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Ａ．研究目的             

ムコ多糖症および副腎白質ジストロフィー

(ALD)の早期診断・早期治療を目的とし、1)スク

リーング法、2)診断ガイドライン、3)ADL評価法

を開発する。 

 

Ｂ．研究方法 

1)ムコ多糖症および関連疾患の濾紙血を用いて

タンデムマスで分析した。 

2)ムコ多糖症および ALD に関するシステマティ

ック・レビューを行った。 

3)試作した ADL 評価法を用いて健常児と患者で

評価を行った。 

（倫理面への配慮） 

岐阜大学大学院医学系研究科医学研究等倫理審

査委員会の審議を経て承認を受けた。 

Ｃ．研究結果             

1) DS, HS-OS, HS-NS, disulfated KS/total KSな

どを組み合わせることで、ムコ多糖症各病型を

スクリーニングできる事を明らかにした。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 2)ムコ多糖症に関しては、酵素補充療法および造

血幹細胞移植が成長に対して効果があることがレビ

ューによって検証された。また ALD に関しては、ロレ

ンツォオイルの投与はいずれの病型の副腎白質ジス

トロフィー患者に対しても積極的には推奨されない

ことが示された。 

 3)健常児における ADL（単純運動面、認知を伴う

運動、認知）の発達経過、Hunter 病患者（軽症型と重

症型）の発達パターンの差異を明らかにした。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

研究要旨 

 ムコ多糖症および副腎白質ジストロフィー(ALD)の早期診断・早期治療のために、1)

スクリーング法、2)診断ガイドライン、3)ADL評価法を開発することを目的として、タン

デムマスによる濾紙血分析、システマティック・レビュー、評価表の有用性の検討を行っ

た。濾紙血分析ではムコ多糖症各病型のスクリーニングが可能であること、システマティ

ック・レビューではガイドライン作成につながり、ADL評価表の検討では有用性が確認さ

れた。 

 



 

Ｄ．考察               

ムコ多糖症に対しては造血幹細胞移植、酵素

補充療法の効果が示されており、今回のレビュ

ーにより成長に対しても効果があることが検証

された。また、乾燥濾紙血によるマススクリー

ニングの可能性も示され、ADLの評価によって治

療効果を判定することも可能と考えられた。 

 

Ｅ．結論               

 濾紙血分析ではムコ多糖症各病型のスクリーニ

ングが可能であること、システマティック・レビ

ューではガイドライン作成につながり、ADL評価表

の検討では有用性が確認された。 
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