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Ａ．研究目的             

稀少難病であるライソゾーム病を国内に

周知し、早期診断、早期介入に繋げるため

に診断基準・ガイドラインを作成する。ま

た、ライソゾーム病の中枢神経系に対して

現在有効な治療法がないため、低分子を用

いたシャペロン療法の開発を行う。 

 

Ｂ．研究方法 

調査票による病歴収集により、現行治療（

酵素補充療法）ならびに現在実施中の臨床研

究（シャペロン療法）による臨床的改善点と

限界を明らかにする。また、更なる治療法開

発の指標とするために、ゴーシェ病の神経症

状の自然歴を明らかにする。同様の研究をニ

ーマンピック病 C 型についても平行して行っ

た。本研究は学内倫理委員会の承認のもと進

めた。     

               

Ｃ．研究結果             

2017年 1月 31日までに 25名のゴーシェ病

患者（神経型 23名、非神経型 2名）について

後ろ向き調査研究を行い、診断時期や神経症

状の評価方法の再検討と評価期間の妥当性を

検討した。主な調査内容は初発症状、発症年

齢、診断時年齢、遺伝子変異、残存酵素活性

値、重要なライフイベント時の年齢（気管切

開、人工呼吸管理、経管栄養導入、痙攣発症

、退行の出現、死亡等）などであり、現在デ

ータ解析中である。 

 

ニーマンピック病 C型については、2017 年

1 月 31 日までに 17 名の患者について後ろ向

き調査を行い、診断に至るまでの経過や標準

的診断法と新規バイオマーカーによる診断フ

ローの検討を行った。診断の難しい乳児型に

おいて 4 例で新生児～乳児期早期に肝移植が

実施されていた。特徴的な臨床症状を呈する

小児型においては新規バイオマーカー（尿中

異常胆汁酸、血清オキシステロール）が標準

的診断法（Filipin 染色）と同様に診断に有

用であり、侵襲性の点で有益性が高い。一方

、成人型においては、新規バイオマーカー単

独での診断は困難である事が示された。 

 

Ｄ．考察               

  両疾患とも同一疾患でも表現型は多様であ

る事が改めて示された。新規治療法の確立に

は有効性の評価が重要である。そのために、

各病型で共通して使用できる臨床評価指標の

開発が必要であり、本研究の解析結果をもと

に、今後更に前向きコホート研究のプロトコ

ールを作成していく予定である。 

ニーマンピック病 C 型では臨床診断が困難

である成人型の未診断症例に対する現行検査

法によるスクリーニングの限界が示された。

今後、診断精度を改善するために新規診断法

の検討を行う。 

 

Ｅ．結論               

本研究を通して、両疾患の診断精度の改善

研究要旨 

ライソゾーム病の診断・治療のガイドラインを作成する一環として、ゴーシェ病およびニー

マンピック病C型の患者実態調査を行った。新規治療法の開発を促進するため、神経症状の自

然歴や現在の治療の利点ならびに限界を整理し、診断精度を上げていくために現行の診断法

の評価等を実施した。 
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および治療法開発に向けた検討課題を整理

した。今後は今回得られた課題を解決するこ

とで、早期発見・診断と中枢神経治療法開発

の促進に繋ることが期待される。 
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