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臨床調査個人票から得られる難病の発病年齢
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目的 特定疾患治療研究事業対象疾患について，その発病年齢分布を明らかにする。

方法 電子入力された2003年度臨床調査個人票を用いた。臨床調査個人票に記載された発病年と

生年から発病年齢を算出し，疾患別，性別に発病年齢の 5 歳階級別受給者数，パーセンタイ

ル値，好発年齢を求めた。

結果 特定疾患では，中高年に好発する疾患が比較的多かった。しかし，原発性免疫不全症候

群，亜急性硬化性全脳炎，ライソゾーム病，表皮水疱症，神経線維腫症Ⅰ型，神経線維腫症

Ⅱ型では好発年齢が20歳未満であった。好発年齢が20～40歳代にある疾患は，大動脈炎症候

群，全身性エリテマトーデス，ベーチェット病，副腎白質ジストロフィー，多発性硬化症，

潰瘍性大腸炎，クローン病であった。発病年齢分布が 2 峰性を示す疾患は，再生不良性貧

血，特発性血小板減少性紫斑病，重症筋無力症，モヤモヤ病，サルコイドーシスであった。

その他の疾患の多くでは好発年齢は40歳以上であった。

結論 電子入力された2003年度臨床調査個人票を利用することにより，特定疾患治療研究事業対

象疾患の好発年齢，発病年齢分布を系統的に明らかにすることができた。本研究結果は，各

難病の自然史に関し貴重な情報を与えるものである。
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Ⅰ 緒 言

難病の患者数を経時的に観察することは，難病

対策上，最も基本的できわめて重要な事項であ

る。難病患者数を把握するために現在まで用いら

れてきた方法は，主に◯１厚生労働省が実施してい

る患者調査を利用したもの1,2)，◯２難病の全国疫

学調査3)，◯３特定疾患治療研究医療受給者調査

（以下，受給者全国調査と略す)4～8)，◯４地域保

健・老人保健事業報告を利用したもの9)，の 4 つ

であった。いずれも特色があり，患者数，性・年

齢分布などの基本的疫学像を把握する上でそれぞ

れ有用である。しかし，特定疾患治療研究事業対

象疾患の発病年齢については，◯２全国疫学調査に

よって一部の疾患10～22)に限って把握されている

に過ぎない。これまで，一般的に教科書等で言わ

れている各疾患の好発年齢は，必ずしも発病年齢

ではなく有病者の現在の年齢分布に基づく知見で

あったり，その根拠が明確でないものも多い。

2001年度から，特定疾患治療研究事業において

特定疾患医療受給者証の交付申請時に提出される

臨床調査個人票が都道府県において電子化され，

データが厚生労働省に集められている。臨床調査

個人票には患者の発病年月が記載され，臨床調査

個人票から得られる発病年齢は，難病それぞれの

疾患特性を示す貴重な情報である。本研究では，

電子入力された臨床調査個人票を利用することに

より，特定疾患治療研究事業対象疾患の発病年齢

を系統的に明らかにすることができたので報告

する。

Ⅱ 研 究 方 法

2004年12月 7 日までに電子入力された2003年度

臨床調査個人票234,789件を用いた。2002年度地

域保健・老人保健事業報告に基づく受給者数は

527,047であり，解析に用いた臨床調査個人票の
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件数は受給者全体の半数弱であると考えられる。

これは一部の都道府県で電子入力が十分行われて

いないためであり，疾患別，性別，年齢別には入

力状況に大きな差異はみられない23)。よって，

2003年度臨床調査個人票から得られる疾患別，性

別，年齢別の情報は，特定疾患医療受給者全体の

特性を示すものと考えられる。

臨床調査個人票に記載された発病年と生年との

差を発病年齢とした。疾患別，性別に発病年齢の，

5 歳階級別受給者数，パーセンタイル値，平均値

を集計した。さらに発病年齢分布が 1 峰性を示す

場合は，発病年齢 5 歳階級別受給者数の最頻の年

齢階級を中心にして近傍の頻度の高い年齢階級の

順に受給者数を合計し，これが全体の50％を超え

る最も狭い範囲の年齢 5 歳階級幅を求め，これを

好発年齢とした。なお，年齢分布が 2 峰性あるい

は 3 峰性，峰が不明瞭で一様分布に近い場合など

はその限りではなく，2 峰性，3 峰性など峰が複

数ある場合には峰のピーク各々を好発年齢とし，

その峰の幅が 1 階級におさまらないときには，複

数の階級の年齢階級幅を好発年齢とした。また峰

が不明瞭な場合は，特定の好発年齢は認められな

いものとした。特定疾患治療研究事業対象疾患の

うち，「難治性の肝炎のうち劇症肝炎」と「重症

急性膵炎」は，発病年の記載のある者の割合が10

～20％と少なかったことから，この 2 疾患につい

ては発病年齢の解析対象から除いた。スモンにつ

いては受給更新手続きにおける個人票の提出が不

要であるため解析できなかった。本研究は，特定

疾患治療研究事業における臨床調査個人票の研究

目的利用に関する要綱に則り実施した。

Ⅲ 研 究 結 果

2003年度臨床調査個人票が電子入力された2003

年度受給者数（スモンを除く）は234,789であっ

た。このうち発病年齢が不明の者は，18,629人

（7.9％）であった。「難治性の肝炎のうち劇症肝

炎」と「重症急性膵炎」の 2 疾患を除いた本研究

の発病年齢の解析対象者は，216,160人であった。

疾患別の受給者数，現在の年齢分布を表 1 に示

した。受給者の現在の年齢分布はこれまでの受給

者全国調査で報告されている年齢分布の特徴と大

きな違いはなかった。

発病年齢の10，25，50，75，90パーセンタイル

値，平均値，好発年齢を疾患系・疾患別に表 2 に

示し，発病年齢の累積相対度数曲線を疾患系・疾

患別に図 1 に示した。

1. 各疾患の好発年齢（表 2）

好発年齢が 0～20歳にある疾患は，原発性免疫

不全症候群，亜急性硬化性全脳炎，ライソゾーム

病（ファブリー病含む），表皮水疱症，神経線維

腫症Ⅰ型，神経線維腫症Ⅱ型である。好発年齢が

20～40歳代にある疾患は，大動脈炎症候群，全身

性エリテマトーデス，ベーチェット病，副腎白質

ジストロフィー，多発性硬化症，潰瘍性大腸炎，

クローン病である。発病年齢が 2 峰性の分布を示

した疾患は，再生不良性貧血，特発性血小板減少

性紫斑病（男は 2 峰性，女は 3 峰性の分布を示し

た），重症筋無力症，モヤモヤ病，サルコイドー

シスである。モヤモヤ病では若年のピークの方が

高く，再生不良性貧血，重症筋無力症では高齢の

ピークの方が高い。特発性血小板減少性紫斑病と

サルコイドーシスは，男では若年のピークの方が

高く，女は高齢のピークの方が高い。その他の疾

患の多くは好発年齢は40歳以上であった。特に神

経・筋疾患の運動失調症，神経変性疾患の多くは

40歳以上に好発するが，これらを好発年齢が若い

順に示す。ハンチントン病は30～60歳と比較的若

年から発病する者が多い。脊髄小脳変性症と多系

統萎縮症は40歳代～60歳代，筋萎縮性側索硬化症

は50歳代～60歳代，進行性核上性麻痺，大脳皮質

基底核変性症とパーキンソン病は，60～74歳の高

齢で発病する者が多い。

2. 発病年齢の累積相対度数曲線（図1）

1) 血液系疾患（図 1–A）

原発性免疫不全症候群の発病年齢の累積相対度

数は 0 歳で男42％，女26％であり，10歳では男

84％，女64％である。男では女に比べ若年で発病

する者が多い。再生不良性貧血でも，60歳以下で

は，男では女に比べ若年で発病する者が多い。特

発性血小板減少症では，累積相対度数は10歳で男

18％，女 8％であり，男では女に比べ10歳までに

発病する者が多い。曲線は30歳を境にして交差し

ているが，これは30歳未満で発病する者の割合は

女より男に多いが，30歳以降で発病する者は男よ

り女に多いことを示している。

2) 免疫系疾患（図 1–B，図 1–C）

大動脈炎症候群と全身性エリテマトーデスの 2
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表１ 2003年度受給者数，受給者数性比，現在の年齢分布：疾患別，性別

疾患系 疾 患

受給者数 性・年齢の特徴

総数 性比
(男/女) 受給者の現在の年齢のピーク

血液系疾患 特発性造血障害 再生不良性貧血 4,634 0.70 男：65～74歳


20歳以後高い。
女：60～74歳

血液凝固異常症 特発性血小板減少性紫斑

病

12,406 0.45 男：5～9歳と65～69歳 


高齢者のピーク

の方が高い。女：30～39歳と55～69歳

原発性免疫不全症

候群

原発性免疫不全症候群 447 1.78 男：10～24歳
女：25～29歳

免疫系疾患 難治性血管炎 結節性動脈周囲炎 1,869 0.77 男：


70～74歳
女：

大動脈炎症候群 2,252 0.09 男：20～69歳までほぼ横ばい

女：50～64歳，30歳以後高い。

ビュルガー病 3,722 8.01 男：


60～64歳
女：

悪性関節リウマチ 2,233 0.40 男：60～74歳
女：60～69歳

ウェゲナー肉芽腫症 399 0.83 男：50～59歳
女：50～69歳

自己免疫系疾患 全身性エリテマトーデス 23,469 0.11 男：20～79歳までほぼ横ばい

女：50～54歳，30歳以後高い。

皮膚筋炎および多発性筋

炎

6,257 0.38 男：


60～64歳
女：

ベーチェット病 ベーチェット病 7,181 0.80 男：50～54歳
女：50～69歳

代謝系疾患 アミロイドーシス アミロイドーシス 509 0.85 男：65～69歳
女：60～64歳

神経・筋疾患 遅延型ウイルス疾

患

プリオン病 124 0.80 男：


60～69歳
女：

亜急性硬化性全脳炎 43 1.05 男：


15～19歳
女：

運動失調症 脊髄小脳変性症 7,547 0.99 男：65～69歳
女：65～74歳

多系統萎縮症 3,259 1.16 男：60～64歳
女：65～69歳

副腎白質ジストロフィー 50 24.0 男：15～59歳まで幅広い。

女：55～59歳に 2 人認められるのみ

神経変性疾患 筋萎縮性側索硬化症 3,158 1.51 男：


70～74歳
女：

進行性核上性麻痺 680 1.58 男：


70～79歳
女：

大脳皮質基底核変性症 249 0.86 男：70～79歳
女：70～74歳

パーキンソン病 29,991 0.69 男：70～74歳
女：70～79歳

ハンチントン病 285 0.80 男：50～69歳
女：60～69歳

ライソゾーム病 ライソゾーム病 141 1.94 男：20～39歳
女：20～54歳

免疫性神経疾患 多発性硬化症 4,458 0.45 男：


30～34歳と50～54歳
女：

重症筋無力症 6,167 0.50 男：


50～74歳
女：

モヤモヤ病 モヤモヤ病（ウィリス動

脈輪閉塞症）

4,598 0.52 男：10～14歳と50～54歳
女：50～54歳，10歳以後高い。
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表１ 2003年度受給者数，受給者数性比，現在の年齢分布：疾患別，性別（つづき）

疾患系 疾 患

受給者数 性・年齢の特徴

総数 性比
(男/女) 受給者の現在の年齢のピーク

視覚系疾患 網膜脈絡膜・視神

経萎縮症

網膜色素変性症 9,649 0.77 男：


60～69歳
女：

循環器系疾患 特発性拡張型心筋

症

特発性拡張型（うっ血型）

心筋症

7,080 2.82 男：65～69歳
女：65～74歳

呼吸器系疾患 びまん性肺疾患 サルコイドーシス 8,572 0.40 男：30～34歳と60～69歳，

30～34歳のピークの方が高い。

女：65～69歳
特発性間質性肺炎 1,569 1.70 男：


65～69歳

女：

呼吸不全 原発性肺高血圧症 321 0.43 男：


15～70歳まで幅広い。
女：

特発性慢性肺血栓塞栓症

（肺高血圧型）

226 0.50 男：60～69歳
女：65～69歳

消化器系疾患 難治性炎症性腸管

障害

潰瘍性大腸炎 34,486 1.13 男：


30～34歳
女：

クローン病 9,755 2.26 男：30～34歳
女：25～34歳

難治性の肝疾患 原発性胆汁性肝硬変 5,657 0.14 男：65～69歳
女：60～64歳

門脈血行異常症 バッド・キアリ（Budd-
Chiari）症候群

107 0.91 男：


30～79歳まで幅広い。
女：

皮膚・結合粗

織疾患

稀少難治性皮膚疾

患

天疱瘡 1,552 0.64 男：55～79歳
女：50～74歳

表皮水疱症（接合部型お

よび栄養障害型）

140 0.63 男：

女：5～9 歳

膿疱性乾癬 563 0.94 男：50～69歳
女：50～54歳

強皮症 強皮症 9,069 0.14 男：60～69歳
女：60～64歳

混合性結合組織病 混合性結合組織病 3,088 0.09 男：20～79歳までほぼ横ばい

女：55～59歳，25歳以後高い。

神経皮膚症候群 神経線維腫症Ⅰ型 694 0.90 男：


5～69歳まで幅広い。
女：

神経線維腫症Ⅱ型 157 0.74 男：


20～44歳
女：

骨・関節疾患 脊柱靱帯骨化症 後縦靱帯骨化症 9,698 1.98 男：65～74歳
女：60～74歳

広範脊柱管狭窄症 962 2.13 男：


70～74歳
女：

特発性大腿骨頭壊

死症

特発性大腿骨頭壊死症 4,639 1.53 男：50～54歳
女：60～74歳，20歳以後高い。
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疾患の曲線は互いに似た形をしている。両疾患と

もに10歳代から発病する者が増え，50パーセンタ

イル値は大動脈炎症候群が男32歳，女31歳，全身

性エリテマトーデスは男35歳，女32歳であり，90

パーセンタイル値は両疾患とも女で53歳である。

両疾患ともに30歳以降に性差がみられ，男は女に

比べ発病年齢が高い者が多い。悪性関節リウマチ

は，男は女に比べ発病年齢が高い者が多い。

3) 代謝系疾患，視覚系疾患，循環器系疾患

（図 1–D）

網膜色素変性症は 0 歳から発病があり，10パー

センタイル値は男11歳，女12歳，50パーセンタイ
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表２ 2003年度受給者の発病年齢のパーセンタイル値，平均値，好発年齢：性別，疾患別

疾患系 疾 患 性 n
パーセンタイル値（歳) 平均

値
標準
偏差 好発年齢†

10％ 25％ 50％ 75％ 90％

血液系

疾患

特発性造血

障害

再生不良性貧血 男 1,807 9 19 44 64 72 41.9 ±24.1 男：2 峰性： 5～24歳＜55～74歳
女 2,586 12 26 50 64 74 45.9 ±22.6 女：2 峰性：10～34歳＜55～69歳

血液凝固異

常症

特発性血小板減

少性紫斑病

男 3,608 4 23 49 63 72 43.2 ±24.7 男：2 峰性：0～9 歳＞55～69歳
女 8,072 15 28 45 58 68 42.7 ±19.9 女：3 峰性：0～4 歳＜20～29歳＜45～59歳

原発性免疫

不全症候群

原発性免疫不全

症候群

男 270 0 0 1 5 24 5.9 ±11.7 男：


0～4 歳
女 137 0 0 4 20 40 12.9 ±17.7 女：

免疫系

疾患

難治性血管

炎

結節性動脈周囲

炎

男 784 31 46 59 68 74 55.9 ±16.3 男：55～74歳
女 1,003 28 43 57 68 75 54.4 ±17.3 女：50～74歳

大動脈炎症候群 男 162 17 22 32 49 59 35.2 ±16.8 男：15～39歳
女 1,829 17 22 31 42 53 33.0 ±13.7 女：15～34歳

ビュルガー病 男 3,103 28 36 43 51 58 43.3 ±11.2 男：


35～54歳
女 377 31 38 46 53 61 45.5 ±11.5 女：

悪性関節リウマ

チ

男 596 33 44 53 61 69 51.6 ±14.3 男：45～64歳
女 1,490 26 36 46 55 63 45.2 ±14.1 女：40～59歳

ウェゲナー肉芽

腫症

男 168 28 37 50 60 70 48.9 ±16.0 男：45～69歳
女 209 21 35 49 59 67 46.3 ±16.9 女：40～64歳

自己免疫系

疾患

全身性エリテマ

トーデス

男 2,191 15 22 35 52 66 37.7 ±18.7 男：15～44歳
女 20,017 16 23 32 43 53 33.6 ±14.1 女：20～39歳

皮膚筋炎および

多発性筋炎

男 1,665 25 40 52 61 68 48.9 ±17.1 男：45～64歳
女 4,340 26 39 49 58 66 47.3 ±15.4 女：40～59歳

ベーチェッ

ト病

ベーチェット病 男 2,976 23 28 36 45 52 36.7 ±11.8 男：


25～44歳
女 3,748 23 30 37 46 54 38.0 ±12.1 女：

代謝系

疾患

ア ミ ロ イ

ドーシス

アミロイドーシ

ス

男 209 35 49 60 66 73 56.9 ±13.7 男：55～69歳
女 244 34 46 56 64 72 54.9 ±13.7 女：45～69歳

神経・

筋疾患

遅延型ウイ

ルス疾患

プリオン病 男 55 53 58 65 71 75 64.0 ± 9.3 男：55～69歳
女 67 55 60 67 74 77 66.0 ±10.1 女：65～79歳

亜急性硬化性全

脳炎

男 22 3 7 11 13 15 11.3 ± 6.5 男：10～14歳
女 21 7 8 11 13 16 10.7 ± 4.6 女：5～14歳

運動失調症 脊髄小脳変性症 男 3,602 24 40 52 62 69 49.3 ±16.9 男：


45～69歳
女 3,628 24 40 53 63 69 49.9 ±17.2 女：

多系統萎縮症 男 1,692 44 51 58 65 71 57.5 ±11.4 男：45～69歳
女 1,444 45 52 59 66 71 58.4 ±11.3 女：40～64歳

副腎白質ジスト

ロフィー

男 45 9 20 29 36 50 29.4 ±14.3 男：峰が不明瞭

女 1 56 56 56 56 56 ― 女：―

神経変性疾

患

筋萎縮性側索硬

化症

男 1,845 42 51 60 67 73 58.6 ±12.3 男：50～69歳
女 1,223 43 52 62 70 75 60.1 ±13.3 女：55～74歳

進行性核上性麻

痺

男 403 58 62 68 73 76 67.5 ± 7.3 男：65～74歳
女 258 58 62 67 72 77 67.0 ± 7.9 女：60～74歳

大脳皮質基底核

変性症

男 110 54 60 68 73 76 65.0 ±10.8 男：


60～74歳
女 129 55 61 67 72 76 66.4 ± 8.3 女：

パーキンソン病 男 11,793 47 55 62 69 75 61.3 ±11.5 男：55～69歳
女 16,858 49 57 64 71 76 63.1 ±11.0 女：60～74歳

ハンチントン病 男 120 30 37 45 58 62 46.0 ±13.5 男：30～49歳
女 150 30 39 47 57 62 46.4 ±13.2 女：40～59歳

ライソゾー

ム病

ライソゾーム病

(ファブリー病を含む)

男 83 3 5 11 28 44 18.3 ±16.8 男：


0～14歳
女 47 0 3 12 26 44 17.8 ±16.4 女：

免疫性神経

疾患

多発性硬化症 男 1,347 18 25 33 45 55 35.2 ±14.5 男：


20～39歳
女 3,009 19 25 35 47 57 36.3 ±14.7 女：

重症筋無力症 男 2,021 16 33 49 60 68 45.5 ±19.3 男：2 峰性：0～4 歳＜45～69歳
女 4,013 16 28 43 58 69 42.6 ±20.0 女：2 峰性：0～4 歳＜25～59歳

モヤモヤ病 モヤモヤ病（ウィリ

ス動脈輪閉塞症）

男 1,511 4 7 29 46 55 27.9 ±20.4 男：


2 峰性：0～9 歳＞35～54歳
女 2,892 4 9 32 48 57 30.5 ±20.4 女：

7第54巻 日本公衛誌 第 1 号平成19年 1 月15日



8

表２ 2003年度受給者の発病年齢のパーセンタイル値，平均値，好発年齢：性別，疾患別（つづき）

疾患系 疾 患 性 n
パーセンタイル値（歳) 平均

値
標準
偏差 好発年齢†

10％ 25％ 50％ 75％ 90％

視覚系

疾患

網膜脈絡膜・

視神経萎縮症

網膜色素変性症 男 2,430 11 25 42 54 63 39.7 ±19.1 男：35～64歳
女 3,173 12 27 42 54 62 39.9 ±18.5 女：35～59歳

循環器

系疾患

特発性拡張

型心筋症

特発性拡張型（う

っ血型）心筋症

男 4,415 35 44 53 61 67 51.9 ±13.2 男：45～69歳
女 1,585 35 48 56 64 70 54.1 ±15.3 女：50～69歳

呼吸器

系疾患

びまん性肺

疾患

サルコイドーシ

ス

男 2,214 24 28 39 55 63 41.4 ±15.5 男：2 峰性：20～34歳＞50～64歳
女 5,540 30 43 54 61 67 51.3 ±13.6 女：2 峰性：20～34歳＜50～64歳

特発性間質性肺

炎

男 843 51 57 64 71 77 62.8 ±12.2 男：55～69歳
女 514 46 53 63 71 76 61.3 ±13.4 女：55～74歳

呼吸不全 原発性肺高血圧

症

男 86 7 13 27 47 58 31.4 ±20.8 男：

峰が不明瞭

女 203 8 18 33 50 64 34.6 ±20.2 女：

特発性慢性肺血栓塞

栓症(肺高血圧型)

男 67 28 44 55 63 68 51.8 ±15.5 男：


45～69歳
女 142 44 49 59 66 71 57.9 ±11.4 女：

消化器

系疾患

難治性炎症

性腸管障害

潰瘍性大腸炎 男 17,302 18 24 34 48 60 36.7 ±15.6 男：


15～39歳
女 15,459 18 25 34 48 59 36.5 ±15.3 女：

クローン病 男 6,379 16 20 24 31 42 26.9 ±11.1 男：20～34歳
女 2,825 16 19 25 38 53 29.9 ±14.9 女：15～29歳

難治性の肝

疾患

原発性胆汁性肝

硬変

男 540 39 48 57 64 70 55.1 ±13.1 男：50～69歳
女 4,005 39 46 53 61 67 53.0 ±11.3 女：45～59歳

門脈血行異

常症

バッド・キアリ

(Budd-Chiari)症候群

男 42 26 31 49 59 69 46.0 ±17.3 男：

峰が不明瞭

女 43 21 27 39 51 66 41.4 ±17.7 女：

皮膚・

結合粗

織疾患

稀少難治性

皮膚疾患

天疱瘡 男 573 33 45 54 65 73 53.9 ±14.5 男：45～69歳
女 920 34 43 51 61 70 51.7 ±13.8 女：40～59歳

表皮水疱症（接合部

型および栄養障害型)

男 53 0 0 0 0 10 3.5 ±11.3 男：


0～4 歳
女 82 0 0 0 0 4 2.5 ± 9.8 女：

膿疱性乾癬 男 253 16 25 41 58 67 41.3 ±19.7 男：

峰が不明瞭

女 268 12 22 36 56 67 38.5 ±20.3 女：

強皮症 強皮症 男 1,026 34 44 54 62 69 52.2 ±13.8 男：45～64歳
女 7,419 31 40 50 57 65 48.4 ±13.2 女：40～59歳

混合性結合

組織病

混合性結合組織

病

男 237 19 30 44 58 65 43.2 ±16.8 男：35～64歳
女 2,702 20 28 41 52 60 40.4 ±15.0 女：30～54歳

神経皮膚症

候群

神経線維腫症Ⅰ

型

男 273 0 0 5 20 34 12.0 ±15.4 男：


0～4 歳
女 300 0 0 3 16 27 9.4 ±12.6 女：

神経線維腫症Ⅱ

型

男 63 10 14 18 29 48 23.4 ±13.7 男：5～19歳
女 85 7 13 20 28 43 21.9 ±13.5 女：10～24歳

骨・関

節疾患

脊柱靱帯骨

化症

後縦靱帯骨化症 男 5,880 45 51 59 65 71 58.1 ±10.7 男：50～64歳
女 2,974 44 49 56 64 71 56.5 ±10.6 女：45～59歳

広範脊柱管狭窄

症

男 601 42 50 58 65 71 57.2 ±11.7 男：


50～69歳
女 273 42 50 59 68 74 58.5 ±12.9 女：

特発性大腿

骨頭壊死症

特発性大腿骨頭

壊死症

男 2,616 29 36 45 54 62 45.2 ±12.8 男：35～54歳
女 1,689 25 35 51 63 71 49.3 ±17.1 女：2 峰性：25～34歳＜55～69歳

† 発病年齢分布が 1 峰性の場合は，発病年齢 5 歳階級別受給者数の最頻の年齢階級を中心にして近傍の頻度の高い年齢階級の順に

受給者数を合計し，これが全体の50％を超える最も狭い範囲の年齢 5 歳階級幅。2 峰性，3 峰性など峰が複数ある場合には，峰

のピーク各々の 5 歳階級幅。ただし，その峰の幅が広いときには，複数の階級の年齢階級幅。なお，不等号はピークの高低を示

す。峰が不明瞭な場合は，その旨明示。
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ル値は男女とも42歳と比較的若年で発病する者が

多く，性差はみられない。

4) 神経・筋疾患（図 1–E，図 1–F，図 1–G）

運動失調症の 3 疾患のうち，脊髄小脳変性症

は，好発年齢が45～69歳であるが，男女とも10歳

代，20歳代の比較的若年で発病する者も多い。脊

髄小脳変性症と多系統萎縮症はともに曲線に性差

はみられない（図 1–E）。神経変性疾患のうち，
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図１ 発病年齢の累積相対度数曲線：疾患系・疾患別，性別
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ハンチントン病は，他の 4 疾患に比べ比較的若年

で発病する者が多い。残り 4 疾患は，筋萎縮性側

索硬化症，パーキンソン病，進行性核上性麻痺・

大脳皮質基底核変性症の順で50パーセンタイル値

が低い。進行性核上性麻痺，大脳皮質基底核変性

症，パーキンソン病の 3 疾患はパーキンソン病関

連疾患と称されているが，進行性核上性麻痺と大

脳皮質基底核変性症は，50パーセンタイル値が

パーキンソン病に比べ男 6 歳，女 3 歳ほど高い。

筋萎縮性側索硬化症は，50歳以降女では男より発

病年齢が高い者が多い。パーキンソン病も女では

男より発病年齢が高い者が多い（図 1–F）。その

他の神経・筋疾患では，亜急性硬化性全脳炎は，

男の46％，女の43％が10歳までに発病しており，

15歳までに男の91％，女の86％が発病している。

ライソゾーム病は，男女とも64％が20歳までに発

病している。モヤモヤ病は，好発年齢が 2 つ（10

歳未満と35～54歳）あるが，10歳までに発病する

者の割合が男35％，女27％と比較的多い。男では

女に比べ若年で発病する者が多い。重症筋無力症

は，女では男に比べ若年で発病する者が多い。プ

リオン病は50歳以降に約95％が発病している。多

発性硬化症は曲線に性差がみられない（図 1–G）。

5) 呼吸器系疾患（図 1–H）

原発性肺高血圧症の発病年齢は 0 歳から74歳に

かけて幅広く分布しているが，男の37％，女の

29％が20歳までに発病しており，比較的若年から

発病する者が多い。サルコイドーシスは，20歳以
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図１ 発病年齢の累積相対度数曲線：疾患系・疾患別，性別（つづき）
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下で発病する者は男1.8％，女1.2％と少なく性差

がないが，30歳以下で発病する者は男36％，女

11％，50歳以下で発病する者は男67％，女39％と

大きな性差がみられ，男では女に比べ20～30歳に

発病する者が多く，女では50歳以降で発病する者

が多い。

6) 消化器系疾患（図 1–I）

クローン病と潰瘍性大腸炎の 2 疾患はともに，

20～30歳代に発病する者が多いが，潰瘍性大腸炎

に比べクローン病の方がより若年で発病する者が

多い。クローン病は，50パーセンタイル値が男24

歳，女25歳であるが，25歳以降では曲線に性差が

みられ90パーセンタイル値は男42歳，女53歳であ

り，女は男に比べて発病年齢が高い者が多い。潰

瘍性大腸炎は，50パーセンタイル値が男女とも34

歳，90パーセンタイル値は男60歳，女59歳とク

ローン病より高く，曲線に性差はみられない。

7) 皮膚・結合組織疾患（図 1–J，図 1–K）

表皮水疱症の発病年齢の累積相対度数は 0 歳で

男女とも約80％であり，5 歳では約90％である

（図 1–J）。神経線維腫症Ⅰ型と神経線維腫症Ⅱ型

では，Ⅰ型の方がⅡ型に比べ若年で発病する者が
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多い。神経線維腫症Ⅰ型では，累積相対度数は 0

歳で男38％，女42％であり，5 歳では男50％，女

56％である。神経線維腫症Ⅱ型の累積相対度数は，

10歳で男11％，女14％であり，25歳では約70％で

ある。混合性結合組織病と強皮症はともに，男は

女に比べ発病年齢が高い者が多い（図 1–K）。

8) 骨・関節疾患（図 1–L）

骨・関節疾患 3 疾患のうち，特発性大腿骨頭壊

死は他の 2 疾患（後縦靱帯骨化症，広範脊柱管狭

窄症）に比べ，若年に発病する者が多い。特発性

大腿骨頭壊死症は，35歳を過ぎたあたりで男女の

曲線が交差しており，35歳以降で発病する者の割

合が女より男に多い。

Ⅳ 考 察

特定疾患治療研究事業対象疾患の発病年齢分布

を明らかにした。これまで，特定疾患治療研究事

業対象疾患の発病年齢分布は，難病の全国疫学調

査によって一部の疾患についてのみ報告されてき

たが10～22)，本研究では，電子入力された2003年

度臨床調査個人票を解析することにより，系統的

に特定疾患治療研究事業対象疾患の全てについ

て，その発病年齢分布を明らかにすることができ

た。今回得られた各疾患の好発年齢，発病年齢の

パーセンタイル値，性差などは，これまで得られ

ていた知見に比べ，より詳細に発病年齢の特徴を

明らかにしたものと言うことができる。

本研究で用いた臨床調査個人票は，2004年12月

7 日までに電子入力された2003年度臨床調査個人

票であるが，これは全受給者の半数弱にあたる。

全受給者が電子入力されていないのは一部の都道

府県で電子入力が十分行われていないためである。

2002年度地域保健・老人保健事業報告による報告

件数に対して2003年度臨床調査個人票の入力件数

が 7 割以上である都道府県数は21であった。とく

にこの割合が低いのは，人口の大きい都道府県で

あった。しかし，このような患者の地域的偏りは

あっても，性，年齢，発病年齢等の患者特性に偏

りがあるとは考えにくい。結果には示さなかった

が，入力件数の割合が 7 割以上と 7 割未満の都道

府県の間で，平均発病年齢に大きな違いはみられ

ないことが確認できている。

臨床調査個人票から得られる発病年齢は，全発

病者の発病年齢でなく現受給者（有病者）の発病

年齢であり，受給を中止した患者が含まれていな

いという欠点がある。また初めから受給を受けな

い患者も含まれていない。この点は今回明らかに

した発病年齢の不十分な点である。受給中止の理

由としては，死亡，あるいは軽快・治癒などが考

えられるが，受給中止までの期間すなわち受給期

間（有病期間）が発病年齢により異なるならば，

本研究から明らかになった発病年齢分布は全発病

者の発病年齢分布とは異なったものになると考え

られる。しかし，発病年齢により有病期間が明ら

かに異なっているという報告はみられない。今回

得られた，現受給者の発病年齢分布は，これまで

明らかにされていない貴重な情報を与えると考え

られる。

対象疾患の中には，解析患者数が少ない疾患が

ある。亜急性硬化性全脳炎，副腎白質ジストロフ

ィー，ライソゾーム病，バッド・キアリ症候群な

どの性別患者数は50に満たない。患者数が少ない

と好発年齢が観察しにくくなりやすい。しかし，

例えば亜急性硬化性全脳炎では患者数41（男22，

女21）と少ないが，このうち90％の患者は16歳未

満で発病している。ライソゾーム病も患者数130

（男83，女47）であるが，このうち50％の患者は

10代前半までに発病しているなど，患者数が少な

くてもこれら 2 疾患の好発年齢の指摘は十分可能

と考えられる。バッド・キアリ症候群と副腎白質

ジストロフィーの発病年齢は，それぞれ10歳から

70歳代，5 歳から60歳代まで幅広く分布してお

り，峰が明瞭でなく，特定の好発年齢は認められ

ないが，これは患者数が少ないためであるかもし

れない。この他性別患者数が50を超えている疾患

の一部には特定の好発年齢が不明確のものもある

が，これは数が少ないためでなく，明瞭な好発年

齢がないという疾患それぞれの特徴が捉えられて

いると考えられる。

発病年齢を発病年と生年との差として求めてい

るため，発病年にその年の誕生日を迎えてない者

は 1 歳大きく発病年齢が算出されている。発病年

齢の累積相対度数をみるとき，10歳，20歳などの

大まかな年齢までの累積相対度数をみるのは問題

が少ないが，0 歳の累積相対度数をみようとする

場合（原発性免疫不全症候群，表皮水疱症や神経

線維腫症Ⅰ型など），実際には 0 歳の者の一部が

1 歳として扱われているため，ここに示した 0 歳
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の累積相対度数は実際より低い値となっている点

に留意する必要がある。

今回解析対象とした特定疾患の多くは，40歳以

上の中高年に好発することが明らかになった。し

かし，原発性免疫不全症候群，亜急性硬化性全脳

炎，ライソゾーム病，表皮水疱症，神経線維腫症

Ⅰ型，神経線維腫症Ⅱ型では，好発年齢が20歳未

満の若年であった。とくに原発性免疫不全症候

群，ライソゾーム病，表皮水疱症，神経線維腫症

Ⅰ型の 4 疾患は，0～4 歳の発病が最も多く，こ

れらは先天性（遺伝性）疾患である。これらの知

見は，従来一般的にいわれている疾患概念，疫学

的知見と矛盾していない24)。

発病年齢分布が 2 峰性を示す疾患は，再生不良

性貧血，特発性血小板減少性紫斑病，モヤモヤ

病，サルコイドーシスであった。このうち特発性

血小板減少性紫斑病とサルコイドーシスでは，発

病年齢のピークに性差がみられ，男では若年の

ピークが高く，女では高年の方が高いという特徴

がみられた。2 峰性分布を示すこと，またその分

布に性差がみられることは，年齢，性により罹患

率が異なることを示唆しており，それぞれの山に

対して別々の要因が働いていることが考えられ

る。今後，これらの疾患の臨床症状，臨床所見，

病理学的所見などの性，年齢による相違を明らか

にすることにより 2 峰性分布の原因についての示

唆を得ることが期待される。

サルコイドーシスは，1992年の全国疫学調査成

績11)では，女の発病年齢は20歳代と50歳代に山を

もつ 2 峰性分布を示すが，男は20歳代をピークと

する 1 峰性分布を示すとされているが，本研究で

は男女とも20歳代，50歳代にピークを持つ 2 峰性

分布を示した。全国疫学調査では，調査対象者は

1,006人（男373，女624）と，本研究対象者7,754

人（男2,217，女5,540）に比べ小さく，精度が低

いため 2 峰性の分布がみられなかったのかもしれ

ない。また，1992年の全国疫学調査の対象者は，

200床以上の病院の患者を対象とした者であるこ

とや，対象者には特定疾患治療研究医療受給を受

けていない者が約43％含まれていることなどか

ら，本研究対象者である医療受給者と対象が若干

異なるためかもしれない。

大動脈炎症候群と全身性エリテマトーデスの 2

疾患は，好発年齢，パーセンタイル値およびその

性差まで含めて，互いに似た形の発病年齢分布を

示した。両疾患ともに，受給者数性比（男/女）

は約0.1と，とくに女に多い疾患であり，自己免

疫疾患であるという共通した特徴を持つ。両疾患

とも，女性ホルモンが何らかのその発症・進展に

関与していることが示唆されており24)，本研究に

おいても両疾患ともに女性では20～40歳で発病が

多く，その性ホルモンの活動期と一致した所見で

あった。

大動脈炎症候群，全身性エリテマトーデス，悪

性関節リウマチ，強皮症，混合性結合組織病など

のいわゆる自己免疫疾患において，男では女に比

べ発病年齢が高い者が多い特徴がみらた。これら

は共通して受給者数性比（男/女）が低い疾患で

ある。これに対し，受給者数性比が高い疾患であ

るクローン病（性比＝2.3）では，女では男に比

べ発病年齢が高い者が多い特徴がみられた。受給

者数性比が低い：女に多い疾患では男の発病年齢

が比較的高く，受給者数性比が高い：男に多い疾

患では女の発病年齢が比較的高い特徴があること

は興味深い。全身性エリテマトーデスなどその発

病に女性ホルモンの関与が指摘されている疾患で

あれば，年齢が高くなるにつれ性ホルモンの影響

が少なくなると思われ，患者発生の性差がなくな

る方向になるとも考えられる。また，男に多いこ

とが知られている疾患では女において，女に多い

ことが知られている疾患では男において，その疾

患を疑わないため診断を受けにくく診断が遅れる

ことがあるのではないかといったことも考えら

れる。

本研究で明らかになった疾患別の好発年齢のう

ち，すでに全国疫学調査により推定発病年齢分布

の報告が行われている疾患（結節性動脈周囲

炎14)，ビュルガー病15)，悪性関節リウマチ14)，ウ

ェゲナー肉芽腫症14)，ベーチェット病15)，アミロ

イドーシス13)，プリオン病21)（全国疫学調査では

クロイツフェルド・ヤコブ病の調査報告がなされ

ている），モヤモヤ病（ウィリス動脈輪閉塞

症)18)，潰瘍性大腸炎10)，クローン病10)，原発性

胆汁性肝硬変20)，バッド・キアリ症候群22)，表皮

水疱症17)，膿疱性乾癬10)，混合性結合組織病12)，

後縦靱帯骨化症16)，特発性大腿骨頭壊死症19)で

は，今回得られた好発年齢はこれまで報告されて

いる好発年齢と大きく異なるものではなかった。
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本研究では，電子入力された2003年度臨床調査

個人票を解析することにより，特定疾患治療研究

事業対象疾患の全てについて，初めてその発病年

齢分布を系統的に明らかにすることができた。こ

れらの情報は各難病の自然史に関し貴重な情報を

与えるものである。

本研究は，厚生労働科学研究費補助金難治性疾患克

服研究事業特定疾患の疫学に関する研究の一部として

行った。もとにした資料の2003年度臨床調査個人票の

集計結果は，難治性疾患克服研究事業特定疾患の疫学

に関する研究班報告書23)にまとめられている。

（
受付 2006. 6.30
採用 2006.12.22)
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AGE AT THE ONSET OF INTRACTABLE DISEASE:
BASED ON A CLINICAL DATABASE FOR PATIENTS RECEIVING

FINANCIAL AID FOR TREATMENT

Akiko OHTA, Masaki NAGAI, Motoko NISHINA, Satomi SHIBAZAKI,
Hideki ISHIJIMA, and Michiko IZUMIDA

Key words：intractable disease, age at onset, clinical database, patients receiving ˆnancial aid for treat-
ment

Objective We examined a clinical database for patients receiving ˆnancial aid for treatment to elucidate
age at onset of intractable disease.

Methods Data were obtained from the clinical database of patients receiving ˆnancial aid for treatment in
2003. Age at onset of disease was calculated by subtracting the year of birth from the year of onset
as registered in the database. Percentiles for age at onset and peak onset age were evaluated for
each intractable disease.

Results Peak onset ages for primary immune-deˆciency syndrome, subacute sclerosing panencephali-
tis, lysosomal diseases, epidermolysis bullosa and neuroˆbromatosis I and II were under 20 years.
Peak onset ages for aortitis syndrome, systemic lupus erythematosus, Behcet's disease, adrenoleu-
kodystrophy, multiple sclerosis, ulcerative colitis and Crohn's disease were between 20 and 50.
Distributions of age at onset for aplastic anemia, idiopathic thrombocytopenic purpura, myasthe-
nia gravis, moyamoya disease and sarcoidosis were bimodal. Peak onset age for many other dis-
eases were ≧40 years.

Conclusions Using a clinical database for patients receiving ˆnancial aid for treatment, the distribution
of ages at onset and peak onset ages could be systematically clariˆed for individual intractable dis-
eases. Our study provides new information on the natural history of disease development.
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