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研究要旨：日本内分泌学会における重要臨床課題の一つとして「脂肪萎縮症診療ガイ

ドライン」の作成を進めた。脂肪萎縮症診療ガイドライン案（ver. 1.0）」を作成し、

現在委員会内で校正作業を進めているところである。この中で「脂肪萎縮症の分類」

「脂肪萎縮症診断の手順」についてもまとめた。 また、これまでの調査で出てきた

原因不明症例について新しい疾患群の提唱を行った。 

 

Ａ．研究目的 

脂肪萎縮症の原因は遺伝子異常や自己

免疫異常など様々であり脂肪組織の障害

部位、程度も様々である。また、症例数に

関する直接的な統計データはなく、診断基

準も存在しない。本研究では疫学調査やレ

ジストリの整備によりわが国の実態を把

握し、わが国に即した病型分類、診断基準

および診療ガイドラインの策定を目指す。 

 

Ｂ．研究方法 

１．脂肪萎縮症の実態調査、レジストリ  

脂肪萎縮症の症例数についてはこれまで

に直接的な統計データがない。2013 年に

脂肪萎縮症の治療薬としてメトレレプチ

ンが承認され、全例調査が実施されている。

2015 年には指定難病となり、医療費助成

のための申請、登録がなされている。これ

らの制度と連携し、脂肪萎縮症レジストリ

を立ち上げ、治療経過のモニタリングや継

続的なデータ収集を行う。 

２．先天性症例に対する原因遺伝子の調査

先天性脂肪萎縮症の原因遺伝子が相次い

で報告されている。上記調査で見出された

先天性症例を対象に原因遺伝子の検索を

行う。 

３．病型分類ならびに診断基準の策定  

従来の病型分類を上記調査により得られ

たわが国での実情に基づき再構築し、それ

ぞれの病型分類に応じた診断基準・治療ガ

イドラインを策定する。 

（倫理面への配慮） 

健常者あるいは患者を対象とした研究は

該当施設の倫理委員会の承認のもと、個人

情報の機密保持と人権の尊重を最優先と

し、十分な説明を行った上でインフォーム

ドコンセントを取得し得た場合にのみ実

施する。 

 

Ｃ．研究結果 

日本内分泌学会における重要臨床課題

の一つとして「脂肪萎縮症診療ガイドライ

ン」の作成を進めた。脂肪萎縮症診療ガイ

ドライン案（ver. 1.0）」を作成し、現在

委員会内で校正作業を進めているところ

である。この中で「脂肪萎縮症の分類」や

「脂肪萎縮症診断の手順」についてもまと

めた。疫学研究については脂肪萎縮症を対

象としたレプチン補充治療の市販後全例

調査（塩野義製薬）と連携して解析を行っ

ている。また新たに先天性症例が見出され

た場合には遺伝子変異検索を実施してい
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る。本年度は T細胞リンパ腫に伴う後天性

全身性脂肪萎縮症を新しい疾患概念とし

て提唱した。 

 

Ｄ．考察 

 2016 年米国において多学会共同診療ガ

イドラインである The Diagnosis and 

Management of Lipodystrophic 

Syndromes: A Multi-Society Practice 

Guideline が J Clin Endocrinol Metab 誌

に発表された。海外のガイドラインとの整

合性を考慮しながらもわが国の現状に即

した診療ガイドラインの作成が必要であ

る。 

 

Ｅ．結論 

 従来の典型例に当てはまらない脂肪萎

縮症の報告も増えてきており、わが国にお

いても脂肪萎縮症を的確に診断するため

の診療ガイドラインの作成が必要である。 

 

Ｆ．健康危険情報                     

  該当なし 
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