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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.副腎白質ジストロフィー早期診断のためのパ
ンフレットの作成 
拠点病院構想検討委員会での患者会からの早期
診断の要望に対応して、副腎白質ジストロフィ
ーの早期診断のためのパンフレットの作成を検
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次調査を行い、各領域における集計結果解析
のための専門委員を分担した。 
 
（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 30 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 131 検体を解析し副腎
白質ジストロフィー(ALD) では大脳型 9例、AMN
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３例、小脳脳幹型１例、アジソン型１例、女性
保因者 15例、発症前５例の計 34 例を、ALD を除
くペルオキシソーム病では Zellweger 症候群２
例、二頭酵素欠損症１例、ヒポカタラセミア 1
例の併せて 38 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. 副腎白質ジストロフィー早期診断のための
パンフレットの作成 
患者会からの要望の強い、早期診断のための取
組みを実践するために、ペルオキシソーム病に
おいて最も頻度の高い副腎白質ジストロフィー
の早期診断のための啓発用パンフレットを作成
して、患者会、全国の関連学会に配布するとと
もに、第 60 回日本先天代謝異常学会のセミナー
にて講演した。。 
 
3. ALD＆ペルオキシソーム病全国調査 

２次調査の回答を受けて、副腎白質ジストロフ

ィーペルオキシソーム病、一部のライソゾーム

病のクリーニングを担当、その調査結果解析の

倫理申請を学内倫理委員会に提出し、承認を得

た。 

また調査研究班主催の第 5回市民公開フォーラ

ムにて副腎白質ジストロフィーの現状の課題と

今後について講演した。 

 

Ｅ．結論               

国内 ALD&ペルオキシソーム病解析拠点施設と

して、１年間に 38 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

トロフィー早期診断のためのパンフレットを

作成し、患者会や関連学会等に配布した。全国

調査では２次調査解析のための倫理委員会の

承認を得た。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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