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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。さらに国内患者の実態把握

として、全国調査を展開する。 

 

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.新生児マススクリーニングガイドラインの作
成 
新生児マススクリーニング検討委員会において、
今年度は副腎白質ジストロフィーの新生児マス
スクリーニングのガイドライン作成を検討した。 
 
3. ALD＆ペルオキシソーム病全国調査 
ライソゾーム病＆ペルオキシソーム病全国調査
検討委員会において、１次調査での推定国内患
者数、患者受診医療機関等の情報をもとに、副
腎白質ジストロフィー＆ペルオキシソーム病の
２次調査への準備を検討した。 
 
（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 29 年１月から 12 月までの 1 年間に、全国
医療機関から依頼された約 100 検体を解析し、
副腎白質ジストロフィー(ALD) では大脳型４例、
AMN５例、小脳脳幹型２例、アジソン型１例、
女性保因者 10 例、発症前３例の計 25 例を、ALD
を除くペルオキシソーム病では Zellweger スペ
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ラム１例、ペルオキシソームアシル CoA オキシダーゼ欠損症２例、ペルオキシソーム

形成異常症の臨床亜型２例、ヒポカタラセミア 1 例の併せて 31 症例のペルオキシソ

ーム病を診断し、治療を含めた診療情報を提供するとともに調査研究に繋げた。さら

に今年度は副腎白質ジストロフィーの新生児マススクリーニング国内導入のための

ガイドラインを作成、ライソゾーム病＆ペルオキシソーム病の全国２次調査も開始し

た。以上により、当初に策定した研究目的は順調に達成している。 



クトラム１例、ペルオキシソームアシル CoA オ
キシダーゼ欠損症２例、ペルオキシソーム形成
異常症の臨床亜型２例、ヒポカタラセミア 1 例
の併せて31症例のペルオキシソーム病を診断し、
治療を含めた診療情報を提供するとともに調査
研究に繋げた。 
 
2.新生児マススクリーニングガイドラインの作
成 
副腎白質ジストロフィーにおいて先行する米国
での実施状況も参考に、国内導入向けての現状
と課題について検討し、第 44 回日本マススクリ
ーニング学会教育セッションにて講演、その内
容を学会誌に掲載するとともに、ガイドライン
としてまとめた。 
 
3. ALD＆ペルオキシソーム病全国調査 
１次調査での結果を受けて、２次調査に必要な

副腎白質ジストロフィー＆ペルオキシソーム病

も含めた調査項目を作成、調査方式も検討し、

１次調査にて患者受診診療施設に対して、回答

を依頼した。次年度での集計解析に繋げた。 

 

Ｅ．結論               

国内 ALD&ペルオキシソーム病診断施設として、

１年間に 31 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。さらに副腎白質ジストロフ

ィー新生児マススクリーニング導入のための

ガイドラインを作成した。全国調査では２次調

査のための調査方式、調査項目を策定し、年度

内に２次調査を開始した。以上より、今年度の

研究目的は順調に達成していると判断した。 
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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 


