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Ａ．研究目的   
 ライソゾーム病、ペルオキシゾーム病、ALD
患者の全国調査、患者数の把握、現状調査ｍQOL
の二次調査を行う。又 LSD<、ALD の診療ガイド
ラインをマインズの手法に従い作成し、難病の
診療に貢献する。更に LSD,ALD の拠点病院構想
を作成し、難病患者の診療ネツトワーク構築を
めざす。新生児スクリーニング体制のガイドラ
インを作成、今後の早期診断、治療を目指す。
LSD、ALD の遺伝子治療を含めた新規治療の啓蒙
活動を行う           

 

Ｂ．研究方法 

１）LSD,ALD の患者全国調査はサーベイモンキー

を用いて 2次調査を施行した。 

２）LSD,ALD ガイドライン作成は ALD、MPSII, 

ポンぺ病、ゴーシェ病、ファブリ病、MPS I 型 

チスチノーシスは各班で委員長、副委員長を決

め各ガイドライン作成班を決め、マインズの手

法に則り作成した。 

３）拠点病院構想、新生児スクリーニングガイ

ドライン作成、遺伝子治療アンケート調査委員

会を編成し、検討した。 

 

（倫理面への配慮） 

全国患者調査は酒井規夫委員長の下阪大倫理委

員会の承諾を得て施行した。                  

Ｃ．研究結果             

①ライソゾーム病(LSD)＆ペルオキシゾーム病

(PD)、ADL の QOL を含む一次調査後の各ライソゾ

ーム病の我が国における推定患者数を疾患別に

統計専門家に依頼調査した。又二次調査の調査

内容を検討し、二次調査表を各施設に配布次年

度において調査予定。②ライソゾーム病、ペル

オキシゾーム病の診断、治療ガイドラインの作

成：LSD は現在 31 種近くの疾患が含まれ、前年

度に引き続いてファブリ病、ゴーシェ病、ムコ

多糖症 I 型のマインズの手法に基く診療ガイド

ラインを作成、次年度に向けて学会承認を得る

予定。昨年度作成したポンぺ病ガイドラインに

関してはマインズでの掲載が決定した。今年度

はチスチノーシスのガイドラインを出版し、学

会承認に向けて努力している。③ライソゾーム

病に特化した診断、治療の難病拠点病院体制を

患者の意見も含め、全国規模で作成拠点病院の

役割、遺伝子診断体制の整備など診断、治療体

制をライソゾーム病、ALD の特化して検討した。

④LSD の新生児スクリーニング対象疾患のガイ

ドライン並びに戦略を作成し、新生児スクリー

ニングア対象疾患のガイドラインを作成した。 

研究要旨：ライソゾーム病、ALD 患者の全国二次調査を開始、我が国の患者の状況を把握できる。 

LSD、ALD 各種ガイドライン作成をマインズの手法により作成、具体的にエビデンス 

を基にした結果を提案し、一般診療医の難病診療に貢献できる。拠点病院構想、トランジション

問題を提起した。新生児スクリーニング適応疾患のガイドライン作成、遺伝子治療等の啓蒙活動

の為のアンケート調査内容を検討した。 



⑤LSD＆ALD の遺伝子治療を推進するため、遺伝

子治療推進体制の基盤作りの為アンケート調査

内容を検討した。 

 

Ｄ．考察 

 LSD、ALD の患者数全国調査から全国患者数の

推計数を算出出来た。又今後 2次調査で患者の 

状況、QOL を調査できる。 

MPSII、ALD,ポンぺ病、チスチノーシスの診療ガ

イドラインを出版し日本先天代謝異常学会、全

国小児科教授、専門医などに配布し、今後学会

承認を得て一般販売予定である。次年度は  

ゴーシェ病、ファブリ病、MPS I 型のガイドライ

ン作成出版予定であり、我が国の LSD 患者の診

療に役立てる。ALD、LSD の拠点病院構想、 

新生児スクリーニング体制の充実、遺伝子治療

等新規治療法の啓蒙活動は今後難病センターへ

の情報提供に有用である。            

 

Ｅ．結論               

 本研究班の活動は今後 LSD,ALD の患者の診療

医師並びに患者会、難病センターへの情報提供

に有用である。 
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