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１．研究の対象 ゴーシェ病患者・介護者

２．研究目的・方法 ゴーシェ病は希少疾患で、患者団体やレジストリーシステムから推測され
る患者数は日本で150名程度である。ゴーシェ病はI型～III型の病型に分け
られ、症状もI型に代表される非神経型から、比較的予後の悪い神経型（II
型・III型）まで多岐にわたる。I型に関しては、海外ではゴーシェ病患者の
95%を占めるため研究は数多く行われているが、神経型（II型・III型）の研
究は多くない。一方で、日本では各型の患者数が約1/3ずつを占めてお
り、神経型の割合が多いことが特徴的である。しかしながら、神経型患
者・介護者の負担については十分に研究されていない。 
従って、本研究では、神経型にも利用できるような患者質問票を作成し、
その患者負担を測定することを主目的とする。患者質問票はすでに他研究
でI型用に作成された既存の質問票を日本人患者でもバリデーションし、さ
らに神経型特有の症状・併発疾患に関する項目を追記して作成する。 
また、ゴーシェ病介護者の負担も疾患を理解する上で不可欠と考え、既存
の介護者負担尺度を利用し、介護者負担を測定する。具体的には、一般的
な介護者尺度であるJ-ZBIとライソゾーム病（ゴーシェ病はライソゾーム病
の一つである）用介護者尺度として開発されたCIQを利用する予定であ
る。 
これらを達成するために、まずは患者質問票の質問項目を、専門家からの
コメントならびに患者インタビューのインプットをもとに作成する。次
に、pre-testにて内容が患者に理解可能なことを確認する。最後に、field 
testにて、患者・介護者に、2回にわたって質問票に回答してもらい、質
問票の信頼性と妥当性を確認し、最終的に結果を解析し、得られた知見は
研究結果として報告する。

３．研究に用いる 
試料・情報の種類

インタビューデータ，尺度測定値
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