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Ａ．研究目的             

 稀少難病であるペルオキシソーム病を国

内に周知し、診断システムを確立して早期診

断、早期介入に繋げるとともに、診断基準・

ガイドラインを作成する。 

 

Ｂ．研究方法 

1. ペルオキシソーム病診断システムの確立： 

 ガスクロマトグラフィー質量分析計

（GC/MS）および液体クロマトグラフィータ

ンデム質量分析計(LC/MS/MS)を用いて患者

血液よりペルオキシソーム代謝産物を測定

し、細胞、タンパク、遺伝子レベルでの解析

にて、迅速に確定診断を行い、調査研究に繋

げる。 

2. ペルオキシソーム病患者の重症度分類の
ための診断受託解析： 

 ALD では ABCD1 遺伝子異常による機能

不全に炎症性脱髄性変化をきたすことによ

り、重症の大脳型を発症すると考えられてい

る。診断基準・ガイドライン作成のためには、

エビデンスに基づく重症度分類は重要であ

り、そのために必要な検査の受託解析を行う。 

3. ペルオキシソーム病&ALD の診断基準・

ガイドラインの作成 

 今年度は１、２による診断患者情報に最新

の知見も加えて、研究班内の分担研究者と協

力して、副腎白質ジストロフィー、ペルオキ

シソーム形成異常症、ペルオキシソームβ酸

化系酵素欠損症、レフサム病、プラスマロー

ゲン合成系酵素欠損症、原発性高シュウ酸尿

症Ⅰ型、アカタラセミアの７つの診断基準を

作成した。 

（倫理面への配慮） 

学内倫理委員会の承認のもとに調査研究を

進めている。 

研究要旨 

ペルオキシソーム病&ALD 患者の診断調査研究については平成 26 年１月から 12 月までの間

に、Zellweger 症候群 2 例、副腎白質ジストロフィー(ALD) のうち、小児大脳型 10 例、成

人大脳型 4 例、AMN 3 例、小脳脳幹型１例、アジソン病 1 例、女性保因者 17 例、発症前患

者 3 例を研究者が確立したペルオキシソーム病診断システムにて診断し、患者の調査研究

を行った。さらにこれらの患者情報に最新の知見も取り入れることにより、ペルオキシソ

ーム病を副腎白質ジストロフィー、ペルオキシソーム形成異常症、ペルオキシソームβ酸

化系酵素欠損症、レフサム病、プラスマローゲン合成系酵素欠損症、原発性高シュウ酸尿

症Ⅰ型、アカタラセミアの７つに分けて、それぞれの診断指針を作成した。いずれも希少

疾患であり、作成した診断指針を広く周知させるとともに、診断システムをさらに充実さ

せ、追跡調査も行いながら患者の自然歴、治療効果、長期予後、重症度を評価し、難病克

服に繋げている。 



 

Ｃ．研究結果             

1. ペルオキシソーム病患者診断の成果： 

 平成 26年１月から 12月までの国内ペルオ

キシソーム病患者診断実績として、

Zellweger 症候群 2 例、副腎白質ジストロフ

ィー(ALD) のうち、小児大脳型 10例、成人

大脳型 4例、AMN 3例、小脳脳幹型１例、

アジソン病 1 例、女性保因者 17 例、発症前

患者 3例を診断し、適切な診療情報を提供し

て早期治療から調査研究に繋げた。 

2. ペルオキシソーム病患者の重症度分類の

ための診断受託解析： 

 1.の診断システムにより診断した ALD 患

者を調査情報に応じて重症度分類し、重症度

診断を検討するために血清・血漿の受託解析

を行い、現在、その解析結果を検討している。 

3. ペルオキシソーム病&ALD の診断基準・

ガイドラインの作成 
 ALD およびペルオキシソーム病 6 疾患群

の診断基準の作成を行った。さらに ALD の

指定難病テキストの作成、市民フォーラムに

て診断ガイドラインの概説ならびに ALD、ペ

ルオキシソーム病の難病情報センターホー

ムページ更新を行った。またペルオキシソー

ム病に関する総説の執筆や学会シンポジウ

ムの発表等を通じて、国内医療関係者への啓

蒙も行っている。 

 

Ｄ．考察               

 本分担研究の成果として、国内外のペルオ

キシソーム病患者の診断率の向上、早期診断

の取組みについては、全国医療機関より多く

の診断依頼を受けて達成している。さらに医

療保健行政への貢献や啓蒙活動については、

小児慢性特定疾患の診断基準、指定難病テキ

ストの作成や難病情報センターホームペー

ジの更新、総説の執筆や学会教育講演、シン

ポジウムの発表等により達成している。また

患者会（NPO 法人 ALD の未来を考える会）

と協力した難病克服への取組みについては、

勉強会や情報交換から岐阜大学小児科外来

でのセカンドオピニオン、遺伝カウンセリン

グに繋げている。 

Ｅ．結論               

 国内唯一のペルオキシソーム病の総合診

断施設として、国内のペルオキシソーム病患

者を診断して最新の医療情報を提供すると

ともに、早期治療が不可欠な大脳型 ALD に

対しては出来るだけ迅速な診断を可能にし

て早期移植に繋げている。これらの診断患者

情報をもとに ALD およびペルオキシソーム

病 6疾患群の計 7つの診断基準を研究班内の

分担研究者と協力して作成した。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
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