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①研究課題名 本邦における低ホスファターゼ症の重症度・治療および予後に関す

る実態調査 

②対象者及び対象期間、過去の研究課題名と研究責任者 

当院に受診歴のある低ホスファターゼ症の患者さん（日本小児内分泌学会による低ホスファターゼ

症の全国一次調査で登録された方） 

 

③概要 

低ホスファターゼ症（以下 HPP）は、骨の石灰化に重要な組織非特異型アルカリホスファターゼ

の異常により引き起こされる遺伝性の骨の病気です。近年、ALP 酵素補充薬であるアスホターゼ

アルファが重症例に対して著明な改善が示され、急速に普及しつつありますが、適応や効果で分か

らないことが多いままです。このため、日本での HPP の各臨床型の頻度や、その具体的な症状、

治療、その後の経過についての全国的な多施設での詳細な情報収集による実態調査を小児内分泌学

会で行っています。この研究では、一次調査で判明した HPP の患者様、さらにはその後診断され

た患者様について、その重症度や治療、経過などの更に詳細な情報を集めて解析することで、その

病気の実態の解明を目指します。 

④申請番号          

⑤研究の目的・意義 低ホスファターゼ症（以下 HPP）は、骨の石灰化に重要な組織非

特異型アルカリホスファターゼの異常により引き起こされる遺伝

性の骨の病気です。骨の石灰化が悪くなり、骨の変形や乳歯の早期

脱落、高カルシウム血症、ビタミン B 依存性けいれんなど、年齢や

重症度の違いで様々な症状がみられます。通常は、周産期重症型、

周産期良性型、乳児型、小児型、成人型、歯限局型の 6 つの臨床病

型に分類されています。症状と骨レントゲン像、そして血中の ALP

活性が年齢・性別の基準より低いことから診断され、遺伝子検査

（ALPL 遺伝子の解析）が確定に有用です。近年、ALP 酵素補充

薬であるアスホターゼアルファが重症例に対して著明な改善が示

され、急速に普及しつつあります。 

HPP の症状や経過についての詳細は、HPP は珍しい疾患であるた

め、まだよく分かっていません。日本における HPP の重症型の発

症頻度は 150,000 人に１人程度と推定されていますが、他の病型

については診断されていないケースもあると考えられ、その頻度も

分かっていません。また、近年開発されたアスホターゼアルファに

ついても、適応や効果で分からないことが多いままです。このため、

日本での HPP の各臨床型の頻度や、その具体的な症状、治療、そ



の後の経過についての全国的な多施設での詳細な情報収集による

実態調査が必要です。日本小児内分泌学会では 2019 年 9 月より

HPP の全国一次調査を実施し、現時点で 69 人の患者様がフォロ

ーされていることを確認しました。この研究では、一次調査で判明

した HPP の患者様、さらにはその後診断された患者様について、

その重症度や治療、経過などの更に詳細な情報を集めて解析するこ

とで、その病気の実態の解明を目指します。この研究で得られる成

果は、HPP の患者様の病型や経過に応じた医療的ケアや、酵素補

充療法の適応や投与量の至適化などに貢献することが期待されま

す。 

⑥研究期間 倫理審査委員会承認日から 2027 年 3 月 31 日まで 

⑦情報の利用目的及び利用

方法（他の機関へ提供される

場合はその方法を含む。） 

研究では、一次調査で判明した患者様を対象として、それぞれの病

院や施設の担当の先生から、患者様の症状、治療、経過などに関す

る情報を集めてもらい、その情報を大阪大学医学部小児科で解析し

ます。情報の収集には、登録された限られた担当者しかアクセスで

きない REDCap システムというインターネットでのデータ集積管

理システムを使う予定です。調査は年 1 回行い、1 年目に様々な基

本情報、2 年目以降はその後の臨床症状や検査情報、病型の変化な

どの情報を集めます。 

⑧利用または提供する情報

の項目 

登録された患者様の生年月日、性別、臨床病型、身長や体重などの

体格、診断の根拠、家族歴、血液や骨レントゲン検査の結果、行っ

ている治療、就学や就労の有無、合併症といった診療記録に記載さ

れている情報を収集します。血液などの検体は用いません。 

⑨利用する者の範囲 研究組織内で共有します 

研究参加機関及び研究責任者 

大阪大学大学院医学系研究科 小児科学 窪田拓生 

あいち小児保健医療総合センター 内分泌代謝科 濱島崇 

さいたま市立病院 小児科 天野直子  

新潟大学医歯学総合病院 小児科 長崎啓祐 

愛媛大学医学部附属病院 小児科 濱田淳平 

岡山大学病院 小児科 長谷川高誠 

京都府立医科大学 小児科 森潤 

九州大学病院 小児科 虫本雄一 

慶應義塾大学病院小児科 小児科 石井智弘 

広島大学病院 小児科 岡田賢 

今村総合病院 小児科 溝田美智代    



聖マリアンナ医科大学病院 小児科 大串健一郎 

静岡県立こども病院 内分泌代謝科 佐野伸一朗  

大阪母子医療センター 骨発育疾患研究部門 道上敏美 

鳥取大学医学部附属病院 小児科 藤本正伸    

東京都立小児総合医療センター 内分泌・代謝科 長谷川行洋 

東京北医療センター 小児科 宮井 健太郎 

地方独立行政法人福岡市立病院機構 福岡市立こども病院 内分

泌・代謝科 都研一 

山形大学 小児科 三井哲夫 

⑩試料・情報の管理について

責任を有する者 

新潟大学小児科 長崎啓祐 

⑪お問い合わせ先 新潟大学小児科医局 

TEL: 025-227-2222 

E-mail: shounika@med.niigata-u.ac.jp 

 


