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Ａ．研究目的             

ライソゾーム病研究の発展に伴い診断基

準の見直しが必要になってきているため、ラ

イソゾーム病であるライソゾーム酸性リパー

ゼ欠損症、アスパルチルグルコサミン尿症、

神経セロイドリポフスチン症の診断基準を作

成する。 

 

Ｂ．研究方法 

先行研究、書籍およびライソゾーム病を専

門とする研究協力者らの意見を基に、討議を

重ね、診断基準の作成を行った。 

（倫理面への配慮） 

一般財団法人脳神経疾患研究所倫理委員

会で定めた倫理規定を遵守し研究を行った。 

                   

Ｃ．研究結果             

ライソゾーム酸性リパーゼ欠損症、アスパ

ルチルグルコサミン尿症、神経セロイドリポ

フスチン症について、1. 疾患概要、2. 臨床

病型、3. 診断基準（主要臨床所見、診断の参

考となる検査所見、診断の根拠となる検査、

確定診断)、4. 鑑別診断、5. 補足説明の 5項

目からなる構成で診断基準を作成した。特に、

8つの遺伝子が関わっている神経セロイドリ

ポフスチン症に関しては、複雑な記載を避け

るため、一覧表を用い分かり易く作成した。 

 

Ｄ．考察               

本研究で作成したライソゾーム酸性リパ

ーゼ欠損症、アスパルチルグルコサミン尿症、

神経セロイドリポフスチン症についての診断

基準は、ライソゾーム病患者を診療する際の

基本になると期待される。 

 

Ｅ．結論               

ライソゾーム酸性リパーゼ欠損症、アスパ

ルチルグルコサミン尿症、神経セロイドリポ

フスチン症の診断基準を作成した。 

                   

Ｆ．研究発表 

 1.  論文発表 

なし 

 

 2.  学会発表 

1) 辻 嘉代子，河越しほ，樋口 孝，藤崎美

和，梅田稔子，平山怜美，井田博幸，大橋 

2) 藤崎美和，梅田稔子，辻 嘉代子，大橋十

研究要旨 

ライソゾーム病研究の発展に伴い診断基準の見直しが必要になってきているため、ライソゾ

ーム病であるライソゾーム酸性リパーゼ欠損症、アスパルチルグルコサミン尿症、神経セロ

イドリポフスチン症に関して新たな診断基準を作成した。 



也，井田博幸，衞藤義勝．乾燥濾紙血を用

いたライソゾーム酸性リパーゼ欠損症 
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