADH濃度

mEq/1

mEq/1

mg/dl

μg/dl

mEq/1

mEq/1

mg/dl

mOsm/kg

pg/ml

ADH分泌異常症 臨床調査個人票 (更新 )
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尿量

尿浸透圧

尿中ナ トリウム濃度

柿1/日

- OSm/kgmEq/1

中枢性尿崩症診断のための負荷試験 (実施の場合は結果を記載)

1 高張食塩水負荷試験   (実施 ・未実施)

結果 :

2 水制限試験

結果 :

バゾプレシン負荷試験

結果 :

(実施  ・未実施 )

(実施  ・未実施 )

医療上の問題点

=療
機関名

工療機関所在地

医師の氏名

電話番号 )

記11年月日:平成
団 年

病型分類

分  類 解   説

4寺発性中枢性尿崩症
認定基4El(1)と 1(2)以外には、画像上認められる器質的異常或
いは機能的異常を視床下部一下垂体系に認めないもの。

続発性中枢性尿崩症
認定基準1(1)と 1(2)に加えて、画像上認められる器質的異常或
いは機能的」R常を祝床下部―下垂体系に認めるもの。

家族性中枢性尿崩症
原則として常染色体優性遺伝形式を示し、家族内に同様の疾患患者
があるもの。
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下垂体陛TSH分泌異

A.下垂体性 TSH分泌克進症
1.主要項目
(1)主要症候
① 甲状腺中毒症状 (動悸、頻脈、発汗増加、体重減少)を認める。
② びまん性甲状腺腫大を認める。
③ 下垂体腫瘍の腫大による症状 (頭痛、視野障害)を認める。
(2)検査所見
① 血中甲状腺ホルモンが高値にもかかわらず、血中 TSHは用いた検査キットに
おける健常者の年齢・性別基準値と比して正常値～高値を示す。

② 画像診断 (blRIまたは CT)で下垂体腫瘍を認める。
③ 摘出した下垂体腫瘍組織の免疫組織学的検索によりTSH βないしはTSA染色
性を認める。

2.参考事項
(1)α サブユニット/TSHモル比〉1.0(注 1)
(2)TRH試験により血中TSHは無～低反応を示す (頂値の TSHは前値の 2倍以下と
なる)例が多い。

(3)他の下垂体ホルモンの分泌異常を伴い、それぞれの過剰ホルモンによる症候を
示すことがある。

(注 1)閉経後や妊娠中は除く (ゴナ ドトロピン高値のため)

3. 鑑別診断
下垂体月重瘍を認めない時は甲状腺ホルモン不応症との鑑別を必要とする。

4.診 断基準
確実例 :(1)の 1項目以上を満たし、かつ (2)①から③すべての項目を満たす

もの。

疑い例 :(1)の 1項 目以上を満たし、かつ (2)の①、②を満たすもの。

B.下垂体性 TSH分泌低下症
下垂体性 TSH分泌低下症については、下垂体前葉機能低下症の認定基準を用いること
とする。

-18-



下垂体性TSH分泌異常症 臨床調査個人票 (新規)
ふ り が な

′性男リ
1男
2_女

生年

月 日 ltt i,年 月唯鷹菫)名氏

所住

下

( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診

年月日 ::軍醍   年  月  日
保険

種別

1政 2組 3.共
4.国 5介 6高

身体障害者

1娠手
lあ ′り (等級  級) 2な し 介護認定 l要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3な し

生活状況
社会活動 (1就労 2_就学 3家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能

5.入院 6.入所 7その他 (   ))
3.制限があり部分介助 4全面介助 )

受療動向

(最近 6か月 )
1主に入院 2.入院と通院半々 3主 に通院 (  /月 ) 4_往診あり 5入通院なし 6_そ の他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 1 2 なし 3_不明あ り

血族内発症 : 1 あ り  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

発症 と経過 (具体的に記入 )

身
長

・
体
重

発病前最大 確  診  時 在現

症

王ヽ

要

候

l 主症状
□ lllJJ悸   □ 頻川民  □ 体重減少  □甲状腺llfl  □ 発汗増加 □ 頭痛  □視野・視力障害
□心房刑Π動  □不整 l」A  □′い不全 国 月経障害  □陰萎  □ その他 (

2 診断時までの治療 :□抗甲状腺剤  (      期間            )
□甲状腺 1商出  (手術 日     年    月     日)
□1311内用療法  (実施 日   年    月    日)

3 血中ホルモン値
1)血 中遊離T4
基4L値 _～ _ ng/dl
2)血中遊高「 T3_____― ―

pg/ml 細1定 日 :     年     月    日)
基準値 _____一 ～――一___ pg/ml
3)血清 TSH μU/ml  (湖嚇き日 :        1二         月      日)
基準値     ～      U/ml
4)(血中αサブユニッ ト____ng/ml  (測 定日 :    年    月   日)
基ЦE値 _～ 二  ng/ml
αサブユニ ット/TSHモル比    (≒ 血清 αナブユニット (ng/ml)/TSH・ U/ml X 10)

5)そ の他のホルモン値 (異常値 )
GH_二 _二_ng/ml     基準値 __～ __―

――  ng/ml

(IGFl______ng/ml)        基 4Lイ直 __― ‐
_――――――― ng/ml

ng/dl(測 定日 :    年    月   日)

プロラクチン_____ng/ml  基準値      ～フロフクラン_____ng/ml  基鋼 直 _～ ――――― ng/ml
ACTH      pg/ml     基準値 ___  ～      pg/ml、しlH           pg/ml         邊多準4直 _________⌒´―一―_____―  pg/ml
コルチゾール_____μ g/dl 基準値     ～      μg/d
抗TSHレ セプター抗体

μg/dl

IU/L  :基 4Lイ直 ――――――――――
~―

  IU/L

TSAb_     % 基準値     ～      %
4 T田 負荷試験  負荷前TSH(μ IU/ml)   30分_____60分 ____90分 ____120分 _____
5.甲 状腺ヨー ド摂取率 (シンチグラフィー)(1,施 行せず  2,   % びまん性、結節性 )

6 (機能低下症 )

LH/FSH系 □ ACTH系 □ PRL系

その他のホルモン異常

□GH系    □

-19-



下

垂

体

画

像

X線
トルコ鞍拡大

その他 (

1 あ り 2.な し

)

CT 1 腫瘍あり ( ) 2 なし

M R I 1 腫瘍あり ( ) 2.な し

〈
口
　
併
　
症

1.多発性内分泌腫瘍症 I型  2.糖 尿病  3.狭 心症  4 高血圧  5 月当梗塞  6 脳出血
7 心筋梗塞  8 高脂血症  9 肝障害   10 腎障害  11 その他 (具体的に )

治
療
経
過

治療法

1 下垂体手術
2 薬物療法

3 下垂体照射
4 その他
5 未治療

(1.経蝶形骨洞

(薬物名

(期 間

開頭) 施設名 年 )

施設名 (

)

)

年)

治療

効果

1 あり (

2 なし  3 不明

)

今後の治療

(特に薬物治療の必要性について記入してください)

病理 下垂体   1 なし  2 あり 所見 ( )

現在の

活 IIJ」状況 1

(発病後   年
正常人と同じ

月)

2_やや制限 3 中等度制限 4 高度制限

断

拠

診

根

(特に非典型的な場合、甲状llaホルモン不応症との鑑別、合併するGHやプロラクチンなどその他のホルモン分泌異常
必ず記入して下さい)

医療上の問題

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号

同
記1支年月日 :平成 年

(軽快者の症状が悪化した場合のみ記IIt)

症状が悪化 したことを医師が確認 した年月

特定疾患登録者証交付年月 日

日 平成

平成

月

　

月

年

　

年

日

日
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下垂体性TSH分 泌異常症 臨床調査個人票 (更新 )

:楯 ]:軍   年

1政 2_組 3.共
4国 5介 6高

1あ り (等級  級) 2_な し 1要介護 (要介護度  ) 2.要 支援  3な し

社会活動 (1_就労 2
日常生活 (1_正常 2

就学 3家事労働 4在宅療養
やや不自由であるが独力で可能

5.入院 6入所 7その他 (   ))
3.制限があり部分介助 4全面介助 )

1主に入院 2入院と通院半  々3主に通院 (  /月 ) 4往 診あり 5入 通院なし 6そ の他 (    )
受療動向

(最近 6か月

近 親 結 婚 : 1 あり  2 なし  3 不明
血族内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄       )

治療 と経過 (具体的に記入 )

発病前最大

l 主症状
□ Ilb悸  □ 頻脈  □ 体重減少  □甲状腺腫  □ 発汗増加 □ 頭痛  □視 lli・・視力障害

□心房糸田動  □不整捌民  □心不全 □ 月経障害  □陰萎  □ その他 (         )
2 診 l」r時までの治療 i□抗甲状腺剤  (      期l間            )

□甲状腺摘出  (手術 日     年    月    日)
□
1311内
用療法  峡 施 日   年    月    日)

3_血中ホルモン値

1)血中遊聞tT 4      ng/dl(測 定日 :    年    月   日)
基準値 __ _～   _   ng/dl
2)血中遊離T3 pg/ml(測 定日 :    年    月   日)
基準値 _______～ _____ pg/ml
3)血 ?ii TSH                μU/ml  級」定日 :        年       月      日)
基準値     ～     U/ml
4)(血 中αサブユニット_ng/ml  (測 定 日 :    年    月   日)
基準値 _～ ___一

―
ng/ml

αサブユニット/TSHモル比    (≒ 血清 αサブュニット (ng/ml)/TSH・ U/ml x 10)

5)その他のホルモン値 (異常値)

GH    ng/ml     基準値  _～ ___― ― ng/ml
(IGFl    ng/ml)     基準値  ____～ _____ ng/ml
プロラクチン____ng/ml 基準値 _____～ ――――_ng/ml
ACTH      pg/ml     基 準 値 _____～

― ― 一 一
_ pg/ml

コルチゾール     μg/dl 群 値 _～ ___―  μg/dl
抗 TSHレ セプター抗体 IU/L 基 準値      ～      IU/L

TSAb      % 基準値     ～      %

4 TRH負荷試験  負荷前TSH(μ IU/ml)   30分  二__60分____90分__ 120分

6 その他のホルモン異常 (機能低下症)
□GH系    □ LH/FSH系    □ ACTH系   □ PRL系
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下

垂

体

画

像

X線
トルコ鞍拡大

その他 (

l あ り 2.な し
)

CT 1 腫瘍あり ( ) 2 なし

M I 1 腫瘍あり ( )2.な し

〈
口
　
併
　
症

1 多発性内分泌腫瘍症 I型  2 糖尿病  3 狭′心症  4 高血圧  5.脳 梗塞  6 脳出血
7 心筋梗塞  8 高脂血症  9 月干障害  10 腎障害  11 その他 (具体的に )

治
療
経
過

治療法

1 下垂体手術 (1_経蝶形偶・洞  2 開頭) 施設名 (

2 薬物療法  (薬物名                               )
(期  間                                   )

3 下垂体照射           施設名 (                   年)

4 その他
5 未治療          .

年 )

治療

効果

1 あり (

2 なし  3 不明

)

今後の治療

(特に薬物治療の必要性について記入してください)

病理 下垂体    1 なし ,2.あ り 所見 ( )

現在の

活llD状況

(発病後   年
1 正常人 と同じ

月)

2.やや制限 3 中等度制限 4 高度制限

断

拠

診

根

(特に非典型的な場合、甲状腺ホルモン不応症との鑑別、合併するGHやプロラクチンなどその他のホルモン分泌異常も
必ず記入して下さい)

医療上の問題

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (   )
医師の氏名 '           

国   記載年月日:平成  年  月  日
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V.ク ッシン

1.主要項 目
(1)主症候

①特異的症候

(ア )満 月様顔貌

(イ )中 ′卜性肥満または水牛様脂肪沈着

(ウ )皮膚の伸展性赤紫色皮膚線条 (巾 lcm以上 )

(工 )皮膚のひ薄化および皮下浴血

(オ )近位筋萎縮による筋力低下

(力 )小児における肥満を伴つた発育遅延

②非特異的症候

(ア )高血圧

(イ )月 経異常

(ウ )座癒 (にきび)

(工)多毛

(オ)浮月重

(力 )耐糖能異常

(キ)骨粗豚症

(ク )色素沈着

(ケ )精ネ申異常

(2)検査所見

①血中 ACTHと コルゾール (同時測定)が健常者の年齢・性別基準値に比して高

値を示す。

②尿中遊lilltコ ルチゾールが健常者の年齢・性別基準値に比して高値を示す。

③一晩少量デキサメサゾン抑制試験 :前 日深夜に少量 (0.5mg)のデキサメサゾ

ンを内服した翌朝 (卜10時)の血中コルチゾール値が 5 μg/″以上を示す。

④血中コルチゾール日内変動 :深夜睡眠時の血中コルチゾール値が 5嘔/″以以

上を示す。

⑤DDAVP試験 :DDAVP(4・ g)静注後の血中ACTH値が前値の 15倍以上を示す。

2.鑑別診断

異所性 ACTH症候群、異所性 CRF産生腫瘍
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上記疾患との鑑別を目的に以下の検査を行 う。

(1)CRH試験 :ヒ トCRH(100・ g)静注後の血中ACTH頂値が前値の 1.5倍以上に増
加する。

(2)一晩大量デキサメサゾン抑制試験 :前 日深夜に大量 (8mg)のデキサメサゾン
を内服した翌朝 (8-10時)の血中コルチゾール値が前値の半分以下に抑制さ
れる。

(3)画像検査 :MRI検査により下垂体月重瘍の存在を証明する。
なお、必要に応 じて、以下の検査を行った場合            ´

(4)選択的静脈洞血サンプリング :(海綿静脈洞または下錐体静脈洞)は異所性 ACTH

症候群の鑑別に有用であるため、検査を施行していれば個人票に血中 ACTH値の

中枢 ‐末梢比 (c/p比)を記載することが望ましい。2以上 (CRH刺激後は 3以

上)はクッシング病、2未満は異所性 ACTH産生腫瘍の可能性が高い。

3.診断基準
ほぼ確実例 :1(1)① および②のそれぞれ 1項目以上を満たし、1(2)① ②③

すべてを満たし、④、⑤のいずれかを満たし、かつ 2(1)か ら (3)
を満たすもの、または 2の (3)が不明でも選択的静脈サンプリング
で中枢が疑われるもの。
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ふ り が な
′性男」
1_男

2_女

生年

月日
:躍
i李  年 月

(孔
午 調名氏

住   所

一Ｔ

)(

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
日月年平成

時頃

初診

年月日 ::写黎   
年   月  日

険

別

保

種

1、 政 2_組 3.共

4_国 5介 6高

身体障害者

帳手
1あ り (等級  級)2な し 介護認定 l要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3_な し

生活状況
社会活動 (1:就労 2就学 3.家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2.やや不自由であるが独力で可能

5入院 6入所 7.そ の他 (   ))
3制限があり部分介助 4全面介助 )

受療動向

(最近 6か月 )
主に入院 2入院と通院半々 3主 に通院 (  /月 ) 4往 診あり 5入 通院なし 6そ の他 (

家 族 歴
近 親 結 婚 : 1 あ り 2 なし 3 不明
血lJA内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

発症と経過

(具体的に)

身
長

体

重

発病前最大 確  診  時 現 在 診断確定までの代表的数値のみ記 1茂。判定は各正常との比較

診断病院名
‐

(        病院     科     医師 )
ｃｍ
　

　

ｋ
ｇ

主

要

検

査

所

見

朝  血  中
コルチゾール

夜  血  中
コルチゾール

血 中 κTH

尿 中 遊 剛E

コルチゾール

デキサメサゾン抑制

詳υ験(0_51照 )
デキサメサゾンJ淵
試験(8 ng)

基準値

基準値

μg/dl 時採血
―‐_______  μg/dl

μg/dl 日寺胡ζI証

～

―

  μg/dl

pg/ml

基準値     ～
μg/日

pg/H11

基準値 _～ ___―  μg/日
1 抑制される  2 抑制されない

一―――――μ
g/dl―→______μ g/dl

l 抑制される  2 抑制されない
__ __μ g/dl→     μg/dl

王

要

症

候

中 心 性 1巴 満

満 月 様 顔 貌

水牛様脂肪沈着

皮 膚 線 条

皮 下 溢 血

皮 膚 ひ 薄 化

発 育 遅 延

筋 力 低 下

月 経 異 常

癒

毛

1重

尿

座

多

浮

1唐

精 神 障 害

色 素 沈 着

骨 粗 難 症

1 あり 2_なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1.あ り 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1_あ り 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2_な し

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

そ

の

他

の

1貪

査

所

見

CRH試 験

DDAVP i氏り実

血  圧

HbAlc

血 中カ リウム

血中コレステロール

ブ ドウ糖 負 荷

( g)

球

球

血

酸

白

好

正常 2 i凸剰 3 無反応 4 不明
――――――

pg/ml―→_______―pg/ml

正常 2 過乗」3.無反応 4 不明
――――――――

pg/1nl―→__pg/ml
正常 2高値 3:低値 4.不明

―

n・nHg

%

__置 0

mノ d′

120

nig/dl

/

%

下

垂

体

画

像

単 純 X線
トルコ鞍拡大 (1 あり 2 なし)
その他 (          ) 副

腎

画

像

X tt C T 1 腫大あり (1.両側 2 右 3 左 )2 なし

X tt C T 1 1重瘍あり (       )2.な し I
1 1重大あり (1 両側 2.右 3 左 )
2 なし

RM I
1_月重瘍あり (        )
2.な し

シンチグラフィ 1 正常 2_異 常

そ  の  他

クッシング病 臨床調査個人票 (新規 )
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（参
考
）

選択的静脈洞血サンプリング

海面静脈洞・下錐体静脈洞

ACTH基礎値 (中枢   pg/ml, 末梢    pg/ml) c/p比 :____
CRH負荷後  (中枢    pg/1111, 末梢   pg/ml) c/p比 :_二__

〈
口
　
併
　
症

1 成長促進  2_運 動障害  3 脳梗塞  4 脳出真  5 狭心II~ 6 心筋梗塞  7 高血圧
8 高脂血症  9 肝障害  10、 腎障害  11 糖尿病  12 多発性内分泌llr瘍症 I型
13 Nelson症候群 (診断   年   月)
14 その他 (具体的に)(                                  )

今後の治療

(特に薬物治療の必要性について記入してください)

理病
副軍聾 復  :  L正

= 2腫
瘍 }結 節 4過 形成

下垂体川重瘍  1 なし  2 あり 所見 ( ACTH免疫染色 有・無 )

現在の活動状況

(発病後   年

1 正常人と同じ

月 )

2. やや制限 3 中等度制限 4 高度制限

医療上の問題点

医療機関名

医療機関所在地
電話番号      (    )

医師の氏名

□        記 1支年月早 :平成   年   月  日

(軽快者の症状が悪化した場合のみ記11)

症状が悪化 したことを医師が確認 した年月

特定疾患登録者証交付年月 日

日

日

月

　

月

年

　

年

成

　

成

平

　

平

日
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クッシング病 臨床調査個人票 (更新 )
ふ りが な

性男」
1_男

2女
生年

月日ま躍i奎  年 月
(静 詞名氏

住   所

丁

TEL       ( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診年

月日 ::軍段  年  月  日
保険

種別

l_政 2組 3共
4.国 5介 6.高

身体障害者

手  帳
1_あ り (等級  級)2な し 介護認定 1要介護 (要介護度  )2要 支援  3、 なし

生活状況
社会活動 (1.就労 2就学 3.家事労働 4.在宅療養
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6入所 7_そ の他 (   ))
3制限があり部分介助 4全 面介助)

受療動向

(最近 6か月 )
1主に入院 2入院と通院半々 3主 に通院 (  /月 ) 4_往診あり 5入通院なし 6_その他 (

家 族 歴
近 親 結 婚 : 1 2 な し 3 不明あ り

血族内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

台療と経過

(具体的に)

身
長

・
体
重

発病前最大 確  診  時 現 在 診断確定までの代表的数値のみ記11。 判定は各正常との比較

診1断病院名

(       病院     科     医師 )

kg

王

要

検

査

所

見

1現  血  中
コルチゾール

夜  血  中
コルチゾール

尿 中 遊 冑【
コルチゾール

デキサメサゾン祈lH

試験(0_5町ζ )

デキサメサゾン胡市

試験(8 ng)

ハCTH中lllL

基4上 1直

μg/dl 時採血

―         μg/dl

μg/dl 時採血

基41値     ～     μg/dl

pg/ml

基準値 _____～ _____ pg/ml
μg/日

基準値 _～ __ μg/日

1_抑制される  2 抑制されない

一

μg/dl→ ―――__μ g/dl

l 抑制される  2 抑市1さ れない

一

μg/dl→ ――一___μ
g/dl

王ヽ

要

症

候

中 心 性 月巴満

満 月 様 顔 貌

水牛様Л旨肪沈着

皮 膚 線  条

皮 下 溢 血

皮 膚 ひ 薄 化

発 育 遅 延

筋 力 低 下

多     毛

浮     腫

月 経 異 常

精 神 障 害

色 素 沈 着

骨 粗 豚 症

癒一坐

尿り憲

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1あ り 2な し

1 あり 2 なし

1あ り 2な し

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1.あ り 2な し

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1あ り 2な し

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1あ り 2な し

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1あ り 2な し

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

1 あり 2 なし

そ

の

他

の

検

査

所

見

CRH試 験

DDAVP試 験

血  圧

HbAlc

血 中 カ リ ウ ム

血中コレステロール

ブ ドウ糖 負 荷

(  g)

球

　

球

血

　

酸

白

　

好

正常 2 過乗13 1〔反応 4 不明
pg/ml→    pg/ml

正常 2 過乗」3.無反応 4 不明
pg/ml→    pg/ml

正常 2高値 3 低値 4 不明
minHg

%

商 /2

m&/d′

120

mg/dl

/・

%

下

垂

体

画

像

単  糸屯 X 線
トルコ鞍拡大 (1 あり 2.な し)
その他 (          )

冨1

腎

X tt C T 1 腫大あり (1_両側 2 右 3_左 )2 なし

X  浄泉  C  T
1.腫瘍あり (       )
2 なし

R I
1 1重大あり (1 両側 2 右 3.左 )
2_な し

IRM
1.腫瘍あり (       )
2.な し

凹

像
シンチグラフィ 1 正常 2 異常

そ  の  他

-27-



（参
考
）

選択的静脈洞血サンプリング

海面静脈洞・下錐体静脈洞

ACTH基礎 l●L(中枢   pg/ml,末 梢    pg/ml)c/p比 :_
CRH負荷後 、(中枢   lg/ml, 末梢   pg/ml)υ p比 :____

併

症

1 成長促進  2 運動障害  3.脳 梗塞  4 脳出血  5 狭心症  6.心 筋梗塞  7 高血圧
8 高月旨血症  9 肝障害   10 腎障害  11 糖尿病  12.多発性内分泌月重瘍症 I型
13 NelSon症候群 (診断    年   月)
14 その他 (具体的に)(                                  )

治療法

1 下垂体手術  (1 経鼻   2 開頭  ) 施設名  (               年)
2 副l腎手術   (1 両側全摘 2 片摘  3 片摘+2ノ 3摘

施設名  (                 年 )
3 下垂体照射 方法 (           )  施設名  (                年 )
4 薬物療法  薬物名 (          )

期間  (          )
5。 その他

6 未治療

治療効果
1 あり (
2 なし

)

3 不明

今後の治療

(特に薬物治療の必要性について記入してください)

理病
正常

右

左扇1腎重量 1 2 1重瘍 3 結節  4 i凸 形成

下垂体腫瘍  1 な し  2 あり 所見 ( ACTH免疫染色 有・無 )

現在の活動状況

1 3 中等度制限 4 高度制限

(発病後   年

正常人と同じ

月 )

2 やや制限

医療上の問題点

二療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医師の氏名

団
記載年月日:平成   年   月  日
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先端巨大

.主要項 目
(1)主症候 (注 1)
① 手足の容積の増大
② 先端巨大症様顔貌 (眉弓部の膨隆,鼻・口唇の肥大,下顎の突出など)
③ 巨大舌

(2)検査所見
① 成長ホルモン (GH)分泌の過剰。
血中GH値がブドウ糖 75g経 口投与で正常域まで抑制されない。 (注 2)

② 血中 IGF-1(ソ マ トメジン C)の高値 (年齢・性別基準値の 2SD以上 )。 (注 3)
③  CTま たは MRIで下垂体腺月重の所見を認める。 (注 4)

.参考事項
副症候および検査所見

(1)発 汗過多
(2)頭 痛
(3)視 野障害
(4)女 性における月経異常
(5)睡 眠時無呼吸症候群
(6)耐 糖能異常
(7)高 血圧
(8)咬 合不全
(9)頭 蓋骨および手足の単純X線の異常 (注 5)

1  3.診 断基準
確実例   :1(1)① から③の 1項目以上を満たし、かつ 1(2)①から③すべての項目を満たすもの。
可能性を考慮 :ブ ドウ糖負荷で CIHが正常域に抑制されたり、臨床症候が軽微な場合でも、IGF lが 高値で、1(2)

③を満たすもの。

(注 1)発病初期例や非典型例では症候が顕著でない場合がある。
|  (注 2)正常域とは血中GH底値 l ng/ml(リ コンビナントGHを標準品とする GH沢1定法)未満である。糖尿
1       病、肝疾患、腎疾患、青年では血中 GH値が正常域まで抑制されないことがある。また、本症では血

中 GH値が TRHや LH RH刺激で増加 (奇異性上昇)することや,ブロモクリプチンなどのドパミン作動
薬で血中 GH値が増加 しないことがある。さらに,腎機能が正常の場合に採取した尿中 GH濃度が正

1       常値に比べ高値である。
|  (注 3)健常者の年齢・性別基準値を参照する。栄養障害、肝疾患、腎疾患、甲状腺機能低下症、コン トロ

ール不良の糖尿病などが合併すると血中IGF Iが 高値を示さないことがある。

lGF Iの基準値としては別添の資料を参考のこと。

|  (注 4)明 らかな下垂体腺腫所見を認めない時や、ごく稀に GHRH産生腫瘍の場合がある。
(注 5)頭蓋骨単純 X線で トルコ鞍の拡大および破壊、副鼻腔の拡大と突出、外後頭隆起の突出、下顎角の
開大と下顎の突出など、手 X線で手指末節骨の花キャベツ様肥大変形、足X線で足底部軟部組織厚
heel padの増大 =22111111以上を認める。
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日本人血中IG卜I濃度基準範囲′ 平成 19年 3月 改訂

男性
年齢

女性
-2SD -lSD 中央値 +lSD ■2SD -2SD -lSD 中央値 +lSD +2SD
142 195 254 320 222 333

249 313 178 217 265 325
243 306 20 211 259 318

133 238 300 368 21 168 206 253 382
178 233 293 22 201 246 303 373

127 228 287 23 159 95 240 296 363
,,9 280 24 90 234 288

121 166 217 274 336 85 229
212 268 329 146 80 223 274

262 322 27 141 267 328
155 203 256 137 212 320

206 254 312
246 303 129 62 201 248 304
241 297 126 58 196 242 297
237 292 122 54 237 290
203 287 50 231 283
229 46 226 277
226 279 112 42 78 221 271

75 222 39 74 216 265
97 73 106 35

217 269 32 207 254
266 29 203 250

94 :26
165 23 195

93 163 207 20 236
257 7 233

92 160 255 5 185 229
22 202 253 3 45

90 1 42 180
09 177

54 197 248 08 38

106 37

87 245 105 172
87 104 34

49 102
240 53 168

47 100 167
238 29 165
237 164

44 186 57 97 162 207
236 72

42 159
79 41 232 157
77 105 230 20 155
76 228 90 18 153

226
35 224 149

1 146
172 144 186

68 170 82 142
80 07 139

137 177
24 162 206 57 77 ,35

133
157 131

129
82

147 125
50 109 144 93 123

75 106 140 77 77 121

67 119 155
43 133

95

37 93 123 54
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ふ りが な
′性男」
1.男

2_女

生年

月 日 }躍 i奎  年 月 日生
酷  詞名氏

住 所

T

( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診

年月日 ::軍霞    Z羊
  月  日 保険

種別

1.政 2組 3共
4国 5.介 6高

身体障害者

llI手
1.あ り (等級   級) 2.な し 介護認定 1要介護 (要介護度 ) 2要支援  3な し

生活状況
社会活動

日常生活

(1.就労 2就 学 3家事労働 4在宅療養
(1.正 常 2_やや不自由であるが独力で可能

5入院 6.入所 7そ の他 (   ))
3_制限があり部分介助 4.全面介助)

受療動向

(最近 6か月 )
1主に入院 2入 院と通院半  々3_主 に通院 (  /月 )4往 診あり 5入通院なし 6_その他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 1 2 なし 3 不明あ り

血族内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

発症 と経過

(具体的に記入 )

発見契機
1 手足の容積の変化  2 顔貌の変化  3 頭痛  4 視力・視野障害  5 性機能低下
6 その他 ( )

主症候

□  手足容積の増大

□  先端巨大症様顔貌 (眉 弓部の膨隆,鼻・ 口唇の肥大,下顎の突出など)

□  巨大舌

扁1症候

視野障害

□

□  月経異常 (女性)
高血圧   □ 咬合不全

□  発汗過多   □  頭lil   □  視力

□ 睡眠時無呼吸症候群   □ 耐糖1ヒ異常
口 感覚障害 (手根管症候群を含む )

検査所見

1 血中成長ホルモン (GH)   (検 査日   年   月)
GH ttE石地イl直 :  _____―  ng/ml
2 ブドウ糖負荷  前イ直      ng/ml 底値: ____  ng/ml  □  正常域に抑制なし
ブドウ糖負荷試験を行っていない場合はその理由を診断根拠に明記すること

3 血中 IGF I(ソ マ トメジンC) (検査日   年   月)
ng/ml (午 齢性別基準値 :      ～     )

4 画像検査
MRIま たは CTで下垂体腺ll■

下垂体腺腫 □  あり :□ 微小腺
'重

(≦ lo mm) ロ  マクロ腺1重 (>10 mn)
□  なし (下垂体の高さ       nlm)

5 41争屯XP

ロ  トルコ鞍の拡大ないしは破壊,□ 副鼻腔の拡大ないしは突出,□ 外後頭隆起の突出
□  下顎角の開大ないしは下顎の突出,□ 手指末節′月・の花キャベツ様肥大変形
足底部 1吹部組織厚 heel pad:左  __ mln,右  __ nlm 増大 (≧ 2'mm)□ あり

6 GHの 奇異反応

TRH:□ あり,□  なし ; LHRH:□ あり,□  なし : CRH:□あり,□  なし
ブロモクリプチン:□あり,□ なし;ブ ドウ糖負荷:□あり,□ なし
その他の負荷試験の反応 (

合併症

1 糖尿病 (HbAlc   %)、  2 境界型糖尿病 (HbAlc____%)、  3 高血圧 (__/__mttg)
4 心疾患 (□ 心筋梗纂,□ 心筋症,□ 心不全,□ その他        )5 脳血管障害

6 脂質異常症 (LDL C    mg/dl、 中性脂肪   Лg/dl)、   7 肝障害 (AST___IU/1、  ALT__IU/1)
8 腎障害 (Cr   mg/dl)、 9 運動障害 10 多発性内分泌腫瘍症 I型
11 良性腫瘍 (                )
12 その他 (具体的に)(                              )

先端巨大症 臨床調査個人票 (新規 )
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他の下垂体ホルモ

ン分泌

LH・ FSH系

TSHラ終

ACTH系

プロラクチン (PRL)

ADH系

1.正常  2 低下  3.克 進
1.正常  2 低下  3_克 進
1.正常  2 低下  3.克 進
1 正常  2_低 下  3.克 進
1 正常  2.低 下  3.九 進

治療経過

治
療
法

1 下垂体手術 (1.経蝶形骨洞  2 開頭)(施設名
2 下垂体照射 (1.通常  2.定位)(施設名
3 薬物療法
□ 酢酸オクトレオチド
投与量               1期 間

ロ ペグビソマント
投与量              期間

ロ レくミン作動薬 ロ ブロモクリプチン ロ カベルゴリン
投与量              期間

□ その他 薬剤名 :

投与量              期間

4 未治療
5 その他

治
療
効
果

1 成長ホルモン低下
1 あり  2.先 端巨大症の症候改善     2 なし  3.不 明

3 視力・視野改善
治療後 (薬物療法では治療中)血中成長ホルモン     _____ ng/ml

IG卜I     ____二 _ng/ml (年齢性別基4E値 :      ～     )
2 不明 (これから治療する患者を考慮し)

組織所見

免疫染色 (複数可 )

l GH 2 PRL 3 GH+PRL(同 H寺) 4.
8_ACTH 9 その他  (
サイ トケラチン染色 :[コ 施行 (パ ターン
浄ユ織診断

TSH 5 FSH 6 LH 5 αサブユニット
)

):□ 未施行 □ 不明

治療

(特に薬物治療の予定について記lFaしてくださぃ。)

診  llfr 根 拠

(特に非典型的な場合には、必ず記入して下さい)

医療上の問題点

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号      (   )

□   記載年月日:平成   年   月   日

(軽快者の症状が悪化した場合のみ記載)

症状が悪化したことを医師が確認した年月

特定疾患登録者証交付年月日

日 平成

平成

年 月 日

年 月 日
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ふ りが な
′性男」
1男
2.女

生年

月日 ま略 i李 ,年
月 甲生

鮎  蒻
氏   名

住  所

一丁

( )

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診

年月日 〕軍醜   年  月  日
保険

種別

1_政 2_組 3共
4_国 5_介 6高

身体障害者

手   帳
1あ り (等級 1 級)2な し 介護認定 l要介護 (要介護度  ) 2要 支援  3な し

生活状況
社会活動 (1就労
日常生活 (1正常

2

2

5入院 6入所 7その他 (   ))
3制限があり部分介助 4全面介助)

就学 3家事労働 4在宅療養
やや不自由であるが独力で可能

受療動向

(最近 6か月 )
主に入院 2.入院と通院半々 3主 に通院 (  /月 ) 4.往診あり 5入通院なし 6その他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 : 1 2 なし 3 不明あ り

血族内発症 : 1 あり  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

治療と経過

(前回申請からの変化を中心に具体的に記入 )

主症候

□  手足容積の増大
□  先端巨大症 1兼顔貌 (眉 弓部の膨隆,鼻・口唇の肥大,下顎の突出など)
□  巨大舌         ,

ヨ1症候

視リテ障害  □
□ 高血圧

月経異常 (女性 )

□ 咬合不全

□ 発汗過多   □ 頭痛   □ 視力
□  llll眠 時無呼吸症候 1祥   □ 耐糖能異常
□ 感覚障害 (手根管症候群を含む )

検査所見

1 血中成長ホルモン (GH)   (検 査 日   年   月)
GH基礎llu: _____ ngん nl
2 ブドウ糖負荷  前値 ____ ng/ml 底値: ____ ng/ml  □  正常域に抑制なし
ブドウ1店負荷試験を行つていない場合はその理由を診 lJ「根拠に明記すること

3 血中 IGF I(ソ マ トメジンC) (検査日   年   月)
ngスnl (年齢性別基準値 : ～       )

4 1111像 検査

MRIま たは CTで 下垂体腺 llI

下垂体脚 ll □  あり :□ 微小′劇重 (≦ 10 mo  ロ  マクロ腺llll(>10 mo
□ なし (下垂体の高さ       m→

5 単糸屯XP

ロ  トルコ鞍の拡大ないしは破壊,□  静l鼻腔の拡大ないしは突出,□ 外後頭隆起の突出
□  下顎角の開大ない しは下顎の突出,□ 手指末節′月'の花キャベツ様肥大変形
足littt lll部 組織厚 heel pad:左    mm,右 ___川 n 増大 (≧ 22 mm)□ あり

6 GHの奇異反応

TRH:□ あり,□  なし ; LHRH:□ あり,E]な し ; CRH:□あり,□  なし
ブロモ クリプチン :□ あり,□ なし ;ブ ドウ糖狽荷 :□ あり,□ なし
その他の負荷試験の反応 (

合併症

1 1唐尿病 (HbAlc   %)、  2 境界型糖尿病 (HbAlc    %)、 3 高血圧 (__/__mmHg)
4 心疾患 (□ 心筋梗塞,□ 心筋症,□  心不全,□ その他 )5 脳血管1章害
6 脂質異常症 (LDL―C    mg/dl、 中性月旨肪___mg/dl)、  7 肝障害 (AST   IU/1、  ALT  IU/1)
8 1腎障害 (Cr   mg/dl)、  9 運動障害  10 多発性内分泌lll瘍症 I型
11.良性腫瘍 (               )
12 その他 (具体的に)(

先端巨大症 臨床調査個人票 (更新)
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他の下垂体ホルモ

ン分泌

LH・ FSH系

TSH系   、
ACTH系

プ ロ ラクチ ン (PRL)

ADH系

1 正常  2.低 下
1 正常  2.低 下
1 正常  2.低 下
1 正常  2.低 下
1 正常  2.低 下

3.克進
3 克進
3 克進
3.克進
3 克進

治療経過

治
療
法

1 下垂体手術 (1 経蝶形骨洞  2.開 頭)(施設名
2.下垂体照射 (1 通常  2_定位)(施設名
3 薬物療法
□ 酢酸オクトレオチド
投与量               期間

ロ ペグビソマント
投与量              期間

ロ ドパミン作動薬 ロ ブロモクリプチン ロ カベルゴリン
投与量               期間

□ その他 薬剤名:

投与量               期間
4 未治療
5 その他

治
療
効
果

1 成長ホルモン低下
1 あり  2 先端巨大症の症候改善     2 なし  3 不明

3 視力・視野改善
治療後 (薬物療法では治療中)血中成長ホルモン      _____ ng/ml

IGF―I     _ ng/・ 1 (年齢性別基準値 :      ～ _____)
2 不明 (これから治療する患者を考慮し)

組織所見

免疫染色 (複数可 )

l  GH  2. PRL  3_
8 ACTH 9.そ の他
サイ トケラチン染色 :

組織診断

GH+PRL(同時) 4.TSH 5 FSH 6 LH 5.α サブユニット
)

):□ 未施行 □ 不明
＜
□ 施行 (パ ターン

治療

(特に薬物治療の予定について記載してください。)

診 断 根 拠

(特に非典型的な場合には、必ず記入して下さい )

医療上の問題点

医療機関猛

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号      (   )

□ 記載年月日 :平成   年   月   日
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下垂体機能低

Ⅳ-1.下垂体後葉機能低下症

下垂体後葉機能低下症については、ADH分泌異常症の認定基準を用いること。

Ⅳ-2.下垂体前葉機能低下症

以下の Aか らDに示す各ホルモンの分泌低下症のいずれかの診断基準を満たすこと。

A.ゴナ ドトロピン分泌低下症

1.主要項目
(1)症状
① 二次性徴の欠如 (男子 15歳以上、女子 13歳以上)、 遅延、進行停止
② 月経異常(無月経、無排卵周期症、稀発月経など)
③ 性欲低下、インポテンス、不妊
④ 陰毛・腋毛の脱落、性器萎縮、乳房萎縮
(2)検査所見
① 血中ゴナドトロピン (LH、 FSH)は健常者の基準値と比して高値ではない。
② ゴナ ドトロピン分泌刺激検査 (LH RH test,こ lomiphene,estrogen投 与等)
で低ないし無反応。

(但し、視床下部性の時は、LH RH(初回又は脈波的連続)投与で正常反応
を示すことがある)

③ 血中性ステロイド(estrogen,progesterone,testosterone等 )は健常者の
基準値と比して低値である。

2.鑑別疾患
高度月巴満、神経性食思不振症

3.診断基準
確実例 :1(1)の 1項目以上を満たし、1(2)①から③すべての項目を満た

すもの。

B.副腎皮質刺激ホルモン (ACTH)分泌低下症

1.主要項目
(1)症状
① 全身倦怠感
② 易疲労性
③ 食欲不振
④ 意識消失 (低血糖や低ナ トリウム血症による)
⑤ 低血圧
(2)検査所見
① 血中コルチゾールは健常者の基準値と比して低値である。
② 尿中フリーコルチゾールは健常者の基準値と比して低値である。
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③ 血中ACTHは健常者の基準値と比して高値ではない。
④ ACTH分泌刺激試験 (CRHあ るいは insulin投与)で低ないし無反応。

2.診断基準
確実例 :1(1)の 1項目以上を満たし、かつ 1(2)① から④すべての項目  、

を満たすもの。

C.甲状腺刺激ホルモン (TSH)分泌低下症

1.主要項目
(1)症状
①耐寒性低下

②不活発

③皮膚乾燥

④脱毛

⑤発育障害                 ,
(2)検査所見
①血中 TSHは健常者の基準値と比して低値である。
(但 し視床下部性ではイムノアッセイで正常ないしやや高値のことがある。)

②TSH分泌刺激試験 (TRH test)で低ないし無反応。 (但し視床下部性では遅延
反応などがある。)

③甲状腺ホルモン検査 (freeT4ヽ freeT3または T3な ど)は健常者の基準値と比
して低値である。

2.診断基準
確実例 :1(1)の 1項 目以上を満たし、かつ 1(2)①から③のすべての項目

を満たすもの。

D.成長ホルモン (GH)分泌不全症

D-1.小児 (GH分泌不全性低身長症)

1.主要項目
(1)主症候
① 成長障害があること。 (通常は、身体のうりあいはとれていて、身長は標
準身長の 2.OSD以下、あるいは身長が正常範囲であつても、成長速度が
2年以上にわたって標準値の -1.5SD以下であること。)

② 乳幼児で、低身長を認めない場合であつても、成長ホルモン分泌不全が原
因と考えられる症候性低血糖がある場合。

③ 頭蓋内器質性疾患や他の下垂体ホルモン分泌不全があるとき。
(2)検査所見
インスリン負荷、アルギニン負荷、レDOPA負荷、クロニジン負荷、または
グルカゴン負荷試験において、原則として負荷前および負荷後 120分 間 (グ
ルカゴン負荷では 180分間)にわたり、30分毎に測定した血中 GHの頂値が
6ng/ml以下であること。GHRP-2負荷試験で、負荷前および負荷後 60分にわ
たり、15分毎に測定した血中 GH頂値が 16 ng/ml以 下であること。
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2.診断基準
重症例 :主症候が 1(1)① を満たし、かつ 1(2)の 2種以上の分泌刺激試験

におけるリコンビナントGHを標準品とするGH測定法 GH頂値がすべて
3 ng/ml以下 (GHRP 2負 荷試験では 10 ng/ml以下)の もの。
または、主症候が 1(1)の ②または、 1(1)の①と③を満たし、か
つ 1(2)の 1種類の分泌刺激試験におけるリヨンビナント GHを標準
品とするGH頂値が 3 ng/ml以下 (GHRP 2負 荷試験では 10 ng/ml以下)
のもの。

D-2.成人 (成人 GH分泌不全症)

1.主要項目
(1)主症候および既往歴
① 小児期発症の場合には成長障害を伴う。
② 頭蓋内器質性疾患の合併ないし既往歴、治療歴または周産期異常の既往があ
る。

(2)検査所見          |
① インスリン負荷、アルギニン負荷、またはグノレカゴン負荷試験において、負
荷前および負荷後 120分間 (グルカゴン負荷では 180分間)にわたり、30分
′ ごとに測定した血中 GHの頂値が 3 ng/ml以 下である。GHRP 2負 荷試験で、
負荷前および負荷後 60分にわたり、15分毎に測定した血中GH頂値が 9 ng/ml
以下であるとき、インスリン負荷における GH頂値 1.8ng/ml以下に相当する
低 GH分泌反応であるとみなす。

② GHを含めて複数の下垂体ホルモンの分泌低下がある。

診断基準

重症例 :(1)の①あるいは (1)の②を満たし、かつ (2)の①で 2種類以上の GH
分泌刺激試験におけるリコンビナントGHを標準品とする血中 GHの頂値が
すべて 1 8 ng/ml以 下 (GHRP 2負 荷試験では9 ng/ml以下)の もの。また
は、(1)の②と (2)の②を満たし、(2)の①で 1種類の GH分泌刺激試
験におけるリコンビナントGHを標準品とする血中 GHの頂値が 1 8 ng/ml
以下 (GHRP 2負 荷試験では 9 ng/ml以 下)のもの。

E.プロラクチン (PRL)分泌低下症

主要項目

(1)症状
産褥期の乳汁分泌低下

(2)検査所見
① 血中PRL低値。(複数回沢I定 し、いずれも1.5 ng/ml未満であることを確
認する。)

② PRL分泌刺激試験(TRH test)で、低ないし無反応。

.診断基準
1(1)を満たし、(2)①②のすべての項目を満たすもの。
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下垂体機能低下症 臨床調査個人票 (新規 )
ふ りが な

性男」
l男
2_女

生年

月日ケ躍i李  年 月   日生
(満   歳 )

氏   名

住  所

一Ｔ

( )TEL

出  生
都道府県

発病時在住

都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診

年月日::軍酪   年  月  日
保険

種別

1_政 2組 3.共
4国 5介 6高

身体障害者手帳 1あ り (等級  級) 2な し 1 介護認定 要介護 (要介護度  ) 2.要支援  3な し

生活状況
社会活動 (1就労 2就学 3家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2.やや不自由であるが独力で可能

5入院 6入所 7_そ の他 (   ))
3制限があり部分介助 4.全面介助 )

受療動向

(最近 6か月 )
主に入院 2入院と通院半々 3主 にilt院 (  /月 ) 4.往診あり 5入通院なし 6.そ の他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 : 1 2 3 不明な しあ り

血族内発症 : 1.あ り  2 なし  3 不明  ありの場合 (続柄 )

【WiSh入力不要】

恰療 と経過 (具体的に記入 )

因病 現   症 (   年   月現在 )
1家 族 性
2.先天性 (家族性を除く)
3特 発 性

9 その他 (診断名          )
10.ラ トケ嚢胞
11 リンパ球性下垂体炎       ,
12 視床下部下垂体術後又は放射線照射後
13 外傷
14 その他 (診断名           )
15 不  明

視

床

下

部

∫

―

症

候

性

身 長
骨年齢

トルコ鞍の拡大     1 あり 2
下垂体部異常石灰沈着  1      

なし 3 不明
あり 2

頭部 CTでの異常    1      
なし 3 不明

あり 2_
ありの場合具体的に記1支       

なし 3 不明

(

頭部 MRIでの異常    1            ).あ り 2
ありの場合具体的に記載       

なし 3 不明

(

抗下垂体抗体 1          )陽性 2 陰性 3 不明

重体ｃｍ
歳

障機
PF~
ホ ル モ ン (該当するすべてに○) 主要臨床症状 (   年   月現在)

l  LH/FSH      2. ACTH    3  TSH    4  GH
5 プロラクチン 6 バソプレシン

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

あ り

性欲低下

陰毛、腋毛の脱落

二次性徴発現の遅延

不妊 ´

耐寒性低下

皮膚乾燥

徐脈

脱毛

体毛の柔軟化

精神機能低下 (不活発)

全身倦怠感

気力、集中力低下

低血圧症状

低血糖症状

成長発育の遅延

〃    促進
学L汁分泌過多

″   低下
肥満

るいそう

食欲不振

多飲

多食

視力視野障害

頭痛

その他 (

あ り

あ り

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

3 不明

不明

不明

あ り

あ り

あ り

あ り

症往既

本人出生時骨盤位出生 1 あり 2 なし 3 不明
出生時状況 1 正常 2_仮 死

出生 (分娩)の様式
1.鉗子分娩・吸引分//2 2経腔分娩 (1,以外)、
3帝王切開

出 生 日
予定 日どお り 2予 定日より (   )日 前
予定 日より (   )日 遅れ 4.不明

出産時体重 kg

一人立ち ヶ月歳

発  語 ヶ月歳

幼少児時期の疾患
1  あり (            )
2 なし 3.不 明

初  経 歳

閉  経 歳

月経状態 1 整 2 不整  3 無  4 不明
妊  娠 回

出   産 回

本人の妊娠中の異常 1_あ り  2 なし  3 不明
本人の分娩時の出血 1 正常  2_大 量  3 不明

合併症

1 奇形  2 知能障害 3 成長障害 4 運動障害
5_脳梗塞 6 脳出血  7 狭心症  8 心筋梗塞
9.高血圧 10 高月旨血症 11 肝障害  12 腎障害
13 糖尿病 14 悪性腫瘍 (            )
15 その他 (具体的に)(              ) _RA_



内分泌機能検査成績 ( 年 月 日現在 )

成長ホルモン系

*,小児のみ

負
荷
試
験

血中GH

インスリン  (前値
アルギニン  (前イ直
グルカゴン (前値

GHRP-2  (前イ直
L ドーパ*(前値
クロニジン*(前イ直

呼/己、頂値
ng/直、頂値

ng/mO、 頂値

ng/n10、 頂値

ng/m2、 頂値

ng/祀、頂値

ng/mp/)基準値
ng/並)基準値
ng/mO)基準値
ng/己)基準値
ng/祀)基準値
ng/祀 )基準値

(

(

(

(

(

(

ng/m2)

ng/己 )

ng/成 )

ngん )
ng/祀 )

ng/己 )

血中 IGF― I    (         ng/m2)        基準値 ～      ng/祀 )

LHノ//FSH系

血中LH   島翼ξ 糧値     ‖I爛1 量[[
～      mU/越 )
～      mU/己 )

血中FSH    島彗裏
直
  糧値         ‖|チ勝1  重重握

mU/m0

mU/己

血中テストステロン       (           ng/α )基準値
血中エストラジオール      (            pg/祀 )基準値
その他    (                 )基 準値

ng/ど )

pg/己 )

)

TSHラ系

血中TSH    需彗葛F  llミィ直         :彩勝1 重菫橿
～      μL/m)
～      μU/■0)

遊離 T4(    ng/」 )基準lll
血中 T3(    ng/口0)  遊離 T3(    pg/m2)基 準値
放射性ヨー ド摂取率 24時間値 (          %)基 準値

ng/α )

pg/祀 )

%)

ACTH系

基 礎 値   (          rzg/ど )基準値
血中コルチゾール 酬 試験   (頂値        昭/″)基準値

インスリ)項荷 (頂値        昭/α)基準値

昭/d′ )

饂/d′ )

蟷/α )

基 礎 値  (          pg/己 )基準値
血中 ACTH    CRI試験   (頂値         pg/mo)基 準値

インスリン負荷 (頂値         pg/m2)基 4L値

祀

己

也

フリー』フレゾ_ル基梃値 ( 嘔/日 )基 4L値 ( μg/日 )

プロラクチン系
古

一面
識
基

硼

(

(頂値

ng/祀 )基準値 (

ng/m2)基準値 (

ng/mO)

ng/m2)
プロラクチン

後 某 機 能

尿浸透圧

水制限試験 (前     mosm/kg)、 (後    mosykg)  1 正常 2 低値 3 高値 4 未施行
パゾプレシン試験 (前   mosm/ヒ )、 (後    mosm/聰 ) 1 正常 2 低値 3 高値 4 未施行
5%高 張食塩水負荷 血清 Na    mEq/L 血漿バゾプレシン   pg/m2 (同 時採血 )
血漿バゾプレシン基準値 (     ～      pg/m2)

これまでの治療 薬斉」
「
正 期 間 効果

今 後 の 治 療

診 断 根 拠

(特に非典型的な場合には、必ず記入してください)

医療上の問題点

【Wish入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名 ~

電話番号      (   )

団
記載年月日 :平成   年   月   日

(1発快者の症状が悪化した場合のみ記llt)

症状が悪化したことを医師が確認した年月

特定疾患登録者証交付年月日

日 月

　

月

年

　

年

成

　

成

平

　

平

日

日
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下垂体機能低下症 臨床調査個人票 (更新 )
ふ りが な

性男リ
1_男

2女
生年

月日ケ略i今 年 月
1無 曇)氏  名

住  所

一丁

TEL ( )

出  生
都道府県

発病時在住
都 道 府 県

発病年月
平成  年  月  日

時頃

初診

年月日
日月年

和

成

昭

平

険

別

保

種

1.政 2.組 3共
4_国 5,介 6.高

身体障害者手帳 1あ り (等級  級)2_な し 介護認定 1.要介護 (要介護度 ) 2_要支援  3な し

生活状況
社会活動 (1_就労 2就学 3_家事労働 4_在宅療養
日常生活 (1_正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 a入所 7その他 (   ))
3制限があり部分介助 4全面介助)

受療動向

(最近 6か月)
[.主に入院 2.入院と通院半  々3_主 に通院 (  /月 )4往 診あり 5入通院なし 6_その他 (    )

家 族 歴
近 親 結 婚 : 1 2.な し 3 不明あ り

血族内発症 : 1 あり  2_な し  3 不明  ありの場合 (続柄 )

恰療 と経過 (具体的に記入)

【Wish入力不要】
因病 現   症 (   年   月現在)

４

５

６

７

８

９

１０

Ｈ

ｌ２

・３

‐４

‐５

∫

ｌ

下
垂
体
腫
瘍

視

床

下

部

ｒ

ｌ

く

Ｉ

Ｌ

症

候

性

1家 族 性
2 先天性 (家族性を除く)
3特 発 性
妊娠又は分娩に続発

頭蓋咽頭腫

鞍上部胚細胞性1重瘍

視床下部・下垂体近傍髄膜腫

下垂体腺腫

その他 (診断名           )
ラトケ嚢胞

リンパ球性下垂体炎

視床下部下垂体術後又は放射線照射後

外傷

その他 (診断名           )
不  明

身 長,     cm  体 重      kg
骨年齢      歳

トルコ鞍の拡大     1_あ り 2 なし 3 不明
下垂体部異常石灰沈着  l あり 2 なし 3 不明
頭部 CTでの異常     1 あり 2 なし 3_不 明
ありの場合具体的に記載

(                       )
頭綱 RIでの異常    1 あり 2 なし 3_不 明
ありの場合具体的に記載

(          ,            )

抗下垂体抗体      1 陽性  2 陰性 3_不 明

障 害 ホ ル モ ン (該当するすべてにO)機 主要臨床症状 (   年   月現在 )
l  LH/FSH      2  ACTH    3  TSH    4  GH
5 プロラクチン 6 バソプレシン

性欲低下

陰毛、腋毛の脱落

二次性微発現の遅延

不妊

耐寒性低下

皮膚乾燥

徐脈

脱毛

体毛の柔軟化

精神機能低下 (不活発)

全身倦怠感

気力、集中力低下

低血圧症状

低血糖症状

成長発育の遅延

〃    促進
乳汁分泌過多

〃   低下
肥満

るいそう

食欲不振

多飲

多食

視力視野障害

頭痛

その他 (

1 あり
1 あり
1_あ り
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1_あ り
1 あり
1 あり
1.あ り
1 あり
1.あ り
1.あ り
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり
1 あり

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

3

3

3

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

なし

不明

不明

不明往 症既

本人出生時骨盤位出生 1 あり 2 なし 3 不明
出生時状況 1 正常 2 仮死

出生 (分娩)の様式
1.鉗子分娩・吸引分娩 2経腱分娩 (1以外)
3_帝王切51

出 生 日
予定 日どお り 2.予定 日より (   )日 前
予定 日より (  )日 遅れ 4_不明

出産時体重 kg

一人立ち 歳 ヶ月

発   語 歳 ヶ月

幼少児時期の疾患
1 あり (           )
2 なし 3 不明

初  経 歳

閉  経 歳

月経状態 1 整 2 不整 3.無  4 不明
妊   娠 回

出   産 回

本人の妊娠中の異常 1 あり  2 なし  3 不明
本人の分娩時の出血 1 正常  2 大量  3.不 明

合併症

11奇形  2 知能障害 3 成長障害 4 運動障害
5_脳梗塞 6 脳出血  7 狭心症  8 心筋梗塞
9_高血圧 10 高脂血症 ll 肝障害  12 腎障害
13.糖尿病 14 悪性腫瘍 (            )
15 その他 (具体的に)(              ) _4n―



日現在 )内分泌機能検査成績 ( 年 月

成長ホルモン系

*,小児のみ

負
荷
試
験

血中GH

インスリン  (前値
アルギニン  (前値
グルカゴン (前イ直

GHRP-2  (前値
Lドーパ *(前値
クロニジシ*(前値

ng/m2、 頂値

呼/祀、頂値
ng/祀、頂値
ng/mO、 頂値
ng/D2、 頂値
ng/祀、頂値

n3/並)基準値
ng/mO)基準値
ng/mO)基準値
ng/己)基準値
nζ/並)基準値
ng/口)基準値

(

(

(

(

(

(

ng泡 )
ng施 )
ng/m2)

ng/oO)

ng泡 )
ng/己 )

血 P IGF一 I     (           ng/己 )          基準値 ～     ng/祀 )

LH/FSH系

血中LH     嘱1肇憩「  1頂値         ‖Iチ|:1  1菫 [
～       mU/耐 2)
～     mU/口 )

血中FζH  島轟ξ 鑑値    II駕 |

値

値

準

準

基

基

～      nU/己 )
～     mU/祀 )

血中テストステロン       (           ng/dι )基準値
血中エストラジオール      (           pg/m2)基 準値

その他     (                 )基 準値

ng/α )

pg/祀 )

)

TSH系

血中 TsH     
薦 靭

直

  1頂値          :棚 1 曇輩[
μU/祀 )

μU/m2)

遊離 T4(    ng/d′ )基準1直
血中 T3(    ng/血 0)  遊離 T3(    pg/mO)基 準値
放射性ヨー ド摂取率 24時間値 (         %)基 準1直

ng/d′ )

pg/u10)

%)

ACTH系

基 礎 値  (          電/α)基準値
血中コルチゾール ハJⅢ試験   (頂イ直         

“

/d′)基準値
インスリン負荷 (頂値        燿/d′)基準値

μg/dι )

昭/d′ )

μg/d′ )

羞 礎 値  (          pg/・ 0)基準値
血中 ACTH   CRI試験  (頂値        pg/m2)基 4笙値

インスリン負荷 (頂値         pg/mo)J.t準 値

pg/己 )

pg/mO)

pgん0)

( 岨/日 )フリーfi;摯ゾ_ル基礎値 肥/日 )基準値 (

プロラクチン系
(

(頂値

ng/110)

ng/blQ)

ng/■0)基 4t値 (

ng/nO)基 4t値 (

プロラクチン 帥
諏
基

硼

後 葉 機 能

尿浸透圧

水制限試験 (前     mosm/1tg)、 (後    mosm/峰 ) 1 正常 2 低値 3 高値 4 未施行
パゾプレシン試験 (前   mosm/kg)、 (後    mosm/k=) 1 正常 2 低値 3 高値 4 未施行
5%高張食塩水負荷 抽ltt Na   mEq/L 血漿バゾプレシン   pg/mO (同時採血)
11漿バゾプレシン基準値 (    ～     pg/mO)

これまでの治療 効果り切1問薬剤

今 後 の 治 療

診  lJT 根 拠
(4寺に非典型的な場合には、必ず記入 してください )

医療上の問題点

【Wish入力不要】

二療機関猛

二療機関所在地
電話番号   ノ  (   )

医師の氏名

曰          記載年月日 :平成 : 年  月  日
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族性高コレステロール血症 ホモ接合

1.主要項目

(1)理学所見

皮膚黄色腫、腱黄色腫、角膜輪の存在、頚部雑音および心雑音に注意するとFH

ホモ型は、幼少期よりの皮膚黄色腫が特徴的である。

(2)血液 ,生化学的検査所見
小児期より高 LDLョ レステロール血症を示すことが多いが、高 LDLコ レステロ

ール血症に高中性脂肪血症が加わる例もある。リンパ球や線維芽細胞の LDL受

容体活性はホモ接合体で健常人の 20%以下に著明低下を示し、診断の参考とな

る。LDL受容体、ARH、 PCSK9な どの LDL代謝経路に関わる遺伝子の解析により、

確定診断を下すことができる。

2.参考事項
FHは、冠動脈および大動脈弁に若年性動脈硬化をきたすことが問題となる。冠動
脈硬化は、心筋梗塞や狭心症を引き起こすことから、注意が必要である。大動脈弁

狭窄、大動脈弁上狭窄を合併することが多く、特にホモ接合体では弁置換術を必要

とすることもあり、注意が必要である。

3.鑑別診断
シトステロール血症、脳腱黄色腫など皮膚黄色腫を示す疾患との鑑別診断、甲状腺

機能低下症やネフローゼ症候群などの高 LDLコ レステロール血症を示す疾患との

鑑別診断が問題となる。

4.診断基準
確実例 :

LDL代謝経路に関わる遺伝子の遺伝子解析、あるいは LDL受容体活性測定によっ

て FHホモ接合体であると診断されるもの。

ほぼ確実例 :

空腹時定常状態の総コレステロール値が 450 mg/dl(LDLコ レステロール値が

370mg/dl)以 上、あるいは小児期より皮膚黄色腫が存在するなど重度の高コレス

テロール血症の徴候が存在し、薬斉」治療に抵抗するもの。
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家族性高コレステ回―ル血症(ホモ接合体)臨床調査調査個人票 (1.新規 )

|

ふりがな

氏   名

発 病 年 月

身体障害者手帳

生 活 状 況

高 脂 血 症

及   び

琶 動 脈 疾 患

家  族  歴

臨 床 症 状

腱」riデータ

総コレスァロール

LDLコ レステ ロール

HDLコ レステ ロー ル

トリグリセリド

LDL受 容体活性

遺伝子検査 (実施している場合は記載してください)

艦 別 診 断 (以下の疾患を鑑別できること)
(1)シ トステロール血
(2)脳 llL黄色腫
(3)甲 状腺機能低下症

1 あり (

l明治  2:大正  3.昭和  4_平成

発 病 時

在  住
都道府県

11 日召不日

2_平成

保 険 種 別

1.あ り (等級      級 )
2 な し

1 要介護 (要介護度

社会活動                             ,
(1 就労 2_就学 3_家事労働 4 在宅療養 5 入院 6 入所 7 その他 (
日常生活

(1 正常 2 やや不自由であるが独力で可能 3_制限があり部分介助 4.全面介助)

初回認定年月

1 昭和 2 平成

2 なし  3 不明           ありの場合続柄

家系図              (      )
受診状況

(最近 6ヶ 月 )

1 主に入院

2.入院と通院半々

3 主に通院
(      /月 )

4 入院・通院ともになし
(1)あ り (   歳頃より)
(2)な し
(1)あ り (   歳頃より)

アキレス ll■厚 さ (右    川n、 左    mm)
(2)な し
(1)あ り     弁の種類 (            )

手術の有無  (1)あ り  (2)な し
(2)な し
(1)あ り    iiF患 枝数 (

*75%以上狭窄を有意とみなす
PCI   (1)あ り  (2)な し
CABG     (1)あ り   (2)な し

(2)な し
(1)あ り    大 lJ」脈り面の部位 (          )

手術 (1)あ り   (2)な し

(2)な し

5 閉η[性動脈硬化症
(1)あ り    Fontaine分類

(2)な し

6 頚JJl脈硬化症
(1)あ り   平均 IMT(右      左      )

(2)な し

しDLア フェレーシス治療時

(In g/dl) (mg/dl)
(mg/dl) (In g/dl)
(mg/dl) (mg/dl)
(ln g/dl) (rn g/dl)

1 鑑別できる        2 鑑別できない
1 鑑別できる        2 鑑別できない
l 鑑別できる        2 鑑別できない
1鑑別できる      2 鑑別できない(4)家 族性高コレステロール血症ヘテロ接合体
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医療上の問題点

1治療内容

LDLア フェ レー シス
(1)

(2)

り

　

し

あ
　
な

)日 に 1回 開始年月日 (    年
(または施行年数

月 日 )

年 )

村楽剤

① スタチン あり  (薬剤名                、用量
なし

l 効果あり  2 効果なし  3 不明

② レジン
１

２

り

し

あ

な
(薬剤名                 、用量 l 効果あり  2 効果なし  3 不明

③ プロブコール 1

2

り

し

あ
な

(用 量               ) 1 効果あり  2 効果なし  3 不明

④ エゼチミブ
１

２

あり  (用 量
なし

1 効果あり  2 効果なし  3 不明

⑤ 抗凝固剤・抗血小板剤
１

２

り

し

あ

な
(薬斉」名                  、用」1 l 効果あり  2 効果なし  3 不明

⑥ その他
１

２

あり  (薬剤名                、用丑
なし

l 効果あり  2 効果なし  3 不明

医療機関所在地 電話番号      (      )

医師の氏名 ①         記11年月日 :平成   年   月   日
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ふりがな

氏   名
↑生別
1 男

2女
生年月 日

1明治  2大 正  3:昭和  4平 成
年 月    日 生

歳 )(満

住 所

丁

電話 ( )

出  生
都道府県

発 病 時
在  住
都道府県

発 病 年 月

1_ 日召禾ロ

2_平成

年 月
診

日月
初

年

1_ 日召禾日

2 平成
年 月

保 険 種 別

船

高
組

国

政

共

身体障害者手llk
1_あ り (等級      級)
2_な し 介護認定

1 要介護 (要介護度         )
2 要支援     3 なし

生 活 状 況

社会活動

(1_就 労 2 就学 3 家事労lTlt 4 在宅療養 5 入院 6 入所 7 その他 (

日常生活

(1 正常 2 やや不自由であるが独力で可能 3 制限があり部分介助 4.全面介助)

初回認定年月

l_昭不日 2 平成

年 月

受診状況

(

1.主に入院  2 入院と通院半  々 3 主に通院 (     /月 )  4 入院・通院ともになし

療と経過 (前回申請か らの変化を具体的に記述 )

臨 床 症 状

1 黄色llJl

① 皮膚 (1)あ り (    歳頃より)
(2)な し

②  腱
(1)あ り (    歳頃より)

アキレス腱厚さ (右    mm、 左    mm)
(2)な し

2 弁疾患

(1)あ り     弁の種類 (            )

手術の有無  (1)あ り  (2)な し
(2)な し

3 冠動脈疾患

(1)あ り     ilT患枝数 (             )
*75%以上狭窄を有意とみなす
PCI   (1)あ り  (2)な し
CABG    (1)あ り   (2)な し

(2)な し

4 大動脈‖ヤ
(1)あ り    大動ル民疵の部位 (          )

手lf(1)あ り    (2)な し
(2)な し

5 閉纂性 1助 lFF硬化症
(1)あ り    Fontaine分類 (           )

(2)な し

6 頚 llJ」脈硬化症
(1)あ り    平均 IMT(右     左      )

(2)な し
1食査データ

こ目

未治療時

年   月   日

薬物治療時

年    月    日

LDLア フェレーシス治療時

年 月 日

後

総コレスプロール (mg/d ) (mg/dl)
LDLコ レステ ロール (mg/d ) (rn g/dl)
Ю Lコ レステ ロール (mg/d ) (mg/dl)
トリグリセリド (mg/d ) (In g/dl)
LDL受容体活性 (%)

医療上の問題点

治療内容

LDLア フェ レー シス
(1)あ り    (     )日 に 1回    開始年月日 (    年    月      日

(または施行年数       年)
(2)な し

家族性高コレステ回―ル血症(ホモ接合体)臨床調査調査個人票  (2.更新)
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根用薬剤

① スタチン (薬剤名                 、用量り

し

あ

な

１

２ 1 効果あり  2.効果なし  3 不明

② レジン (薬剤名                 、用量り

し

あ

な

１

２ 1 効果あり  2 効果なし  3 不明

③ プロブコール (用 量り

し

あ

な

１

２ 1 効果あり  2 効果なし  3 不明

④ エゼチミブ (用 量り

し

あ

な

１

２ l 効果あり  2 効果なし  3 不明

⑤ 抗凝固剤・抗血小板剤 (薬剤名                、用量り

し

あ

な

１

２ l 効果あり  2 効果なし  3 不明

⑥ その他 (薬剤名                 、用量
リ

ー

´

あ

な

１

２ l 効果あり  2 効果なし  3 不明

医療機関猛

医療機関所在地                                 電話番号      (      )

医師の氏名                         ①         記載年月日:平成   年   月  `日
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髄性筋萎縮症 (SIIA)の診断基

脊髄性進行性筋萎縮症 (SP鳳 )と脊髄性筋萎縮症 (SMA)の名称について

従来、広義の脊髄性進行性筋萎縮症 (SPMA)と して、小児期発症の脊髄性筋萎縮症 (Sm)と 成人発症

の脊髄性進行性筋萎縮症 (SPMA)を総称して SPIIAと しており、難治性疾患克服研究事業においては、

SPMAと SBLIAの疾患名が使用されていた。しかしながら、海外の成書や論文では、「広義の SPMA」 と

いう表現は使用されておらず、「広義の ShfA」 として表わされている。さらに、ICD 10では、「G-12:

脊髄性筋萎縮症及び関連症候群」の中に、脊髄性進行性筋萎縮症、球脊髄性筋萎縮症、脊髄性筋萎

縮症が含まれている。そこで国際的な表現に統一を図るために「脊髄性筋萎縮症 (SMA)の 診断基準」

とした。

1_主要項目

(1)臨床所見

① 下記のような下位運動ニューロン症候を認める。
筋力低下

筋萎縮

舌、手指の線維東性収縮fasciculatiOn

腱反射は減弱から消失

② 下記のような上位運動ニューロン症候は認めない。
痙縮

腱反射克進

病的反射陽性

③ 経過は進行性である。

(2)臨床検査所見

筋電図で高振幅電位や多相性電位などの神経原性所見を認める。

(3)遺伝子診断

survival motOr neuron(SNIN)遺 伝子変異を認める。

2.鑑別診断

(1)筋萎縮性側索硬化症

(2)球脊髄性筋萎縮症

(3)月剛重瘍・脊髄疾患

(4)頚椎症、椎間板ヘルニア、脳および脊髄腫瘍、脊髄空洞症など

(5)末梢神経疾患

(6)多発性神経炎 (遺伝性、非遺伝性)、 多発限局性運動性末梢神経炎multifOcal mOtOr
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neuropathyな ど

(7)筋疾患

筋ジストロフィー、多発筋炎など

(8)感染症に関連した下位運動ニューロン障生

ポ リオ後症候群など

(9)傍腫瘍症候群

(10)先天性多発性関節拘縮症

(11)神経筋接合部疾患

3.診断の判定

上記 1の (1)①②③すべてと (2)、 (3)の 1項目以上を満たし、かつ 2のいずれでもな
い 。
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編みかけ部分は患者または家族 (代理人)が記入してから医師に提出して下さい。
年月日の記載は西暦でも構いません。

脊髄性筋萎縮症 臨床調査個人票      (1.新 規)
ふ  り が な

:性別
1男 ;

2.女

年

日

生

月 :黒綿i李三 年 ‰_‰名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月 夕軍霞 牛鰤 フ初診年月日 ::I翠1   年  月  自保 険 種 別 1=政  2:組  3.船4:共  駐国  6高
身体 障害者

1限手
1.あ り (等級___級)2:な し 介 護 認 定 li要介護 (要介護度   ) 2要 支援' 3な し

生 活 状 況
社会活動 (1.就労 2.就学 3家事労働 4_在宅療養 5入院 6入所 7そ の他 (    ))
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能 3制限があり部分介助 4全面介助 )

受 診 状 況

(最近 6か月 )

1.主に入院 2_入院と通院半々

(     )
3主に通院 (  回/ か月) 4往 診あり 5入 通院なし 6そ の他

発症と経過 (具体的に記述)発 症 ( 歳 か月)歩 行不能 (1あ る 2_な い)(1生 下時から 2 ( )歳から)

【WISH入力不要】

家  族  歴 1_あ り (発症者 :1.同胞 2両親のぃずれか 3_祖父母 4_子 5:その他 ( ))2な し 3不明
婚規近 l.あ り 両親が血族結婚 (1_あ り 2な し)その他の続柄 ( ) 2な し

過経 症状は進行性で  1あ る  (1 急速 2 緩徐 3 極めて緩徐 (数十年)) 2な し

型一両

1

2

3

4

5

脊髄性筋萎縮症 I型 (タ イプ 1,Werdnig Hoffmann病 )
脊髄性筋萎縮症 H型 (タ イプ 2,中間型 DubOwitz病 )
脊髄性筋萎縮症 HI型 (タ イプ 3,Kugelberg Welander病 )
脊髄性筋萎縮症 IV型 (タ イプ 4,成人発症型,iF髄性進行性筋養縮症)
その他の脊髄性筋萎縮症 (病名 : )

初 発 症 状

(複数選択可 )

1、 運動発達遅滞 (小児期発症のみ評価):(頸 定  か月、独立坐位  か月、起立  か月、独歩  か月)
2 唯下障害  3_呼吸障害  4_lllli乳 障害
5 上肢筋力低下 (優位部 :1.近位 2遠位 3びまん性)(1_右  2左 3両側 )
6 下肢筋力低下 (優位部 :1_近位 2遠位 3びまん性)(1右  2左  3両 lU)
7 その他  (            )

症現
1 筋力低下 ①坐位 (1_可能 2不可能) ②起立 (1可能 2不可能)③歩行 (1可能 2不 可能)

④階段昇降 (1.可能 2不可能)⑤顔面筋罹患 (1あ り 2_な し)      _
2 筋萎縮 (認める部位すべてにO) 1頸 筋群  2右上肢  3左上肢  4右上肢帯筋 5左上肢帯筋

6_傍脊柱筋 7右腰帯筋 8左腰帯筋 9右下肢  10左下肢  11顔面筋
3 筋線維束性収縮  ①舌 (1あ り 2な し) ②手指(1あ り 2な し)

③顔面 (1あ り 2な し)④その他 (             )
4関節拘縮   1_あ り 2な し 部位 1頸部 2上肢領域 3体幹領域(脊柱)41要部・下肢領域
5叫L下障害           1あ り 2な し       6呼 吸障害   lあ り 2な し
7 111ittL障 害           1あ り 2な し       8運 lTIJ」発達遅滞  1あ り 2な し
9上位運動ニューロン症候 1あ り 2な し
10 合併する神経症候 (認められるもの全てを選択)

5)声帯麻痺

6)感覚障害

1)認知症・認知機能低下

3)小脳症候

1あ り 2な し
1あ り 2な し
lあ り 2な し

aしびれ感   1あ り 2な し
c_温痛覚低下  1あ り 2な し
eその他 (

2)精神発達遅滞  1あ り 2な し
4)眼球運動障害  1、 あり 2な し

b深部党低下  1あ り 2な し
d疼痛感     1.あ り 2な し
)

7)自 律神経障害  a膀 洸直腸障害 1.あ り 2な し 3不明  b_発汗障害   1あ り 2な し
'   c.起 立性低血圧 1_あ り 2な し 3不明  d_その他 (            )

8)錐体外路症候  a無 動    1.あ り 2な し     b筋 強剛    1あ り 2な し
cその他 (               )

9)痙攣         1.あ り (1_有熱時 2無熱時) 2な し
H.心筋症         1_あ り 2.な し
12先天性関節拘縮     1あ り (1頸部 2上肢領域 3_体幹領域 (脊柱)4腰 部・下肢領域) 2_な し
13先天奇形 (                            )
14そ の他  (                            )
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血 液 検 査 血清 CK又は CPK値 :     IU/1(基 準値     IU/1) (検 査    年   月   日)

針 筋 電 図

l実施 (実施日 :昭和・平成  年  月  日)   2.未 実施
神経原性変化の所見 (高振幅電位、多相性電位など)

1あ り 2な し  (部位 :1.脳神経領域 2_頸部・上肢領域 3_体幹領域 4腰部・下肢領域)

遺伝子検査 1.実施  2.未実施  (1異常あり (具体的に記載 )2異常なし)

鑑 別 診 断

(1)筋萎縮性側索硬化症

(2)球脊髄性筋萎縮症

(3)脳腫瘍・脊髄疾患 (頚椎症、

(4)末梢神経疾患 (多発性神経炎
など)

neuropathy

1.鑑別できる 2鑑 別できない
1鑑別できる  2_鑑別できない

椎間板ヘルニア、脳および脊髄腫瘍、脊髄空洞症など)
1鑑別できる  2_鑑別できない

(遺伝性、非遺伝性 )、 多発限局性運動性末梢神経炎 multifocal mot貴

l鑑別できる 2_鑑別できない

1鑑男りできる 2_鑑別できない
1鑑男」できる 2.鑑男りできない
1鑑別できる 2鑑 別できない
)1鑑別できる 2鑑 別できない

(5)筋疾患 (筋ジス トロフィー、多発筋炎など)   1鑑 別できる 2鑑 別できない
(6)感染症に関連した下位運動ニューロン障害 (ポ リオ後症候群など)1鑑 別できる 2鑑 別できない
(7)傍腫瘍症候群
(8)先天性多発性関節拘縮症
(9)神経筋接合部疾患
(10)その他 (

現 在 の 日常

生 活 動 作

(ADL)

歩
行

・
移
動

1.正常
2.やや歩行・移動が困難
3 杖などの器物または人にょる介助歩行
4.歩行不可能 (車椅子などで生活)
5.脚 を動かすことができない (全介助移動)

呼
吸
困
難

1 なし
2 歩行中に起こる
3.日 常動作のいずれかで起こる
4 座位または臥位いずれかで起こる
5_極めて強く呼吸補助装置を考慮する

嘩

下

1_正常な食事習慣
2.初期の摂食障害、時に食物をうまらせる
3 形態をかえて食べる必要有 (き ざみ食等)
4.補助的な経管栄養または点滴を必要とする
5.:全面的に経管栄養か′点滴 (経口授取不可能)

呼
吸
不
全

（呼

吸
が
自
然

に

で
き
な

い
）

1 なし
2 間欠白,に呼吸補助装置 (bipap)が必要
3 夜間tl継続的|こ呼吸補助装置 (bipap)が必要
4 1自 中呼吸補助業置 (bipap)が必要
5 挿管または気管切開による人工呼吸が必要

食
事
（経
管
栄
養

実
施
）

1_正常
2.‐ぎこちないが全ての手先の作業ができる
3.ボ タンやファスナーを留めるのにある程度手
助けが必要

4: 看護者にわずかに面倒をかける
5 全く何もできない

着
衣
、
身
の
周
り

´
の
動
作

1.正 常にでき:る     .
2.弩ヵレて、一本で表全にできる
3_時折手助けまた噂岱´りの方法が必要
4.しばしば手助けが必要
5_全面介助である

栄 養 と呼 吸

日)

日)

日)

日)

日)

1経管栄養

2経静脈栄養

3非侵襲的陽圧換気

(BiPで 等)

4.気管切開

5.気管切開+人工呼吸器

1

1

1

経鼻胃管  2_胃痩 ら腸痰  3未 施行 (導入日:昭和 |‐ 平成

施行    2未 施行        (導 入自 :日召禾|・ 平成

間欠的施行 2夜間に継続的に施行 3.T日 中施行 4未施行
(導入日:昭和・平成

施行    2_未施行        (導 入日:昭和 ,平成

装着    2未 装着        (導 入日:昭和・平成

年

年

月

月
　
明

年

年

年

月

月

生 活にお け

る 重 症 度

1 学校生活・家事・就労はおおむね可能。
2 学校生活・家事・就労は困難だが、日常生活 (身の回りのこと)はおおむね自立。
3 自力で食事、リト泄、移動のいずれか一つ以上ができず、日常生活に介助を要する。
4 呼吸困難・痰の喀出困難、あるいは喋下障害がある。
5 非経目的栄養摂取(経管栄養、胃痰など)、 人工呼吸器使用、気管切開を受けている。

運 iFla機 能分

類

階段昇降は可能 (手すりは不要)

階段昇降は可能 (手すりが必要)

階段昇降は不可能,平地は独歩可能
起立位の保持は可能 (支持は不要)

5

7

起立位の保持は可能 (支持が必要)

起立位の保持は不可能、座位保持は可能
坐位の保持も不可能であり、常時臥床状態

1

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (   )
医師の氏名

_  __   _  □          記載年月日 :平成   年   月  日
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編みかけ部分は患者または家族(代理人)が記入してから医師に提出して下さい。
年月日の記載は西暦でも構いません。   ・

脊髄性筋萎縮症 臨床調査個人票      (2.更 新 )
ふ  り が な

性 別
1_男

2女
年

日

生

月 よ過綿i奪蔑  年 鷺日ふ名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発‐病 年 月ケ軍黎 年鳥 島初診年月日 ::軍段     年   月  日 保険種別 1,政  2_組  3.船4.共  5国  6.高 |

身 体 障害者
1脹手
1.あ り (等級___級 ) 2.な し 介 護 認 定 1.要介護i(要介護度二__) 2.要支援.3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1.就労 2.就学 3家事労働 4在宅療養 5入院 6入所 7その他 (    ))
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能 3制 限があり部分介助 4.全面介助)

受 診 状 況

(最近 6か月 )

1主に入院 2入院と通院半々 3主 に通院 (  回/  か月)4往 診あり 5.入通院なし 6その他
(      )

)歳から)

【WISH入力不要】

(発症 と経過 (具体的に記述)発 症 ( 歳 か月)歩 行不能  (1あ る 2.ない)(1生 下時から 2.

家  族  歴 1_あ り (発症者 :l同胞 2両親のいずれか 3祖父母 4子 5_その他 ( )) 2な し 3不 明
近 親 女昏 1あ り 両親が血族結婚  (1_あ り 2な し)そ の他の続柄 ( ) 2な し

経 過 症状は進行性で   1あ る  (1_急 速 2 緩徐 3 極めて緩徐 (数十年)) 2な い

病 型

1

2

3

4

5

脊髄性筋姜縮症 I型 (タイプ 1,Werdnig Hoffmann病 )
脊髄性筋姜縮症 H型 (タイプ 2,中間型 Dubowitz病 )
脊髄性筋萎縮症 HI型 (タ イプ 3,Kugelberg―Welander病 )
脊髄性筋姿縮症 IV型 (タイプ4,成人発症型,脊髄性進行性筋萎縮症)
その他の脊髄性筋萎縮症 (病名 : )

初 発 症 状

(複数選択可)

1 運動発達遅濁,(小児期発症のみ評価):(頸 定  か月、独立坐位  か月、起立  か月、独歩   か月)
2 J[下障害  3呼 吸障害  4 哺乳障害
5_上肢筋力低下 (優位部 :1_近位 2遠位 3び まん性)(1右  2左 3両 /111)
6_下肢筋力低下 (優位部 :l近位 2i上位 3_び まん性)(1右 2左 3両側)
7 その他  (            )

症現

5典下障害
7111乳障害

9上位運動ニューロン症候

9)痙攣

11心筋症
12先天性関節拘縮
13先天奇形 (

14その他  (

)

3体幹領域 (脊柱)4腰 部・下肢領域
6_呼吸障害   1あ り 2な し
8運動発達遅滞  1あ り 2.な し

2)精神発達遅滞  lあ り 2な し
4)眼球運動障害  1あ り 2な し

b深部覚低下  1_あ り 2な し
d疼痛感    1_あ り 2.な し
)

③顔面 (1あ り 2な し)④ その他 (

4関節拘縮   lあ り 2_な し 部位 1頸部 2.上肢領域

筋力低下 ①坐位 (1可能 2不可能) ②起立 (1可能 2不可能)③歩行 (1可育ヒ 2不可能)
④階段昇降 (1可能 2不可能)⑤顔面筋罹患 (1あ り 2な し)

筋萎縮 (認める部位すべてに○) l頸 筋群  2右上肢  3左上肢  4右上肢‖F筋  5左上肢帯筋
6傍脊柱筋 7右 1要帯筋 8左 1要帯筋 9右下肢  10左 下肢  11顔面筋

筋線維束性収縮  ①舌 (1あ り 2_な し) ②手指 (1_あ り 2な し)

10 合併する神経症候 (認められるもの全てを選択 )
1)認知症・認知機能低下

3)小脳症候

5)声帯麻痺

6)感覚障害 aしびれ感   1あ り 2な し
c.温痛党低下  1あ り 2な し
e_そ の他 (

7)自 律神経障害  a膀 洸直腸障害 1あ り 2な し 31不明
c_起立性低血圧 1あ り 2な し 3不明

8)錐体外路症候  a.無動    1あ り 2な し
c.そ の他 (

1あ り (1有熱時 2無熱時)
1あ り 2な し
1あ り (1頸部 2上肢領域

lあ り 2な し
1_あ り 2な し
1あ り 2な し

1あ り 2な し
1あ り 2な し
1あ り 2_な し

b発汗障害
dそ の他 (

b筋弓i岡 J
)

2な し

1あ り 2な し
)

1_あ り 2.な し

3体幹領域 (脊柱)4腰 部・下肢領域) 2_な し
)

)
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血 液 検 査 血清 CK又は CPK値 :     IU/1(基 準値     IU/1) (検 査   年   月   日)

遺 伝 子検査 l実施  2.未実施  (1.異常あ り (具体的に記載 )2_異常なし)

現 在 の 日常

生 活 動 作

(ADL)

歩
行

・
移
動

1.正常             |
2.やや歩行・移動が困難
β.杖 などあ器物または人による介助歩行
4‐ 歩行不可能(事椅子などで年活)
5 月却を動かすこと:ができない (全介助移動)

呼
吸
困
難

なし1_

2 歩行中に起こる
3 日常動作のいずれかで起こる
4 座位または臥位いずれかで起こる
5.極めて強く呼吸ネ市助装置を考慮する

嘩

下

1_正常な食事習慣
2 初期の摂食障害、時に食物をつまらせる
3 形態をかえて食がう必要有 (き ざみ食等)
4 補助的な経管栄養または点滴を必要とする
5 全面的に経管栄養か点滴 (経口摂取不・T能 )

円
明
不
塗

円́

吸
が
自
然
に

で
き
な
い
）

1 なし              ~~~
2_間欠的に呼吸補助装置 (bipap)が 必要
3.夜間に継績的|こ呼吸補助装置 (も ipaめが必要
4.1日 中呼吸補助華置 :(biP,P)が必要
5二重管または気管切開による人工呼吸が必要

食
事

（経
管
栄
養

実
施
）

1 正常
2 ぎこちなぃが全ての手先の作業ができる
3 ボタンやフアスナーを留めるのにある程度手
助けが必要

4_看護者にわずかに面倒をかける
5= 全く何もできない

着
衣
（
身
の
周
り

の
動
作

1: 正常にできる
2 努力して、一人で完全にできる
3.時折手助けまたは代わりの方法が必要
4.しばしば手助けが必要
5 全面介助である

栄養 と呼吸

経管栄養

経静脈栄養

非侵襲的陽圧換気

(BiPAP準事)

気管切開

気管切開 +人工呼吸器

l

2

3

1

1

1

経鼻胃管

施行

間欠的施行

施行

装着

2.胃疫・腸疫  3未施行 (導入日:昭本口1平成
2.未施行        (導 入日:昭和・平成
2_夜間に継続的に施行 3-日 中施行 4_未施行

(導入 日 :昭和 。平成

2:未施行        (導 入 日 :昭和・平成

2.未装着        (導 入 日 :昭和・平成

月

月

年

年

月

月

年

一年

年

日)

日)

日)

日)

日)

生 活 にお け

る 重 症 度

学校生活・家事・就労はおおむね可能。               ~~~~~~
学校生活・家事・就労は困難だが、日常生活 (身の回りのこと)はおおむね自立。
自力で食事、〃F泄、移動のいずれか一っ以上ができず、日常生活に介助を要する。
呼吸困難・痰のlrt出困難、あるいは嘩下障害がある。
非峰口的木養摂肇(経管栄養、胃疲な

…

呼吸器使用、気管切開を受けている。

l

運 動機 能 分

類

階段昇降は可能 (手すりは不要 )

階段昇降は可能 (手すりが必要)

階段昇降は不可能,平地は独歩可能
起立位の保持は可能 (支持は不要)

1

2

3

4.

起立位あ保持は可能 (支持が必要)丁
~~

起立位の保持は不可能、座位保持は可能
坐位の保持も不可能であり、常時臥床状態

6

7

医療上の問題点

【WISH入 力不要l

医療機関名

医療機関所在地

電話番号       (   )
医師の氏名

_                団           記1支年月日 :平成   年   月   日
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脊髄性筋萎縮症 (SBMA)の診断基

1.主要項 目
(1)神経所見

① 球症状 :舌の萎縮・線維束性収縮 (fasciculatiOn)、 構音障害、嘆下障害
② 下位運動ニューロン徴候 :筋萎縮・筋力低下 (顔面、四肢近位筋優位)、 筋

収縮時の著明な線維束性収縮

③ 手指振戦
④ 腱反射低下
(2)臨床所見、検査所見

① 成人発症で緩徐に進行性である。
② 発症者は男性であり、同胞男性や母方家系の男性に家族歴を有する。
③ アンドロゲン不全症候 (女性化乳房、睾丸萎縮、女性様皮Л7変化など)を認
める。

④ 針筋電図で高振幅電位などの神経原性変化を認める。
(3)遺伝子診断
アンドFゲン受容体遺伝子におけるCAGリ ピートの異常伸長。

2.鑑別診1断
(1)頚椎症、椎問板ヘルニア、脊髄腫瘍、脊髄空洞症など脊髄の局所性病変による
もの。

(2)末梢神経疾患

(3)筋疾患

(4)筋萎縮性倶1索硬化症
(5)脊髄性筋萎縮症

(6)神経筋接合部疾患

3.診断の判定

以下の A、 B、 Cいずれかに該当するものを球脊髄性筋萎縮症と診断する。

A.1(1)の うち、①または②を含む 2項 目以上を満たし、かつ 1(2)①から
④のすべてを満たすもの。

B_1(1)の うち、①または②を含む 2項 目以上を満たし、かつ 1(3)を実
施した場合には、それを満たすもの。

C.A,B両者を満たすもの。
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参考事項

(1)錐体路徴候、小脳症状はなく、自律神経障害もほとんど認められない。
(2)手指振戦、筋痙攣、構音障害が初発症状になることがある。
(3)血液生化学所見でt CK高値、脂質高値、 トランスアミナーゼ軽度上昇、耐糖
能異常を認めることがある。

(4)末梢神経伝導速度検査で運動神経伝導速度はほぼ正常または低振幅筋活動電位、

感覚神経活動電位は低振幅または誘発不能であることが多い。

(5)一般に筋生検で神経原性変化を認める。
(6)振動覚低下などの感覚障害を認めることがある。
(7)疾患名について buibospinal muscular atrophy:BSllA、 Kennedy病、
Kennedy― Alter―Sung病 と呼ばれることもある。
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ふ  り が な
・luJ
1.男

2.女

年

日

生

月 :霞 i等
‐
|||‐
‐
i驚‐t名

¨
氏

所住
電話 (

郵便番号

)

生

県

一　
府道

出

都

発病時在住

都 道 府 県

初 診 年 月 日

l西暦
2昭和  年  月  日
3平成

保 険 種 別
1_政  2組  3_船
4共  5国  6高

者

帳

生
ロ
障体身

手
1あ り (等級¨ )2な し 介 護 認 定 1:要介護 (要介護度___) 2要 支援  3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1_就労 2就 学 3家事労働 4_在宅療養 5入 院 6入所 7そ の他 (    ))
日常生活 (1正常 2.やや不自由であるが独力で可能 3制 限があり部分介助 4.全面介助)

受 診 状 況

(最近 6か月 )
1.主に入院 2入院と通院半  々3_主に通院 (  回/  ヶ月)4往 診あり 5入通院なし 6その他
(     )

【WISH入力不要】

発症 と経 i凸 (具体的に記述)

月年症発

(球症状または筋力低下出現時 )
歳 )(満月西暦・昭和・平成

族家 歴
1あ り (発症者 :A同胞男性 B母方祖父 C母方叔父 D母方いとこ Eその他 (

2な し 3不 明
))

経 過 症状は進行性で l あ る 2ない

現 症
1_舌萎縮     1_あ り 2な し
2.構音障害    1あ り 2な し
311に下障害    1あ り 2な し
4手指振戦    lあ り 2な し
5_腱反射低下   lあ り 2な し
6.下位運動ニューロン症候 (筋歩縮、筋力低下、線維東性収縮のいずれかを認める部位すべてを選択 )

1あ り 2な し (部位 :A_顔面 B tt C_上 肢 D体幹 E_下肢)
7_ア ンドログン不全症候 (認められるもの全てを選択)

1)女性化手L房      1あ り 2な し
2)その他       lあ り 2な し (あ りの場合内容→

,十 筋 fE 図

1実施 (実施日 :西暦・昭和・平成   年  月  日)   2未 実施

神経原性変化の所兄 (長持続時間・高振幅電位など)

1_あ り 2な し  (部位 :1.月尚神経領域 2頸部・上肢領域 3_体幹領域 4腰部・下肢領域)

遺 伝 子 検 査 1ア ンドログン受容体遺伝子内の CACリ ピー ト異常伸長あり    2未 実施

栄 養 と呼 吸

経管栄養

経静脈栄養

l ttJ卜 胃管

l施行

2胃度・腸痰

2未施行

非侵襲的陽圧換気 1.間 欠的施行 2夜間に継続的に施行

(BiPAP等 )

気管切開 l施行 2未施行

2未装着気管切開十人工呼吸器 1装着

3未施行 (導入 日 :西 J督・昭和・平成

(導入日:西暦・昭和・平成

3-日 中施行 4_未施行

(導入日:西暦・昭和・平成

(導入日:西暦・昭和・平成

(導入日:西暦。昭和・平成

月

　

月

年
　
年

日

　

日

　

日

月

　

月

　

月

年

　

午

　

年

日)

日)

現 在 の 日 常

生 活 動 作

(ADL)

一一一一口三
“

1.発話正常

2.発話障害が認められる

3 繰り返し聞くと意味が分かる

4.声以外の伝達手段と発話を併用

5 実用的発話の喪失

着
衣
、
身

の
周
り
の

助
昨

1 正常にできる

2_努力して、二人で完全にできる

3 時折手助けまたは代わりの方法が必要

4 しばしば手助けが必要

5 全面介助である |

網かけ部分は患者または家族 (代理人)が記入してから医師に提出 して下さい。
年月日の記載は西暦でも構いません。

球脊髄性筋萎縮症 臨床調査個人票 (1.新規)
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現 在 の 日常

生 活 動 作

(ADL)

唾
液
分
泌

:1111丁常:‐  ‐■|■ 11■■111::11  ■|

|:21‐ 1内?唾夜はやず力ヽだがt‐明らかに過剰 (夜
‐
|1早け:キだ■ギ千Ⅲ,IIIli夕う)| ‐

1111,「,事事「,1年111111書1
4「 頭著に追莉な工・i■ |(よだれが垂れる)

15.1著しいよだれ (絶 :えずテンッシ三やハンカチ
を必、要とする) ●    ‐ |

寝
床
で
の
動
作

il i平常 ||  ‐ :.     :|||■ | |:
|'1柔分遅く、き

=ら
なvヽが助けを必曇甚しな|｀

:                         i

■i後鼻番[誓1寧 :‐ |‐ |り :写皐ITl年1'
41姜遺うをシ苔ある:こ|とはそきるか、独うで寝遺

|||,11111:f号警||||1下言Ⅲ)
5.申↑|はど,すうことヽ できない

喋

下

1, 正常な食事習慣 :| |   ‐|

2.: 初期の摂食障害tl時に食物をうまらせる

3 形態をかえて食べる必要有 (き ざみ食等)

4 補助的な経管栄養または点滴を必要とする

5 全面的に経管栄義か点滴 (経 口摂取不可能)

歩
行
〓
移
動

11::平常:::11 1・  ::|‐
.      :| :.   .:     ::

2.■やや歩行が四難 |

|‐ 1杖などの器物またい人||よる介功歩行

4:‐
1歩
行不可嘗●持|など十年活).|

|.l llpをⅢがす||とがそきなぃ(杢介1移動

'

書
字

¨

正常

遅いまたは書きなぐる (全単語が判読可能 )

=部
の単語が判読不可能

人ンは握れるが、字を書けな0ヽ

ペンが握れない

階
段
登
り

1.正常|     | ‐

2 遅い .

3:蜂度の不安定または疲労

4■介助が必要
サ  |

5:登れない ||

授
食
動
作

（経
管
栄
養
の
有
無
に
よ
り
１
ま
た
は
２
を
記
載
）

(1)食事用具の使い方 (経管栄養なし)
1 正常           :
2 幾分遅く、ぎこちないが、他人の助けを必要
としない          |
3 フォークは使えるが、はしは使えない
4 食物は誰かに切つてもらわなくてはならない
が、何とかフォークまたはスプ

ニンで食べる
' TJiが できる

5.誰かに食べさせてもらわなくてはいけない

(2)指先のlJIJJ作 (経管栄養実施患者の場合 )
1 正常
2 ぎこちないが全ての手先の作業ができる
3 ボタンやファスナ丁を留めるのにある程度手
助けが必要

4 看護者にわずかに面倒をかける
5 全く何もできない

呼
吸

（３
項
目
と
も
評
価
）

(1).呼吸困難
1 なし :
2 歩行中に起こる
3 日常動作 (食事、入浴、着替え)のいずれか
|で起こる●: |         ‐
4 圧位または黙位のいずれかで起こる
5 極めて困難で呼吸補助装置を考慮する

(2)起座呼吸
1 なし        ‐
2 息切れのため夜間の睡眠がやや困月[
3 1「るのに支えとする枕が必要  :
4:座位でないと眠れない     .
5 全く眠ることができない

(3)呼吸不全
1:な し‐
2 問本的に呼啄補助装置 (bipap)が必要
3 夜間に継続的に,乎吸補助装置 (bipap)が必要
4.1日 中呼吸補助装置 (bilao)が 必要
5:挿管または気管切開による人工呼吸が必要

重症度分類

1 階段昇降可能 (手すりは不要)

階段昇降に手すりを要するが、平地は独歩可能

歩行時に杖などの補助具を要する

外出時に多くの場合、車いすを要する

屋内での移動に介助者を要し、ほぼ寝たきり

3

4
一ｂ

2

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医師の氏名

□          記裁年月 日 :西暦・平成   年   月   日
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網かけ部分は患者または家族 (代理人)が記入してから医師に提出して下さい。
年月日の記載|ょ西暦でも構いません。  ′

球脊髄性筋萎縮症 臨床調査個人票     (2.更新)
ふ り が な

,r■男1
1:男

2.女

年

日

生

月 よ零i李1111 偽嚇|名氏

所住

郵便番号

臨 ( )

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

初診年月日

1西暦
2_日召不ロ      イ手   月   日
3平成

保 険 種 別
l政  2組  3船
4.共  5.国  6高

身体障害者

1提手
1あ り (等級   級)2な し 介 護 認 定 1:要介護 (要介護度___) 2.要 支援  3な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2就学 3家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2_やや不自由であるが独力で可能

入院 6入所 7その他 (  ))
制限があり部分介助 4全面介助)
5

3

初回認定年月

::軍冨   年  月

受 診 状 況

(最近 1年 )
1主に入院 2入 院と通院半々 3主に通院 (  回/  ヶ月)4.往 診あり 5入 通院なし 6その他
(      )

【WISH入力不要】

治療と経過 (前回申請からの変化を中′とヽに具体的に記述)

月年症発

(球症状または筋力低下出現時 )
歳 )月西暦 。昭和・平成

歴族家
))1あ り (発症者 :A同胞男性 B母方祖父 C_母方叔父 D母方いとこ Eその他 (

2な し 3不 明

症現
1舌萎縮      1_あ り 2な し
2押i音障害    1あ り 2な し
3‖〔下障害    lあ り 2な し
4手指振 1災    1.あ り 2な し
5腱反射低下   1あ り 2_な し
6下位運動ニューロン症候 (筋姿縮、筋力低下、線維束性収縮のいずれかを認める部位すべてを選択 )
1あ り 2な し (音6位 :A顔面 B_舌 C上 肢 D体 幹 E_下肢 )

7_ア ン ドログン不全症候 (認められるもの全てを選択 )

1)女 ',生化手Ltt    lあ り 2な し
2)その他       lあ り 2_な し  (あ りの場合内容→

遺 伝 子 検 査 1ア ン ドログン受容体遺伝子内のCAGリ ピー ト異常伸長あり    2未 実施

栄 養 と呼 吸 1経管栄養
2経静脈栄養
3_非侵製的陽圧換気

(BiPAP等 )
4気管切開
5気管切開十人工呼吸器

経鼻胃管  2胃 疲・腸度  3.未施行 (導入日:西暦
施行    2未 施行         鯨入日:西暦

間欠的施行 2夜間に継続的に施行 3-日 中施行 4
(導入日 :西暦

施行    2未 施行         (導 入日:西暦
l装着    2未 装着       (導 入日:西暦

。昭和・平成
・昭和・平成

未施行
・昭和・平成
。昭和・平成
・昭和・平成

年

年

年

年

年

日

日

月

月

　

月

月

月

日)

日)

日)

現 在 の 日常

生 活 動 作

(ADL)

〓
口
五
ｍ

1 発話正常

2 発話障害が認められる

3 繰 り返 し
'1く

と意味が分かる

4 声以外の伝達手段と発話を併用

5 実用的発話の喪失

着
衣

、
身

の
周

り

の

助

乍

l 正常にできる

2 努力して、一人で完全にできる

3 時折手助けまたは代わりの方法が必要

4 しばしば手助けが1ビ、要

5 全面介助である

唾
液
分
泌

1 正常

2 国内の唾液はわずかだが、明らかに過剰1(夜間はよ
だれが垂れることがある)

3 中年度に過乗Jな唾液 (ゎずかによだれが垂れること
がある)

4 顕著に過剰な唾液 (よ だれが垂れる)

5 著 しいよだれ′(絶えずテイッシュやハンカチを必要
とする)

寝
床
で
の
動
作

1 正常

2 幾分遅く、ぎこちないが助けを必要としない

3 独:り で寝返りをうったり、寝具を整えられるが非常
に苦労する

4 寝返りを始ゆることはできるが、独りで寝返りをぅ
ったり、寝具を整えることができない

5 自分ではどうすることもできない
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現在 の 日常

生 活 動 作

(ADL)

嘆
下
、一

一

書
字

１

２

３

４

５

[鷺|:峯 11‐よこ:菫為讐:二
一部の単語が判読不苛能 |||■ ||
ペンは握れるが、字を書けない  ||■ |

ペンが握れない

階
段
登
り‐‐一

1

2

13

4

5

正常 :: |「 ● :1■
‐

1 1  ●: ::|
遅い   : i ■||

峰度の否策定または痺ガ

^島

ホ念曇:.||||
肇れなll:|11‐ |

摂
食
動
作

（経
管
栄
養
の
有
無
に
よ
り
■
ま
た
は
２
を
記
載
）

1)食事用具の使い方 (経管栄養なし)

正常

幾分漏く、ぎこちなぃが、他本め助けを必要
としない                '
フォークは4■_ぇるが、はしは使えない

食物は誰かに切ってもらわなくてはならない

が、何とかフォ■クまたはスプァンで食べる

Jiができる

誰かに食べさせてもらわなくてはいけない

(2)指先の動作 (経管栄養実施患者の場合)

1_正常

2 ぎこちないが全ての手先の作業ができる
3 ボタンやファスナーを留めるのにある程度手
助けが必要      :

4 看護者にわずかに面倒をかける

5 全く何もできない

＜

　

１

‐

３

一　

４

呼
吸

（３
項
旧
ど
も
評
価
）

.(1)呼卑甲讐・ ‐|111   =:1.‐
なし|:‐ ||||:    1   1  1

2 歩行中に起こる
3 日常動作.(食事、入浴、着替え)のいずれか
で起こるl  i          l

4 座位または臥位のぃずれかで起こる .

5.極めて困難で呼吸補助装置を考慮する

(2)起座呼吸

1.な し

2:息切れのため夜間の睡眠がやや困難

3 眠るのに支えとすぅ枕が必要 |  ‐

4 座位でないと眠れない

5 全く眠ることができない

(3)呼吸不全

なし

間欠的に呼吸補助装置 (bipap)が 必要  ‐
夜間に継続的に呼吸補助装置 (lipal)が 必要

1日 中呼吸71i助装置 (bipap)が必要

挿管または気管切開による人工呼吸が必要

重症度分類

1 階段昇降可能 (手すりは不要)

階段昇降に手すりを要するが、平地は独歩可能

歩行時に杖などの補助具を要する

外出時に多くの場合、車いすを要する

屋内での移動に介助者を要し、ほぼ寝たきり

２

３

4

5

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医師の氏嬌

□          記1支年月日 :西暦・平成   年   月   日
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性炎症性脱髄性多発神経

1.主要項 目

(1)発症 と経過

① 2ヶ 月以上の経過の、寛解・増悪を繰り返すか、慢性進行性の経過をとる多

発ニューロパチーである。

② 当該患者の多発ニューロパチーを説明できる明らかな基礎疾患、薬物使用、
毒物への曝露がなく、類似疾患の遺伝歴がない。

(2)検査所見

① 末梢神経伝導検査で、2本以上の運動神経において、脱髄を示唆する所見を
示す。※注 1

② 脳脊髄液検査で、蛋白増加をみとめ、細胞数は 10/・lm3未満である。
③ 免疫グロブリン大量療法、副腎皮質ステロイ ド薬、血液浄化療法、その他の

免疫療法などにより改善を示した病歴がある。

④ MRIで神経根あるいは馬尾の肥厚または造影所見がある。

⑤ 末梢神経生検で脱髄を示唆する所見がある。

2.鑑別診断
(1)全身性疾患等による末梢神経障害

糖尿病、アミロイ ドーシス、膠原病、血管炎、悪性腫瘍、多発性骨髄腫、

中枢神経系脱髄疾患、HIV感染症、サルコイ ドーシス

(2)末梢ネ1ヨ経障害を起こす薬物への1暴露

(3)末梢神経障害を起こす毒4勿への曝露

(4)末梢神経障害を起こす遺伝性疾患

3.診断の判定

(1)①②ならびに (2)①のすべてを満たし、(2)②から⑤のうちいずれか 1つ

を満たすもの。

注 1.2本以上の運動神経で、脱髄を示唆する所見 (①伝導速度の低下、②伝導ブロッ
クまたは時間的分散の存在、③遠位潜時の延長、④F波欠如または最短潜時の延長

の少なくともひとつ)がみられることを記載した神経伝導検査レポー トまたはそれ

と同内容の文書の写し (判読医の氏名の記入されたもの)を添付すること
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慢性炎症性脱髄性多発神経炎 臨床調査個人票  (1.新規 )

1.明治 2、 大正
|

3_昭和 4 平成 :   年  月  日生

発病時在住

都道府県

1 日召不口     年    月   日
2.平成       (満   歳) 保険種男」

:::墜  『』 ξ響
l.あ り (等級   級)2な し 1_要介護 (要介護度___) 2要 支援  3な し

社会活動 (1就労 2就学 3.家事労働 4在宅療養 5入院 6.入所 7その他 (

日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能 3_制限があり部分介助 4_全面介助 )

1主に入院  2入 院と通院半  々 3主 に通院 (  /月 )4往 診あり  5入 通院なし 6.そ の他(    )
受 診 状 況

(最近 6ヶ 月)

1 動 優位型ニューロパチー
2 感覚優位型ニューロパチー
3 多巣性運動ニューロパチー

B発症と経過 進行形式   1 再発寛解性 (初発を 0回 として、今回の再発回数 __二回) 2 慢性進行性
発症から症状のピークまでの期間

1 2ヶ 月以内 2 2-6ヶ 月 3 6-12ヶ月 4 12ヶ 月以上 (1曼性進行性を含む)
(以下に具体的な経過を記入してください)

C.神経学的

所見

筋力低下       1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域)
筋萎縮        1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢)
感覚鈍麻・消失    1  無   2. 有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域)
異常感覚       1  無   2  有  (右上肢、有下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域)
疼痛性感覚障害    1. 無   2_ 有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域)
ll■
l反射低下・消失   1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢 )
感覚性運lThttRl1    1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、体幹)
自律神経症状     1  無   2  有  (発汗異常、瞳子L異常、排尿・排便障害、その他 (   ))
呼吸障害       1_ 無   2  有  (NIPPV、 気管切開、TPPV、 その他 (   ))

最重症時の

運動機能
以下の行為の可否を確認し、 0-5段 階であてはまるものを一つ選択してください。
項 目                    可 否

・髪をとく、または洗髪              可      不可
・ナイフとフォーク、スプーンの使用        可      不可
・硬貨をつまむ                  可      不可
・ボタンやジッパーの使用             可      不可

0 正常 (上肢運動に支障なし)′
1 片側または両側の障害は、上記の行為に影響しない
2 片側または両側の障害は、上記の行為に影響するが、行為自体は可能
3 片側または両側の障害により、上記のうち1つまたは 2つの項目が不可能
4 片側または両llllの障害により、上記のうち3つまたはすべての項目が不可能
5 目的のある自動運動は不可能

0 正常 (歩行に支障なし)
1 障害はあるが、独歩で外出が可能
2 外出には片側のサポー ト (杖、松葉杖、介助)が必要だが、歩行は可能
3 外出には両側のサポー ト (杖、松葉杖、介助)が必要だが、歩行は可能
4 外出には車いすを用いるが、｀介助があれば立位保持や数歩の歩行は可能
5 移動は車いすに限定され、介助があつても立位保持や数歩の歩行は不可能
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E 検査所見
(6ヶ 月以内 )

1 血液生化学所見     HbAlc     %
平成   年  月  日  CRP   _mg/dl

単クローン (M)蛋 白 (免疫電気泳動)(1 あり   2:な し   3 未検)

2 髄液所見         1 検査あり (蛋 白    mg/dl  細胞数    /mm3)
平成   年  月  日   2 未検

3 MRI神経根・馬尾造影所見  1 施行 (A 造影所見あり  B 造影所見なし)
平成             2 未検

4 神経生検所見       1 施行 (A周膜下浮1重  B.節性脱髄  C有 髄線維脱落  D OniOn― bulb)
平成   年  月  日   2 未検

5 神経伝導検査
平成   年  月  日

伝導速度

(m/s)

遠位潜時

(ms)

振幅 伝導

ブロック

時間的

分散

1 正中:median(左 、右/inl動 ) mV
―卜 ,    

――― ■ ,   一

2 尺骨:ulnar(左、右/運動) mV
十 ,   

一―― +, 一

3 1里骨 :tibial(左 、右/運動 )
■ ,   一

―
卜 ,    

―――

4 月非腹 :sural(左 、右/感覚 ) μ V

5       (左 、右/運動・感覚 )
■ ,   

一―― 十 , 一

F_鑑別診断
①全身性疾患等による末梢神経障害

糖尿病 (有・無)ア ミロイドーシス (有・無)Л蓼原病 (有・無)血管炎 (有・無)悪性腫瘍 (有・無)
多発性′日・髄腫 (有・l熙)中枢神経系脱髄疾患 (有・無)HIV感染症 (有・無・未検)サルコイ ドーシス (有・無)
②末梢神経障害を起こす薬物への1暴露  (有・無・不明)  有の場合 → 薬斉J名
③末梢神経障害を起こす毒物への曝f2 (有・無・不明)  有の場合 → 毒物名
④末梢神経障害を起こす遺伝性疾患  (有・無・不明)  有の場合 → 続柄     疾患名
⑤その他の疾患による末梢神経障害  (鑑別できる ・ 1監別できない)

G 治療 治療法 使用の有無 客rrJt的な効果

脚1腎皮質

ステロイ ド薬

免疫グロブ リ

大量療法

血液浄化療法

その他

1 経口 ( )mg/日    2 パルス
3 未使用

1 /1用 (   )ク ール   2 未使用

1 使用 (A 血漿交換 B 免疫吸着 )
2 未使用

1 使用 (      )  2 未使用

1 改善 2 不変 3 増悪 4 不明

1 改善 2 不変 3 増悪 4 不明

1 改善 2 不変  3 増悪 4 不明

1 改善 2 不変 3.増 悪 4 不明

H 治療後の
運動機能

D 最重症時の運動機能の項を参考にしてください

上肢  :   0  1  2  3 4 5  1  下肢  :    0 1  2  3  4  5
I 医師の
意見

記載年月日 :

平成    年    月    日

医療機関所在地

医療機関名

医師の氏名

平成 年 日

日平成 年

(1至快者の症状が悪化 した場合のみ記載 )

症状が悪化 したことを医師が確認 した年月

特定疾患登録者証交付年月日

月

月

日
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慢性炎症性脱髄性多発神経炎 臨床調査個人票   (2.更新 )
ふりがな

性男」
1.男

2女
生年

月日

1 明治 2 大正
3 昭和 4  平万姑

年  月
(満

日生

歳 )氏  名

住  所
郵便番号

電話 ( )

出生

都道府県

発病時在住

都道府県

発病

年月日

l昭和    年   月   日
2平成      (満   歳 )

初診

年月日

1昭和
2平成

年  月  日 保険種別
1政  2組  3船
4.共  5国  6.高

身体障害者

手帳
1 あり (等級 級 ) な し 介護認定 1要介護 (要介護度   ) 2要 支援  3.な し

生活状況
社会活動 (1就労 2.就学 3_家事労働 4_在宅療養
日常生活 (1_正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6入所 7その他 (   ))
3制限があり部分介助 4_全面介助)

初回認定年月

平成   年  月

受 診 状 況

(最近 6ヶ 月 )
1主に入院  2入 院と通院半々  3主 に通院 (  /月 ) 4_往診あり  5入 通院なし 6.その他 (    )

A_病型
l

2

3

運動優位型ニューロパチー

感覚優位型ニューロパチー

多巣性運動ニューロパチー

B発症と経過 進行形式   1 再発寛解性 (初発を0回 として、今回の再発回数 ___回 ) 2 慢性進行性
(以下にこの 1年間の具体的な経過を記入してください)

C:神経学的
所見

筋力低下       1  無   2_有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域 )
筋萎縮        1  無   2_ 有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢)
感覚鈍麻・消失    1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域 )
異常感覚       1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域 )
疼痛性感覚障害    1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、脳神経領域 )
腱反射低下・消失   1  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢)
感覚性運動失Jnl    l  無   2  有  (右上肢、右下肢、左上肢、左下肢、体幹 )
自律神経症状     1  無   2  有  (発汗異常、畦孔異常、排尿・排便障害、その他 (   ))
呼吸障害       ■  無   2  有  (NIPPV、 気管切開、TPPV、 その他 (   ))

D 運動機能 以下の行為の可否を確認し、0-5段階であてはまぅものを一つ選択してください。
項目                 可 否

・髪をとく、または洗髪              可      不可
・ナイフとフォーク、スプーンの使用        可      不可
・硬貨をつまむ                  可      不可

上肢     
・ボタンやジッパーの使用             可      不可

0:正常 (上肢運動に支障なし)
1 片側または両側の障害は、上記の行為に影響しない
2 片側または両側の障害は、上記の行為に影響するが、行為自体は可能
3.片側または両側の障害により、上記のうち 1つまたは 2つの項目が不可能
4 片側または両側の障害により、上記のうち3つまたはすべての項目が不可能
5 目的のある自動運動は不可能

下肢
2

3

4

正常 (歩行に支障なし)

障害はあるが、独歩で外出が可能

外出には片側のサポー ト (杖、松葉杖、介助)が必要だが、歩行は可能
外出には両側のサポー ト (杖、松葉杖、介助)力 必`要だが、歩行は可能

外出には車いすを用いるが、介助があれば立位保持や数歩の歩行は可能

移動は車いすに限定され、介助があっても立位保持や数歩の歩行は不可能
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E治療 と効果
(こ の 1年に
ついて記入 し

てくだ さい)

治療法 使用の有無 効果 (E.運動機能の項を参考にしてください)

1 副腎皮質
ステロイ ド薬

2 免疫グロブリン
大量療法

3 血液浄化療法

4 その他

1 経口 (   )mg/日    2. パルス
3_未使用

1 使用 (   )ク ール  2_未 使用

1 使用 (A 血漿交換 B 免疫吸着 )
2 未使用

1 使用 (      ) 2 未使用

改善 2 不変 3 増悪 4 不明

1 改善 2_不 変 3 増悪 4_不 明

1 改善 2.不 変 3 増悪 4 不明

1 改善 2 不変 3 増悪 4 不明

H医師の意見

医療機関所在地

医療機関名

医師の氏名 印      記 1支年月日:平成   年   月   日
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大型心筋症の認定基

【基本病態】肥大型心筋症は、不均一な心肥大に基づく左室拡張能低下を基本病態とする疾患群で|   
ある。また、拡張相肥大型心筋症は、心筋収縮不全と左室内腔の拡張が肥大型心筋症か

ら移行 した事が確認されたものをいう。

【分類】 a)非閉塞性肥大型心筋症
b)閉塞性肥大型心筋症
c)心室中部閉塞性心筋症
d)心尖部肥大型心筋症
e)拡張相肥大型心筋症

【肥大型′い筋症の診断基準】

肥大型心筋症診断における最も有用な検査は、 (1)心臓超音波検査などの画像診断によ
る所見である。 (1)の検査結果に加えて、 (2)高血圧性心疾患などの鑑別すべき疾患
との鑑別診断を行うことは必須である。また、 (3)心筋生検による所見、 (4)家族性
発生の確認、 (5)遺伝子診断が確定診断に有用である。

おのおのの条件を以下に記載する。

(1)心臓超音波検査などの画像診断による下記の所見
a)非閉塞性月巴大型心筋症
心室中隔の肥大所見、非対称性中隔肥厚 (拡張期の心室中隔厚/後壁厚≧1.3)な ど心筋の限局
性1巴大。

b)閉塞性肥大型心筋症
左室流出路狭窄所見、僧帽弁エコーの収縮期前方運動

c)心室中部閉塞性心筋症
左室中部狭窄所見

d)心尖部肥大型心筋症
心尖部肥大所見

e)拡張相月巴大型心筋症
心筋収縮不全と左室内腔の拡張を認め、肥大型心筋症からの移行が確認されたもの

(2)鑑別診断
高血圧性心疾患、心臓弁1莫疾患、先天性心奇形などの除外診断

鑑別すべき疾患として、

高血圧性心疾患、心臓弁膜疾患、先天性心疾患、虚血性心疾患、内分泌性心疾患、貧血、肺性′い、

さらに、特定心筋疾患 (二次性心筋疾患):①アノイコール性心疾患、産褥心、原発性心内膜線
維弾性症、②心筋炎、③神経・筋疾患に伴う心筋疾志:④結合組織病に伴う心筋疾患、⑤栄養性
心疾患 (脚気心など)、 ⑥代謝性疾患に伴う心筋疾患 (Fabry病 、ヘモクロヤ トーシス、POmpe病 、
Herler症候群、Hunter症候群など)、 ⑦その他 (ア ミロイ ドーシス、サルコイドーシスなど)

(3)心筋生検による下記の所見
月巴大心筋細胞の存在、心筋細胞の錯綜配列の存在
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(4)家族歴
家族性発生を認める

(5)遺伝子診断
心筋βミオシン重鎖遺伝子、心筋 トロポニン遺伝子、心筋ミオシン結合蛋白C遺伝子などの

遺伝子異常

【診断のための参考事項】

(1)自 覚症状 :無症状のことも多いが、動悸、呼吸困難、胸部圧迫感、胸痛、易疲労感、浮腫な
ど。めまい 。失神が出現することもある。

(2)心 電図 :ST・ T波異常、左室側高電位、異常Q波、脚ブロック、不整脈 (上室性、心室性
の頻脈性不整脈、徐脈性不整脈)な ど。QRS幅の延長やR波の減高等も伴うことがある。

(3)聴 診 :Ⅲ音、Ⅳ音、収縮期雑音
(4)生化学所見 :心筋逸脱酵素 (CKやLDH等)や心筋利尿ペプチ ド (ANP,proBNP)が 持続的に
上昇することがある。

(5)心エコー図
心室中隔の月巴大、非対称性中隔肥厚 (拡張期の心室中隔厚/後壁厚≧1.3)な ど心筋の限局性肥
大。左室拡張能障害 (左室流入血流速波形での拡張障害パターン、僧帽弁輪部拡張早期運動速

度の低下)。

閉塞性肥大型心筋症では、僧帽弁エコーの収縮期前方運動、左室流出路狭窄を認める。

その他、左室中部狭窄、右室流出路狭窄などを呈する場合がある。

拡張相肥大型心筋症では、左室径 。腔の拡大、左室駆出分画の低下、びまん性左室壁運動の低

下を認める。

ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合は、左室造影やMRI、 CT、 心筋シンチグ

ラフィなどで代替しても可とする。

(6)心臓カテーテル検査 :

<冠動脈造影 >通常冠動脈病変を認めない。
<左室造影 >心室中隔、左室壁の肥厚、心尖部肥大など。
<圧測定>左室拡張末期圧上昇、左室一大動脈問圧較差 (閉塞性)、 BrOckenbrOugh現象。
(7)心 筋生検 :肥大心筋細胞、心筋細胞の錯綜配列など。
(8)家 族歴 :しばしば家族性 (遺伝性)発生を示す。血液や手術材料による遺伝子診断
が、有用である。

(9)拡 張相肥大型心筋症では、拡張相肥大型心筋症の左室壁厚については、減少するもの、肥大
を残すもの、非対称性中隔肥大を認めるものなど様々であるが、過去に肥大型心筋症の

診断根拠 (′いエコー所見など)があることが必要である。

【申請のための留意事項】

1新規申請時には、
12誘導心電図 (図中にキャリブレーションまたはスケールが表示されていること)

および心エコー図 (実画像またはレポー トのコピー)に より診断に必要十分な所見が呈示されて

いること)の提出が必須である。

2心エコー図で画像評価が十分に得られない場合は、左室造影やMRI、 CT、 心筋シンチグラフィな
どでの代替も可とする。

3新規申請に際しては、心筋炎や特定′心筋疾患 (二次性心筋疾患)と の鑑別のために、心内膜下心
筋生検を施行することが望ましい。また、冠動脈疾患の除外が必要な場合には冠動脈造影または

冠動脈CTが必須である。

4申請 。更新時は、下記の大項目を一つ以上満たすこととする。
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、大項目① 心不全や不整脈治療 (ICD植込みなど)による入院歴を有する

大項目② 心不全の存在

心不全症状 NYm Ⅱ度以上かつ [(推定 Mets 6以下)or(peak vo2(20)]

大項目③ 突然死もしくは心不全のハイリスク因子を一つ以上有する

1)致死性不整脈の存在
2)失神 。心停止の既往
3)肥大型心筋症による突然死もしくは心不全の家族歴を有する
4)運動負荷*に伴う血圧低下 (血圧上昇 2肺岨g未満 ;対象は40歳未満)
5)著明な左室肥大 (最大壁厚≧30111m)
6)左室流出路圧較差が 50mHgを超える場合などの血行動態の高度の異常
7)遺伝子診断で予後不良とされる変異を有する
8)拡張相に移行した症例

*運
動負荷を行 う場合には危険を伴 う症例もあるため注意を要する

本認定基準は、肥大型心筋症の診療に関するガイ ドライン (2007年改訂版 日本循環器学会)な ど
をもとに作成 している。診断技術の進歩とともに、認定基準が変更されることがある。
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ふりがな

氏  名 ′
,生
j〕 IJ 鵬 跛

鮮
　
用 歳

日
呼
月
揃

四
年
欧醐

住所
郵便番号

電話

出生

都道府県

発病時在住

都道府県

殉 刃弔月日

[]日召不ロ

□平成   年   月   日 励 弓日

[二日舒日

噺   年  月  日
険

別

保

種

1_政 2_組 3共
4国 5.介 6高

舞̈ □あり 鰍  級) □なし 介隻 詔錠 噺 隻優り諏度  )囃 □なし

現在の

生活状況

社会活動 □就労 □就学 □家事労働 □在宅療養 □入院 □入所 □その他 (  )
日常生活 □正常 □不自由だが独力で可能 □部分介助 □全面介助

最近 6カ月の

受診状況

□主に入院  □入院と通院半  々 □主に通院 (   回/月 ) □入通院なし
□その他 ( )

ヂ勁菫とだ独凸

(具体的に記入 )

【WISH入力不要】

既往歴

Elこ

"炎
□疾こ症・′と

'筋

感:町剌抱赳熟□定赳嚇 □り』剰商

mω 包神場御圧:   /   D」 七 靱認排間:   悧
□その他 (

□なし
)

家族 歴

に,刻害、突然死を中心0
□あり (

□なし
)

現病歴

(1);勘韻制期 □6ヵ月未満 □1年未満 ロメ
=相
苗 □10輸崎 □1∝刊光じi □不明

0)夕筋 そ□12列囚(1巳負射的 惑 □10市・〃鯖IV馳惑 ロワ1季 EIn申
□その他 ( ) □なし

(3)現在の主庁状 □l明雌 □全郷翻 Elttlil・ り館

"王

自惑 □動悸 □失神
□そのイ也 ( ) □なし

1■査所見

1 功卒所見保施日   年 月 日)
は /―

-ln‖
セ、ル剰泊_/分 利曹Vlk□あり □なし ,]1測文  /分

“

耐抑閥 長□あり □なし 肝腫大 □あり □なし 副重 □あり □なし
Ⅲ音 □あり □なし  Ⅳ官 □あり □なし  ,こガ暗 □あり ⊂収縮期 日劇昆り □なし
月市ラ音 □あり 0乾性 口見19□なし
″ヽTA/こ拗 翻 頂 □I □Ⅱs □Il,n□Ⅲ EIV

2 1婦レ線 侠施日   年  月  日)    ,こ llll」 Lヒ    %
うっ血像 □あり □なし 胸水 □あり □なし その他 (               )

3 心電図 峡施日   年  月  日)
71硼律 □あり □なし  ′酎割次   /分
,と 房ヽ細Tlb □あり □なし  心房粗動 □あり □なし
心室期外収縮 回あり (Lown  度)□なし  心室頻拍 □あり □なし
伝導異常 □SSS □ I度房室ブロック ロⅡ度房室ブロック ロⅢ度房室ブロック

□右llllブ ロック ロ左脚ブロック ロ心室内伝導Flii害
PQ日寺1問 _____msec   QRS日 寺問_____msё c   QT日寺問_____mSec
異常Q波  □あり □なし  Sv〕 (__mv)+RV5(___mv)=___mv
ST低下 □あり (最大誘導    、電位__ mv)□ なし          ,
巨大陰性T波 □あり □なし
その他の所見 (

4 心エコー図 (実施日   年  月  日)
検査時の調律 (          )  ′さ拍数    /分
左室内径 LVDd____mm LVDs    mm  左室駆出分画__%
左室壁厚 IVS__皿  PWT一___曲 n 晨旭算 __mm(倍随       )
左房径____咄   右室径____mlll  下対釧で五 ___Ш田
局所壁運動低下 □あり (部位 :                ) □なし

狭窄部位 □あり (部位 :□左室流出路 □左室中部 □右室流出路) □なし
心嚢液貯留 □あり □なし
僧帽弁逆流 ___度   三尖弁逆流速度から求めた右室右房間圧較差____脚 Hg
僧中冒弁流入波形 E  ch/s A_cm/s DcT___ms  組織ドプラ法 :E'_____cm/s
その他異常所見 □あり (                  ) □なし

5 心臓カテーテル検査 侠施日   年  月  日)

肥大型心筋症個人票 臨床個人調査票     (1.新 規)
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左室造影所見 壁運動低下 □あり (         ) □なし 左室駆出分画    %
馴 同 呪 □臨 風財 (        )

に )山         (勁   )雌
種桑__■ __個 駄期吐_)雌 肘訓薩  /  繹均  )mdlg
月馴 耐契ワ豆王___二_口dlg  ,こ艇  ∞ :CI    1/m:_____し布茜Иイ 准砺可王 __ mmIIg
心内膜下生検 □正常

□異常 (□心筋肥大 □鍔綜配列 □そり也 (                     )

6 MR1/Cr候施日   午  月  日)                     .
壁運動低下 □あり (          ) □なし 左室駆出分画    %
そのに異常所見 (                                  )

7 シ)ケグラム 0載謂   年  月 日) 擁  (               )
壁運動低下 □あり (          ) □なし 左室駆出分画    %
その他婆彎祠〒見 (                                    )

年  月  日)8 運動耐杏清縫 Ca屯日
                                     ____.1/min/kg)    peak VQ□正常  □異常 (

年  月  日)                 Ht   %9 血Й姉銘査 σ訪仁日

RBC   ×104/mm3  峰 g/dl
ll13C  ん■

3            s  lu/1   ALT  IU/1

組b   g/dlT___g/dl                          ttN   mg/dl
CK   IU/1LEH   IIJ/1ALP   IU/1                            

峰 蘭 /1M__蘭 /UA   嘔/dlCr    mg/dl                       
鰐 _   nddl     Fe    pg/dBS   ぜ こCl        mEの /1

週靱 f 過云子訓昴ク師嬌 □なし □あり (実施日   年  月  日)異籠呻    ( )

i鵠I鋤

① 虚雌 こ難

② 到粧・先建Lこ嫌

③ 枷 王隆こ疾患

④ 知 生断赫凛 (饉務炎なυ

⑤ イ切性と雌

⑥ 全身性心筋疾患

⑦ 神経・筋疾患 筋ジストロフィーを含む)
③ 過敏性 。中毒性疾患、産褥熱

□できる

□できる

口できる

時 る

欧 きる

□できる

□‐ る

□できる

E]て ぎヽ4■ヽ

欧 きな′ヽ

眸 相
`ヽ

腱 な′ヽ

眸 な′ヽ

□てきない

腱 か′ヽ

欧 きな′ヽ

γ癖

ジギタリス (薬品名

(用 量

ACE阻害薬 (薬品名

(用 1赴

β遮 1折薬 (薬品名

(用 lた

抗不整脈薬 (薬品名

(用 量

その他 (非薬物治療を含む)

利尿薬 (薬品名

(用量

AⅡ 拮抗薬 (薬品嬌

(用 量

血管拡張薬 (薬品名

(用 llr

カテコラミン (薬品名

(用 411

医療上の問題点

【WISH入力不要】

赫

所 在 地

蛍鐵

に   ( ) )

記核朝 日:  年  月  日
印

幡 1寿部噺勧Uゞ悪化した場合のみ記樹

症り渤 馴ゞ ヒしたことを因師が確認した年月日

午蕨D喫達Z8象渚i曖交イ十年月日

羽或

執

日

　

　

日

月

　

月

午

　

年

留意事項 :①原則として6ヵ月以内の資料に基づき記入すること。

②心電図、心平コー図 (実画像またはレポートのコピー。ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、い、

RI、 心筋シンチグラフィ、左室造影などでの代潜も可。)を添付すること。

③可能であれば、その他画像検査、心筋生検所見のコピーも添付すること。
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肥大型心筋症個人票 臨床個人調査票 (2.更新)
ふりがな

氏  名 .LL男
ll 醐 敗

筈
　
用 歳

日
呼
明
鏑

□
年
欧明□

住所
郵便番号

電話

出生

都道府県

発症時在住

都道府県

魏壽弔月日

□帥

□平成  年  月  日 初診年月日 帥噺 年  月  日
保険

種別

1.政 2組 3共
4国 5_介 6_高

…手  帳 □あり (等級  膠) □なし 蕉隻 言碇 □要介護 (愛衛]蚊   )日要支援 □なし

現在の

生活状況

社会活動 □就労 □就学 □家事労働 □在宅療養 □入院 □入所 □その他 (  )
日常生活 □正常 □不自由だが独力で可能 □部分介助 □全面介助

最近 6カ月の

受診状況

□主に入院  □入院と通院半々  □主に通院 (   回/月 )  □入通院なし
□その他 ( )

月1回晰部寺

からの変ヒ

□囲夫 DE至 酔 に日ヒ ロ急由珊 ヒ
□その他 ( )

自党症状

の変化

(1)哩処雌

②全鄭錠感

③』り言・1嘲
(4)動悸

(5)知
(6)その也 (

□増強 □肝変 □1劉央 □なし
□嘲負 □不変 Ell経医 □なし

鵬 資 □不変 □□夫 □なし

明 女 匡И琢[ 酬 夫 Nミし
D留資 □不変 □1引央 □なし
□増強 □不変 □1引央 隣 し

検査所見

) □なし

1卵 〒見の変ヒ(   年  月  日)
□あり (

□なし

血圧 ___/  m」セ、〃融自__/分 不幽派コあり □なし
剛拠酬鮨ヒ創頂 □I □Ⅱs □Ⅱm □Ⅲ □Ⅳ

2 月鮪β晰嗣明の変ヒ(    年  月  日)    ,こ 1址ヒ   %
□あり (

□なし

3 心電図所兄の変化 (   年  月  日)
□あり (

□なし

4 心ヽエコ引Ⅲ影′変化 供施日    年  月  日)
検査時の調律 心拍数    /分
左室内径 LVDd    mm LVDs   _mm  左室駆出分画____%
左室壁厚 IVS   ttn PWT    lnIII LI週理二__mm倍随       )
左房径    Ⅲ‖  右室径    Ⅲn  下対初り商釜  mm
狭窄部位 □あり (部位 :□左室流出路 □左室中部 □右室流出路) □なし
僧帽弁逆流 ___度   三尖弁逆流速度から求めた右室右房問圧較差__mmHg
僧帽弁流入波形 E   cm/s A   cm/s DcT___ms   糸1瑞セドプラ法 :E'       cm/s

左室駆出分画   %

左室駆出分画   %

その他変化 □あり (

5.日臓カテーテル検査所見の堀ヒ 伏施日   年  月  日)
□あり (

□なし

月棚 雁 __/ (勁 __)田 Jセ  初 王  ‖Jセ
肺馴腱炒⊂ _Ш dセ  ′こ拍出1亡 ∞ i CI__¨ n:_―

一―・
巡 《

6 h41R1/CT所見の変化 俵施日   年  月  日)
□あり (

Nミし

7 シガ グラム同リンD,日ヒ動 日    年  月  日)
□あり (

□なし

8 迎郵而擁締糧 の如ヒ
□あり (

左室駆出分画   %
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□なし

9.動鰐査 θ詭 日

班E     /mm3

T   g/dl
ALP   IU/1
∈   噌/dl
Cl  画 /1

peak V― /min/kg

年  月  日)

に     x104/mm3
Alb      g/dl

朋    IU/1
UA   噌/dl
Bs   nlydl

恥_二_g/dl

Ы    IU/1.
α   lU/1
M   証1/
鰐

―

rddl

Ht   %

ALT      IU/1

峰 lし/dl

―

/1

峰 薄血

7癖

1.ジギタリス (薬品名
(用量

3 ACE阻害薬 (薬品名
(用量

5 β遮断薬 (薬品名
(用量

7 抗不整脈薬 (薬品名
(用量

9 その他 (非薬物治療を含む)
(

2 利尿薬 (薬品名
(用量

4 AⅡ 拮抗薬 (薬品名
(用量

6 血管拡張薬 (薬品名
(用量

8 カテコラミン (薬品名
(用量

医療上の問題点

【WISH入力不要】

刀肺 躙

所 在 地 帆   ( )  )

」 鐵

訓 鉾朝 日:   年  月  日
留意事項 :①原則として6ヵ 月以内の資料に基づき謬 、すること。

②心電図、心エコー図 (実画像またはレポートのコピー。ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、∝、

RI、 心筋シンチグラフィ、左室造影などでの代替も可。)を添付すること。
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【基本病態】

左室拡張障害を主体とする ①硬い左室、②産室拡大や肥大の欠如、③正常または正常に近
い左室収縮能 ④原因不明 の4項目を特徴とする。左室収縮機能、壁厚が正常にもかかわ

らずうつ血性い不全がある患者では本症を疑う。小児例と成人例では予後が異なることを留

意しなければならない。

【拘束型心筋症の診断基準】

拘束型心筋症の診断は、統合的に判断する必要があるが、①心拡大の欠如、②心肥大の

欠如、③正常に近い色機能、④硬い左室、所見が必須であり、⑤ほかの類似疾患との鑑

別診断 がされていることが必要である。

おのおのの条件を記載する。

①心拡大の欠如 :心臓超音波検査、MRIな どによる左室内腔拡大の欠如

②心肥大の欠如 :心臓超音波検査、MRIなどによる心室肥大の欠如

③正常に近い1醜能 :心臓超音波検査、左室造影、MRIなどによる正常に近い左室駆

出分画

④硬い左室 :心臓超音波検査・右心カテーテノL/1貪査による左室拡張障害所見

⑤鑑別診断 :肥大型心筋症・高血圧性心疾患・卿 む性心膜炎などの除外診断

.翻診ヽ断するべき疾病は下記である。
・収縮性心膜炎       ・虚血性心疾患の一部    ・高血圧性心疾患
・肥大型心筋症       ・拡張型心筋症
・二次性心筋症

心アミロイドーシス      心サルコイドーシス   ′トヘ、モクロマトーシス
グリコーゲン蓄積症     放射線心筋障害     家族性神経筋疾患など

。心内膜い筋線維症など

さらに、認定には心不全症状があることが必要であるものとする。

【診断のための参考事項】

(1)自覚症状

呼吸困難、浮腫、動悸、易疲労感、胸痛など。
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(2)他覚所見

昴 臓 張、日唾、月刊軟 、月期くなれ

(3)膨

Ⅲ音、蜘 雑音なこ

(4)心電図

心房細動、 卜宇団 外収縮、低電位差、心房・心室肥大、非特異的ST― T異常、脚ブ
ロックなれ

(5)心エコー図

心拡大の欠如、正常に近いこ機能、心肥大の欠如※ヽ心房拡大、′醐空内血栓など。

(6)心臓カテーテル検査            '

i 冠動脈進影 :有意な冠動脈狭窄を認めない。

左室造影 :正常に近い左室駆出分配 。

右心カテーテル検査 :左室拡張障害 (右房圧上昇、左室拡張末期圧上昇、右室拡張末期

圧上昇、肺動脈楔入圧上昇、収縮性′醐談 様血行動態除外など)。

(7)眠 I

左室拡大・肥大の欠如、心膜肥厚 :癒着の欠如。

(8)週菫助而酢杏靖ヒ

最大酸素摂取量および嫌気性代謝閾値の低下を認める。

(9)心内膜下心筋生検

特異的な所見はないが、心筋間質の線維化、心筋細胞肥大、心筋線維錯綜配列、心内膜

肥厚などを認める
※3。

(10)拠

家族歴が認められることがある。
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酬

※1.心エコー所見

項目                計測値

①心拡大の欠如    :  左室拡張末期径≦55皿 左室拡張末期径係数<181rll■
②心肥大の欠如    :  心室中隔出享≦121111111

左室後出厚≦12mm

③ドプラ検査  TMF:偽正常化もしくは拘束型パターン
※病初期は呈さないことあり。

経僧帽弁血流および経三尖弁血流の呼吸性変動の評価

④心腔内血栓

⑤左房拡大  左房径>50脚、左房容積>140ml
※2.IMカテーテル検査 :

項目         計沢1値
①正常に近い左室駆出分画  左室駆出分画≧50%

※3.冠動脈造影 (冠動脈 ∝)・ 心内膜下生検は心筋炎や特定心筋疾患との鑑別のため施行され

ることが望ましい。

【申請のための留意事項】

1新規申請時には、12誘導心電図 (図中にキャリブレーションまたはスケールが表示されてい

ること)および心エコー図 (実画像またはレポ‐卜のコピー:診断に必要十分な所見が呈示

されていること。)または,Ы蔵カテーテルの所見の提出が必須である。

2心エコー図で画像評価が十分に得られない場合は、左室造影や眠I、 ∝、心筋シンチグラフ

ィなどでの代替も可とする。

3新規申請に1祭しては、心筋炎や特定心筋疾患 (二次性心筋疾患)との曲 のゝために、心内膜

下心筋生検が施行されることが望ましい。また、冠動脈造影または冠動脈釧は、冠動脈疾患

の除外が必要な場合には必須である。

4申請・更新時は、WmⅡ度以上、運動耐容能のpeak V02 20 m1/min/kg未満など、心不全の

存在を必要とする。
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ふりがな

性 別 □男

□女

俳

月日

□剛甲台□大正

□昭和 □平成

年   月   日
氏  名

住  所
T

月昌言舌          (     )

出生時

都道府県

発症時

都道府県

勇自産陶円目日

□日夢ロ

□平成   年  月  日 物 写日

□昭和

□平成   年  月   日
保険

種月ば

1政 2組 3_共
4.国 5介 6高

姜

1長手
□あ り (等級   級)□ なし 雌 □要介護 (要介護度  ) □要支援 □なし

卿

生活状況

社会活動 (□就労 □就学 □靱  □存拐姜  ロヌ院 ロヌ所 □その他 (     ))
日常生活 (□正常 □不自由

'D潮
力●捕ヒ ロ吉険介力 □鉤

最近 6カ 月

の受診状況
)

□」こ入院  □列院とえ翡半々 □ ilに通院 (   回/月) □入通院なし
□その他 (

既往歴

□ lEll肥汰型こ協症
‐
□2その他の統  □3心筋炎 □4アミロイドニシス ロ5サルコイドーシス

□6ヘモクロマトーシス ロπ輌効瞬霧茄猥群 □8原虫寄生虫感染症 □9悪性新生物
□10あ劇線胎療後 □llア L//しギ→蜘  □12自己免疫疾患 □13糖尿病
□14特徒課群M・ 顎踊歴 ←1)□ 15その他(                   ))
□16週蕃爾薪子 (

□なし
)

家族歴

〔い疾患、突然死を中心に記載して下さい)
□あり (

□なし
患者との続柄 )

病  型
□特発性 輌西側D

□ 2次性 慨往歴における言え望巽|=
□枷   (

)

)

鑑別診断

1

2

3

4
5_

6

7.

8_

□てきる □できない
□てきる □できない
□できる □てきれ ヽ
□できる □でき相ハ
□‐ る □できれ ヽ
□てきる □できなハ
□できる □てきれ ヽ
□‐ る □できれ ヽ

繭和'|■と興

翔嫉 急 加 生こ拶穏

調 生こり凛

イ切 f・ 枷 性と,g足:士ヽ

月前生こ♪

飩

神経・

"疾

患 筋ジストロフィーを含D
中毒性疾患、産褥熱  ・

発症経過 類前期  □6ヶ月柿 □1～輔 □5年未満□10年未満□10年以帥 □発症時舟不明

現病歴
)□ なし

)□ なし

1 初発虚伏 □息卯れ□
…

□副重□動悸・失神□血雌塞栓庄□そのイ也(
現ぼ効副そ□壇切れ□鰤 □潮〕重□Ilu悸・夕神 □血嚇 □そりほ2

検 査 所 見

■ 動                       は査日:  年   月
日)

血圧  (    /    mlgl    ルm    /分     m    /分    w    %
心雑音□あり lE収縮朗 □拡3長期 □なしⅢ音□あり□なし Ⅳ音□あり□なし
勁与臓 長 □あり □なし肺湿性ラ音□あり□なし 肝腫大 □あり□なし 澤l重 □あり□なし
wm′色機 誠瀬 □ I□ Ⅱs□ IIn□Ⅲ□Ⅳ  peakV02(     d/mWυ

2 月館5レントゲ漸 見                          け査甲 :   年   月    日)
うっ血 □あり□なし 胸水 □あり□なし ′酬址ヒ   % □その他 (            )

3 ,こ電図所見                             け査日 :   年   月   日)
拒闘倖  □あり□なし □低目立 ,さ拍数    /分   t房 唖カロあり□なし
′溢ヨ靱坤収縮  □あり Cown    度)□なし 心室頻拍 □あり□なし
像郭舗  □ I° □r□ lIF□ s□ 創ぃ ック ロ左脚ワbック ロ心室内伝導障害
PQ時間 (   mse9)QRS時 間 (   msec)QT時 間 (   msec)
異蕉波  □あり □なし  釘■異常 □あり □なし □そα也 (           )
4 こエコ引勁 見                           鹸査日 :   年   月   日)
榊 搬  (       )t由 敦     紛
動 Dd  mh Ds   mm  

―
DT      %

―
IVS  mln Pw   mm tt    mln  下大静脈径    mln

樺 RVD  min  心のう液 □あり □なし  創期日厚 □あり□なし
左塞幽國低下□あり 曲位 :             )□ なし

雌   E     cm/sec A     cm/sec    EbT       msec  E'     cm/sec

僧帽弁逆流□あり(    D□ なし 三尖弁逆流□あり⊂格差   耐0□ なし
□そのイ也 (                   1                )

拘束型心筋症 臨床個人調査票 (新 規)
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検 査所 見

(つづき)

5面 検 勤 見                   傷査日 :  年   月   日)
RBC     x104/mm3, Hb     g/dl, Ht     %, WBC     /1rlm3, TP     g/dl, Alb     g/dl,

00T     IU/1, CPT     IU/1, LDH     IU/1, CK     IU/1, ALP     IU/1, BUN     mg/dl,

Cr     mg/dl, UA     rlg/dl, Na     mEq/1, Na     mEq/1, K     mEq/1, Cl     mEq/1,

BS     mg/dl, CRP     mg/dl, BNp     pg/ml                                                   ,

6 Cr刃幌     ′断園曰享 □あり □なし            傷査日 :  年   月   日)
レШ所見    樹莫肥早 □あり □なし             鹸査日 :   年   月   日)

7 ′こⅦ歳カー 7/しるとコワ見                                 に 日 :    年    月
日)

眸  ウ 躍躍)懲  ウ器 ;プT鱚
月棚刀|は  m =   dlg    ′と詢1士贋と CD/C1     /
左五当;刀現    □正常 □異常 (                    )左 劃剛紛画      %
嗣硼爬郵所見  □正常 □異紺 (                  )

8 シンチグラム ロ施行 傷査日 :   年   月    日)□莉缶子
壁迎ワf氏下 □あり 艘 5D咄の画       " □なし
その他異常所見 (                                      )

9心内l畑,生技 病理所見 □正常 □異常              は査日 :   年   月   日)

治 療 内容

(薬剤名と一日投与111を諸 1北して下さし、

ロジギタリス 慄繁賂

鯛量

□AC即臣轟」 慄郵烙

鯛量

□AII#訪剤  麟 賂
0羽 l・

□β迎り蔵[G麟格
0羽 Jlt

) □血酎慮騎」 麟 1賂
)       仰量

ロカテコラミン  傑押格
)        側量

) □その他喋剤 鰈勢賂
)       0弔 J止

ロネ証晰卿環 (

医塀̈ 賠i』点

医療機関所在地

医療機関名

主治医の氏猛                         印

百引χ刊弓日: 執     奪二    月     日
*1:アントラサイクリン系抗がん剤、セロトニン、エルゴタミン、ブスルファン、水銀{俗物など。
留意J「項 :①原則として6ヵ 月以内の資料に基づき記入すること。

②心電図、心エコー図 (実画像またはレポートの■ピーざただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、∝、M

RI、 心筋シンチグラフィ、左室造影などでの代替も可。)を添付すること。

③可能であれば、その他画像検査、心筋生検所見のコピーも添付すること。
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拘型心筋症 臨床個人調査票 (更 新)
ふリカ沿

性 別 □男

□女

/■■

月日

□明治 □江

□昭和 □平成

年   月   日
氏  名

住  所
T

電話     (  )
出生時

都道府県

発症時

都道府県

殉

"∪
ヨ日 日駐 年 月 日 1脇日呂準繁   年  1  日  1埴騎1政 2組 3共4国 5_介 6高

婦

手   帳 □あり (等級   級)□ なし 雌  |□要介護 (要介護度  ) □要支援 □なし
廠

年月日

□B琴日

□平成 日月年

卿

生活状況

社会活動 (□就労  □群  □家城ダ動 □存胡萎  ロヌ院  ロヌ所  □ぞ弛 (     ))
日常生活 (□正常 □不郎掟が疵椋コ能  □鋤  □銅

最近 6カ月
の受診状況

□」銚  ロス院とi3計象  □主こぼ完 (    回月) ロヌ蹴 し
□そり也 ( )

前回申請時

からの変化

口帽央 □不変 □徐潤理7ヒ ロ合迦凛イヒロその也( )

自党症状

錮 ヒ

□′自切れ

□全朗制

□/~71重

□馴季・失神

□血隆彗錠

□そのイ也 (

(□理8i□不変 □嘔央 □なLl
(□堪腋 □不変 □1裂央 □なD
(□堪81□不変 □朝夫 □なLl
(□魂8食 □不変 □朝央 □なD
□増強 □不変 □朝夫 □なD
)(□耀8負 □不変 □朝央 □なD

検査 所 見

1 身やヽ折見′瘍gヒ                                     6翅 璧日 :    4二     月)
□あり (                                      )
□なし

rnF(  /  m地   ル鮨   扮
MA7し 1場粉瀬 □ I EI Ⅱs□ 肺 □Ⅲ□Ⅳ  peakvo2(   出4耐υ
2_川蛸∫レントゲカ晩 7ロヒ                  愉加 :  年   月  日)

□あり (                                       )
□なし   ′口1眈   %

3_′とf邸聰幌の変ヒ                      骸査日 :   年   月   日)
□あり (                                      )
□なし

41心こコ」図折則″獅ヒ     ロあり □なし          げ査日 :  年   月   日)
榊 搬  (      )′ と激    紛
左室内径 Dd   mm Ds   mm  枷        %
オこ壺垂撃
=I IVS     inm Pw      mm   

ア玉壺シ勺僣[ RVD     mI

掘捩荷ヒ E     cm/sec A     cin/sec    ttT       msec  E'     cn/sec

心のう液 □あり □なし ,こ1カ |『「 □あり□なし その睡類ヒロあり(         )□ なし
5血引舞卵幌                          験査日 :  年   月   日)
RBC     x10.:/mm3, Hb     g/dl, Ht     %, WBC     /min3, TP     g/dl, Alb     g/dl,

00T     IU/1, CPT     IU/1, LDH     IU/1, CK     IU/1, ALP     ェU/1, BUN     mg/dl,

Cr     mg/dl, UA     mg/dl, Na     nlEq/1, Na     mEq/1, K     mEq/1, Cl     mEq/1,

3S     Ing/dl, CRP     lng/dl, BNP     pg/ml

治 療 内容

□¨  卿 銘
m量

ロカテコラミン 陣 螺
m量

□そり1鯛蜘 α郭銘

仰量

□lll炒循環 (

(薬獄賂と一日投与量を記載して下さしヽ

ロジキタリス 媒剤名

印量

□Ю珊壼剤  傑郵路
翻量

□AII掃抗剤 媒蒻賂
側量

□βi卿嘆 爾 姥

編量

¨ 点

医療機関所在地

医療機関名

主治医の氏名                         印

詞崎明日:乳    年   月   日
留意事項 :①原則として6ヵ月以内の資料に基づき記入すること。

②心電図、心エコー図 (実画像またはレポートのコピ
=。
ただし、心エコー図での評価が十分に得られない場合には、い、IIRI、 心筋シシチグ

ラフィ、左室進影などでの代潜も軋 )を添付すること。
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ミトコンドリア

1.主要項目

(1)主症候

① 進行性の筋力低下、又は 外眼筋麻痺を認める。
② 知的退行、記銘力障害、痙攣、精神症状、失語 。失認・失行、痙攣、強度視力低下、
一過性麻痺、半盲、・皮質盲、ミオクローヌス、ジストニァ、小脳失調などの中枢神

経症状のうち、1つ以上を認める。

③ 心伝導障害、心筋症などの心症状、又は糸球体硬化症、腎尿細管機能異常などの腎症
状、又は強度の貧血などの血液症状、又は中等度以上の肝機能低下などの肝症状を認

める。

(2)検査・画像所見

① 安静臥床時の血清又は髄液の乳酸値が繰り返して高い、又は 順スペクトロスコピー
で病変部に明らかな乳酸ピークを認める。

② 月M CT/11RIにて、梗塞様病変、大脳・小脳萎縮像、大脳基底核、脳幹に両側対称性の
病変等を認める。

③ 筋生検 又は 症状のある臓器でミトコンドリアの形態異常を認める。
なお、必要に応じて、以下の検査を行った場合

④ ミトコンドリア関連酵素の欠損又はコエンザイムQloな どの中間代訓劇勿の欠乏を認め
る。

⑤ ミトコンドリアDNAの質的、量的異常、またはミトコンドリア関連核遺伝子変異を認
める。

2.参考事項

(1)病理検査

特異度が高い。筋病理における、赤色ぼろ線維 (ゴモリ。トリクローム変法染色における

RRF:ragged ied fiber)、 高SDH活性血管 (コハク酸脱水素酵素におけるSSV:strongly

SD卜reactive blood vessel)、 シトクローム c酸化酵素欠損線維、電子顕微鏡によるミト
コンドリア形態異常、さらに骨格筋以外でも症状のある臓器・組織の病理学的検索で、明

らかなミトコンドリア形態異常を認める。

(2)酵素活′性・生化学検査

特異度が高い。罹患組徹や培養細胞を用いた酵素活′性沢1定で、電子伝達系、ピルビン酸代

謝関連 及び TCAサイクル関連酵素、脂質代謝系関連酵素などの活性低下 (組織 :正常
の20%以下、培養細胞 :正常の30%以下)やコエンザイムQloなどの中間代謝物の欠乏
を認める。

(3)DNA検査

特異度が高い。病因的と報告されているミトコンドリアDNAの質的異常である欠失・重複、

点変異 (MITOVAP:http:〃 vMv.mitomap.Org/を参照)や量的異常である欠乏状態 (正常の
20%以下)があること、もしくは、ミトコンドリア関連核遺伝子の変異を認める。
(4)心症状の参考所見
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心電図で、房室ブロック、脚ブロック、wPw症候群、心房細動、ST―T異常、心房・心室負

荷、左室側高電位、異常 Q波、左軸偏位を認める。

心エコー図で、 拡張型心筋症様を呈する場合は左心室径拡大と駆出率低下を認める。肥
大型心筋症様を呈する場合は左室肥大を認める。拘束型心筋症様を呈する場合は心房の拡

大と心室拡張障害を認める。

心筋シンチグラムで、MIBI早期像での取り込み低下と洗い出しの充進、BMIPPの取り込み

克進を認める

(5)腎症状の参考所見

蛋白尿 (試験紙法で 1+(30 mg/dl)以上)、 血尿 (尿沈査で赤血球 5/1PF以上)、 汎ア
ミノ酸尿 (正常基準値以上)を認める。
血中尿素窒素の上昇 (20 mg/dl以上)、 クレアチェン値の上昇 (2 mg/dl以上)を認める。
腎生検で、糸球体硬化像や尿細管変性を認める。

(6)血液症状の参考所見

強度の貧血 (Hb 6g/dl以下)、 もしくは汎血球減少症 lHb 10 g/dl、 白血球 4000/μ l以

下、血小板 10万/μ l以下)を認める。

(7)肝症状の参考所見

中等度以上の肝機能障害 (AST,ALTが 200U/L以上)、 血中アンモニア値上昇 (正常基準
値以上)を認める。

(8)平L酸値

安静臥床時の血中乳酸値、もしくは髄液乳酸値が繰り返して、2 nlmo1/L(18 mg/ol)以

上である、又はMIRスペクトロスコピーで病変部に明らかな平L酸ピークがある。

3_ミ トゴンドリア病の診断

確実例 :(1)①から③のうち 1項目以上を満たし、かつ (2)①から⑤のうち、2項目以上
を満たすもの (計 3項目必要)

疑い例 :(1)①から③のうち 1項目以上を満たし、かつ (2)②から⑤のうち、 1項 目以上
を満たすもの (計 2項目必要)

注意 画像検査については、放射線科による読影レポートを添付すること
病理検査については、病理科による病理診断レポートを添付すること
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ヽヽ
ヽ トコン ドリア病 臨床調査個人票 (1.新規 )

ふ    り    が   な

'性男げ
1男
2女

年

日

生

月 :i躍藉::李浜  年   月 日生
(満 歳 )

名氏

住 所

郵便番号

議 舌 ( )

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月〕:零黎  年  曇「満初 診 年 月日 ::軍醍     
年   月 1 日 保 険種別

1.政  2組  3船
4共  5国  6.高

者

帳

生
ロ
障体身

手

1.あ り (等級   級 )
2な し 介 護 認 定 l.要介護 (要介護度   ) 2,要 支援  3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2.就学 3家事労lJ1 4.在宅療養 5入院 6_入所 7_そ の他 (    ))
日常生活 (1正常 2_やや不自由であるが独力で可能 3制 限があり部分介助 4全面介助)

家  族  歴
1_あ り  2な し  3.不明
ありの場合 (続柄      )

受 診 状 況

(最近

6カ明 )

l主に入院  2入 院と通院半々  3_主に通院 (  /月 )
4往診あり  5.入通院なし 6_そ の他 (      )

該当するところに記入 してください

A 病型 (該当病型の□にレ印を記入 してください)

□ 慢性進行性外眼筋麻庫症候群 (CPEO){Kearns Sayre症 候群を含む}   □ Leigh脳症
□ MELAS  ロ ミトコント

゛
リア異常を伴 うミオクロヌスてんかん (MERRF)  ロ レーハ―゙病

□ 生化学的異常が明らかとなったミトコンドリア病 (複合体 I、 複合体 Ⅱ欠損症等 )
□ 原因不明な高子L酸血症   □ その他 :

B 発症 と経過

C 主要症状
(有所見には□に, レ印と具体的な所見を記1立 してください)

① 筋症状 □進行性の全身性筋力低下  □外眼筋麻庫  □その他 :

② 中枢神経症状 :□知的退行  □記銘力低下 □痙攣  □精神症状  □J■度視力低下  □―過性麻
庫

□半盲  □皮質盲  ロミオクロヌス ロシ゛ストニア
□小脳失調  □その他 :

③ 心症状  □心伝導障害 (            )  □拡張型心筋症  □肥大型′心筋症
□その他 :

④ 腎症状  □糸球体硬化  □腎尿和Π管:障害  □その他 :

)□その他 :(⑤ 血液症状 □貧血
)□高アンモニア血症⑥ 肝症状  □肝機能障害 (

⑦ 感音性期E聴 (初発年齢    歳 )

③

⑨

内分泌異常 : □糖尿病
その他のlili器症状 :

□低身長  □その他

D 検査所見 (診 lbrの根拠 となった検査所見をお示 しください。) (検査日 :   年   月   日)

① 血清子L酸値 C基ヱ撃:1直          )  佃日夜予L西安イ直 (F__準イ直      )
MRスヘ
゜
クトロスコヒ
゜
における乳酸高値              (基 準値 )

② 脳 CT(MRI)所 見 :

③ 筋生検所見

④ 酵素学的所見 :(1争格筋、線維芽細胞、その他 )

⑤ ミトコンドリアDNA検査 (ヘテロフ
・
ラスミー:     %、 又は ホモプラスミー)

核 DNA検査

⑥ その他の特徴的な検査所見 (心電図、心エコー所見、血清CK値、糖負荷試験、聴カテスト等)
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ふ    リ   カ`   な

性 別
1.男

2女
年

日

生

月 よ賄i転 年 月ぶ生詞氏 名

住 所

郵便番号

)覇 舌 (

出    生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月
::軍段  
年
  曇f(満 初診年 月

日 ::軍黎     
年   月  日 保 険種別

1.政  2組  3船
4.共  5_国  6_高

者

帳

室
［
障体身

手

1.あ り (等級   級 )
2な し 介 護 認 定 1.要介護 (要介護度   ) 2.要 支援  3:な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2.就学 3.家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6入所 7_そ の他 (  ))
3制限があり部分介助 4_全面介助 )

初回認定年月

1昭和  年  月
2平成

家  族 歴
lあ り  2な し  3_不明
ありの場合 (続柄       )

受 診 状 況

(最近

6か月 )

1主に入院  2_入院と通院半  々 3:主に通院 (  /月 )
4往診あり  5入 通院なし 6そ の他 (      )

治療 と経過 (具体的に記述 )

治療 (治療継続・治療中止 。経fp朔察のみ・その他 )

A 病型
(該当病型の□にレ印を記入してください)
□ 慢性進行性外眼筋麻痺症候群 (CPEO){Kearns Sayre症 候群を含む)  □ Leigh脳症
□ MELAS  ロ ミトコンドリア異常を伴 うミオクロヌスてんかん (MERRF)  ロ レハ―゙病
□ 生化学的異常が明らかとなったミトコンドリア病 (複合体 I、 複合体 Ⅱ欠損症等)
□ 原因不明な高乳酸血L症   □ その他 :

B 主要症状
(有所見には□に, レ印と具体的な所見を記載してください)
① 筋症状 □進行性の全身性筋力低下  □外眼筋麻痺  □その他 :

② 中枢神経症状 :□知的退行  □記銘力低下 □痙嫌  □精神症状  □強度視力低下  □―過性麻
庫    |

□半盲  □皮質盲  ロミオクローヌス ロシヾストニア
□小脳失調  □その他 :

③ 心症状  □′い伝導障害 (            )  □拡張型心筋症  □月巴大型心筋症
□その他 :

④ 腎症状  □糸球体硬化  □1守尿細管障害  □その他 :

)□その他 :(⑤ 血液症状 □貧血
)□高アンモニア血症⑥ 月干症状  □肝機能障害 (

⑦ 感音性難聴 ( 初発年齢    歳 )

③

⑨

内分泌異常 : □糖尿病
その他の臓器症状 :

□低身長  □その他

D 検査所見
(最近 1年間に施行 された場合に記入 ) (1貪査 日 午

(基準値

月 Ｄ
＞
一

① 血清7L酸値       (基 準値 ) 随液乳酸値
MRスヘ
゜
クトロスコヒ―゚における孝L酸高値  __ __  _    (基 準値 )

② 脳」l像所見 又は、特徴的な検査所見
(以下の診 lJTの根拠 となる所見)

③ 筋生検所見
④ 酵素学的所見 :(骨格筋、線維芽細胞、その他
⑤ ミトコンドリアDNA検査 又は 核 DNA検査

)

E_治療内容
及び

医療上の問題点

(治療内容と反応性、医療上の問題点について記載してください。)

医療機関所在地

医療機関名

医師の氏名 印      記llL年月日:平成   年   月   日

ミトコンドリア病 臨床調査個人票 (2.更新)
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リンパ脈管筋腫症 (LAM)(注 1)

1.主要項 目

(1)必須項目
LAMに下致する胸部 CT所見 (注 2)があり、かつ他の嚢胞性肺疾患を除外で

きる .

(2)診断の種類 :診断根拠により以下に分類する .

① 診断確実例 :必須項目十病理診断確実例 (注 3)
② 診断ほぼ確実例
② l 組織診断例 :必須項目十病理診断ほぼ確実例 (注 3)

② 2 細月包診断例 :必須項目+乳靡胸腹水中にLAM細胞クラスター (注 4)
、  を認めるもの

③ 臨床診断例 (注 5)
③ l:必須項目+LAMを示唆する他の臨床所見

③-2:必須項目のみ   1

2.鑑別診断
以下のような肺に嚢胞を形成する疾患を除外する。

・ブラ,ブ レブ
・COPD(慢性閉塞性肺疾患)

・ラングルハンス細胞組織球症 (LCH)

・シェーグレン症候群に伴う月市病変

・アミロイ ドーシス (襲胞性肺病変を呈する場合)

・空洞形成性転移性肺腫瘍

・ Birt― Hogg―Du樋 症候群

.リ ンパ球性 間質性肺炎 lymphocytic interstitial pneumonia(LIP)

・Light― chain depositiOn disease

3、 特定疾患治療研究事業の対象範囲

上記①②③いずれであっても特定疾患治療研究事業の対象とする。

但し、③臨床診断例の申請にあたっては臨床調査個人票の主治医意見欄に病理診

断できない理由、結節性硬化症の診断根拠、穿刺検査で確認した乳靡胸水や乳靡

腹水の合併、などの必要と思われる意見を記載すること。胸部 CT画像 (高分解能

CT)も提出すること。
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(注 1)LAMは全身性疾患であるため、肺病変と肺外病変がある。肺外病変のみの LAM

症例が診断される可能性は否定できないが、この LAM認定基準では予後を規定

する肺病変の存在を必須項目とする。

(注 2)LAMに一致する胸部 CT所見

境界明瞭な薄壁を有する襲胞 (数 nlIIl～ lcm大が多い)が ,両側性,上～下肺

野に,びまん性あるいは散在性に,比較的均等に,正常肺野内に認められる.

高分角早能 CT撮影 (ス ライス厚 1～ 21111n)が推奨される。

(注 3)病理学的診断基準
LAMの基本的病変は平滑筋様細胞 (LAM細胞)の増生である.集族して結節

性に増殖する.病理組織学的に LANlと 診断するには,この LAM細胞の存在を

証明することが必要である。肺 (襲胞壁,胸膜,細気管支・血管周囲など),

体軸リンパ節 (肺門 。縦隔,後腹膜腔,骨盤腔など)に主に病変を形成し,
リンパ管新生を伴 う.

(1)LAM細胞の所見

① HE染色

LAM細胞の特徴は,①細胞は紡錘形～類上皮様形態を呈し,②核は類円形～

紡錘形で,核小体は 0～ 1個,核クロマチンは微細,③細胞質は好酸性もし

くは泡沫状の所見を示す .

②免疫組織化学的所見

LAM ttlll胞 は, 抗 α―smOoth muscle actin (α ―Sm)抗体, 抗 H叩45 抗体  (核
周囲の細胞質に顆粒状に染色)に陽性を示し,核は抗 estrogen receptOr(ER)

抗体,抗 prOgesterone receptor(PR)抗体に陽性を示す.LAM細胞はこれ

らすべてに陽性となるわけではない。

(2)L鰤 糸剛包の病理学的診断基準
病理診断T7E実 :

(1)一 ① (HE染 色 所 見 )+1)一 ② の α SMA(十 )+HLIB45(十 )

病理診断ほぼ確実 :

(1)一 ① (HE染 色 所 見 )+1)一 ② の α ―SblA(十 )十 HMB45(― )か つ 、 ER

か PRのいずれか一つでも陽性の場合。

(注 4)LAM細胞クラスターは、表面を一層のリンパ管内皮細胞で覆われたLAM細胞集

塊 で あ る.α SMA、 HMB45,ER,PRI D2T40(あ るいは VEGFR 3)に よる免

疫染色で確認する

(注 5)LAMを 示唆する他の臨床所見とは、以下の項目をいう。

(1)結節性硬化症の合併

結節性硬化症 の臨床診断は,日 本皮膚科学会による結節性硬化症の診断基準

及び治療ガイ ドライン (日 皮会誌 :118(9),1667-1676,2008)に準じる.
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但し,「B3 臨床診断例」の場合では LAMの病理診断や細胞診診断が得られ
ていない状況であるため,L鰤 を除外した項目で結節性硬化症の臨床診断基準

を満たすことが必要である.

(2)腎血管筋脂肪腫の合併 (画像診断可)

(3)穿刺検査で確認した乳靡胸水や乳靡腹水の合併
(4)後腹膜リンパ節や骨盤腔リンパ節の腫大           '

(2)(4)の場合には腎血管筋脂肪腫の診断の根拠として、病理のコピーあるいは
適切な画像 (腹部や骨盤部の CTあ るいは MRI)を胸部 CT画像に加えて提出するこ

と
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ふ  り が  な

性別
1男
2.女

生

年

月

日

よ隊i輔  年 月 日生

(満 歳 )
氏 名

住 所

郵便番号

電話 ( )

出 生

都 道府県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月 夕軍霞 年月鮎 詢 初 診年 月 日 :i軍霞  年  月  日 ｛疋

日

確断

月

診

年 :i軍段  Z■
 月  日

保 険 種 別
1政  2.組  3船
4.共  5国  6.高

者

帳

生
ロ
障体身

手
1.あ り (等級   級)2な し 介護認定

1.要介護 (要介護度   )
2.要支援 3な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2.就学 3家事労働 4在宅療養 5入院 6.入所 7_その他 (    ))
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能 3制限があり部分介助 4全面介助)

受 診 状 況

(最近 6か月)
l主に入院 2入院と通院半  々3.主に通院 (  /月 ) 4往 診あり 5入通院なし 6_そ の他(      )

発症と経過 (具体的に記述)

症状および

候

(1)初発症状または徴候  (みられたものすべてをチェックする)

1労作時の息切れ  2.気胸  3胸 部異常陰影 ‐ 4その他

(2)現在の症状および症候

1無症状  2労 作時のE、切れ (気胸や llllll水 による一時的増悪 を除く) 3咳   4_痰   5 血痰  6 喘鳴
7 気胸  8 腹痛  9 血尿  10 腎機能障害  ll 下肢のリンパ浮llf1  12 その他の症状

喫 煙 歴

一度も喫煙したことがない

iLi3去 に喫煙したことがあるがやめた (__本/日 x__年 )
現在喫煙している (__本 /日 x=_年 )

家 族 歴
TSC    l `ゎ り

LAM    l あ り

気胸  1あ り

2な し

2な し

2な し

月経および

妊娠・出産歴

開経   1 あ り (ホルモン療法中も含む )

妊娠  1 あ り ( 回)2 なし

出産  1 あ り (_回 )2 なし

周産期の気 lllt・Dの合併  1 あり  2 な

2 なし

し

検 査 所 見

胸 部 検 査 所 見

1旬部 CT: 1異状あり (1 多発性装胞 2 縦隔リンパ節腫大 3 月旬水 4 その他     )
2異常なし

胸水 : 1 あり (1 手し靡である 2 乳度でない 3 穿刺検査していない)2 なし

腹 部 検 査 所 見

腹部画像検査 (超音波、CTまたはNIRI検査):1 施行  2 未施行
1弩血管筋脂肪月重:  l あり (1 右 2 左 3 両側)  2 なし

腎臓以外の血管筋月旨肪月重:1 あり (1 肺 2 肝臓 3 111臓  4 その他  )  2 なし
腹部リンパ節腫大 (lymphangioleiomyoma):1.あ り (1 後腹膜腔 2 骨盤腔)2 なし
腹水 :1 あり (1_予L靡である 2 乳靡でない 3 穿刺検査していない)2 なし

病 理 組 織 診 断

あり        2 なし

生検部位 (複数可): 1 肺

病理組織学的所見 :

(1) α―sm。。th muscle actin

(五 )HMB45免 疫染色 :

2 リンパ節 3 その他 (

陽性

陽性

陽性

陽性

)

陰性

陰性

陰性

陰性

(α―Sm)免疫染色 : 1

1

1

1

2

2

2

2

3

3

3

3

未施行

未施行

未施行

未施行

(面 )エス トログンレセプター免疫染色 :

(市 )プロゲステロンレセプター免疫染色 :

リンパ脈管筋腫症 (LAM) 臨床調査個人票 (1.新規 )
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細 胞 診 診 断

(LAM cell cluster

の 証 明 )

1. あり (1.胸水 2.腹水 )
免疫細胞染色所見

(1)α =sm00th musclel年 tin(α ―SMA)免疫染色 :

(1)HMB45免 疫染色 :

(ェ )エス トログンレセプター免疫染色 :

(拉 )プロゲステロンレセプター免疫染色 :

(v)D2-40免 疫染色 :

(宙 )VEGFR 3免 疫染色 :

2 な し

1,陽性

1 陽性

1 陽性

1 陽性

1.陽性

l 陽性

2

2

2

2

2

2

陰性

陰性

陰性

陰性

陰性

陰性

3 未施行
3_未施行

3 未施行
3 未施行
3 未施行
3.未施行

検 査 経 過

初 診 時 最新の結果

(     年  月) (     年  月 )

身 長 Cm

体 重

PS (ECOG) 1_ 2 5_ 0 1

労作時の息切れ MRCグ レー ド MRCグ レー ド

動脈血ガス (     年  月) (_年 __月 )

吸入気 □室内気  □02__L/min □室内気 □02__L/min
pH

PaC02 Torr Torr

Pa02 Torr Torr

呼吸機能検査 (     年  月) (     年  月 )

VC Ｍ
ＩＶｌ

Ml

m1/min/mmHg
DLco

(m1/min/111mHg)
品1/min/mmHg

DLco

(m1/min/1nmHg)
m1/min/mmHg m1/min/mmHg

DLco/VA

(m1/min/mmHg/1)
m1/lnin/口 lmHg/1 m1/min/1nlnHg/1

ま
圧
創
川

血

場

記

一一回院
畦

肺

＜

根

(     年  月)
1 あり 2_な し

根拠 :1.心エコー 2_心カテーテル

(     年  月 )
1 あり 2 なし

根拠 ;l 心エコー 2 心カテーテル

6分 間 歩 行 試 験

(     年  月)

□室内気 □02__L/min

m

lowest Sp02         %

(_年 __月 )

□室内気 □02__L/min

m

lowest Sp02       %

鑑 別 診 断

以下の疾患が鑑別 でき

① ブラ,ブ レブ
る こ

il_鑑別 で きる 2鑑 別 で きない

② COPD(慢 性閉塞性肺疾患)              :1鑑 別できる 2鑑 別できない
③ ラングルハンス細胞組織球症 (LCH)         :1.鑑 別できる 2_鑑 別できない
④ シユーグレン症候群に伴う肺病変 11_鑑別 で きる 2_鑑 別 で きない

⑤ アミロイドーシス (憂胞性肺病変を呈する場合)合)   :1鑑 別 で き る 2鑑 別 で き な い

⑥ 空洞形成性転移性肺腫瘍 11.鑑 別できる 2.鑑 別できな い

⑦ Birt Hogg― Dubё症候群

③ リンパ球性間質性肺炎 (LIP)

()  Light― chain depositiOn diSeaSe :1鑑 別 できる 2鑑 別で きない
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病     型  :1_孤 発性 LAM(sporadic LAM) 2 結節性 硬 化症 に合 併 した LAM(TSC,LAM)

診断の種類  :1 診断確実例  2_診断ほぼ確実例 (1 組織診断例 2 細胞診断例)3.臨 床診断例

総 合 診 断 i

(臨床診断例において記載すること。病理診断できない理由、結節性硬化症の診断根拠、穿束1検査で

:確認した乳靡胸水や乳靡腹水の合併、などの必要と思われる意見を記載すること。)

:主 治 医意見欄 :

①ホルモン治療 《既治療》

1あ り(1.GnⅢ アゴニス ト 2プ ログステロン 3外科的卵巣摘出術  4そ の他   )
2な し

《現在の治療》

lあ り(1.CnRHア ゴニス ト 2プ ログステロン 3_外科的卵巣摘出術  4そ の他   )
治療効果 1 あり 2 なし 3 不明
2な し

②その他 LAMに対する治療 《既治療》
あり (薬品名

《現在の治療》

あり (薬品名

1 ) 2 なし

なしl ) 2

③現在の気管支拡張療法 1 あり     2 なし

1 キサンチン製剤
2: β刺激薬 (1 長時間作用型吸入  2 短時間作用型吸入  3 貼付β刺激薬

4 経口β刺激薬)
3 抗コソン薬 (1 長時間作用型吸入  2 短時間作用型吸入 )

治 療 内 容 ④これまでの気胸に対する

治療

気胸の発症

月ll」l膜癒着御子

1

右

あり (回数 右
1_あ り 2な し

回 、 左 回)  2 なし
1あ り 2.な し左

;

⑤その他の外科手術 胸管結繁御f(手L庶 1旬 )

腎切除術

その他

1 あり

あり(1 部分切除

2な し

全l宙)  21 な し

⑥在宅医療 1 あり (1 在宅酸素療法  2_在 宅人工呼吸療法 (l NPPV 2 TPPV)) 2 なし

⑦Л肖死肺移植登録

(待機中)
l あり  雌 録 日 :西暦 年 月)2 なし

③lllll移植術 1 あり    2 なし
肺移植日 : 西暦      年   月   日
肺移植の種類

1_1肖死肺移植 (1_右片肺移植  2 左片Л市移植  3 両方市移植  4 心肺同時移植)
2 生体肺移植

(施行年月 平成   年  、月)
医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

:電話番号      (   )
医師の氏名

□ :         記載年月日:平成   年   月   日
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ふ り が な

性別
1男
2.女

年

日

生

月 ::語綿::李蔑  準  月
 1爆
生
歳 )

名氏

所住

)

郵便番号

電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月夕撃霞年月輌 勅 初診年月日 ::軍醍    年   1  日 保険種 別
1.政  2.組  3_船
4.共  5国  6高

手 1長

身体障害者
1あ り (等級   級) 2な し 介 護 認 定 1.要介護 (要介護度___) 2.要 支援  3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1.就労 2_就学 3.家事労働 4_在宅療養

日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6.入所 7その他 (__))

3.制限があり部分介助 4_全面介助 )

初回認定年月

::軍霞    年  月

受 診 状 況

(最近 1年 )
l主に入院 2_入院と通院半々 3主に通院 (  /月 )4.往 診あり 5入通院なし 6その他 (      )

治療 と経過 (前回申請からの変化を中心に具体的に記述)

【WISH入力不要】

症状お よび

候

(1)初発症状 (み られたものすべてをチェックする)

1.労作時の′宝、切れ  2_疲れやすい感じ 3.胸痛   4.失神   5咳 嗽  6血 痰   7唖 声

(2)現在の症状および症候

l無症状  2 労作時の ,日、切れ (気胸や胸水による一時的増悪を除く)  3.咳   4痰    5血 痰
6喘鳴  7気 胸  8腹 痛  9.血尿  10腎 機能障害  11:下肢のリンパ浮腫  12.そ の他の症状

の

況在
酎
現

喫
1_喫煙あり 2 喫煙なし

月経および

妊娠 。出産

歴  (1年以
内のもの)

閉経

妊娠

出産

1

1

1

あり (ホルモン療法中も含む)

あり  2 なし

あり  2_な し
周産期の気胸の合併  1.あ り

な し

2 な し

検 査 所 見

見
の
所

も

査

の
検
蛹
部

年

胸

０

胸部 CT:1 異常あり (1 多発性嚢胞 2 縦隔リンパ節1重大 3 月旬水 4 その他  )
2 異常なし  3 未施行

胸水 :1 あり (1 乳靡である 2 乳靡でない 3 穿刺検査していない)2.な し 3 不明

腹 部 検 査 所

(1年以内のもの)

腹部画像検査 (超音波、CTま たはMRI検査):1 施行

腎血管筋脂肪腫 :  1 あり (1 右 2 左

腎臓以外の血管筋脂肪月重:1 あり (1.肺  2

1夏部リンパ節腫大 (lymphangioleiomyoma):1

腹水 :1 あり (1 乳靡である 2 手L靡でない 3

2 未施行

3 両側)  2 なし

肝臓 3 牌臓 4 その他 ) 2 なし

あり (1 後腹膜腔 2 骨盤腔)2 なし

穿刺検査していない)2_な し j 不明

病 理 組 織 診

(1年以内のもの)

断

3 その他 (      )

1 あり

生検部位 (複数可):

病理組織学的所見 :

2 なし

1 肺  2.リ ンパ節

(i)α ―smOOth muscle actin(α ―S血)免疫染色 :

(1)HMB45免疫染色 :

(Ш )エストロゲンレセプター免疫染色 :

(市 )プロゲステロンレセプター免疫染色 :

1.陽性  2 陰性

1 陽性  2 陰性

1 陽性  2 陰性

l 陽性  2 陰性

3 未施行

3未施行

3未施行

3未施行

リンパ脈管筋腫症 (LAM) 臨床調査個人票 (2.更新 )
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細 胞 診 診 断

(LA34 cell oluster

の証明 )

(1年以内のもの)

1 あり (1_胸水 2 腹水 )

免疫細胞染色所見

(i)α ―smOOth muscle actin(α ―SMA)免疫染色 :

(1)HMB45免疫染色 :

(面 )エス トロゲンレセプター免疫染色 :

(市 )プロゲステロンレセプター免疫染色 :

(v)D2-40免 疫染色 :

(宙 )VEGFR 3免 疫染色 :

2 なし

1 陽性

1_陽性

1 陽性

1.陽性

1.陽性

1_陽性

2 陰性  3.未施行

2_陰性  3.未施行

2 陰性  3、 未施行

2 陰性  3未 施行

2 陰性  3 未施行

2 陰性  3 未施行
最新の結果

年  月)

身長 Cm

体 重

PS (ECOC) 0 ヽ 1 2 3 5

労作時の虐、切れ MRCグ レー ド

動脈血ガス

吸入気 []雪三́ ]タミ  []02 ___L/min

Torr

Torr

呼吸機能検査 (     年  月)

ml

FVC

FEVl ml

DLco(In1/Hlin/mmHg) m1/min/mnЛ g

DLco' (m1/min/nlmHg) m1/min/mnIIg

DLco/VA (m1/min/mmHg/1) m1/min/1nmHg/1

肺高血圧

(あ る場合は根拠を記入 )

(     年  月 )
1 あり 2 なし

根拠 :1 心エコー 2 心カテーテル

6分間歩行試験

(    年

□室内気 □02

lowest Sp02

月)

L/min

m

%

総 合 診 断

病 型 1 孤発性 LAM(sporadic LAM) 2 結 節性硬化症に合併 した LAM(TSC LAM)

診 断 の 種 類 1 診断lit実例 2 診断ほぼ確実例 (1 組織診断例 2 細胞診断例 )3 臨床診 lJT例
肺 LAMの 重 症

度 分類
注) ( )度

現 在 の

治 療 内 容

①ホルモン療法 lあ り (l GnRHア ゴニス ト 2 プログステロン ,3 外科的卵巣摘出術 4 その他   )
2 なし             ´

②その他の LAM

に対する治療
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③気管支拡張療法 1.あ り           2 なし

1 キサンチン製剤
2.β 刺激薬 (1.長時間作用型吸入 2_短時間作用型吸入 3_貼布β刺激薬

4.経口β東1激薬)

3:抗コリン薬 (1.長時間作用型吸入 2.短時間作用n_l吸 入)
④気胸に対する治療 最近 1年間の気胸の合併

1 あり (回撃 右 __回、 左 __回)2 なし
気胸を合併した際の治療

1 安静のみ     右   回、左   回
2 胸腔 ドレナージ  右   回、左   回
3 開胸手術     右   回、左   回
4.胸腔鏡手術    右   回、左   回
5 胸腔鏡下肺胸膜カバーリング術  1 右 2 左 3_両側
胸膜癒着術を施行した場合

1 内科的胸膜癒着術 □右   回  □左   回

2 外科的1暇癒着術 □右   回  □左   回

1 壁側胸llk部分切除術 2.壁側胸膜電気焼灼術

3 フィブリノゲン製剤などの薬剤投与 (商品名 :      )

4_そ の他

1,あ り (1_胸管結繁術 2.腎切除術  (1_部分切除 2_全摘)3.その他       )
2 なし

1.あ り (1 在宅酸素療法  2.在宅人工呼吸療法 (l NPPV 2.TPPV))  2 なし
ヽ ― ― ―― ―― ― ― ‐― ― ― ― ―― ― ―  ― ― ― ― ―

―
― ―― ― ― ― ― ― ― ―

‐ ―
一 ― ― ― ―

― ―  ―  ―  ― ―
一
―― ― ― ――

―
―
―
― ― ―

― ― ― ― ‐
一
―
一
― ― ― ― ― ― ――― ― ― ―― ―

 ― ― ― |

脳死llll移植登録 (待機中) 1.あ り (登録 日 :西暦_____年  __月 ) 2 なし

肺移植術 1 あり           2 なし

肺移植 日 : 西暦      年   月   日

肺移植の種類

1 脳死肺移植 (1 右片肺移植  2:左片肺移植  も_両肺移植  4 心肺同
時移植 )

2 生体肺移植

⑤その他の外科手綱i

(1年以内のもの)

⑥在宅医療

⑦肺移植

前回申請からの変化を具体的に記述

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号      (    )

同 記lll年月日:平成   年  ′月   日
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1重症多形滲出性紅斑 (急性期)|

A_Stevens一」OhnsOn Syndrome

l.主要項目

(1)主症候
① 体表面積の 10%未満のびらんもしくは水疱。
② 皮膚粘膜移行部の重篤な粘膜病変 (出血性あるいは充血性)。
③ 38℃以上の発熱。
④ 皮疹は非典型的ターゲット状多形紅斑

(2)病理所見
表皮の壊死性変化を認める。

(3)眼科的所見
角結膜上皮欠損 (フルオレセインで面状に染色される)と 偽膜形成のどちらかあるいは両方を伴 う両

眼性の急性結月莫炎。

2.参考事項
TENへの移行があり得るため、初期に評価を行った場合には、極期に再評価を行 う。

3.診断基準
・ 1(1)① から③のすべてを満たすもの。または、 1(1)① 、②、④の全てを満たし、かつ (2)
を満たすもの。
・眼病変が重視されるため、(3)を満たし、かつ 1(1)①、②、④の 1つ以上の項目を満たすもの。

B.Toxic epidermal necrolysis

l_主 要項 目

(1)主症候
① 体表面積の 10%を越える水疱、表皮剥離、びらんなどの表皮の壊死性障害。
② 皮疹は広範囲のびまん性紅斑および斑状紅斑である。
③ 38℃以上の発熱。

(2)病理所見
顕著な表皮の壊死を認める。

(3)眼科的所見
眼症状は角結膜上皮欠損 (フルオレセインで面状に染色される)と 偽膜形成のどちらかあるいは両方

を伴 う両眼性の急性結膜炎。

2.鑑別診断
ブドウ球菌性熱傷様皮膚症候群 (SSSS)

3.診断基準
1(1)① から③のすべてを満たすもの。SSSSが完全に除外できない場合でも、 1(1)① から③の
すべてを満たし、かつ 1(2)あ るいは1(3)を 満たすもの。
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重症多形浸出性紅斑紅斑 (急性期 ) 臨床調査個人票案

ふ りがな 性
別

男

女
生年
月 日

1明治 2大正           ~=~~~
3.昭和 4_平成   年  月  日生 (満  歳 )氏名

住所 郵便番号

電話 )(

出生

都道府
県

発病時在住

都道府県

発病年月 平成   年  月 (満  歳)
聟啓
年
 1平
成   年  月  日

焼
健種
1左緊『醤:警

身体障害
者手帳

1_あ り (等級   級) 2な し 介護認定 1.要介護 (要介護度 ) 2要支援 3.な し

生活状況 社会活動 (1就労 2.就学 3家事労働 4_在宅療養
日常生活 (1正常 2.やや不自由であるが独力で可能

5.入院 6入所 7そ の他 (     ))
3制限があり部分介助 4全面介助 )

家族歴 1_あ り  2な し  3不 明
ありの場合 (続柄       )

受診状況

(最近 6か月 )
1主に入院 2入院と通院半々 3.
月)
4往診あり 5.入通院なし 6そ の他
(     )

発症と経過 (具体的に記述 )

疾患分類   | 、 lS」S 2 TEN(aS」 S進展型  b^びまん性紅斑進展型  c_特殊型  d不 全型 )
;iピ 1:,1[】 1治 F_7  2_1重 快  3不 変  4徐 々に悪化  5急 速に悪化  6.そ の他
症状および所見
S」S

皮膚のびらん・水疱
皮膚粘膜移行部の重篤な病変
発熱 (38℃ 以上)
非典型的ターゲット状多形紅斑
病理学的に表皮の壊死性変化
両眼の急性結 1莫炎に伴う角結膜上皮欠損または偽膜形成

し

し

し

し

し

し

な

な

な

な

な

な

ｏこ　
ｏこ　
うな　
ｏこ　
０４　
ｏこ

％①
②
③
④
⑤
⑥

1

L

l

l

あり
あり
あり
あり
あり
あり

(

1

1

3不明
3不明
3.不 明
3不明
3.不明
3不明

TEN

皮膚のびらん 。水疱、表皮剥日[
広範囲のびまん性紅斑・斑状紅斑
発熱 (38℃以上)
SSSSを否定できる
両眼の急性結膜炎に伴 う角結1莫上皮欠損または偽ll■形成
病理学的に顕著な表皮の壊死

%①
②
③
④
⑤
⑥

(  )
1あ り
1.あ り
1できる
1あ り
1あ り

2_な し  3不 明
2な し  3.不明
2できない
2.な し  3不 明
2な し  3不 明

重篤度 (重症多形浸出性紅斑の重篤度判定基準 (別表)を参照し:各々スコァを記11)
粘‖莫疹
皮l・liの水疱、びらんの面積
3 38℃以上の発熱
4 呼吸器障害
5 表皮の全層性壊死性変化
6 肝機能障害 (ALT〉 1001U/L)          (  点)~T否
弄万1戸
~~~~~~丁

丁
~~=¬
T~東戸=董篤度 :グ レー ドI(6点未満) グレー ドⅡ (6点以上)

以下はスコアに関わらず重症 と判断する
l S」S/TENに 関連する呼吸障害のみられるもの   2 角結1莫上皮欠損、偽膜形成の両方がみられるもの
3びまん性紅斑進展型TEN

(  ′点)
(  点)
(  点 )
(  点)
(  ′点)

治 療 治療効果

①副腎皮質ステロイド
②ステロイドパルス療法
③免疫抑制剤
④血漿交換療法
⑤大量ガシマグロブリン
⑥その他

1.あ り (フ
・レドニソ
゛
ロン換算  mg/日 ) 2な し

~

1_あ り              2_な し
1あ り              2な し
1あ り              2_な し
1.あ り              2な し
1_あ り (   )        2な し

あり  2な し  3不 明
あり  2な し  3.不明
あり  2な し 3不 明
あり  2.な し  3不 明
あり 2な し 3不 明
あり  2な し  3_不明

医療上の問題点

医療機関名                                         ~

EXI療機関所在地

電話番号    (  )
医師の氏名

印              記 1支年月日:平成  年  月  日

※医療受給者証の有効期間は、その病態に鑑み原則として 6ヶ 月とする
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1 粘膜疹
眼病変         偽膜形成

角結膜上皮欠損
結膜充血

口唇、口腔内  口腔内広範囲に血痴、出血を伴うびらん
口唇にのみ血痴、出血を伴うびらん
血痴、出血を伴わないびらん

陰部びらん
2 皮膚の水疱、びらん

30%以 上
10-30 %                ,
10%未満

3 38℃ 以上の発熱
4 表皮の全層性壊死性変化
5 S」S/TENに関連する月干機能障害 (ALT〉 1001U/L)

重篤度判定基準 :6点未満 グレー ドI
6点以上 グレー ドΠ
ただし、以下はスコアに関わらず重症と判断する
1)眼表面で角結膜上皮欠損、偽膜形成の両方がみられるもの
2)S」 S/TENに関連する呼吸器障害のみられるもの

3)びまん性紅斑進展型 TEN

３

２

１

１

１

１
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縦靭帯骨化症・黄色靭帯骨

.主要項目
(1)自 覚症状ならびに身体所見
① 四肢・躯幹のしびれ,痛み,感覚障害
② 四肢・躯幹の運動障害

③ 膀眺直腸障害

④ 脊柱の可動域制限     
｀

⑤ 四肢の深部腱反射異常

⑥ 四肢の病的反射

(2)血液・生化学検査所見
一般に異常を認めない。

(3)画像所見
① 単純 X線
側面像で、椎体後縁に接する後縦靭帯の骨化像または椎間孔後縁に嘴状 。塊
状に突出する黄色靭帯の骨化像がみられる。

② CT
脊柱管内に後縦靭帯または黄色靭帯の骨化がみられる。

③ MRI
靭帯骨化巣による脊髄圧迫がみられるも

.鑑別診断
強直性脊椎炎、変形性脊椎症、強直性脊椎骨増殖症、脊柱管狭窄症、椎間板ヘルニ

ア、脊柱奇形、脊椎・脊髄腫瘍、運動ニューロン疾患、痙性脊髄麻痺 (家族性痙性
対麻痺)、 多発性神経炎、脊髄炎、末梢神経障害、筋疾患、脊髄小脳変性症、脳血

管障害、その他。

.診断
画像所見に加え、 1に示した自党症状ならびに身体所見が認められ,それが靭帯
骨化と因果関係があるとされる場合、本症と診断する。

.特定疾患治療研究事業の対象範囲
下記の(1),(2)の 項目を満たすものを認定対象とする。
(1)画像所見で後縦靭帯骨化または黄色靭帯骨化が証明され、しかもそれが神経障
害の原因となって、日常生活上支障となる著しい運動機能障害を伴 うもの。
(2)運動機能障害は, 日本整形外科学会頸部脊椎症性脊髄症治療成績判定基準
(表)の上肢運動機能 Iと 下肢運動機能Ⅱで評価・認定する。
頸髄症 :I上肢運動機能、Ⅱ下肢運動機能のいずれかが 2点以下
(ただし、 I,Ⅱ の合計点が 7点でも手術治療を行う場合は認める)
胸髄症あるいは腰髄症 :Ⅱ 下肢運動の評価項目が 2点以下
(ただし、3点でも手術療法を行 う場合は認める)

-94-



表 :日 本整形外科学会頸部脊椎症性脊椎症治療成結判宇其進
`梼

粋 )

I上肢運動機能
0. 箸又はスプーンのいずれを用いても自力では食事をすることができない。
1. スプーンを用いて自力で食事ができるが,箸ではできない。
2. 不自由ではあるが,箸を用いて食事ができる。
3. 箸を用いて日常食事をしているが,ぎ こちない。
4. 正常
注 1 きき手でない側については,ひもむすび,ボタンかけなどを参考とする。
注 2 スプーンは市販品を指し,固定用バンド,特殊なグリップなどを使用しない
場合をいう。

Ⅱ 下肢運動機能

0. 歩行できない。
1. 平地でも杖又は支持を必要とする。
2_ 平地では杖又は支持を必要としないが,階段ではこれらを要する。
3. 平地 。階段ともに杖又は支持を必要としないが,ぎこちない。
4. 正常
注 1 平地とは,室内又はよく舗装された平坦な道路を指す。
注 2 支持とは,人による介助,手すり,つかまり歩行の支えなどをいう。
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後縦靭帯骨化症 目黄色靭帯骨化症 臨床調査個人票   (1.新規 )
ふ  り が  な

'Vl ll」

1.男

2_女

年

日

生

月 ::躍雑::奎蔑  年   月
 (Йξ
生
歳 )

名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月よ軍霞年月鏑 調 初診年月日 ::軍黎    年  月  甲保 険 種別
11政  2組  3船
4.共  生国  6.高

身体障害者

帳手
lあ り (等級   級)2.な し 介 護 定認 1_要介護 (要介護度___) 2要 支援  3な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2_就学 3.家事労働 4在 宅療養 5_
日常生活 (1.正常 2.やや不自由であるが独力で可能 3

入院 6入所 7.そ の他 (_))
有」限があり部分介助 4_全面介助 )

家 族  歴
1_あ り   2_な し   3不 明
ありの場合 (続柄           )

受 診 状 況

(最近 6か月)
1.主に入院 2.入院 と通院半々 3主 に通院 (  /月 )

`.往

診あり 5_入通院なし 6その他(      )
発症 と経過 (具体的に記述)

【WISH入力不要】

症状及び所見

機能評価 (参考 1)及び生活機能障害度 (参考 2)について、下記を参考に該当番号に○をつけること。
現時点 (平成   年    月 )
1 機能評価
I 上肢運動機能  (0, 1, 2, 3, 4)
Ⅱ 下肢運動機能  (0, 1, 2, 3, 4)
Ⅲ 知党  上肢  (0, 1, 2)

下肢  (0, 1, 2)
躯幹  (0, 11 2)

Ⅳ  膀洸 |     (0, 1, 2, 3)

2 生活機能障害度  (1, 2, 3)
(参考 1)機 能 評 価
I 上肢運動機能    .
0.箸又はスプーンのいずれ引羽いても自力では食事をすることができない

1 スプニンを用いて自力で食事ができるが、箸ではできない。
2_不 自由ではあるが、箸を用いて食事ができる。
3.箸を用いて日常食事をしているが、ぎこちない。
4 正常

注1 きき手でなしV則については、ひもむすび、ボタンカヽすなどを参考と
する

注2 スプーンは市販品を指し、固定用バンド、特殊なグリップな
どを使用しない場合をいう。

Ⅱ 下肢運動機能
0_歩行できない。
1.平地でも杖又は支持を必要とする。
2 平地では杖又は支持を必要としないが、階段ではこれらを要す
る。

3.平地・階段ともに杖又は支持をZ、要としないが、ぎこちない。
4.正常

注l平地とは、室内又はよく舗装された平坦な道路を指す。
注2支持とは、人による介助、手すり、つかまり歩行の支えなど
をいう。

Ⅲ 知覚              ~~~~T~~
A上肢 0 明白な知党障害がある。

1 1堡度の知覚障害又はしびれ感がある。
2 正常

B下肢 0 明白な知党障害がある。
1 軽度の知覚障害又はしびれ感がある。
2 正常

C.躯幹 0 明白な知党障害がある。
1 1墜度の知党障害又はじびれ感がある。
ヽ 2 正常

注 l 明白な知党障害とは、知覚 (触覚、痛覚、温度党、
振動党、位置覚など)のいずれかの完全脱失又は
これに近いものを指し、検査手技の多少の異同に
よらず確実に検出できる程度のものをいう。

注 2 耐え難いほどの異常知覚又は疼痛はoと する。

Ⅳ 膀騰
0.尿 閉
1 高度の排尿困難 (残尿感、努rlli,淋涯 )
2:軽度の排尿困難 (頻尿、開始遅延)
3 正常

尿線に勢いがなく,又は排尿時間の延長はあるが
1に該当しないものは 2と する。
尿路疾患による排尿障害を除外する。

注 l

注 2

(参考 2)生 活 機 能 障 害 度
1.I 日常生活,通院にはとんど介助を要しない。
2.Ⅱ 日常生活,通院に部分介助を要する。
3Ⅲ 日常生活に全面的な介助を要し,独力では歩行起立不能。
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画像所見

単純X線写真による脊柱靭帯骨化巣 (後縦靱帯骨化又は黄色靭帯骨化)の証明  (平成   年

頸椎  1.あ り 2.な し 3.未撮影   (認 められた靭帯骨化 ;l後縦靱帯  2黄 色靱帯)

胸椎  lあ り 2_な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化 ;l後縦靭帯  2.黄色靱帯)

腰椎  1.あ り 2な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化 ;1.後縦靱帯  2黄 色靱帯)

MRIに よる硬膜管狭小又は髄内信号変化の証明  (平成   年   月   日)

頸椎  lあ り 2.な し 3.未撮影   (認 められた靭帯骨化 ;l後縦靱帯  2.黄色靭帯)

1旬椎  1_あ り 2な し 3未撮影   (認 められた靱帯骨化 ;1_後縦靭帯  2黄 色靭帯)

腰椎  1.あ り 2_な し 3未撮影   (認 められた靱帯骨化 :l後縦靱帯  2黄 色靭帯)

日)

CTに よる靭帯骨化の証明  (平成   年  月  日)

頸椎  lあ り 2な し 3未撮影   (認 められた靱帯′月・化

胸椎  1あ り 2な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化

腰椎  lあ り 2な し 3未 11]影   (認 められた靭帯骨化

後縦靭帯  2黄 色靭帯)

後縦靱帯  2黄 色靱帯)

後縦靭帯  2黄 色靱帯)

手綱f

1手afすみ    2_手 術予定    3手 術なし

今まで実施 した手術、又は今後予定している手術についてその内容を下記に記lltの こと。

①

1 過去手術

今後手術2

昭和・平成   年   月 1頸椎前方 2頸椎後方 3胸椎前方 4胸椎後方 5腰椎前方 6腰 l■後方

②

i過去手術

今後手術
昭和・平成   年   月 l ttlll前方 2頸椎後方 3胸椎前方 4胸椎後方 5腰 IIL前方 6腰椎後方

③

1過去手術

2今後手術
昭和・平成   年   月 l頸椎前方 2頸椎後方 3 111rJ3椎前方 4胸椎後方 5腰椎前方 6腰椎後方

④

1過去手術

2今後手術
昭和・平成   年   月 l頸椎前方 2頸椎後方 3胸椎前方 4胸椎後方 51要椎前方 6腰椎後方

⑤

1過去手術

2_今後手術
昭和・平成   年   月 1頸椎前方 2頸椎後方 3胸椎前方 4胸 llt後方 5腰椎前方 6腰椎後方

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医白市の氏名

― ―
   ―一――一―一一―――――――――       □            

記載年月日:平成   年   月   日
(軽快者の症状が悪化した場合のみ記載 )

症状が悪化したことを医師が確認した年月

特定疾患登録者証交付年月日

日日 平成

平成

月

　

月

年

年 日
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後縦靭帯骨化症・黄色靭帯骨化症 臨床調査個人票   (2.更新 )
ふ  リ カ` な

性別
1_男

2.女

年

日

生

月 よ隣i李「 1年 月ぶ生勅名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月夕筆醍 年月鮎 調 初診年月日 ::軍霞     年   月  日 保 険 種 別
1.政  2.組  3.船
4共  5.国  6.高

身体障害者

手 帳
1あ り (等級   級)2な し 介 護 認 定 1要介護 (要介護度___) 2.要 支援  3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1.就労 2就学 3家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6.入所 7その他 (  ))
3制限があり部分介助 4全面介助 )

初回認定年月

::【孝1  年  月
受 診 状 況

(最近 1年 )
1.主に入院 2入院と通院半々 3_主に通院 (  /月 ) 4往 診あり 5_入通院なし 6その他(      )

治療と経過 (前回申請からの変化を中心に具体的に記述)

【WISH入 力不要】
症状及び所見

機能評価 (参考 1)及び生活機能障害度 (参考 2)について、下記′

現時′点 (平成   年   月)            初回申謂
1 機能評価                     1 構
I 上肢運動機能  (0, 1, 2, 3, 4)      I
Ⅱ  下肢運動様比能    (0,  1,  2,  3, 4)              Ⅱ
Ⅲ 知覚  上肢  (0, 1, 2)          Ⅲ

下肢  (0, 1, 2)
躯幹  (0, 1, 2)

Ⅳ 勝洸      (0,1,2,3)        Ⅳ

2 生活機能障害度  (1, 2, 3)
(参考 1)機 能 評 価

2参考に該当番号にOをつけること。

時又は治療前 (昭和・平成   年   月)
:能評価

上肢運動機能  (0, 1, 2, 3, 4)
下肢運動機能  (o, 1, 2, 3, 4)
知覚  上肢  (0, 1, 2)

下肢  (0, 1, 2)
躯幹  (0, 1, 2)

膀脱     (o, 1, 2, 3)

:活機能障害度  (1, 2, 3)

きき手でなしV則については、

する

スプーンは市販品を指し、

どを使用しない場合をいう

I 上肢運動機能
0_箸又はスプーンのし`ヴれを用いても自力では食事をすることができなし

1 スプーンを用いて自力で食事ができるが、箸ではできない。
2 不自由ではあるが、箸を用いて食事ができる。
3 箸を用いて日常食事をしているが、ぎこちない。
4 正常

ひもむすび、ボタンカヽすなどを参考と

固定用バンド、特殊なグリップな

淑
　
滋

Ⅱ 下肢運動機能
0 歩行できない。
1.平地でも杖又は支持を必要とする。
2 平地では杖又は支持を必要としないが、階段ではこれらを要す
る。

3_平地・階段ともに杖又は支持を必要としないが、ぎこちない。
4_正常

注1平地とは、室内又はよく舗装された平坦な道路を指す。
注2支持とは、人による介助、手すり、っかまり歩行の支えなど
をいう。

Ⅲ 知覚
A上肢  0

1

2

B.下肢  0
1

2

C躯幹  0
1

2

明白な知党障害がある。
怪度の知覚障害又はじびれ感がある。
正常

明白な知覚障害がある。
怪度の知覚障害又はじびれ感がある。
正常

明白な知党障害がある。
軽度の知党障害又はじびれ感がある。
正常

注 1 明白な知党障害とは、知覚 (触覚、痛覚、温度
党、振動覚、位置覚など)のいずれかの完全脱失
又はこれに近いものを指し、検査手技の多少の異
同によらず確実に検出できる程度のものをいう。

注 2 耐え難いほどの異常知党又は疼痛は oとする。

IV 膀脱
0_尿閉
1 高度の排尿困難 (残尿感、努噴,淋涯)
2.軽度の排尿困難 (頻尿、開始遅延 )
3 正常

尿線に勢いがなく,又は排尿時間の延長はある
が, 1に該当しないものは 2と する。
尿路疾患による排尿障害を除外する。

注 l

注 2

(参考 2)生 活 機 能 障 害 度
l I 日常生活,通院にほとんど介助を要しない。
2Ⅱ 日常生活,通院に部分介助を要する。
3Ⅲ 日常生活に全面的な介助を要し,独力では歩行起立不能。
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画像所見

単純X線写真による脊柱靱帯骨化巣 (後縦靭帯骨化又は黄色靭帯骨化)の証明  (平成  年

頸椎   1_あ り 2.な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化 ;1.後縦靭帯  2.黄色靭帯 )

胸椎   1_あ り 2.な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化 ;1.後縦靭帯  2.黄色靭帯)

腰椎   1_あ り 2.な し 3_未撮影   (認 められた靱帯骨化 :1後縦靭帯  2.黄色靭帯)

日)

MRIに よる硬 1莫管狭小又は髄内信号変化の証明  (平成   年

頸椎  1.あ り 2な し 3_未撮影   (認 められた靭帯骨化

胸椎  1_あ り 2.な し 3_未撮影  (認められた靭帯骨イヒ

腰椎  1あ り 2.な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化

月   日)

後縦靭帯

後縦靭帯

後縦靭帯

2.黄色靭帯 )

2_黄色靭帯 )

2_黄色靭帯)

CTに よる靭帯骨化の証明  (平成   年   月  日)

頸椎   1、 あり 2な し 3_未撮影   (認 められた靭帯骨化

胸椎  1あ り 2な し 3未撮影   (認 められた靭帯骨化

腰椎  lあ り 2_な し 3未 撮影  (認 められた靭帯骨化

後縦靭帯  2黄 色靱帯)

後縦靭帯  2_黄色靱帯)

後縦靭帯  2黄 色靭帯)

手術

1手術すみ    2手 術予定    3_手 術なし

今まで実施した手術、又は今後予定している手術についてその内容を下記に記1文のこと。

①

1 i邑去手術

今後手術2

昭和・平成   年   月 1頸 IIL前方 2頸椎後方 3胸 llt前方 411111椎後方 5腰椎前方 6腰椎後方

②

1 過去手術

今後手術
昭和・平成   年  月 l頸椎前方 2頸椎後方 3胸椎前方 4月旬椎後方 5_1要椎前方 61要椎後方

③

1過去手術

2今後手術
昭和・平成   年   月 1頸椎前方 2頸椎後方 311141椎前方 4胸椎後方 5腰椎前方 61要椎後方

④

1過去手術

2_今後手術
昭和・平成   年   月 1頸椎前方 2頸 IIE後方 3胸椎前方 41111椎 後方 51要椎前方 6腰椎後方

⑤

過去手術

今後手af
昭和・平成   年   月 1頸椎前方 2.頸椎後方 3胸椎前方 4胸椎後方 51要椎前方 6腰椎後方

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医師の氏名
                 団 _______二劃董i■」塾二_重■_望__J
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資 料 1-2

重症者基準及び軽快者基準 (案 )

重リ正者 卒※ 1

軽快
者基
準※2

眼の

障害

聴力
の障
害

嚇
叶
害

神経
系統
の障
害

嘲

椰

宝
ロ

心
疾

患

叡
円
許妖

串
い

肝疾
串

血液・

造血
器疾
患

その
他の

障害

間
脳

下
垂
体
機
能
障
害

PRL分泌異常症 ○ ○

ゴナドトロピン分泌異常症 ○ ○

ADH分泌異常症 ○ ○

下垂体性TSH分泌異常症 ○ ○

クッシング病 ○ ○

先端巨大症 ○ ○

下垂体機能低下症 ○ ○

家族性高コレステロール血症 (ホ
モ接合体 ) ○

脊髄性筋萎縮症 ◎

球脊髄性筋萎縮症 ◎

慢性炎症性脱随性多発神経炎 ◎ ○

肥大型心筋症 ◎ ○

拘束型心筋症 ◎ ○

ミトコンドリア病 ◎ ◎ ◎ ◎ ○ ◎ ◎ ◎ ◎ ○ ○

リンパ脈管筋腫症 (LAM) ◎ ○

重症多形滲出性紅斑 (急性期 )
当疾患の病態に鑑み、劇症肝炎等と同じく、対象患者 |

者とし、医療受給者証の有効期間は、原則として6ヶ月
ま全て重症
とする。

黄色靭帯骨化症 ◎ ○ ○

※1「重症者基準」
別添1に示す基準を満たす患者については、入院の一部負担又は外来等の一部負担を生
じない重症患者として認定される。

※2「軽快者基準」
別添2に示す軽快者に該当した場合、「特定疾患医療受給者証」に替わつて「特定疾患登録
者証」が交付され、公費負担の対象外となる。ただし、病状が悪化した場合には、医師が確認
した日に遡つて公費負担の対象となる。
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男」,黍 1

・  重 症 患 者 認 定 基 準 表
下記の症状が長期間継続するものと認められるもの

対象部位 症 状 の 状 態 一不夕1の部

眼

①眼の機能に著 しい障害を有するもの 両眼の視力の和が0.04以下のもの

両眼の視野がそれぞれ10度以内でかつ両眼による視
野について視能率による損失率が95%以上のもの

聴   器 ②聴覚機能に著しい障害を有するもの 両耳の聴カレベルが100デシベル以上のもの

肢

体

上 肢

③両上肢の機能に著しい障害を有する
もの

両上肢の用を全く廃したもの

④両上肢の金ての指の機能に著 しい障
害を有するもの

両上肢のすべての指を基部から欠き,有効長が0の も
の

両上肢のすべての指の用を全く廃したもあ
⑤一上肢の機能に著 しい障害を有する
もの

一上肢を上腕の 2分の 1以上で欠 くもの
一上肢の用を全く廃したもの

下 肢
⑥両下肢の機能に著しい障害を有する
もの

両下肢の用を全く廃したもの

⑦両下肢を足関節以上で欠くもの 両下肢をショパール関節以上で欠くもの

体幹・

脊 柱

③体幹の機能に座っていることがでぎ
ない程度又は立ち上がることができな
い程度の障害を有するもの

腰掛、正座、あぐら、あ1すわりのいずにヽ かで送な、ヽ
もの又は、臥位又は坐位から自力のなでは立ち上がれ
ず、他人、柱、杖、その他の器物の介護又は剖i助 によ
りはじめて立ち上がることができる程度の障害を有
するもの

肢体の

機 能
⑨身体の機能の障害又は長期にわたる
安静を必要とする病状が前①～③と同
程度以上 と認められる状態であって,日
常生活の用を弁ずることを不能ならし

める程度のもの

一上肢及び一下肢の用を全 く廃 したもの

四肢の機能に相当程度の障害を残すもの

神 経 系
肢体の障害に準じる

呼 吸 器

活動能力の程度がゆっくり
する、または、虐、苦しくて身の回りのこともできない
状態に該当し、かつ、次のいずれかに該当するもの。
(1)予測肺活量 1秒率が20%以下のもの (2)動脈血
ガス分析付1に A表に掲げる異常を示すもの
いかなる負荷にも耐え得ないもの

心   臓

浮腫、呼吸困難等の臨床症状があり、B表

…
状の 1又は2に該当し、かつ、C表に掲げる心臓疾患
検査所見等のうち、いずれか2つ以上の所見等がある
もの

腎  臓
D表に掲げるうち、いずれか 1つ以上の所見があり、
かつ、E表に掲げるうち、いずれか 1つ以上の検査成
績の異常に該当するもの

肝   臓

F表に掲げるうち、いずれか1つ以上の所見があり、
かつ、G表に掲げるうち、いずれか l系列以上の検査
成績が異常を示すもの
G表に掲げるうち、いずれか2系統以上の検査成績が
高度異常を示し、高度の安静を必要とするもの

・
器

一夜
血

血

造

H表に掲げるうち、いずれか 1つ以上の所見があり、
かつ、I表に掲げる 1～ 4ま でのうち、3つ以上に該
当するもの

」表に掲げるうち、いずれか 1つ以上の所見があり、
かつ、K表に掲げるうち、いずれか 1つ以上の所見が
あるもの

そ の 他
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呼吸器疾患の参考表

動脈血ガス分析llllは 、 1回のみの検査成績によることなく、
総合的に判定するものとする。

心臓疾患の参考表

A表 (呼吸器疾患検査所見―動脈血ガス分析値)

検査項目 単位 異常値

ユ 動脈血02分圧 mmHg 55以下

2 動脈血 C02分圧 mmHg 60以上

B表 (心臓疾患重症症状)

1
安静時にも心不全症状又は狭心症症状が起こり、安11からは
ずすと訴えが増強するもの

2
身体活動を極度に制限する必要のある心臓病患者で、身の回
りのことはかろうじてできるが、それ以上の活動では心不全
症状又は狭心症症状がおこるもの

C表 (心臓疾患検査所見等 )

1 明らかな器質1生雑音が認められるもの

2 X線フイルムによる計測 (心胸郭計数)で 60%以上のもの

3 胸部 X線所見で、肺野に高度うっ血所見のあるもの

4 心電図で、陳旧性心筋梗基所見のあるもの

5 心電図で、lllfプロック所見のあるもの

6 心電図で、完全房室ブロック所見のあるもの

7 心電図で、第 2度以上の不完全房室ブロック所見のあるもの

8
心電図で、心房細動又は粗動所見があり、心拍数に対する脈
拍数の欠損が10以上のもの

9 心電図で、ST低下が0.2m V以上の所見があるもの
心電図で、第Ⅲ誘導及びVl以外の誘導のTが逆転した所見
があるもの

心臓ペースメーカーを装着したもの

う
乙 人工弁を装着 したもの
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D表 (腎臓疾患重症症状)

1 尿毒症性心膜炎
つ
４ 尿毒症性出血傾向

3 尿毒症性中枢神経症状

腎臓疾患の参考表

人工透析療法施行中の者にかかるT子機能検査成″iは、当該療法実施前の成打iに よる。

肝臓疾患の参考表

E表 (腎臓疾患検査所見等)

検 査 項 目 単位 異常値

l 内因性クレアチニン・クリアランス値 m1/分‐ 10未満
，

″ 血清クレアチニン濃度 mg/dl 8以上

3 血液尿素窒素 mg/dl 80以上

F表 (肝臓疾患重症症状)

1 高度の腹水が存続するもの
，

″ 意識障害発作 を繰 り返す もの

3 胆道疾患で発熱が頻発するもの

G表 (肝臓疾患検査所見等 )

高度異常値

アルブミン(電気泳llll法 )

γ―グロブリン(電気泳動法)
ZTT(Kuttel法 )

2.8以上3.8未満
1.8以上2.5未満
14以上20未満

2.8未満
2.5以上

20以上

ICG(15分値 )
血清総ビリルビン

黄疸指数(Meulengrachtn法 )

10以上30未満
1.0以上5.0未満
10以上30未満

30以上

5.0以上

30以上

GOT(Karmen法 )
GPT(Karmen法 )

50以上200未満
50以上200未満

200以上

200以上

アルカリフォスファターゼ(Bessey法 )
アルカリァォスファタ

~ゼ
(Kind― King法 )

3.5以上10未満
12以上30未満
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H表 (血液・造血器疾患重症症状―貧血群)

l
治療により貧血改善はやや認められるが、なお高度の貧血、
出血傾向、易感染性を示すもの

2 輸血をひんぱんに必要とするもの

血液 。造血器疾患の参考表

」表 (血液・造血器疾患工症症状一出血傾向群)

1 高度の出血傾向又は関節症状のあるもの

2 凝固因子製剤を頻繁に輸注しているもの

K表 (血液・造血器疾患検査所見等―出血傾向群 )

1 出血時間 (デユーク法 )が10分以上のもの

2 血小板数が 3万/皿 3未満のもの

-5-

I表 (血液・造血器疾患検査所見等―貧血群)

1

末梢血液中の赤血球像で、次のいずれかに該当するもの

(1)血色素量が6.Og/dI未 満のもの
(2)赤血球数が200万 /nlm 3未満のもの

2
末梢血液中の白血球像で、次のいずれかに該当するもの

(1)白血球が1,500/1rlm 3未満のもの

(2)顆粒球数が500/皿 3未満のもの

3 末梢血液中の血小板数が 1万/mm3未満のもの

4

骨髄像で、次のいずれかに該当するもの

(1)有核細胞が 2万/mm3未満のもの
(2)巨核球数が 15ノ/皿 3未満のもの
(3)リ ンパ球が60%以上のもの
(4)顆粒球(G)と赤芽球(E)と の比(G/E)が 10以上のもの



別 添 2

○特定疾患治療研究事業における軽快者の基準について

平成17年 5月 13日 健疾発第0513002号
各都道府県衛生主管部 (局 )長宛

健康局疾病対策課長通知

特定疾患治療研究事業については、昭和48年 4月 17日 衛発第242号厚生省公衆衛生局長通知「特定疾

患治療研究事業について」の別紙「特定疾患治療研究事業実施要綱」により行われているところであ

るが、今般、本事業における軽快者に関する基準について、別紙の疾患に対して下記のとおり定め、

平成17年 10月 1日 から適用することとしたので通知する。

なお、平成15年 6月 18日健疾発第0618003号当職通知「特定疾患治療研究事業における軽快者の基準

について」については、平成17年 10月 1日付けで廃止する。

百己

治療の結果、次の全てを1年以上満たした者を「lI快者」とする。

1 疾患特異的治療が必要ない。
2 臨床所見が認定基準を満たさず、著しい制限を受けることなく就労等を含む日常生活を営むこ
とが可能である。

3 治療を要する臓器合併症等がない。
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別紙

軽快者基準対象疾患一覧表

N0 疾 病 番 号 疾 患 名

1 1 ベーチェット病

2 3 重症筋無力症

3 4 全身性エリテマ トーデス

4 6 再生不良性貧血

5 7 サルコイドーシス

6 9 強皮症、皮膚筋炎及び多発性筋炎

7 10 特発性血小板減少性紫斑病

8 結節性動脈周囲炎

9
つ
４ 潰瘍性大腸炎

10 13 大動脈炎症候群

14 ビュルガー病

９

″ 15 天疱着

13 17 クローン病

19 悪性関節リウマチ

ｒ
υ 22 後縦概帯骨化症

16
０
４ モヤモヤ病 (ウ イリス動脈輪閉基症 )

25 ウェゲナー肉芽腫症

０
０ 28 表皮水疱症 (接合部型及び栄養障害型)

ｎ
フ 29 】農疱性乾癬

20 30 広範脊柱管狭窄症

つ
４

つ
０
０
０ 特発性大腿骨頭壊死症

22 つ
０ 混合性結合組織病

23 ′
υ
つ
０ 特発性間質性肺炎

24 42 バ ツド・キアリ (Budd― Chiari)症候群
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1資 料 2]

認定基準及び臨床調査個人票 (案 )

1プリオン病

2原発性肺高血圧症 P15

3特発性慢性肺血栓塞栓症 (肺高血圧型) P25

Pl
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プリオン病

1.孤発性プリオン病

1臨床症状
古典型 C」Dの臨床病期は,般に 3期に分けられる。
(1)第 1期 :発症は 60歳代が中心。倦怠感,ふ らつき,め まい,日 常生活の活動性の

低下,視覚異常,抑鬱傾向,も の忘れ,失調症状等の非特異的症状。
(2)第 2期 :認知症が急速に顕著となり,言葉が出にくくなり,意思の疎通ができな

くなつて, ミオクローヌスが出現する。歩行は徐々に困難となり,やがて寝たきり

となる。神経学的所見では腱反射の克進,病的反射の出現,小脳失調,ふ らつき歩

行,筋固縮,ジス トニア,抵抗症 (gegenhalten),驚 愕反応 (startle response)
等が認められる。

(3)第 3期 :無動無言状態からさらに除皮質硬直や屈曲拘縮に進展する。ミオクロー

ヌスは消失。感染症で 1-2年程度で死亡する。

2検査所見
(1)脳波

① 非特異的な徐波化
②   periodic synchronous discharge (PSD)                               ・

③ 体性感覚誘発電位 (somatosensory evoked potential i SEP)で giant sEP
(2)脳脊髄液

① 14-3-3蛋 白陽性

② 総タウ蛋自の上昇
③ 神経細胞特異的エノラーゼ (NSE)の 上昇
(3)月 M MRI

(参考値 :NSE>35pg/ml)

① 拡散強調画像または FLAIR画像にて病初期より大脳皮質,大脳基底核や視床が
高信号

② 脳萎縮が第 3期に急速に進行する。
プリオン蛋白遺伝子コドン 129番の多型と異常プリオン蛋白タイプによる孤発性 C」D

の臨床分類

異常プリオン蛋白は,プロテアーゼ処理後のウェスタンブロット法による泳動パタ
ーンの違いからタイプ 1と タイプ 2に分類される。この異常プリオン蛋白タイプとプ

リオン蛋白遺伝子のコドン 129番の多型 (Metま たは Val)が C」Dの臨床像に影響を与

えていることが明らかとなり,こ の 2つの組み合わせにより患者は 6つのサブグルー

プに分類されるようになつた。それぞれのサブグループの臨床像を表 1に まとめた。

鑑別診断

アルツハイマー病,脳血管障害,パーキンソン痴果認知症症候群,脊髄小脳変性症 ,

認知症を伴 う運動ニューロン疾患,脳炎,脳腫瘍,梅毒,代謝性脳症,等
診断基準

簡便な検査によるスクリーニングや発症前診断は孤発性 c」Dでは現在のところ確立

していない。遺伝性であつても一見孤発性のように見える例があり,正確な診断には

プリオン蛋白遺伝子の検索が必要である。
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C」Dの診断基準
1.確実例 (definite):脳 組織において C」Dに特徴的な病理所見を証明するか,ま た
はウェスタンブロット法か免疫組織学的検査にて異常プリオン蛋白が検出されたも
σD。

2.ほ ぼ確実例 (probable):病 理所見。異常プリオン蛋自の証明は得られていないが ,
進行性認知症を示し, さらに脳波上の周期性同期性放電を認める。 さらに, ミオク
ローヌス,錐体路または錐体外路徴候,小脳症状 (ふ らつき歩行を含む)ま たは視
覚異常,無動無言状態の うち 2項 目以上を呈するもの。あるいは、「3.疑い例」に
該当する例で、髄液 14-3-3蛋 白陽性で全臨床経過が 2年未満であるもの。
3.疑 い例 (pOSSible):ほ ぼ確実例と同様の臨床症状を呈するが,脳波上の周期性同
期性放電を認めないもの。
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2.遺伝性プリオン病

概念

表 2に示すように現在まで二十数種の遺伝子変異が遺伝性プリオン病の原因として報
告されている。遺伝性プリオン病の代表的な病型に,プ リオン蛋白遺伝子 102番の変異
によるゲルス トマン・ス トロイスラー・ シャインカー病 (Gerstmann― Straussler―

Scheinker102:GSS102),       致死性家族性不眠症 (fatal familial 毎諄長斜
銀 inSOmnia:FFI)お よび家族性 C」Dが ある。我が国では v1801の 家族性 CJDが最
も多 く、全体のほぼ半数、P102Lと E200Kが それぞれ知 20%、 逗232Rが約 15%で ある(2009
年 9月 )。

(a)プ リオン蛋自遺伝子変異Чl旦pIに よる家族性CJD
l概念・疫学
プリオン蛋白遺伝子コドン 望■2 Vttine(V)か ら Isoleucine(I)へ の変異による家族性
C」Dは我が国の遺伝性プリオン病のうちで最も頻度の高いもので、遺伝性プリオン病全体
中では約半数を占める(2o09年 9月 現在)。 欧米では 2例報告されているだけである。家族
性 C」Dに はこのほかに、E200K(後 述)、 M232R等 が知られている(表 2参照 )。 M232Rも 我が
国でのみ報告されているタイプで、古典型孤発性 C」Dと 同様の臨床経過、検査所見を呈す
る例が大半である。

2臨床症状
発症年齢は 4493歳代工,平均約‐76歳である。初発症状は記銘力障害、または失語や失
行などの高次脳機能障害ェあり緩徐に進行する。神経学艶には小脳失調や視覚障害は示さ

ず、ミオクローヌスの出現もまれである。稀な例として、パーキンソニズムや舞踏運動で

発症した例がある。全経過の平均は約 1.9年であり、数年にわたる場合もある。末期には
寝たき りから無動無言状態となり]感染症等で死亡する。M232Rは発症年齢の平均が 66.6
歳で平均罹病期間は 1.3年である。2009年 9月 現在、V1801、 M232Rと も家族内発症が確認
された報告は無く、一見孤発性の発症様式であり、非典型的な症状のため診断がつきにく
く、プ リオン病遺伝子検索が必須である。

3検査所見
(1)脳波
① PSDは認めない。          ,
(2)脳脊髄液

① NSEや 14三β~3蛋自の上昇は普通認めない。
(3)月選MRI

① 臨床症状に比べて派手な所見を認める。脳 MRIの拡散強調画像で後頭葉と中心溝前後
を除いたほぼ全域に大脳皮質のナボン状の高信号と基底核領域の高信号を認め、大脳皮質

全体が浮腫状に腫月長する。

② 末期には後頭葉と中心溝付近も高信号を呈し、病期の進行に伴い、脳萎縮も次第に明
らかとなる。

4鑑別診断
アルツハイマー病、橋本脳症などの代謝性脳症、脳炎、梅毒、痙攣重積、低酸素脳症等
5診断
画像所見や臨床症状からV1801を疑つた場合の診断に最も重要なのはプ リオン蛋白遺伝
子の検索である。
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(地)プ リオン蛋白遺伝子変異 P斡1 02Lou― による GSS(GSS102)           .
1概念・疫学
プリオン蛋白遺伝子コドン 102の Proline(P)から Leucine(L)へ の変異による GSS
(GSS102)は         GSSの うちで最も頻度の高いものであるが,遺伝性プ
リオン病全体の中では約 16%を 占める。遺伝4生う弓しat辱肇D       ssに は
このほかに痙性対麻痺を伴 うタイプとして P105Lな どが知られてy)る 。
2臨床症状
発症年齢は 40-60歳代で,平均約 50歳である。初発症状は歩行障害であり,その
後に認知症を伴つて両者が緩徐に進行する。神経学的には四肢の小脳失調,眼振,構
音障害,下肢異常感覚,腱反射の低下,病的反射,認知症が認められる。ミオクロー
ヌスの出現はまれである。全経過は約 510年である。末期には寝たきりから無動無
言状態となり,感染症等で死亡する。ただし,上記のような典型例の他に認知症を初
発症状とし,比較的急速に進行する亜型が存在する。
3検査所見
(1)脳波

① PSDは約 50%に認める。
(2)脳脊髄液

① NSEや 14-3-3蛋 自の上昇は普通認めない。
(3)月 M MRI

① 脳 MRIの拡散強調画像または FLAIR画像にて大脳皮質と大脳基底核の高信号が
認められることがある。

② 初期には脳萎縮はないか,あっても軽度の大脳・小脳萎縮にとどまるが,病期
の進行に伴い,脳萎縮も次第に明らかとなる。

4鑑別診断
アルツハイマー病,月肖血管障害,パーキンソン痴呆症候群,脊髄小月肖変性症,認知
症を伴 う運動ニューロン疾患,脳炎,脳腫瘍,梅毒,代謝性脳症,家族性痙性対麻痺 ,

等

5診断基準
臨床症状からGSSを疑った場合の診断に最も重要なのはプリオン蛋白遺伝子の検索
である。遺伝子変異が認められなければ,少なくとも遺伝性プリオン病は否定してよ
い 。

GSSの診断基準
1 確実例 (definite):進行性認知症,小脳症状、痙性対麻痺などを呈する。プリオ
ン蛋白遺伝子の変異が認められ,脳組織において GSSに特徴的な病理所見を証明す
るか,ま たはウェスタンブロット法か免疫組織学的検査にて異常プリオン蛋白が検
出されたもの。

2.ほぼ確実例 (prObable):臨床症状とプリオン蛋白遺伝子の変異は確実例と同じで
あるが,病理所見・異常プリオン蛋自の証明が得られていないもの。

3.疑い例 (poSsible):家族歴があり,進行性認知症を呈し,小脳症状か痙性対麻痺
を伴うが,プ リオン蛋白遺伝子の変異や病理所見・異常プリオン蛋自の証明が得ら
れていないもの。

(c)プ リオン蛋自遺伝子変異 E2QQKに よる家族性 CJD
l概念・疫学
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プリオン蛋白遺伝子コドン 200の Glutamate(E)か ら Lysine(K)へ の変異による家族j14

C」Dは遺伝性プリオン病のうちでは我が国で 2番 目、欧米では最も頻度が高い (2009年 9
月現在 )。 浸透率はほぼ 10o%で あるが、家族内発症のない例も報告されている。
2臨床症状

孤発性古典型に類似し、急速進行の認知症、全身のミ

オクローヌスを呈 し、数ヶ月以内に無動性無言になる。全経過の平均は約 1.1年である^
特定の地域に偏る傾向がある。

3検査所見
(1)脳波

① 特徴的なPSDを認める。
(2)脳脊髄液

① 総タウ蛋白、NSE、 14-3-3蛋 自の上昇を認める。
(3)月M MRI

① 孤発性古典型 と同畳の大脳皮質・基底核の信号変化を拡散強調画像で認める。
② 末期には脳萎縮が著明になる。
4鑑別診凶F
アルツハイマー病、橋本脳症などの代訓寸性脳症、脳炎、梅毒、痙攣重積、低酸素脳症等
5診断
孤発性 との鑑別にはプリオン蛋白遺伝子の検索が必要である^

致死性家族性不眠症 (FFI)

概念・疫学

A4-A―プリオン蛋白遺伝子コドン178に AspttD)からAsnttN)の変異を持ち, コド
ン 129が Met/Metで あ つた場 合 に FFIを 生 じる。 コ ドン 178に Aspか ら Asnの 変 異 を
持っていてもその変異のある同一のアリルの 129番の多型が Valである場合は臨床症

状は C」Dと なり,FFIと はならない。また,プ リオン蛋白遺伝子 200番の Gluか らLys
の変異で FFIを生じることもある。男女差はない。日本では数家系が報告されている
のみである。

臨床症状

発症年齢は平均 50歳である。病初期より進行性不眠,多汗症,体温調節障害,頻
脈,血圧調節障害,排尿障害,不規則呼吸等の広汎かつ多彩な自律神経障害と,夜間
興奮,幻覚等の精神運動興奮を呈する6病期が進行すると記憶障害,失見当識等の認
知症やせん妄,構音障害,歩行障害を生じ,その他, ミオクローヌス,小脳失調,腱
反射の克進,病的反射が認められる。ただし,不眠を呈さない亜型が存在する。亜急
性に進行し,約 1年で無動無言状態となり死亡する。
検査所見

(1)月菌波

① 睡眠脳波の消失
② PSDは認められない。
(2)血液検査
① 血清カテコールアミンの上昇
(3)月 M MRI~で

① 視床内側に変性を示唆する所見が得 られることがある。
鑑別診断

アルツハイマー病,脳血管障害,脳炎;脳腫瘍,梅毒,代謝性脳症,等
診断基準

臨床症状からFFIを 疑つた場合に診断に最も重要なのはプリオン蛋白遺伝子の検索
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である。孤発性致死性不眠症の鑑別が重要である。

FFIの診断基準
1.確実例 (definite):臨床的に進行性不眠,認知症,交感神経興奮状態, ミオクロ
ーヌス,小脳失調,錐体路徴候,無動無言状態などFFIと して矛盾 しない症状を呈
し,プ リオン蛋白遺伝子のコドン 178の変異を有しコドン 129が Met/Metで ある。
さらに脳組織において FFIに特徴的な病理所見を証明するか,またはウェスタンブ
ロット法か免疫組織学的検査にて異常プリオン蛋白が検出されたもの。
2.ほぼ確実例 (prObable):臨床的に FFIと して矛盾しない症状を呈し,プ リオン蛋
白遺伝子のコドン 178の変異を有 しコ ドン 129が Met/Metであるが,病理所見・異
常プリオン蛋自の証明が得られていないもの。
3.疑い例 (pOssible):臨床的に FFIと して矛盾しない症状を呈しているが,プ リオ
ン蛋白遺伝子変異や病理所見・異常プ リオン蛋白の証明が得られていないもの。
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3.獲得性感染牲プリオン病

概念

獲得性プリオン病には, ヒト由来乾燥硬膜移植等を代表的な原因とする医原性クロイ
ツフェル ト・ヤコブ病 (Creutzfeldt」 akOb disease:CJD),牛 海綿状脳症 (bovine
spongiform encephalopathy:BSE)罹 患牛由来の食品を通じて人に感染した変異型 C」D,

等がある。

(a)ヒ ト由来乾燥硬膜移植による C」 D

l概念
近年,脳外科手術時のヒト由来乾燥硬膜の移植によりCJDが感染したと考えられる
患者が多発 している。その多くがアルカリ処理をしていない ドイツ製のヒト死体由来
の乾燥硬膜 (商品名 Lyodura)を 使用していることが証明されており,医原性感染で
あることが確実視されている。依然として新規症例の報告があり、鑑別に注意を要す

る。                                   (
2臨床症状
潜伏期は■鉄三井卜Q与与ご130(平均 12)年である。発症年齢は 50歳代が多く,
孤発性 C」Dと 比べると若い。初発症状は小脳失調が多く,眼球運動障害,視覚異常の
出現頻度が高い傾向がある。その他の臨床症状に非撼礫鋼妥裏響理呉塾調姜婆(古典型
の孤発性 CJDと 大差はなく,PSDや ミオクローヌスが出現 し,罹病期間も 12年であ
る。                  はか 。ヒト由来乾燥硬膜移植による C」D

の製 約 30%の患者は発症 1年後にも簡単な応答が可能であるような緩徐進行性
の症状を呈する非古典型 (プラーク型)である。この場合ミオクローヌスや PSDは見
られないことが多い。

3診断基準
医原性 C」Dの診断基準は孤発性 CJDの ものに準じる。

(b)変異型クロイツフェル ト・ヤコブ病 (variant CreutzfeldtIJttk6b disease:vC」 D)
1概念・疫学
vC」Dは BSE罹患牛由来の食品の経口摂取によって牛からヒトに伝播 したと考えられ
ている。1994年 よリイギリスを中心に発生しており,平成 21年 9月 現在,累積患者
数は 響写名蜆10名 を越えている。イギリス以外では,フ ランス,アイルランド,イ タ
リア,香港,ア メリカ,カナダ、オランダ及び日本で報告がある。vC」Dの全例でプリ
オン蛋白遺伝子コドン 129番は Met/Met型である。
なお、平成 17年 2月 4日 に我が国において初めて確認された vC」D症例においては、
臨床経過中に実施された脳波検査及び MRI検査において、世界保健機関が示している
vC」Dの診断基準に合致しない所見が確認された (CJDサーベイランス実施時は孤発型
C」Dの所見を示した。)こ とを踏まえ、今後、プリオン病を疑わせる症状を有する患
者の診断 (特に、分類の診断、除外の診断)等の際には、この点に特に留意が必要で
ある。

2臨床症状
発症年齢は 12-74歳であるが,平均 29歳 と若年であることが特徴である。初期に
は抑鬱,焦燥,不安,自 閉,無関心,不眠,強迫観念,錯乱,興奮,異常な情動,性
格変化,異常行動,記憶障害等の精神症状が中心である。進行すると認知症が徐々に
顕著 となり,ま た全例に失調症状を認めるようになる。顔 。四肢の痛み,異常感覚 ,

感覚障害も高頻度に認められる。 ミオクローヌスは認められるが,C」Dに見られる程
はつきりとしておらず出現期間,頻度ともに少ない。経過は緩徐進行性で罹病期間は
平均 18か月である。末期には約半数が無動無言状態となる。
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3検査所見
(1)脳波

① PSDは認められない。
(2)脳脊髄液

① 14-3-3蛋 白は約半数で陽性
(3)月菌MRI

① 大脳萎縮は通常認められない
② 視床枕に拡散強調画像や FLAIR画像で高信号領域が認められる (視床枕徴候 :

pulvinar sign)。 同時に視床内側も同時に高信号領域を呈することがある (ホ ッ
ケー杖徴候 :hockey stick sign).

③ 大脳基底核も高信号領域を呈することがあるが,vC」Dでは視床の病変の方が大
脳基底核よりも明瞭である

④ 大脳皮質のリボン状の高信号領域は認められない。
4鑑別診断
他のプリオン病,視床変性症,アルツハイマー病,脳血管障害,脳炎,脳腫瘍,梅
毒,代謝性脳症,等
5診断基準
WHOに よる 2001年度版の診断基準を示した。ただし、進行すると脳波で PSDが見ら
れたり、MRIで視床枕サインがはっきりしなくなり、DWIで大脳皮質や基底核の高信
号変化が認められることがあり、注意が必要である。

変異型クロイツフエル ト・ヤコブ病の診断基準

I

A.進行性精神・神経障害
B.経過が 6か月以上
C.一般検査上,他の疾患が除外できる。
D.医原性の可能性がない。
E.家族性プリオン病を否定できる。
Ⅱ

A.発症初期の精神症状 a

B.遷延性の痛みを伴 う感覚障害 b

C.失調
D.ミ オクローヌスか,舞踏運動か,ジス トニア
E.認知症
Ⅲ

A.脳波で PSD陰性 C(または脳波が未施行 )
B.MRIで両側対称性の視床枕の高信号 d

Ⅳ

A.口 蓋扁桃生検で異常プリオン陽性 e

確 実 例 :IAと 神経病理で確認 したもの F
ほぼ確実例 :I十 Ⅱの 4/5項 目+ⅢA+Ⅲ B

または I+ⅣA
疑 い 例 :I十 Ⅱの 4/5項 目+Ⅲ A

a:抑鬱,不安,無関心, 自閉,錯乱
b:は つきりとした痛みや異常感覚
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c:約半数で全般性二相性周期性複合波
d:大脳灰白質や深部灰白質と比較した場合
e:口 蓋扁桃生検をルーチンに施行したり,孤発性 C」Dに典型的な脳波所見を認め
る例に施行することは推奨されないが,臨床症状は矛盾しないが視床枕に高信号
を認めない vC」D疑い例には有用である。           ,
f:大脳 と小脳の全体にわたつて海綿状変化と広範なプリオン蛋白陽性の花弁状ク
ールー斑

4参考事項
プリオン蛋白遺伝子,14-3-3蛋 白,脳病理・免疫組織化学,ウ ェスタンブロットの検査
依頼先は以下の通 りである。事前に連絡し承諾を得た上で検体を送付するA

(1)プ リオン蛋白遺伝子,脳病理・免疫組織化学, ウェスタンブロット
北本 哲之
東北大学大学院医学系研究科 附属創生応用医学研究センター
プリオン蛋自研究部門 C」D早期診断・治療法開発分野
〒980-8575 仙台市青葉台星陵町 21
tel : 022-717-8147

fax :022-717-8148

e―mail : kitamoto@mail.tains.tohoku.ac.jp

(2)14-33蛋 白
佐藤 克也
長崎大学大学院医歯薬学総合研究科 感染分子解析学分野
〒852-8523

長崎県長崎市坂本 1124基 礎棟 8F
tel :095-819-7059

fax : 095-819-7060

e―mail i nagasakipriOn@yahoo.co.jp
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表 1:プ リオン蛋白遺伝子コ ドン 129番の多型と異常プリオン蛋白タイプによる臨床分類

表 2:プ リオン蛋白遺伝子変異と臨床的特徴
プリオン蛋白遺伝子変異 臨床的特徴

コドン 5991へのアミノ酸挿入
コドン 102 Pro→Leu

同一ア リルの 129Val

コ ドン 105 Pro→Leu

同一ア リルの 129Val

コ ドン 117 Ala→ Val

同一ア リルの 129Val

コ ドン 131 Gly→ Aal

コ ドン 145 Try―→stOp

コ ドン 178 Asp→Asn

同一ア リルの 129Val

コ ドン 178 Asp→Asn

129が Met/Met

コドン 180 Val→ Ile

コドン 183 Thr→ Ala

コ ドン 187 His―〉Arg

コドン 188 Thr―〉Ala

コ ドン 196 Glu→ Lys

コ ドン 198 Phe→ Ser

コ ドン 200 Glu→ Lys

コ ドン 203 Val→ Ile

コドン 208 His→ Arg

コドン 210 Val→ Ile

コドン 21l Glu一〉Gln

コドン 217 Gln→Arg

コ ドン 232 Met・→Arg

非典型的 C」D

GSS

や GSS様等

痙性四肢麻痺を伴うGSS

非典型的 GSS等

GSS様

緩徐進行性認知症

C」D

FFI

緩徐進行性 C」D等

FTD様

GSS様

C」D

C」D様

NFTを伴 うGSS

C」Dか FFI

C」D

C」D

C」D

C」D

NFTを伴 うGSS

C」D

FTD: frontotempora1 lobe deIIlentia;NFT:neurOfibrillary tangle

遺伝子型 :蛋白型 MM・ l MM・ 2 MV・  1 MV・ 2 VV ・ 1 VV・ 2

病型 典型的 C」D 皮質型′
′
視床型 典型的 C」D 失調・製

認知症型

―
認知

症型

失調・
―

認知症型

プリオン蛋自の沈着

パターン

シナプス型 シナプス型 シナプス型 シナプス型

プラーク型

シナプス型 シナプス型

プラーク型

ミオクローヌス + + + +

周期性同期性放電 + + まれ ま才L

14-3-3蛋 白 + + + まれ + +

進行速度 亜急性 緩徐 亜急性 緩徐 緩徐 亜急性
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38 プリオン病 臨床調査個人票 (1.新規)
ふ  り が な

性 別
1.男

2.女

年

日

生

月 よ隊i転 年 月ポ生調名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月 よ軍黎 年月(満 詞 初診年月日 ::軍霞    年   月  日 保 険種 別
1政  2.組  3船
4共  5.国  6.者高

身 体 障 害者

帳手
1.あ り (等級   級) 2な し 介 護 認 定 1.要介護 (要介護度   ) 2.要 支援  3な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2.就学 3.家事労働 4在宅療養 5.入院 6入所 7その他 (    ))
日常生活 (1.正常 2.やや不自由であるが独力で可能 3制限があり部分介助 4全面介助)

受 診 状 況

(最近 6か月)
1.主に入院 2入院と通院半々 3主 に通院 (  /月 )4往 診あり 5.入通院なし 6その他 (      )

発症と経過 (具体的に記述)

【WISH入力不要】

家族 内発症
あり

不明3

l 2 なし ありの場合 : 父・母 。兄・姉・弟・祖父・祖母 (父方・母方)・ 他 (

(プリオン病・認知症・その他 (

職  業  歴

食 品 嗜 好 等

接  触  歴

1)他のプリオン病患者 (組織等)と の接触歴 1あ り 2な し 3不明 ありの場合 ;内容 (

2)動物との接触歴             1.あ り  2.な し
ありの場合 ;①と畜・食肉処理等  ②畜産 (牛・羊・山羊・豚・馬・その他 (            ))

③その他動物と接触する職業 (                            )
3)海外渡航歴

イギリス        (1_あ り 2な し)あ りの場合 ;(B召和・平成   年頃)(期間     年・月・週)

イギリスを除くEU諸国 (1あ り 2.な し)あ りの場合 ;(昭和・平成   年頃)(期間     年・月・週)

既  往  歴

手術歴 1_ あ り (下記 ) 2な し  3_不明

①脳    (1.あ り

②脊髄    (1.あ り

③他の神経系 (1.あ り

④外傷    (1あ り

⑤他の手術  (1.あ り

2な し 3不明)昭和・平成  年

2な し 3不明)昭和・平成  年

2.な し 3不明)昭和・平成  年

2.な し 3不 明)昭和・平成  年

2.な し 3不明)昭和・平成  年

月

月

月

月

月

(病
名

(病
名

(病
名

(病
名

(病
名

)(杵
設

)(施
設

)(施
設

)(施
設

)(施
設

硬膜移植  1確 実にあり (下記)  2可 能性が高い  3不 明 (可能性を否定できない)  4な し
) サイズ ( )cm×  (使用硬膜製品名 (

手術名 (

) cm

)

その他の臓器移植・製剤による治療歴 l 2_な し  3不 明あ り

1あ りの場合

(1角 膜移植 2.成長ホルモン製剤)  昭和・平成  年  月  日 (病名      )(施 設      )

歯科 (インプラント)(1.あ り

輸血歴    (1.あ り

献血歴    (1.あ り

鍼治療歴   (1.あ り

内視鏡検査歴 (1.あ り

既往歴    (1.あ り

日 (病
名

日 (病
名

日 (場
所

日 (病
名

日 (病
名

日 (病
名

日 (病
名

日 (病
名

)(施
設

)(施
設

)(施
設

)(施
設

)(施
設

)(発
症

)(発
症

)(発
症

2な し 3不明)昭和。平成  年

2.な し 3不明)昭和・平成  年

2な し 3不 明)昭和・平成  年

2な し 3不明)昭和・平成  年

2な し 3不明)昭和・平成  年

2な し 3不明)昭和・平成  年

昭和・平成  年

昭和・平成  年

月

月

月

月

月

月

月

月
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臨 床 症 候

1あ り

1.あ り (平成

1.あ り (平成
1.あ り (平成
1.あ り (平成

1.あ り (平成
1.あ り (平成
1.あ り (平成
1.あ り (平成
1.あ り (平成

1.あ り (平成

経過 経過の進行性
症候 初発症状 (

(1)ミ オクローヌス

(2)進行性認知症、又は意識障害

(3)錐体路症候

(4)錐体外路症候

(5)小脳症状 (ふ らつき)

(6)視覚異常

(7)精神症候

(8)無動・無言状態

(9)そ の他症候 (      )
(      )

年

年

年

年

年

年

年

年

年

年

2な し  3.不明 (
)

月から) 2.な し  3.不明
月から) 2.な し  3.不明
月から)2.な し  3.不明
月から) 2な し  3.不明
月から) 2.な し  3.不明
月から) 2.な し  3_不明
月から) 2な し  3.不明
月から) 2な し  3.不明
月から) 2.な し  3_不明
月から) 2.な し  3.不明

検 査 所 見

(1)脳波 :PSD          l.あ り 2な し
基礎律動の徐波化       1.あ り 2な し

(2)画像 :CT、 MRIで 脳萎縮     1.あ り 2な し
diffusiOn又はFLAIRで 高信号  1_あ り 2.な し

(3)プ リオン蛋白 (PrP)in伝子検索     1.施 行 2.未施行
変異 (1.あ り  2な し  3不 明)内容 (     )
コドン129の 多型 :Met/Met Met/Val Va1/val

(4)脳脊髄液 (検査時期 平成  年  月  日)
蛋白量 (1.正 2増 (   mg/dl、 基準値    ))
NSE(1.正  2増 (   ng/dl、 基準値    ))

3.不 明

3不明
3.不 明

3不明

(検査時期 平成
(検査時期 平成
(検査時期 平成
(検査時期 平成
(検査時期 平成

月   日)
月   日)
月   日)
月   日)
月   日)

年

年

年

年

年

コ ドン 219の 多型 :Glu/Glu Clu/Lys Lys/Lys
細胞数  (1正  2.増 ( /μ l))

総タウ蛋白 (1正 2.増 (  Dg/ml、 基準値 ))

1433蛋 白 (1正 2.増

鑑

別

診

断

①アルツハイマー型縣 認知 l鑑別できる 2鑑別できない
症

②脳血讐祥喜型痴呆血管性認 1鑑別できる 2.鑑別できない
知症

③脊髄小脳変性症      1鑑 別できる 2鑑別できない
④パーキンソン痴果認知症症 1鑑別できる 2鑑別できない
候群

⑤認知症を伴う運動ニューロン疾患 1鑑別できる 2鑑別できない
⑥ピック病         1鑑 別できる 2鑑別できない

⑦単純ヘルペス等のウイルス性脳炎 1.鑑別できる 2鑑別できな「 7
③脳原発性リンパ腫     1鑑 別lできる 2鑑別できない
⑨代謝性脳症・低酸素脳症  1.鑑別できる 2鑑別できない

1鑑別できる 2鑑別できない
疾患てんかん重積状態    1.鑑別できる 2鑑別できない
⑪橋本脳症         1.鑑 別できる 2鑑別できない
⑫その他の病因による認知症

診

断

1)孤発性クロイツフェル ト・ヤコブ病 (sC」 D)

1確実例 :特徴的な病理所見を有する又はウェスタンプロット法ゃ免疫染色法で脳に異常PrPを検出
2.ほぼ確実例 ;病理所見がない症例で、進行性認知症を示し、脳波上にPSDを認める。

さらに、 ミオクローヌス、錐体路/錐体外路障害、小脳症状/視覚異常、無言無動状態のうち2項目以上を示す。
あるいは、「3疑い例」に入る例で、髄液 143-3蛋 白陽性で全堕床経過が 2年未満

3疑い例 ;ほぼ確実例と同じ臨床症状を呈するが、PSDを欠く。
2)獲得性感染性クロイツフェル ト・ヤコプ病

(1)医原性クロイツフェル ト・ャコブ病 (sC」Dと 同様の診断基準による)
1確実例  2ほ ぼ確実例  3疑 い例
種類 :1硬膜移植 2角膜移植 3その他 (    )

(2)変異型クロイツフェル ト・ヤコブ病 (vC」D)(WH0 2001診断基準による)
1.確実例  2.ほ ぼ確実例  3疑 い例

3)遺伝性プリオン病

1確実例 ;特徴的な病理所見を有する又はウェスタンブロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出し、PrP遺伝子変異を有するもの
2ほぼ確実例 ;病理所見はないが、PrP遺伝子変異を認め臨床所見が矛盾しないもの
3疑い例 ;病理所見がなく、PrP遺伝子変異も証明されていないが、遺伝性プリオン病を示唆する臨床所見と家族歴があるもの
臨床病型 :1.家族性 CJD          2 GSS(グ ルス トマン・ストロイスラー・シャインカー病 )

3 FFI(致死性家族性不眠症)   4そ の他 (       )
4)その他

1.プリオン病の可能性あり:プ リオン病の診断基準には合致しないが、プリオン病の可能性がある例
所見 (                                            )

ケ

ア

年

年

年

年

月から)2.な し (2)胃度
月から)2.な し (4)人工呼吸器

(1)鼻腔栄養 1あ り
(3)気管切開 1.あ り

(昭和・平成

(昭和・平成

1.あ り (昭和・平成
1あ り (昭和・平成

月から)2.な し
月から)2な し

紹  介  元
医療 機 関 名

転出予定 1あ り 2な し
1_の場合予定施設名

転出 (予 定 ) 先
転出時期 平成  年  月

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (   )
医師の氏名

□-12-       記載年月日:平成   年   月   日



ふ り が な

空生」引1
1.男

2.女

年

日

生

月 ::躍綿i:李浜  年  月 日生
歳 )(満

名氏

所住

)

郵便番号

電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月ケ写黎 年月舗 前 初診年月日 ::写黎    年   月  日 保 険種 別
1.政  2組  3船
4.共  5.国  6.老高

身体障害者

帳手
1.あ り (等級   級) 2_な し 介 護 認 定 1_要介護 (要介護度   ) 2要 支援  3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1就労 2.就学 3.家事労働 4在宅療養
日常生活 (1正常 2.やや不自由であるが独力で可能

5.入院 6.入所 7.その他 (  ))
3.制限があり部分介助 4全面介助)

初回認定年月

〕:軍黎   年  月
受 診 状 況

(最近 1年 )
1.主に入院 2入院と通院半  々3主 に通院 (  /月 ) 4.往診あり 5.入通院なし 6そ の他 (      )

治療と経過 (前回申請からの変化を中心に具体的に記述)

【WISH入力不要】

家族内発症
(

・他あり

不明

2_な し ありの場合 : 父・母・兄・姉・弟・祖父・祖母 (父方・母方)

(プ リオン病・認知症 。その他 (

臨 床 症 候

1あ り

1あ り (平成

1あ り (平成

1あ り (平成

1あ り (平成

1あ り (平成

1あ り (平成

1あ り (平成

1あ り (平成

1.あ り (平成

1_あ り (平成

2.な し

)

月から)2な し

月から) 2な し

月から)2.な し

月から) 2.な し

月から)2な し

月から) 2な し

月から)2な し

月から) 2な し

月から) 2.な し

月から)2な し

3不明 (

3不明

3.不明

3.不明

3.不明

3.不明

3不明

3.不明

3.不明

3不明

3.不明

１

　

２

経過 経過の進行性

症候 初発症状 (

(1)ミ オクローヌス

(2)進行性認知症、又は意識障害

(3)錐体路症候

(4)錐体外路症候

(5)小脳症状 (ふ らつき)

(6)視覚異常

(7)精神症候

(8)無動・無言状態

(9)そ の他症候 (

(

午

午

年

年

年

年

年

年

年

年

検 査 所 見

(1)脳波 :PSD          l.あ り 2.な し

基礎律動の徐波化       1_あ り 2.な し

(2)画像 :CT、 MRIで 脳萎縮     1.あ り 2.な し

diffusion又はFLAIRで高信号  1あ り 2.な し

(3)プ リオン蛋白(PrP)遺伝子検索     l施 行 2未施行

変異 (1あ り  2.な し  3.不明)内容 (     )
コドン129の 多型 :Met/Met Met/Val Va1/Val

(4)脳脊髄液 (検査時期 平成  年  月  日)

蛋白量 (1.正 2.増 (   mg/dl、 基準値    ))

NSE(1正  2.増 (   ng/dl、 基準値    ))

コドン219の 多型 :Glu/olu Glu/Lys Lys/Lys

細胞数   (1正 2.増 (   /μ l))

総タウ蛋白 (1正 2増 (  D貫 /ml、 基準値  ))

143-3蛋 白 (1正 2増

3_不明

3.不明

3不明

3不明

(検査時期 平成

(検査時期 平成

(検査時期 平成

(検査時期 平成

(検査時期 平成

月   日)

月   日)

月   日)

月   日)

月   日)

年

年

年

年

年

38 プリオン病 臨床調査個人票 (2.更新)
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診

断

1)孤発性クロイツフェル ト・ヤコブ病 (sC」D)

1.確実例 :特徴的な病理所見を有する又はウエスタンブロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出

2.ほぼ確実例 :病理所見がない症例で、進行性認知症を示し、脳波上にPsDを認める。

さらに、 ミオクローヌス、錐体路/錐体外路障害、小脳症状/視覚異常、無言無動状態のうち2項目以上を示す。

あるいは、「3疑い例」に入る例で、髄液 14-33蛋白陽性で全臨床経過が 2年未満

3.疑い例 ;ほぼ確実例と同じ臨床症状を呈するが、PSDを欠く。

2)笙得性感染性クロイツフェル ト・ヤ旱ブ病

(1)医原性クロイツフェル ト・ヤコブ病 (sC」 Dと 同様の診断基準による)

1確実例  2.ほぼ確実例  3.疑い例

種類 :1.硬膜移植 2角膜移植 3.そ の他 (    )

(2)変異型クロイツフェル ト・ヤコブ病 (vC」D)(WH0 2001診断基準による)

1.確実例  2.ほぼ確実例  3.疑い例

3)遺伝性プリオン病

1.確実例 ;特徴的な病理所見を有する又はウェスタシブロット法や免疫染色法で脳に異常PrPを検出し、PrP遺伝子変異を有するもの

2、 ほぼ確実例 ;病理所見はないが、PrP遺伝子変異を認め臨床所見が矛盾しないもの

3.疑い例 ;病理所見がなく、PrP遺伝子変異も証明されていないが、遺伝性プリオン病を示唆する臨床所見と家族歴があるもの

臨床病型 :1家族性 C」D          2.CSS(グ ルス トマン・ストロイスラー・シャインカー病)

3.FFI(致死性家族性不眠症)   4.そ の他 (       )

4)そ の他

1.プリオン病の可能性あり :プ リオン病の診断基準には合致しないが、プリオン病の可能性がある例

所見 (                                           )

ケ

ア

年

　

年

年

　

年

(1)鼻腔栄養 1.あ り

(3)気管切開 1あ り

(昭和・平成

(昭和・平成

1あ り (昭和・平成

1あ り (昭和・平成

月から)2.な し

月から)2.な し

月から)2_な し (2)胃度

月から)2_な し (4)人工呼吸器

転出 (予定)先
転出時期 平成  年 月

転出予定 lあ り 2な し

1の場合予定施設名

紹  介  元

医 療機 関名

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医師の氏名

_団 __      記載年月日 :平成   年   月  日

…14-



動脈性肺高血圧

原発牲肺動脈性肺高血圧症の診断には,                    断

ね某基づ(右室肥決
`)確
認

「
②己黎勢牌議餌岳到裏刺讐0みることの確認がJ嬰でも毛=
4碁硼鰤硝釧疇純暖扱弓ツ鶴幹嘉ミヨ4墓曇摯←能藝陛繕静利舞■ひ庭終鋼弄晃:ト
右心カテーテル検査による肺動脈性の肺高血圧の診断とともに、臨床分類における鑑別

診断、および他の肺高血圧を来す疾患の除外診断が必要である^

(1)主要症状及び臨床所見

① 労作時の息切れ

② 易疲労感

③ 失神

④ 肺高血圧症の存在を示唆する聴診所見 (Ⅱ音の肺動脈成分の克進など)

縮期牲拍重碁

(2)検査所見

① 右心カテーテル検査で

(a)肺動脈圧の上昇 (安静時肺動脈平均圧で 25LLHg以上、肺血管抵抗で 24Qdyne ose曜

cm 5以上)     i
(b)肺動脈楔入圧 (左心房圧)は正常 (揺 1詭dg以下)
② 肺血流シンチグラムにて区域性血流欠損なし (特発性または遺伝性肺動脈性肺高血

圧症では正常又は斑状の血流欠損像を呈する)

(3)参考とすべき検査所見

① 心エコー検査にて、三尖弁収縮期F■較差 4肺暉g以上で、推定肺動脈圧の著明な上昇

を認め、右室肥大所見を認めること。

② 胸部 X線像で肺動脈本幹部の拡大,末梢肺血管陰影の細小化

③ 心電図で右室肥大所見

―(動脈血ヨ〕卜鞄廂度は1ま4ま工幕ト

丹芽モ進ワ彩蕃なし

しJ街≡:津;ヌ妥ま斑状の仙流 矢損像■

-15-



(4)肺動脈性肺高血圧症の臨床分類

以下のいずれかについて鑑別すること。

① 特発性又は遺伝性月市動脈性肺高血圧症

② 膠原病に伴う肺動脈性月市高血圧症

③ 先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症

④ F]脈圧克進症に伴う肺動脈性肺高血圧症

⑤ HIV感染に伴う肺動脈性肺高血圧症

⑥ 薬剤/毒物に伴う肺動脈性肺高血圧症

⑦ 肺静脈閉塞性疾患、肺毛細血管腫症

③ 新生児遷延性肺高血圧症

但し、先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症の場合は、手術不能症例、

及び手術施行後も肺動脈性肺高血圧症が残存する場合を対象とする。その際は、心臓カ

テーテル検査所見、心エコー検査所見、胸部 X線・胸部CTな どの画像所見、などの検

査所見を添付すること。

`)
異幕毛疑餞淫痣晃勤導型≒■静耳髪鍵年一レイ≠=現象‐僻唾などをみることもある¨
また声心肺つ一次牲妥は先栗性疾患が認められず■功¥坤的竣つ存在も認められな

ー

(5)下記の肺高血圧をきたす疾患を除外できること

以下の疾患は肺動脈性肺高血圧症とは病態が異なるが、肺高血圧ひいては右室肥大,

慢性肺性心を招来しうるので,これらを除外する。

① 左心系疾患による肺高血圧症

② 呼吸器疾患及び/又 l菫低酸素血症による肺高血圧症

③ 慢性血栓塞栓性肺高血圧症

④ その他の肺高血圧症

サルコイドーシス、コンゲルハンス細胞組織球症、リンパ脈管筋腫症、大動脈炎症

候群、肺血管の先天性異常、肺動脈原発肉腫、肺血管の外圧迫などによる二次的肺

高血圧症

4「腫りヽ勝3主■(こ製り彙コ曽咄許弁増寿染翌主)一L差■1卜不髪径

気碁兵び脇慇寧聟尋醸骸←イ理露率議封《瘍維輩雛女署英炎」萩讐表」器檀■期市気

腫十各種の肺線維症ないも肺臓炎工肺鞠芽腫症
=け
ルコイギーシス」べ共リオーシ
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井 4メ 手 岩 砦 勢ニ ユ 準 絡 絆 製 半彫 喋 幕 釧 撼 染■ 悪 圏 鵬 託 制 砲粥賭り主■
卜4芸譴

“

7)4晏

存留到解鋤■胸鶉翔郷機‐胸鳴ミ4‐帳牲鋼嚇縛嫉暮
一
なぜ→ニ

難

患

状細差]裟血デ縦

隔疾感基幕発馴墟燿覇譲編裂嘉導備観畔髪製き(d摂 縦判岬
"←
adlls」■←轟便ase)

t瘍妻‖隔次率議き一t達蒙岬晟矢輩晰酔要動獅峰F弔鴇解症■二魯劉也

但し、呼吸器疾患及び/又は低酸素血症による肺高血圧症では、呼吸器疾患及び/又
は低酸素血症のみでは説明のできない高度の肺高血圧が存在する症例がある。この場

合には肺動脈性肺高血圧症の合併と診断して良い。その際には、心臓カテーテル検査

所見、胸部 X線、胸部 CTな どの画像所見、呼吸機能検査所見などの検査所見を添付

すること。

(6)認定基準

以下の項目をすべて満たすこと。

① 新規申請時

1)診断のための検査所見の右心カテーテル検査所見および肺血流シンチグラム所見

を満たすこと。

2)除外すべき疾患のすべてを除外できること。

3)腫動脈性肺直血圧症2堕区分類①γ③のどこ!こ該当するのかを鐘別すること。

② 更新時

1)参考とすべき検査所見の中の心臓エコー検査の所見を満たすこと。

2)参考とすべき検査所見の中の胸部 X線所見か心電図所見のいずれかを有すること̂

3)除外すべき疾患のすべてを除外できることき

4)肺動脈性肺高血圧症の堕床分類①γ③のどれに該当するのかを鑑]lすること。

なお、更新時には、肺高血圧の程度は新規申請時よりは軽減もしくは正常値になってい

ても、肺血管拡張療法などの治療が必要な場合は認めるn

C颯 ヰ 釜 動郵 汲 び 臨 耗顧 り G瓢 剪 募 導 0「 興 導 駐 →醜 護 葬 事 るこ キ
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::略綿i李蔑 年 月
(∫

生
歳)

発病時在住

都 道 府 県

ケ軍霞年月鯖 詢 保 険種 別初診年月 日
1.政  2.組  3船
4.共  5_国  6

lあ り (等級   級)2.な し
身体障害者

手    帳 1要介護 (要介護度   ) 2要 支援  3な し

5入院 6入所 7.そ の他 (    ))
3_制限があり部分介助 4全面介助)

社会活動 (1就労 2就学 3.家事労働 4.在宅療養
日常生活 (1_正常 2やや不自由であるが独力で可能

l_主に入院 2入院と通院半  々3.主に通院 (  /月 )4往 診あり 5_入通院なし 6.その他(      )
受 診 状 況

(最近 6か月)

発症と経過 (具体的に記述)

【WISH入力不要】

(1)家族内同病者  1あ り (続柄 :

(1)妊娠

(2)出産

(3)自 然流産

(4)喫煙歴

1_あ り (

1.あ り (

1あ り (

1_あ り (

回 )

回 )

回 )

本 ×

2.な し

2.な し

2な し

2な し  3_不明

現病歴

(身長 :    cm,体 重 :    kg,測 定年月 :平成   年   月)

(1)初発症状 (み られたものすべてをチェックする)

1.労作時の遍、切れ  2易 疲労感  3胸 痛   4_失神  5_咳嗽  6血 痰   7榎 声

(2)受診動機               1_自 覚症状  2検 診異常  3.他疾患  4不 明

(3)右心不全の既往             1あ り    2_な し

(4)記載日時点でのNYHA心 機能分類    1_I度     2Ⅱ 度    3.Ⅲ度   4Ⅳ 度

主要症状

臨床所見

(1)屋、切れ                 lあ り    2.な し

(2)易疲労感                1あ り    2.な し

(3卜■尭4乍ユ争α男雅弾爵髪終薯妥痛暮―一一一一―――――――

―

■r増ちリーーーーー_=2=具姜t″――_

(4)失神                   lあ り    2.な し

も■胸暑左縁準熙湖痛議事Bの収縮期性格動一―■おリ ーー_=2翼it

.(6)肺高血圧症を示唆する聴診所見の異常

1.あ り

  〔:li][IIII,Flξ 心雑音    ittI弁 弁口部の収縮期心雑音〕
2.な し

39 原発牲肺動脈性肺高血圧症 臨床調査個人票 (1.新規 )
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検 査 所 見

胸  部  X 線
(6か月以内のもの)

月年
ヽ
―
―
リ

肺高血圧症を示唆する所見  1.あ り  2.な し (施行年月 平成
1左第Ⅱ弓の突出 2右肺動脈下行枝の拡大 (最大径1811uI以上)
3.右肺動脈下行枝の急激な狭小化、又は蛇行
4.末梢肺血管陰影の細ノト化  5.心陰影の拡大(CTR %)

図一
嘔

′心

(6か月以内のもの)

月年
、
‐
リ

右室月巴大所見 1.あ り  2な し (施行年月 平成

2.月市′性P
4.V5で S≧ 7 11ull又はR/S≦〔よ奪T亀塩高II飛≧1

肺 機 能 検 査

(6か月以内のもの)

肺機能検査                      (施 行年月 平成   年   月)
1_正常 (も しくは軽度の拘束性換気障害)  2.異常

パルスオキシメーター :Sp02(    %)      (施 行年月 平成   年   月)
(室内気吸入・酸素吸入 :   1/分 )

6分間歩行距離 :(    m)            (施 行年月 平成   年   月)
(室内気吸入 。酸素吸入 :   1/分 )

心   エ   コ   ー

(6か月以内のもの)

(施行年月 平成

3_肺動脈弁逆流 (

右室肥大所見及び推定肺動脈圧の著明な上昇
1、 あり  2な し

〔l墓電当奏素量縮期ピ
'弁

導
Rig)度

月 )年

〕
)度

腰

―

肝奪フ駆黎丼晃脈圧ヂ英動承窮弄晃毛署熟労姜J´ゝ
―
一一一―一――く施行年明一平成_一-4‐―一―刊1→ト

調 解 斃 井 一 ― ― ― ― 一 +お 与 ― ‐ 尋 も 一 ― ― =指
耐 円 J磯 _-4-― 期 半

肺 血 流 ス キ ャ ン 区域性血流欠損を認めない  1.はい  2_い いえ    (施 行年月 平成   年   月)

右 心 カテ ー テ ル

肺動脈平均圧 25 11ull H

(施行年月 平成

(1)肺動脈圧

(2)肺動脈楔入圧

(3)右房圧

(4)心拍出量

(5)心拍数

(6)肺血管抵抗

(7)混合静脈血酸葬

以上、肺血管抵抗 240 dyne・ s9■・Cm-5かつ肺動脈楔入圧 12 11ull Hg以下
年    月)

1_は V｀    2_い いえ
/     ) 平均
)l■ ll Hg

)llllll Hg

)1/分
)/分
) dyn ・ sec / cm5

分圧 (     )mlnHgま たは (

)lllln Hg

)%

BNP (
6分間歩行距離

) pg/ml     尿酸値
m)(室内気吸入・酸素吸入

(

(

)mg/dl (施行年月 平成
1/分)最低Sp02(  %)(施行年月

年

平成

月)

月 )年

除 外 診 断

1〔コ章4妻事二ひ瘍こ患r

る癬 _

①.左心性疾患による肺高血圧症

②.呼吸器疾患及び/又は低酸素血症による肺高血圧症
③.1曼 性血栓塞栓性肺高血圧症

④ .そ の他の肺高血圧症

1

1

1

1

除外 で き

除外 で き

除外 で き

除外 で き

除 外 で き な い

除 外 で き な い

除 外で き な い

除 外 で き な い

る

る

る

る

-
う一肺高珈J墓募

肺 動 脈 性

肺 高 血 の

臨 床 分 類

④.HIV感染に伴う肺動脈性肺高血圧症
⑤.薬剤/毒物に伴う肺動脈性肺高血圧症
⑥.肺静脈閉塞性疾患または肺毛細血管腫症
⑦.新 生児遷延性肺高血圧症

該 当するものに、Oを してください

①.特 発性または遺伝性肺動脈性肺高血圧症
②、 膠原病に伴う肺動脈性肺高血圧症

③.先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症
④. 門脈圧克進症に伴う肺動脈性肺高血圧症

治 療と経過

与 享
聯 ― ス

半

__募

そ
の

牲 申 ■
一 一 一 一 ― ― ―

→ ■

―

一

一

一

一 一 一

―

一 一 一 ― ― ―
く 先 行 年 明

二

平 姜 一
― 一

年

一 ― 一

勇 ■

平姜 一 -4-半
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PCI,持続静注療法

経口PGI,製剤

エン ドセリン受容体阻害薬

lあり (薬品名     )2_な し

(用量 )

1あ り (薬品名       )2な し

(用量 )

lあ り (薬品名       )2_な し

1著効 2効果あり 3不 変 4悪化 5そ の他

1.著効 2効果あり 3不 変 4.悪化 5,その他

l著効 2効果あり 3不 変 4悪イヒ 5.その4h

PDE5阻 害薬

その他薬剤

酸素療法

肺移植

(用 量

lあ り (薬品名     )2_な し

(用量       )
1あ り (薬品名     )2.な し

(用量       )
1あ り         2な し

1あ り         2な し

1著効 2効果あり 3不変 4悪化 5その他

1著効 2効果あり 3不変 4:悪化 5この他

(施行年月 月 )

具体的に記述

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号      (   )

囲         記載年月日 :平成   年  月  日
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ふ り が な

性男ll
1.男

2.女

年

日

生

月 :獅 i概 年
月
ご
生
詞名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月夕軍醍年月鮎 嗣 初診年月 日 ::軍段    `■   月  日 保 険種 別
1.政  2組  3船
4.共  5.国  6老 高

身体 障害者

帳手
1あ り (等級   級) 2.な し 介 護 認 定 1.要介護 (要介護度___) 2要 支援  3な し

生 活 状 況

社会活動 (1.就労 2就学 3.家事労働 4在宅療養

日常生活 (1.正常 2やや不自由であるが独力で可能

5入院 6入所 7その他 (    ))

3制限があり部分介助 4.全面介助)

初回認定年月

1.昭和
2.平成   午

月

受 診 状 況

(最近 6か月)
1.主に入院 2.入院と通院半  々3.主 に通院 (  /月 ) 4_往診あり 5_入通院なし 6その他 (      )

【WISH入力不要】

発症 と経過 (具体的に記述)

既 往 歴

(1)妊娠

(2)出産

(3)自 然流産

(4)喫煙歴

あり (

あり (

あり (

あり (

回)

回)

回)

本× 年 )

2.な し

2.な し

2.な し

2な し  3.不明

現病歴

(身長 :    cm,体 重 :    kg,測 定年月 :平成   年   月)

(1)初発症状 (み られたものすべてをチェックする)

1.労作時の息切れ  2.易疲労感  3胸 痛  4.失神   5.咳嗽  6.血痰   7.頃声

(2)受診動機               1.自 覚症状  2.検診異常  3他 疾患   4_不明

(3)右心不全の既往             1あ り    2.な し

(4)記載同時点でのNYHA心 機能分類   1_I度     2.Ⅱ 度    3Ⅲ 度   4_Ⅳ 度

主要症状

臨床所見

(1)息切れ                1.あ り    2.な し

(2)易疲労感                1,あ り    2な し

リ
ー
ー ー ー ー ー 尋

―

(4)失神                   1.あ り    2.な し

()琳鶴記左桐【又輩潮か尋弓■→4功縣傷靭牲事種か一―」.―あリー____■ギ宴し

(6)肺高血圧症を示唆する聴診所見の異常

1.あり

  〔::i』FIIT獣 ,1lξ心午音   i:営二弁弁口部の収縮期心雑音〕
2.な し

39 興 月市動脈性肺高血圧症 臨床調査個人票 (2.更新 )
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検 査 所 見

胸  部  X 線
(6か月以内のもの)

肺高血圧症を示唆する所見  1.あ り  2な し (施行年月 平成
1.左第Ⅱ弓の突出 2右肺動脈下行枝の拡大 (最大径 1811111以 上)
3.右肺動脈下行枝の急激な狭小化、又は蛇行

4.末梢肺血管陰影の細小化  5心 陰影の拡大 (CTR   %)

月年
ヽ
―
―
ノ

心   電   図
(6か月以内のもの)

右室肥大所見 1.あ り  2.な し (施行年月 平成

〔縛鰺 1赫k飛≧1
2月市性LP
4.Vsで S≧ 7 11ull又はR/S≦ 1

月年
、
‐
Ｊ

肺 機 能 検 査

(6か月以内のもの)

肺機能検査                      (施 行年月 平成   年   月)
1.正常 (も しくは軽度の拘束性換気障害)  2異 常

パルスオキシメーター :Sp02(    %)      (施 行年月 平成   年   月)
(室内気吸入 。酸素吸入 :   1/分 )

6分間歩行距離 :(    m)            (施 行年月 平成   年   月)
(室内気吸入 。酸素吸入 :   1/分 )

心  エ  コ  ー
(6か月以内のもの)

(施行年月 平成

3肺動脈弁逆流 (

右室肥大所見及び推定肺動脈圧の著明な上昇

1.あ り  2な し

〔l:墓竃盟変葬最縮期だ!弁逆驚Hg)度

月 )年

l

)度

鼎 彩 級 0開 願 坑 進 口 呼 滉 者 嗣 鋒 い 一 ― ― 一 ― ― 専 蜂 年 肝 鼎 妊 一
二 _期 半

喜出勢夢←―――――-4斗 勢――喜4じ_―――琳路年井平 残――書二――堺■

)pg/ml 尿酸値  ( 年

平成( m)(室内気吸入・酸素吸入
BNP (
6分間歩行距離

)mg/dl (施 行年月 平成
1/分 )最低 Sp02(  %)(施 行年月 年

月 )

月 )

除 外 診 断
①  左心性疾患による肺高血圧症
②  呼吸器疾患及び/又は低酸素血症による肺高血圧症
③  慢性血栓塞栓性肺高血圧症

④  その他の肺高血圧症

1除 外 で き
l除 外 で き
1除 外 で き
1.除 外 で き

除 外 で きない

除外 で きない

除外 で きない

除外 で きない

る

る

る

る

-
O井 嬰 変 な い も 幕 再 脈 壬 先 進 症 ‐ 半 与 幕 再 韮

―
E基

-

月市動 脈 性

肺 高 血 の

臨 床 分 類

該 当す るもの に、○をしてくだ さい

①  特発性 または遺伝性肺動脈性肺高血圧症
②.膠原病に伴う肺動脈性肺高血圧症
③  先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症
④  門脈圧充進症に伴う肺動脈性肺高血圧症

④  HIV感染に伴う肺動脈性肺高血圧症

⑤  薬剤/毒物に伴う肺動脈性肺高血F■症
⑥  肺静脈閉塞性疾患または肺毛細血管腫症
⑦ 新生児遷延性肺高血圧症

治療と経過

畔 時 暴 峠 444-4・
一

続静注集法=27バ
ラフ珈三Z一 その他r―(一―

― -4施行年井平共――キー
月 )

行年現坪 成一一一年一
―」  ト
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PCI,持続静注療法

経口PCI,製剤

エン ドセリン受容体阻害薬

PDE5阻 害薬

その他薬剤

酸素療法

肺移植

1.あ り (薬品名       )2な し

(用量       )
1.あ り (薬品名       )2.な し

(用量       )
1あ り (薬品名       )2な し

(用量       )
1_あ り (薬品名       )2な し

(用量       )
1あ り (薬品名       )2な し

(用量       )
1あ り         2な し

1.あ り        2な し

1著効 2効果あり 3不変 4_悪化 5_その他

1著効_2.塾果あり 3不変 4.悪化 5その他

l著効 2.効果あり 3不変 4悪化 5そ の他

1著効 2.効果あり 3不変 4.悪化 5そ の他

1著効 2_効果あり 3不変 4.悪化 5そ の他

具体的に記述

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

医師の氏名

電話番号      (    )

□ 記載年月日 :平成   年   月   日
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血 症 の

慢性血栓塞栓性肺高血圧症は、器質壬ヒした血栓により肺動脈が慢性的に閉塞を起こし、

肺高血圧症を合併し,臨床症状として労作時の昼切れなどを強く認めるものである。本

症の診断には、右心カテ
=テ
ル検査による肺高血圧の診断とともに、他の肺高血圧をき

たす疾患の除外診断が必要である。

(1)主要症状及び臨床所見

①          労作時の息切れ                ¨

② 急性例にみられる臨床症状 (突然の呼吸困難,胸痛,失神など)が,以前に少な

くとも1回以上認められている。

③ 下肢深部静脈血栓症を疑わせる臨床症状 (下肢の腫脹及び疼痛)が以前に少なく
とも 1回以上認められている。

④ 肺野にて肺血管性雑音が聴取される。

⑤ 胸部聴診上,肺高血圧症を示唆する聴診所見の異常 (Ⅱ音肺動脈成分の充進,Ⅳ
音,肺動脈弁弁口部の拡張期心雑音,三尖弁弁口部の収縮期心雑音のうち,少なく
とも 1つ)がある。

(2)検査所見

① 右心カテーテル検査で

1.肺動脈圧の上昇 (安静時の肺動脈平均圧が 25皿Hg以上、肺血管抵抗で 240 dyne・

sec.cm 5以上)

2.肺動脈楔入圧 (左′い房圧)が正常 (総15硼Hg以下)

② 肺換気・血流シンチグラム所見

換気分布に異常のない区域性血流分布欠損 (segmental defects)が ,血栓溶解療
法又は抗凝固療法施行後も6カ 月以上不変あるいは不変と推測できる。推測の場合
には,6カ月後に不変の確認が必要である。
③ 肺動脈造影所見

慢性化した血栓による変化として,1.pouch defects,2.webs and bands,3.

intinal irregularities, 4. abrupt narrowing, 5. complete obstructiOn θD 5 つ

のうち少なくとも1つが証明される。

④ 胸部造影CT所見

造影 CTにて、慢性化した血栓による変化として,1.mural defects,2.webs and bands,

3._intllna■ irregularltles, 4. abru⊇ l narrOWlng, 5. cOmplete Obstruct10nの 5

つのうち少なくと1)1つが証明される^
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(3)参考とすべき検査所見

① 心エコー

1.右室肥大,右房及び右室の拡大,左室の圧排像
2.心 ドプラ法にて肺高血圧に特徴的なパターン又は高い右室収縮期圧の所見

② 動脈血液ガス所見

1.低炭酸ガス血症を伴う低酸素血症 (Paco2≦ 35Torr,Pa02≦ 70Torr)

2.AaD02の開大 (AaD02≧ 30Torr)

③ 胸部X線写真

1.肺門部肺動脈陰影の拡大 (左第Ⅱ弓の突出,又は右肺動脈下行枝の拡大 :最大

径 18111111以上)

2.心陰影の拡大 (CTR≧ 50%)

3.肺野血管陰影の局所的な差 (左右又は上下肺野)

④ 心電図

1.右軸偏位及び肺性 P

2.Vlで の R≧ 5111111又 は R/S>1,V5で の S≧ 7111111又 は R/S≦ 1

(4)除外すべき疾患

以下の肺高血圧症を呈する病態は、慢性血栓塞栓性肺高血圧症ではなく、肺高血圧ひ

いては右室肥大・慢性肺性心を招来しうるので,これらを除外すること。

1.特発 性 ま た は遺 伝 性 肺動脈性肺高血圧症

2.膠原病に伴 う肺動脈性肺高血圧症

3.先天性シャント性心疾患に伴う肺動脈性肺高血圧症

4.門脈圧克進症に伴 う肺動脈性肺高血圧症

5.HIV感染に伴う肺動脈性肺高血圧症

6.薬斉」/毒物に伴 う肺動脈性肺高血圧症

7.肺静脈閉塞性疾患、肺毛細血管腫症

8.新生児遷延性肺高血圧症

9.左心性心疾患に伴う肺高血圧症

10.呼吸器疾患及び/又は低酸素血症に伴う肺高血圧症

11.その他の肺高血圧症 (サルコイドーシス、ランゲルハンス細胞組織球症、リンパ

脈管筋腫症、大動脈炎症候群、肺血管の先天性異常、肺動脈原発肉腫、肺血管の

外圧迫などによる二次的肺高血圧症)

-26-



(5)認定基準

以下の項目をすべて満たすこと。

① 新規申請時

1)診断のための検査所見の右心カテーテル検査所見を満たすこと。

2)診断のための検査所見の肺換気・血流シンチグラム所見を満たすこと。

3)診断のための検査所見の肺動脈造影所見ないしは胸部造影CT所見を満たすこと。

4)除外すべき疾患のすべてを除外できることハ

② 更新時

手術例と非手術例に大別をして更新をすること̂

1)手術例

肺血栓内膜摘除術例においては、肺高血

があり、更新時において肺換気・血流シン

れかの所見Jを有すること^

2)非手術例

肺血管拡張療法などの治療により、肺高血圧症の程度は新規申請時よりは軽減もしく

は正常値になっていて 1)、 内科的治療継続が必要な場合。

a)参考とすべき検査所見の中の心臓エコー検査の所見を満たすこと。

b)診断のための検査所見の肺換気・血流シンチグラム所見、胸部造影CT所見のいずれ

かを有すること。

なお、肺換気・血流シンチグラムないしは胸部造影CT検査は、新規申請時に使用した検

査と同一のものでないこと。

c)除外すべき疾患のすべてを除外できること。
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43 慢性血栓塞栓性肺高血圧症特発牲慢性肺血栓塞栓症■肺高珈J≡理J井
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臨床調査個人票 (1.新規)

よ躍綿i李蔑 年 月濡生勅
発病時在住

都 道 府 県

よ軍段年月輔 調 初診年月 日
1.政  2_組  3.船
4.共  5.国  6老 高

1_あ り (等級   級) 2.な し身体障 害者

手    帳 1.要介護 (要介護度___) 2要 支援  3.な し

社会活動 (1.就労 2.就学 3.家事労働 4.在宅療養
日常生活 (1.正常 2やや不自由であるが独力で可能

5_入院 6.入所 7.そ の他 (    ))
3制限があり部分介助 4.全面介助 )

l主に入院 2入院と通院半々 3_主に通院 (  /月 )4.往 診あり 5.入通院なし 6その他(      )
受 診 状 況

(最近 6か月 )

発症と経過 (具体的に記述)

【WISH入 力不要】

2な し

2な し

2な し

(1)家族内同病者

(2)血液凝固異常

(3)静脈血栓性疾患

lあ り (続柄 :

1あ り (病名 :

1.あ り

既 往 歴

2な し

2な し

2.な し

2な し

2な し

2.な し

(1)深部静脈血栓症

(2)急性肺血栓塞栓症

(3)心疾患

(4)血液凝固異常

(5)悪性腫瘍

(6)骨盤腔内手術

1あ り

1あ り

1あ り

1.あ り(病名

1あ り(病名

1あ り(病名

現病歴

(身長    cm    体 重     kg  測定年月 平成   年  月)

(1)初発症状 (み られたものすべてをチェックする)

1労作時の息切れ  2疲 れやすい感じ 3胸 痛  4失 神

5.咳嗽   6.血痰   7下 肢の腫脹・疼痛

(2)受診動機  1.自 覚症状  2.検診異常  3他 疾患  4不 明

(3)右心不全の既往  1.あ り  2な し

(4)記載日時点でのNYHA心 機能分類  lI度  2.Ⅱ 度  3Ⅲ 度  4_Ⅳ度

主要症状

臨床所見

1あ り 2な し

2な し

2.な し

2.な し

(1)労作時の `宝、切れ3か丹以上持続する息切れ<卜■月野襲理じ_収基易疲労感

(2)急性例にみられる臨床症状 (突然の呼吸困難、胸痛など)の既往

(3)下肢の腫張及び疼痛の既往

(4)肺野での肺血管性雑音の聴取

(5)肺高血圧症を示唆する聴診所見の異常

1.あ り

  〔:li]fIIII'Fttξ 心雑音    i讐 1弁弁口部の収縮期心雑音
2.な し



検 査 所 見

動 脈 血 液 ガ ス

(6か月以内のもの)

低炭酸ガス血症を伴 う低酸素血症   1.あ り  2.な し  (施行年月 平成   年   月)
(室内気吸入 。酸素吸入 :    1/分 )

Pa02 :(      TOrr)     Pac02 :(      TOrr)     A― aDO, :(      Torr)

胸  部  X 線
(6か月以内のもの)

肺 高

晰筍与ilヽi鶯[
(施行年月 平成

伎の拡大 (最大径 1811ull以 上)

(CTR   %)

月て
―
―
リ

心   電   図
(6か月以内のもの)

2 なし

2.月市1生 P
(施行年月 平成

4.V5で S≧ 7 11ull又はR/S≦ 1

右
苗慟 :盃更覆1齊 1

月 )年
―
リ

心  エ  コ  ー
(6か月以内のもの)

(施行年月 平成

3.肺動脈弁逆流 (

右室肥大所見及び推定肺動脈圧の著明な上昇

〔::墓電壁羹軍最縮期ピ亥逆だ[1堪

月 )年
　
「
―
リ

)度

気

血 流 ス キ ャ ン

(6か月以内のもの)

換月市 換気分布に異常のない区域性血流分布欠損が、血栓溶解療養又は抗凝固療法後も、
6か月以上不変、あるいは不変と推測可能である。

1.はい  2.い いえ    (施 行年月 平成   年   月)

肺 動 脈 造 影

(施行年月 平成   年

3.intimal irregularities

以下の 5所見の うち、少なくとも 1つが証明される

[1::liltdi:il:iing LIり
lebξ

・
結漁diuctぉ

n

月 )

〕

右心 カテ ーテ ル

肺動脈平均圧 25 111111 Hg以 上かつ肺動脈楔入圧 15■ Ilull Hg以下 (施行年月 平成   年   月)
1.はい  2い いえ

(1)肺動脈圧   (     /     ) 平均 (     )lIEll Hg
(2)肺動脈楔入圧 (     )llull Hg
(3)右房圧    (     )Illlll Hg
(4)心拍出量   (     )1/分
(5)心拍数    (     )/分
(6)肺血管抵抗  (     )dyn・ sec/cm5

包和度 (       )%
BNP (      )pg/ml     尿酸値  (     )mg/dl (施 行年月 平成  年   月)
6分間歩行距離 (    mΣ (室内気吸入・酸素吸入 : 1/分)最低52w (  %)(施 行年月 平成 年  月)

除 外 診 断

―血4喜項
=

C>―井
「
薇■変勢に鋼半ニタ朝晦拝手域トリ≡りき

①  特発性 または遺伝性肺動脈性肺高血圧症
②  膠原病に伴 う肺動脈性肺高ユ F■ 症
③  先天性 シャン ト性心疾患に伴 う肺動脈性肺
高血圧症

④  門脈圧克進症に伴 う肺動脈性肺高血圧症
⑤  HIV感 染に伴 う肺動脈性肺 壺典圧症
⑥  薬剤 /毒 物に伴 う肺動脈性肺 高血圧症
⑦  肺静脈 閉塞性疾患ゝ肺毛細血管腫症
③  新生児遷延性肺高血圧症
⑨  左心性心疾患に伴 う肺高血圧症
⑩  呼吸器疾患及び/又 は低酸素血症に伴 う肺

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き る

除外 で き

除外 で き

除外 で き な い

除外 で き ない

除外 で き な い

除外 で き な い

除外 で き な い

除外 で き な い

除外 で き ない

除外 で き な い

除外 で き な い

除外 で き

除外 で き

高血圧症

_そ _の 他の肺高血圧症 (サ ル コイ ドーシス、
ラとグルハ ン zi□ 胞組織球 症 、 リンパ脈 管
筋腫症 、大動脈炎症候群 、肺 血管の先 天性

異常、肺動脈臣登 肉腫 、肺 血 管の外圧 迫 な
どに よる二次的肺高血圧症 )

な い

な し

-
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治療・経過

抗凝固療法

下大静脈フィルター挿入

肺血栓内膜摘除術

1.あ り  2.な し
1.あ り  2.な し
1あ り  2.な し

(施行年月

(施行年月

(施行年月

(施行年月

3ボセンタン

平成

平成

平成

平成

4.

年    月 )
年   月 )
年   月 )
年   月 )

シルデナフィル ]2.ベラプロス ト

肺血栓内膜摘除術     1.あ り  2.な し
肺血管拡張薬   1.あ り2な し [l PC12持続静注療法
(具体的に記述 )

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (   )
医師の氏名

囲         記載年月日 :平成   年   月  日
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臨床調査個人票 (2.更新 )
ふ り が な

′性男リ
1男
2.女

年

日

生

月 よ隣i辱 年 月濡生勅名氏

所住

郵便番号

)電話 (

出   生
都 道 府 県

発病時在住

都 道 府 県

発 病 年 月夕毀 年月舗 詞 初診年月 日 :i軍黎    年   月  日 保険種別
1.政  2組  3.船
4.共  5。 国 6_老高

身体障害者

帳手
1あ り (等級   級)2な し 介 護 認 定 1.要介護 (要介護度___) 2.要 支援  3.な し

生 活 状 況
社会活動 (1.就労 2.就学 3.家事労働 4在宅療養
日常生活 (1.正 常 2やや不自由であるが独力で可能

5.入院 6.入所 7その他 (    ))
3.制限があり部分介助 4_全面介助 )

初回認定年月

1  日召不ロ
2 平成

月年

受 診 状 況

(最近 6か月)
l主に入院 2_入院と通院半々 3.主に通院 (  /月 ) 4往 診あり 5入通院なし 6.そ の他(      )

発症と経過 (具体的に記述)

【WISH入 力 不 要 】

現病歴

(身長    cm    体 重     kg  測定年月 平成   年  月)

(1)初発症状 (み られたものすべてをチェックする)

1労作時の息切れ  2_疲れやすい感じ 3_胸痛   4.失神

5.咳嗽   6.血痰   7.下肢の月重脹・疼痛

(2)受診動機  1_自 覚症状  2.検診異常  3.他疾患  4.不明

(3)右心不全の既往  1.あ り  2.な し

(4)記載日時点でのNYHA心 機能分類  lI度  2_Ⅱ 度  3.Ⅲ度  4Ⅳ 度

主要症状

臨床所見

(1)労作時の息切れ毛

“

ビ明→【土綺晰霧諄棄薪議辞嘉黎卜手4繊じ口⇒→α翼励庭寿感      lあ り  2_な し

(2)急性例にみられる臨床症状 (突然の呼吸困難、胸痛など)の既往    1_あ り 2_な し

(3)下肢の腫張及び疼痛の既往                     1あ り 2な し

(4)肺野での肺血管性雑音の聴取                    1ぁ り 2な し

(5)肺高血圧症を示唆する聴診所見の異常

1あ り

    11]需 IIII,1lξ ′ぃ雑音   ittI弁 弁田部の収縮期心雑音     〕

2な し

検 査 所 見

動 脈 血 液 ガ ス

(6か月以内のもの )

低炭酸ガス血症を伴 う低酸素血症   lあ り  2な し  (施行年月 平成   年   月 )
(室内気吸入・酸素吸入 :    1/分 )

Pa02:(   TOrr)  Pac0 2:(   T° rr)  A― aD02:(   Torr)

胸  部  X 線
(6か月以内のもの)

月冬
―

―

リ

肺高

鰺繹鰊ittIヲLT川
(6か月以内のもの)

図電′さ
月 )年

―
リ

2.な し (施行年月 平成

1

2.肺性 P
4V5で S≧ 7 11ull又はR/S≦ 1砒釉 予齊

心   ェ   コ   ー

(6か月以内のもの)

月 )年
　
ヽ
―
リ

)度

右室肥大所見及び推定月市動脈圧の著明な上昇

〔i鬼電壁奏葬量縮期ご亥
逆
だ1,農

(施行年月 平成

3_肺動脈弁逆流 (

肺 換 気 ・

血 流 ス キ ャ ン

(6か月以内のもの)

換気分布に異常のない区域性血流分布欠損が、血栓溶解療養又は抗凝固療法後も、
6か月以上不変であるいは不変と推測可能である。

1.はい  2い いえ    (施 行年月 平成   年   月)

43 慢性血栓塞栓性肺高血圧症4尋づ巻J生4曼4生肺血栓塞継症
=‖
幅油嘔理事井―
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6分間歩行距離 ( m)(室内気吸入・酸素吸入 1/分 )最低Sp02(  %)(施行年月平成 年 月 )

BNP ( )pg/ml     尿酸値 (      )mg/dl (施 行年月 平成 年 月 )

除 外 診 断

①  特発性または遺伝性肺動脈性肺高血圧症
②  膠原病に伴 う肺動脈性肺高血圧症
③  先天性シャン ト性心疾患に伴う肺動脈性肺
高 血 圧 症

⑥  薬剤/毒 物に伴 う肺動脈性肺高血圧症
⑦ 肺静脈閉塞性疾患、肺毛細血管腫症
③  新生児遷延性肺高血圧症
⑨ 左心性心疾患に伴 う肺高血圧症
⑩  呼吸器疾患及び/又 は低酸素血症に伴 う肺
高 血圧症

①  そ の他 の肺 高血圧 症 (サ ル コイ ドー シス、
ラ ングルハ ンス細胞組織球症、 リンパ脈管
筋腫 症 、大 動脈炎症候群、肺血 管の先天性

異 常 、肺 動脈原発 肉腫 、肺 血管 の外圧迫 な

どに よる二 次的肺 高血圧症 )

除外 でき る 2.除 外で きない
除外 でき る 2.除 外で きない
除外 でき る 2.除 外で きない

除 外 でき る

除 外 で き る

除 外 でき る

除 外 でき る

除 外 で き る

除 外 で き る

除 外 で き る

2

2

除外 で きな い

除外 で き な い

除外 で き な い

除外 で き な い

除外 で きな い

除外 で き ない

除外 で きな い

除外 で き な い

2

2

2

2

除 外 で き

椰

治療 ・経過

抗凝固療法        1_あ り  2な し
下大静脈フィルター挿入  1.あ り  2な し
肺血栓内膜摘除術     1あ り  2な し

肺血栓内膜摘除術

肺血管拡張薬

lあ り  2な し
lあ り2_な し [l PG12持続静注療法 2ベラプロス ト

(施行年月 平成   年   月 )
(施行年月 平成   年   月 )
(施行年月 平成   年   月 )
(施行年月 平成   年   月 )
3.ボセンタン 4.シルデナフィル ]

(具体的に記述 )

医療上の問題点

【WISH入力不要】

医療機関名

医療機関所在地

電話番号      (    )
医自市の氏名

囲         記載年月日:平成  年  月  日
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資 料 3

難治性疾患克月風研究事業につしヽて

第 1 はじめに
難治性疾患克服研究事業については、平成 21年度より前年度比 4倍増の

100億円の予算を確保し、新たに研究奨励分野等を設けて、これまで研究の

対象となっていなかつた疾患についても研究対象として拡大を図つてきた

ところ。

第 2 今後の難治性疾患克服研究事業について
難治性疾患克服研究事業の更なる充実を目的として、以下の事項につい

て検討 してはどうか。

(1)臨床調査研究分野の更なる充実について
これまで、臨床調査研究分野として、130対象疾患を対象として、複数

の類似疾患をまとめて組織した 38研究班において、原因の解明や治療法
の開発等の研究を実施してきたところ。

しかしながら、複数の関連疾患を一つの研究班で研究を行うに際しては、

各疾患の研究成果をそれ以外の疾患に対して応用が期待できるものの、疾

患によっては研究のアプローチが異なること等もあることから、効率的 ロ

効果的な研究の推進のため、研究組織の在り方について今後検討してはど

うか。

(2)指定研究の設置について
「厚生労働行政の在り方に関する懇談会」最終報告 (平成 21年 3月 30

国内閣官房 厚生労働行政の在 り方に関する懇談会)によれば、厚生労働
科学研究費のあり方として、政策が多くの国民の理解と納得を得られるよ

う、企画立案の裏付けとなるような研究を推進することが必要であり、研

究の成果を政策立案に的確に活かす仕組みと体制を確立すべきとされて

いる。

難治性疾患克服研究事業においても、この提言を踏まえて、指定研究を

新たに設けることとする。
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(指定研究課題の例 )

社会医学研究

口 難病相談支援センターの資質向上及び効果的な活用に関する研究

・ 患者及び一般国民に対する難病施策の啓発に関する研究
・ 難病患者のQOL向 上に関する研究
・ 難病患者の自立支援に関する研究
・ 難病患者の患者数及び医療費推計に関する研究

・ 難病患者の地域医療体制に関する研究 等

基盤整備研究

・ 難病に関する治療方法開発の促進のため、生体試料を広く研究者が

利用できる体制構築に関する研究

・ 未分類疾患及び極希少疾患に関する国内 日外の研究状況等の情報収

集及び効果的な研究促進に関する研究

“ 難治性疾患克服研究事業における研究の評価の在 り方に関する研究

等

第 3 臨床調査個人票の取り扱いについて
ア 特定疾患治療研究事業においては、重症で希少な特定疾患の研究を推
進するため、患者の同意を得たものについて、厚生労働科学研究難治性

疾患克服研究事業の研究班で、臨床調査個人票を疾患研究の基礎資料と

して

'舌

用している。

イ 今般、疾患研究を推進するにあたり、これまでの臨床調査個人票では、
患者個々人の治療経過を評価するための疫学調査ができないことから、

疫学研究に関する倫理指針の下に、患者個々人の治療経過を調査できる

よう、臨床調査個人票の様式を見直すこととしてはどうか。

ウ 各研究班の協力の下、一元的にデT夕 を収集・管理し、疾患横断的に
継続的なデータ分析を行うことをもつて、疫学研究の推進を図ることと

してはどうか。
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1 参考lJ

<経済危機対策 (平成 21年 4月 10日 )よ り抜粋>

第2章 具体的施策

Ⅲ.「安心と活力」の実現―政策総動員

2.安全 目安心確保等

(1)社会保障

〈具体的施策〉

○難病患者に対する支援 (難病患者の医療費負担を軽減する

ため、現在、医療費助成の対象となつていない難病のうち

緊要性の高い疾患について、医療費助成の対象に追加)

(別紙 2)「経済危機対策」の具体的施策

Ⅲ。「安心と活力」の実現一政策総動員

2.安全 a安心確保等

(1)社会保障

○難病患者に対する支援

日難病患者の医療費負担を軽減するため、現在、医療費助成の

対象となっていない難病のうち緊要性の高い疾患 (11疾患

その他)について、医療費助成の対象 (現在 45疾患)に追

加する。

補正予算額

-1-
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難病のうち緊要性の高い疾患について

口黄色靭帯骨イヒ症
日拘束型lか筋症

国肥大型′か筋症

日肺 リンパ脈管筋腫症 (LAn/1)
ロミトコンドリア病
口脊髄性進行性筋萎縮症
口球脊髄 1生筋萎縮症
ロステイーフ
゛
ンスロシ
゛
ョンソン魔登lla君羊

(急性期のみ対象 )
口聞脳下垂体機能障害 (二部対象 )
国I震性炎症1生脱髄 1生多発神経炎 (CIDP)
国家族性高コレステ回―ル血症

(ホモ接合体 )
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特定疾患治療研究事業の概要

1.目   的
原因が不明であつて、治療方法が確立していない、いわゆる難病のうち、

治療が極めて困難であり、かつ、医療費も高額である疾患について医療の確

立、普及を図るとともに、患者の医療費の負担軽減を図る。

2.実 施 主 体  都道府県

3.事業の内容  対象疾患の治療費について、社会保険各法の規定に基づく自
己負担の全部又は一部を毎年度の予算の範囲内で都道府県に

対して補助

4.患者自己負担
所得と治療状況に応じた段階的な一部自己負担あり

上限額 入 院  0～ 23,100円 /月

外来等  0～ H,550円 /月

※対象者が生計中心者である場合は上記金額の1/2

5.対 象 疾 患
難治性疾患克服研究事業のうち臨床調査研究分野の対象疾患 (130疾患)
の中から、学識者から成る特定疾患対策懇談会の意見を聞いて選定しており、

現在、45疾患が対象となつている。

<参考>
(臨床調査研究分野の対象疾患)

次の4要素 (①～④)から選定し、現在、130疾患が対象となっている。

①希 少 性 :患者数が有病率からみて概ね5万人未満の患者とする。

②原因不明 :原因又は発症機序 (メ カニズム)が未解明の疾患とする。

③効果的な治療方法未確立

完治に至らないまでも進行を阻止し、又は発症を予防し得る手法が確立されてない疾患とする。

④生活面への長期にわたる支障 (長期療養を必要とする)

日常生活に支障があり、いずれは予後不良となる疾患或いは生涯にわたり療養を必要とする疾

患とする。
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平成 21年度第 1回特定疾患対策懇談会

リンパ脈管筋腫症 (LAM)に関する意見  (東京大学 長瀬隆英)

(1)LAMの病態について              '
LAMは、性別 。年齢という点で、極めて特異的な難治性疾患である。すなわち、通
常、生殖可能な年齢の女性に発症する。
LAMは、気胸、咳、労作性呼吸困難、平L靡胸水などの呼吸器症状を初発することが
多い。LAMの基本的病変は平滑筋様細胞 (LAM細胞)の増生であり、結節性に増殖
する。病理組織学的に LAMと 診断するには,こ の LAM細胞の存在を証明すること
が必要である。肺,リ ンパ節に病変を形成 し,リ ンパ管新生を伴う。胸部 CT所見では、
境界明瞭な薄壁を有する嚢胞 (数 mm～ lcm大が多い)が両側性全肺野・びまん性 。散
在性に認められる。胸水貯留、縦隔リンパ節腫大、胸管の拡張を認めることもある。

(2)特定疾患治療研究事業における対象疾患としての検討

①希少性 :

日本における LAMの患者数は、いかに多く見積もつたとしても、全体で 5000人未
満と推察される。希少性については、 「有病率からみて概ね 5万人未満の疾患」とい
う基準からも、LAMは対象疾患として適当である。

②原因不明 :

LAMの発症原因 。発症メカニズムは未解明である。

③効果的な治療方法未確立 :

現時点で、LAMの進行を阻止または発症を予防し得る手法はない。

④生活面への長期にわたる支障 :

LAMは、進行性の呼吸不全により、日常生活に支障があり、生命予後も不良の疾患
である。

・ 以上より、LAMは、特定疾患治療研究事業の対象の4要件を全て満たしており、特定
疾患治療研究事業における対象疾患とするべきである。

(3)LAMの認定基準について
上述のように、LAMは、肺に嚢胞を形成する希少疾患であり、特徴的な胸部 CT画像
と臨床像を示す。LAMの認定については、肺に嚢胞を形成する他疾患を注意深く除外す
ることが重要である。提出資料では、その点が、必須項目として明記されている。


