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Ａ．研究目的             

稀少難病である ALD&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国内診断実績： 
全国の医療機関より依頼されたペルオキシソー
ム病疑いの患者診断依頼に関しては、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、診断スクリーニング
の上、細胞、タンパク、遺伝子レベルでの解析

にて、出来るだけ迅速に確定診断を行い、診断
結果を治療も含めた診療情報とともに提供し、
調査研究に繋げる。 
 
2. ペルオキシソーム病診断の手引きの作成 
ALD、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疾患に関
して、疾患概要、臨床病型、診断基準、鑑別診
断、補足説明の５項目について原案を作成の上、
研究班内のペルオキシソームグループに属する
分担研究者とも検討した。 
 
3. ALD 診療ガイドラインの作成 
日本造血細胞移植学会の 3 名の国内 ALD の移植
エキスパートを研究協力者に加えて、執筆・編
集委員５名、システマティックレビュー委員３
名、担当委員７名の計 15 名からなる ALD 診療ガ
イドライン作成委員会を構成し、編集作業を進
めた。 
（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。 

                   

Ｃ．研究結果             
1. ペルオキシソーム病国内診断実績： 
平成 26 年１月から平成 28 年 12 月までの三年間

研究要旨：ペルオキシソーム病患者の診断調査研究については平成 26 年１月から平成

28 年 12 月までの三年間に、副腎白質ジストロフィー(ALD) では小児大脳型 16 例、思

春期大脳型３例、成人大脳型８例、AMN 10 例、小脳脳幹型２例、アジソン型５例、女

性保因者38例、発症前９例の計91例を、ALDを除くペルオキシソーム病ではZellweger

症候群６例、乳児型レフサム病１例、根性点状軟骨異形成症１例、ペルオキシソーム

二頭酵素欠損症１例、ペルオキシソーム形成異常症の臨床亜型３例、病態未確定のペ

ルオキシソーム代謝異常症を５例の併せて 108 症例のペルオキシソーム病を診断し、

調査研究に繋げた。さらに平成 26 年度末には ALD とペルオキシソーム病６疾患の計

７疾患の診断基準を含む手引きを作成、平成 28 年度末には副腎白質ジストロフィー

（ALD）診療ガイドライン 2017 を作成した。以上により、当初に策定した３つの研究

目的は三年間で確実に達成した。 



に、副腎白質ジストロフィー(ALD) では小児大
脳型16例、思春期大脳型３例、成人大脳型８例、
AMN 10 例、小脳脳幹型２例、アジソン病５例、
女性保因者 38 例、発症前患者９例の計 91 例を、
ALD を除くペルオキシソーム病では Zellweger
症候群６例、乳児型レフサム病１例、根性点状
軟骨異形成症１例、ペルオキシソーム二頭酵素
欠損症１例、ペルオキシソーム形成異常症の臨
床亜型３例、病態未確定のペルオキシソーム代
謝異常症を５例の併せて 108 症例のペルオキシ
ソーム病を診断し、調査研究に繋げた。 
 
2. ペルオキシソーム病診断の手引きの作成 
 ALD および６つのペルオキシソーム病におい
て、診断基準を含む５つの項目からなる診断の
手引きを作成し、2015 年３月発刊の「ライソゾ
ーム病・ペルオキシソーム病診断の手引き」
58-70 ページに掲載した。 
 
3. ALD 診療ガイドラインの作成 

診療ガイドラインは、治療に関する４つの CQ
と推奨、推奨の強さ、エビデンスレベルを含む

以下の項目からなる 41 ページの「副腎白質ジス

トロフィー（ALD）診療ガイドライン 2017」を

作成し、2017 年３月に発刊予定である。 
I. 疾患概要 
 定義  
 疫学  
 病因・病態   
 症状   
 予後   
II. 診断基準   
 主要症状および臨床所見   
 参考となる検査所見   
 鑑別診断   
 確定診断   
III. 治  療   
Ⅳ. 治療に関するクリニカルクエスチョン 
 CQ1 ALD にロレンツォオイルの投与は推奨

されるか？   
 CQ2 小児・思春期大脳型の移植をどのよう

に判断したらよいか？   
 CQ3 発症前の移植をどのように判断したら

よいか？  
 CQ4 成人大脳型の移植をどのように判断し

たらよいか？   
V 早期診断・発症前診断の推奨  
VI 予後・療育  
VII 最近のトピックス  

・引用文献   
・関連資料・リンク先   
・ALD 診療支援・相談に関する情報   
 
Ｄ．考察               

ペルオキシソーム病患者の国内診断機能は順調

に稼働し、診断の参考となる手引きも作成した。

ALD 診療ガイドラインに関しては班会議の中で

も希少疾患に対するガイドライン作成に対して

の問題点が提示された。その中で、今回作成し

たガイドラインに関しては、文献によるエビデ

ンスと国内エキスパートオピニオンも考慮した

上で、設定したクリニカルクエスチョンに対し

ては、文献レビューに基づき全ての症例を検討、

アウトカムを評価し、推奨の作成から全体の編

集を進めた。 

 

Ｅ．結論               

国内 ALD&ペルオキシソーム病診断施設として、

３年間に108例のペルオキシソーム病国内症例

を診断し、最新の診療情報を提供するとともに

調査研究に繋げた。さらに平成２６年度末には

７つのペルオキシソーム病を含む診断の手引

きを作成、平成 28 年度末には副腎白質ジスト

ロフィー診療ガイドライン 2017 を作成し、当

初の研究目的に掲げた３項目を達成した。 

 

Ｆ．研究発表 

1. 研究成果出版物 

・診断の手引き 
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手引き」厚生労働省難治性疾患克服研究事業ラ
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と治療社. 2015 年３月発行 
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ライン 2017」厚生労働省難治性疾患克服研究事
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会、神戸、2015. 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

 1. 特許取得 

 なし 

 2. 実用新案登録 

 なし 

  


