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Ａ．研究目的             
希少難病であるライソゾーム病・ペル
オキシゾーム病の臨床像、治療歴、自然
歴を調査し、診断、治療の実態と問題点
を明らかにする。 
 

Ｂ．研究方法 
我々の施設において過去 3 年以内に診療
実績のあるライゾゾーム病・ペルオキシソ
ーム病患者について、発症から診断、治療
に至るまでの経緯と現在の状態を診療録か
ら後方視的に調査した。 
（倫理面への配慮） 
要配慮個人情報（診療録）の取り扱いは
「人を対象とする医学系研究に関する倫理
指針」に準拠した。 
                   

Ｃ．研究結果 
ライソゾーム病 2 例（ムコ多糖症Ⅰ型（
MPSⅠ） 1 例、ムコ多糖症Ⅱ型（MPSⅡ） 1
例）、ペルオキシゾーム病 1例（副腎白質ジ
ストロフィー（ALD））の診療実績があった
。 
 

1）MPSⅠ型 
病型：Scheie 型 
性別：女性 
診断時年齢：51 歳、姉の診断が契機 
酵素補充療法（ERT）開始年齢：54歳 

合併症：網膜色素変性症、視力低下（眼前手
動弁程度）、聴力低下、心臓弁膜症（大動脈弁
置換術（37 歳）、僧帽弁置換術（47 歳））、変
形性股関節症（人工股関節置換述、大腿骨骨
切り術） 
転帰：生存（61 歳） 
 

2）MPSⅡ型 
病型：重症型（知的障害あり） 
性別：男性 
診断時年齢：3歳 
ERT 開始年齢：3歳 
転帰：生存（4歳） 
           

【主訴】特異顔貌、反復性中耳炎、言語発達
遅滞 
【家族歴】特記事項なし 
【既往歴】両側鼠径ヘルニア（生後 10か月時
に手術）、生後 6 か月頃から呼吸器感染症・
中耳炎を反復（2歳時にアデノイド摘出術、 両
側鼓膜換気チューブ留置術） 
【周産期歴】在胎 37 週 4日、頭位経膣分娩 
出生時体重 3,356 g (+ 1.5 SD)、身長 50.8 cm 
(+ 1.6 SD)、頭囲 34.5 cm、胸囲 34.0 cm  
仮死なし、遷延黄疸なし、低血糖なし 
【現病歴】3 歳 7 か月時に、かかりつけの耳
鼻咽喉科でムコ多糖症を疑われ、紹介受診し
た。 
【初診時現症】身長 94.0 cm (-0.9 SD)、体
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重 17.0 kg (+1.8 SD) 
特異顔貌あり（頭囲拡大、鞍鼻、厚い口唇、
巨舌）短頚、手指拘縮（鷲手） 
心音：心尖部に LevineⅢ度の収縮期逆流性雑
音を聴取 
腹部：膨隆、肝脾腫あり（肝 4 横指、脾 3 横
指)皮膚：全体的に硬く、肥厚背部に広範な異
所性蒙古斑あり 
【検査所見】 
眼科的所見：角膜混濁なし、眼底の異常所見
なし 
心エコー所見：僧帽弁逆流（MR）と大動脈弁
狭窄（AS）あり 
頭部 MRI 所見：軽度の脳室拡大と血管周囲腔
の拡大所見あり 
尿中ウロン酸定量：尿中ウロン酸は基準値の
5倍程度と高値、デルマタン硫酸が主体 
白血球イズロン酸 2-スルファターゼ酵素活性
：著明に低下 
イズロン酸 2-スルファターゼ遺伝子解析結果
： c.[121_123delCTC],p.[Leu41del] Exon 2
に既報の 1アミノ酸欠失あり 
【治療経過】MPSⅡ型と診断し ERT を開始した
。開始 1 ヵ月後には皮膚の硬さが明らかに軽
減し、肝脾腫も触れない程度にまで改善した
。呼吸器感染症や中耳炎の頻度は激減し、髪
も柔らかくなり、関節の可動域も改善傾向を
認めた。夜間のいびきがめだたなくなってお
り、巨舌の改善の結果と思われた。心エコー
では MR や AS の程度の進行はなく、頭部 MRI
においても脳室拡大や大脳皮質の萎縮の進行
は認めていない。精神運動発達については、
治療開始約 1 年後現在、多動性を認め、IQ68
と遅れをみとめる。 
 
3）副腎白質ジストロフィー（ALD） 
病型：小児大脳型 
性別：男性 
診断時年齢：10 歳 
造血幹細胞移植実施年齢：10歳 
転帰：死亡（13 歳） 
 
【主訴】視力低下 
【家族歴】特記事項なし、血族結婚なし 
【周産期歴】在胎 37週、頭位経膣分娩、出生
時体重 2,858 g 

仮死なし、遷延黄疸なし、低血糖なし 
【発達】定頚 5か月、一人歩き 1歳 3か月、3
歳児健診にて発達の遅れを指摘された。小学
校では特別支援学級に通学。 
【現病歴】○年 8月頃、集中力の低下を認め
、それまでできていた計算や漢字を書く事が
困難になった。心療科を受診したところ、広
汎性発達障害と診断され、アトモキセチン（
ストラテラ®）を処方された。しかし、効果が
なく、両親の判断で中断された。同年 11 月頃
から自転車でよく転倒するようになった。翌
年 5月頃からは極端に視力・聴力が低下し、
歩行に介助が必要となったため当院眼科およ
び小児科を紹介受診した。 
眼科的所見：RV＝0.08 LV＝ 0.04  
眼位：両外転位 
対光反射：直接間接ともにやや減弱 
前眼部、中間透光体、眼底に異常所見なし 
頭部 MRI 所見：両側後頭葉・頭頂葉の深部白
質、視放線領域、脳梁膨大部、脳幹に左右対
称性の高信号域あり。Loes score ：11/34 点 
副腎皮質機能：ACTH 283.6 pg/mL 
ACTH 負荷試験 
負荷前     コルチゾール 
負荷後 30分 コルチゾール 15.6 μg/dL 
負荷後 60分  コルチゾール 20.2 μg/dL 
血中極長鎖脂肪酸： 
C24:0/C22:0  2.00   (平均 1.05) 
C25:0/C22.0  0.070 (平均 0.024) 
C26:0/C22:0  0.099 (平均 0.012)  
ABCD1 遺伝子解析：exon 6 に既報のミスセン
ス変異 c.[1534 G>T], p.[Gly512Cys]あり 
【治療経過】小児大脳型 ALD と診断し、診断
3ヵ月後には造血幹細胞移植（HSCT）（臍帯血
）を受けた。しかし、急速に神経症状が進行
し、移植 2年後（13 歳）に呼吸不全で死亡し
た。 
 
Ｄ．考察               
MPSⅠの症例は Scheie 型で、診断は 51 歳
と遅かった。54歳から ERT が開始されてい
たが、視力低下、聴力低下、心臓弁膜症、
変形性股関節症は進行性であった。 
MPS の症例は知的障害をともなう重症型
で、診断は 3 歳であった。ERT が開始され
、速やかに肝脾腫の軽減、上気道感染症の



罹患頻度の減少をみとめた。IQ68 で多動を
認めることから、中枢神経系症状に効果の
ある新たな治療法の導入が望まれる。 
ALS の症例は小児大脳型で、診断が 10 歳
、診断時 Loes score（MRI 進行度スコア）
が 11/34 点であった。HSCT（臍帯血）を実
施されたが、神経症状は急速に進行し、移
植約 2年後に死亡した。 
Ｅ．結論               
我々の施設では、過去3年以内にライソ
ゾーム病2例（MPSⅠ1例、MPSⅡ1例）、ペ
ルオキシゾーム病1例（ALD）の診療実績が
あった。MPSの2例はERTを、ALDはHSCTを受
けていた。3症例とも、診断に難渋してお
り、早期診断、早期治療の重要性が示唆さ
れた。 
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