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糖原病に関する調査研究： 

1. 糖原病スペクトラムと脳型糖原病について 

2. 糖原病の病態を基礎とした分類試案について 
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研究要旨 

糖原病は従来筋型、肝型が 2大病型として扱われ、分類もそれに基づいてされ

ていた。近年糖原病の症状、病態に多様性が認められるようになり、従来の疾患

分類では疾患の理解が困難な場合もある、糖原病の臨床症状は病態に合わせたス

ペクトラムとして認識することが必要になってきた。疾患の分類として臨床上用

いるには症状と関連した病態分類が理解しやすいことから新たな糖原病の分類試

案を作成した。 
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Ａ．研究目的 

分担研究者が担当する糖原病はグリコーゲンの

分解あるいは合成に関わる酵素欠損に起因する代

謝異常症である。糖原病は希少疾患であり、一般

臨床医がその診断、治療を行うには熟練が必要で

ある。ガイドラインの公開はこの点一般臨床医に

対して有意義な指針であるが、一方疾患の理解に

はその疾患のわかりやすい分類が求められる。  

今回糖原病の病態を基盤とした分類法を検討す

るとともに、糖原病の脳機能への影響についても

検討した。 

 

Ｂ．研究方法 

1. 脳型糖原病について 

従来診断した脳機能障害を持つ糖原病をレビュ

ーし、その病態について検討した。 

２．病態に基づいた糖原病分類 

現在 15 種類ある糖原病の病型を、その病態に基

づいて分類を試みる。また 

（倫理面への配慮） 

診断および患者の扱いについては、常葉大学倫

理研究委員会の承認を得て行った。 

 

Ｃ．研究結果 

１．脳型糖原病について 

糖原病と診断した症例について脳機能障害を合

併している症例について検討した。その結果何ら

かの中枢神経症状（てんかん、知的発達症など）

を持つものは糖原病 II型(acid alpha 

glucosidase 欠損症)、phosphoglycerate 

kinase(PGK)欠損症、XIV 型(phosphoglucomutase

欠損症)、グルコーストランスポーター１欠損症、

などがあった。 

２．病態に基づいた糖原病分類 

酵素の臓器別発現、臨床症状、その病態を加味

して分類を試みた。特に酵素障害による一次的な

症状、代謝病態の結果に基づく二次的な症状につ

いてその特徴を踏まえて考察した。特に近年糖原

病 XIV 型に合併する糖鎖修飾異常の問題について

は新たな症状の広がりをもたらす重要な合併症と

考えられた。特に今回注目した脳型については De 

Vivo が提唱した brain energy failure syndrome

の概念を参考にした。(表１) 

その結果１，２、より新たに脳型糖原病を独立

させる分類法が妥当と考えるに至った。今回の提

案として表２のような分類法を提案した。 



 

 

 

表１ 中枢神経症状を示す代謝異常症 

 

表２ 病態に基づく新分類の提案 

     

Ｄ．考察 

学会主導で策定した診療ガイドライは一般小

児科医にとって希少疾患の診断指針として有用で

ある。しかしそれを診断した際に、いかにその疾

患の病態を理解するかはその後の治療にとって重

要である。疾患の分類はその疾患について理解整

理するうえで一種の指針となるためわかり  

図１ 糖原病スペクトラムの概念 

 

やすい疾患の分類法は必須である。糖原病につい

ては従来単に酵素障害が発見された順番でローマ

数字を冠した分類が一般的であった。病態から見

た分類でその中に従来の分類がどこに当てはまる

のかを今後入れてゆくことで糖原病に対する臨床

像が病態と相まって理解しやすくなると期待され

る。図１に示すように糖原病は単一の症状を示す

のではなく糖原病スペクトラムとした幅広い概念

でとらえることが良いと思われる。 

 

Ｅ．結論 

有用な疾患分類は診療に当たる医師の疾患への

理解を容易にすると考えられ、特に病態を基にし

た分類の開発は重要である。 
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