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Ａ．研究目的             
ケミカルシャペロン（または薬理学シ
ャペロン）療法とは、低分子酵素安定化
活性を持つシャペロン化合物を用い、患
者細胞内で欠損している酵素活性を復元
することで効果を発揮する方法である。
我々はこれまで、ライソゾーム加水分解
酵素β-ガラクトシダーゼをコードする
GLB1遺伝子変異により引き起こされる
GM1-ガングリオシドーシスの脳病態に有
効なシャペロン化合物の開発を行ってき
た。しかし、本治療法を臨床応用するた
めには、治療薬の開発とともに、患者さ
んのリクルートのため、家族会の情報の
調査が必要である。また、疾患バイオマ
ーカーの開発も必要となる。さらには、
シャペロン療法の開発に有用な、遺伝子
治療法など他の治療法の開発に関する動
態を調査し、情報を入手することを目的
とした。 
 
 
Ｂ．研究方法 
1) 家族会の調査 
「日本ムコ多糖症患者家族の会」との
連携を行った。 
2) 新規治療法に関する情報収集○○ 
GM1-ガングリオシドーシスに対するシ
ャペロン薬の開発は、我々の他、スイ
スDorphan社、スペインMinoryx社など
が開発を進めている。また、疾患バイ

オマーカーの開発も行われている。そ
こで、それらの開発研究の現状に関す
る情報収集を行うとともに、遺伝子治
療法など、他の治療法に関する情報に
ついても、情報の収集を行った。 
 
（倫理面への配慮） 
本年度は、患者情報や解析は行わなかった
ので、倫理面での問題はないと判断した。 
                   
Ｃ．研究結果             

GM1-ガングリオシドーシスとGM2-ガ
ングリオシドーシスの患者会は、2016年度
からムコ多糖症の会に合流し活動を行って

いる。家族会とは、我々のシャペロン療法

の開発研究に関する情報を共有すると共に

、スイスDorphan社などの海外のシャペロ
ン療法開発研究や、疾患バイオマーカーの

開発に関する情報を得た。また、第2回
Asia-Pacific Lysosomal Conference（オ
ークランド, ニュージーランド）に出席
し、欧米における遺伝子治療開発研究に
関する情報の収集を行った。 
 
Ｄ．考察               
日本人GM1-ガングリオシドーシス患
者は推定で数十家系が存在することが
推測されているが、現在情報があるの
は10例以下である。近年、次世代シー
ケンサーにより見つかった症例も複数
報告されており、診断法に関する見直
しも必要と思われる。 

研究要旨 

ライソゾーム病脳病態に有効性を示す新規治療法ケミカルシャペロン療法について、

我々は、GM1-ガングリオシドーシスに対する開発研究を行ってきた。この療法の臨床

応用のため、本年度は、患者会の情報、および診断マーカー開発や遺伝子治療法など

に関する動向について、調査研究を行った。 

 



疾患バイオマーカー開発に関し、スイ
スDorphan社から報告があった。我々も今
後このマーカーの検証を行うとともに、脳

病態を反映する新規バイオマーカーの探索

研究も必要と考えた。欧米で進められてい

る遺伝子治療の臨床応用とともに、我々の
開発しているシャペロン治療薬の併用
療法など、今後、新規治療法の開発に
関し、さらなる情報収集を行ってゆく
必要がある。また、国際共同治験など
に関する情報に関しても引き続き情報
を得る必要がある。 
 
Ｅ．結論               
GM1-ガングリオシドーシス患者家族会
に関する情報収集を行った。シャペロン
療法の開発、疾患バイオマーカー開発、
遺伝子治療法などの新規治療法に関する
最新動向の情報を得た。 
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