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Ａ．研究目的   
 ライソゾーム病、ペルオキシソーム病、ALD
患者の全国調査、患者の現状調査又 QOLの二次
調査を行った。更に LSDの内、シスチノーシス、
ゴーシェ病、ファブリ病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
献した。又 LSD、ALDの拠点病院構想を作成し、
難病患者の診療ネットワーク構築を具体的に検
討し、患者の啓蒙活動に役立てた。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、治療への提言を行つた。LSD、ALDの
遺伝子治療を含めた新規治療の啓蒙活動を行い、
今後の新規治療に向けて貢献した。更に ALD、 
LSDのレジストリーに向け、研究体制を検討し
た。           
 

 
 
 
 
Ｂ．研究方法 
１）LSD、ALDの患者全国調査はサーベイモン
キーを用いて具体的な二次・三次調査を施行し

た。LSD患者の推計値を計算した。 
２）LSDのガイドライン作成は ALD、ゴーシェ
病、ファブリ病、MPS I型は各班で委員長、副
委員長を決め、各ガイドライン作成班を編成し、

マインズの手法に沿い、作成出版した。また現在

ニーマンピツク C病並びにMPS IV型のガイド
ラインを作成している。 
３）拠点病院構想、トランジション問題に関して

患者並びに難病担当医用にパンフを作成し 
よりこの問題に関しての理解を深める努力をし

た。 
４）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ライソ

ゾーム患者に対するアンケート調査を検討した

。 
５）難病プラットフォームを利用したレジスト

リシステムの構築を施行した。 
 
（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。又遺伝子治療ア

ンケート調査は大橋十也委員長の下、慈恵医大

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

研究要旨：ライソゾーム病（LSD）、ALD 患者の全国三次調査の詳細をアンケート調査により行

い、我が国の患者の状況を明らかにした。LSDの内、ゴーシェ病、ファブリ病、MPSI型のガイ

ドラインの作成をマインズの手法により作成、ニーマンピツク C病、MPS IV型を作成中。 

具体的にエビデンスに基づいたガイドラインを作成し、一般診療医の為の難病診療に貢献した。

拠点病院構想、トランジション問題、新生児スクリーニングよる適応疾患のガイドラインを作成、

遺伝子検査、更に遺伝子治療等調査内容を検討した。またライソゾーム病のレジストリ作成の為

難病プラットフォームでの登録システムを構築した。 



 

 
 

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。又三次調査の

調査内容を検討し、二次調査表を各施設に配布

し、調査した。（酒井）②ライソゾーム病、ペル

オキシゾーム病の診断の手引き、治療ガイドラ

インの作成（下澤）：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

（小林正久委員長）、ゴーシェ病（成田綾委員

長）、ムコ多糖症 I型（小須賀委員長）をマイン

ズの手法に基づいて診療ガイドラインを作成し

た。前年度作成したポンぺ病、MPS II型は学会

承認を得た。今年度はシスチノーシス、ファブリ

病、ゴーシェ病のガイドラインを出版し、学会承

認予定。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について、岡山地区等を例

にとり患者の意見も含め、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

療体制を具体的に検討した。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対象疾患と

してポンぺ病、MPS I、 ALD、ファブリ病を挙

げガイドラインを作成した。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 LSD 患

者に家族に対して施行した。⑥今後の LSD、

ALDのレジストリー体制を検討した。 

 
Ｄ．考察 
 LSD、ALDの患者数全国調査から全国患者数
の推計数を算出し、各 LSDの三次調査で現状解
析をおこなった(酒井ら)。ゴーシェ病、ファブリ
病、シ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、又学会承認を得て一般販売

を予定している。次年度は ニーマンピック C
病、MPSIV型、MPS I型のガイドライン作成す
る予定であり、我が国の LSD患者の診療に役立
てる。ALD、LSDの拠点病院構想を具体化し、
地方自治体と連携する。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

提供に有用であり、我が国での LSD、ALDの
患者並びに医療従事者に重要な情報を提供す

る。 
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