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Ａ．研究目的             

ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病は
希少難病の疾患群である。したがって、そ
の病態生理の解明や治療法の開発には、個
々の症例の情報集積が必要である。近年、
ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病の予
後は診断技術の進歩や病態生理の解明、新
しい治療法の開発により多様化している。
こうした変化に対応し、将来を予測した適
切な難病対策を進めるためには、できるだ
け正確な患者数の把握、個々の患者の臨床
像やQOLの把握、分析を行うことを目的
とした。 

 
Ｂ．研究方法 
ライソゾーム病、ペルオキシゾーム病患者に

関する、全国疫学調査の方法については，厚
生労働省難治性疾患克服研究事業，特定疾患
の疫学に関する研究班（主任研究者 永井正規
）によって作成された、「難病の患者数と臨床
疫学像把握のための全国疫学調査マニュアル

（第２版）編著 川村 孝」を参考にして、難
病疫学班の中村好一先生，橋本修二先生，鈴
木貞夫先生との審議の上検討した。また病院
データベースとしては株式会社ウェルネスの
ものを採用した。 
 一次調査はハガキによる疾患名と人数につ
いて行い，疫学班との共同で患者数の推計を
マニュアルの方法に沿って行った。 
 二次調査内容については，診断名，生年月
，性別，フォロー状況，診断方法，診断時年
齢，公的医療補助，治療状況（疾患特異的治
療法，主な支持療法，主な合併症，治療の問
題点，障害の状況，重症度基準）について実
施することになった。また回収方法について
は、用紙記載による返信方法とサーベイモン
キーを用いたネットでの回収方法が選べるよ
うにした。その後二次調査をまとめ，重複な
どのチェックを担当医で分担して行い，最終
的な患者リストから，ライソゾーム病・ペル
オキシソーム病の全数の患者推計を疫学班の
マニュアルに沿って行い，主たる疾患につい
ては疾患ごとの患者数推計を行った。 
 また，疾患ごとに臨床情報をまとめ，診断

，治療状況について解析した。 
（倫理面への配慮） 
疾患の詳細情報を回収する２次調査につい

ては大阪大学における倫理審査を受けている
。 
                   
 

研究要旨 

 ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病は希少難病の代表的疾患群であるため、その病態

生理の解明や治療法の開発には症例の集積が必要である。本研究ではライソゾーム病・ペ

ルオキシゾーム病の全国疫学調査を計画し，この３年間で１次調査で患者概数を推計し，

２次調査で患者の臨床情報を収集，解析を行った。そして最後に３次調査の計画を行い，

難病プラットフォームとの協働を計画して今後の研究の基礎作りを行った。 

 

 



8 
 

 
Ｃ．研究結果             

 一次調査；まず，全国調査を行うにあた
り，ライソゾーム病，ペルオキシソーム病 
を１例でも過去３年間（２０１３年 
４月１日から２０１６年３月３１日）の期
間に診療した医師に一次調査を行い，ライ
ソゾーム病としての総数は１４５３例，ペ
ルオキシソーム病が今回初めての統計で
１６７例の報告があった。 
このデータをもとに患者数の推計を行っ
た。 
 次に２次調査の回収したところ，ライソ
ゾーム病・ペルオキシソーム病両方合わせ
て最終９０６症例分の返信があった。 
 それを各専門分野の分担研究者によっ
て重複症例の洗い出し，記入内容の矛盾な
どについてクリーニングを行った。 
 その結果，重複症例を除いて，最終の実
数は８２０症例と推定される。これを元に
重複率を算出して全国患者数の推計値を
算出した。また各疾患ごとの患者推計値を
計算した（図１）。 

 
ライソゾーム病患者総数 
 ２９５８＋３１５人 
（下限；２３４１名～上限；３５７６）  
ペルオキソソーム病患者総数 
３０３＋５４１人 
（下限；６６名～上限；５４１） 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
図１ 

 
 また，ライソゾーム病の疾患ごとに病型分
類を行い，その割合を示したものが図２，図
３である。 
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 ペルオキシソーム病の病型分類は，図４で
ある。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図４ 
 また主たる疾患について治療法，支持療法
については図５にまとめた。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図５ 
 ３次調査の対象疾患として最も頻度の高い
ファブリー病に関して，循環器内科，小児科
，腎臓内科，神経内科，眼科の専門医との共
同で，アンケート項目を検討し，現在倫理委
員会への申請準備中である。 
 項目は基本情報１２問，腎症状５問，循環
器症状１７問，神経内科症状１０問，眼科症
状８問，全部で５２問に渡る包括的なもので
ある。 
 
Ｄ．考察               

ライソゾーム病患者数は１０年前の患
者調査時より全体としては増加しており，
おもに酵素補充療法などの治療法ができ
た疾患においては疾患の知名度が上昇し
たことことが理由と思われるが診療患者

数は増えている。ペルオキシソーム病患者
はライソゾーム病患者数の約１０分の1
であるが，診断頻度からもほぼ妥当な数字
と考えられる。 

２次調査でまず患者数の推計値が出た
ことは今後の難病診療の重量な基礎デー
タとなると思われる。平成１３年の調査と
比較してわかることは，最近酵素補充療法
などの治療が出てきた疾患数は報告が増
えているが，特に新たな治療法のない疾患
においては診断数はあまり変化がなく，治
療法ができることによって，疾患の
Awearnessの向上につながっていること
もうかがわれた。 

また，酵素補充療法，造血幹細胞移植を
受けている患者数の概数も解明され，現状
の臨床症状が解明されたことにより，現在
の診断時期や治療法における問題点が明
らかになってきたことで，今後の医療の進
め方に参考情報となると考えられる。 

今後３次調査を行うことによって，さら
に現在の医療の中で患者さんの状況を極
め，さらに診療体制や診療方針についての
方向性が見出されると考える。 

 
Ｅ．結論               
 ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病に関
する全国調査の２次調査より，患者推計がよ
り正確なものが得られること，患者実態の解
明に寄与する結果であった。                
 
Ｆ．健康危険情報 
  なし 
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生前診断て ゙ OTC 欠損症と診断され、
出生直後より治療を開始し良好に経過し
た男児例，第 59 回日本先天代謝異常学会
総会， 2017 年 10 月 12－14 日，川越 

11. 澁谷与扶子，濱田悠介，仲岡佐智子，近
藤秀仁，酒井規夫 難治性気胸を発症し
た遅発型 Pompe 病の一例，第 22 回日
本ライソゾーム病研究会，2017 年 10
月 27，28 日 

12. 近藤秀仁, OTC 欠損症について，第 6 回 
小腸移植・小児肝移植症例カンファレン
ス，2017.12.6 大阪 

13. 野村昇平，柏木 充，田辺卓也，大場千
鶴，近藤秀仁，酒井規夫、玉井 浩 家

族歴から進行性中枢神経障害の発症前に
ピルビン酸療法を開始した Leigh 脳症の
1 例，第 63 回日本小児神経学会近畿地方
会，2018，3，3，大阪 

14. 近藤秀仁，赤木幹弘，渋谷与扶子，仲岡
佐智子，富永康仁，青天目信，酒井規夫，
大薗惠一 MTND3 遺伝子変異
（m.T10158C）を認めた MELAS/Leigh 
overlap 症候群の１例，第 63 回日本小児
神経学会近畿地方会，2018，3，3，大阪 

15. Norio Sakai, Challenge for diagnosis and 
treatment for Krabbe disease including 
the experience of BMT on LSD in Japan, 
Annual Meeting of Chinese Medical 
Association in Taipei, 2018.6.30 

16. 酒井規夫；早期診断を含む診療体制の展
望，第 60 回日本小児神経学会学術集会，
シンポジウム；神経代謝疾患に対する治
療戦略の展望，2018.5.31-6.2，千葉 

17. 酒井規夫；若手教育を考える，第 60 回日
本先天代謝異常学会総会，シンポジウ
ム；今後の日本先天代謝異常学会を考え
る，2018.11.10，岐阜 

18. 酒井規夫；ファブリー病の診断と治療の
ポイント，中国四国小児科学会地方会，
教育講演，2018.11.24，松山 

19. 酒井規夫，異染性白質ジストロフィーに
対する髄腔内酵素補充療法の展望，日本
ライソゾーム病研究会，先端分野シンポ
ジウム， 2018.12.7 

20. 酒井規夫，ファブリー病の治療における
遺伝カウンセリングの実際と課題，ラン
チョン，第 60 回日本先天代謝異常学会総
会，2018.11.10，岐阜 

21. 酒井規夫，ライソゾーム病の病態解明と
根本治療の可能性，日本ライソゾーム病
研究会， 2018.12.7 

22. 酒井規夫，Galafold の使用経験について，
日本ライソゾーム病研究会， 2018.12.7  

23. 酒井規夫，見逃してはならない治療可能
な遺伝性疾患～ファブリー病～，日本人
類遺伝学会第 63 回大会， 2018.10.11 

24. 酒井規夫，NP-C の診断のポイント，新
しくなったサスピション・インデックス，
日本神経学会学術大会， 2018.5.25 

25. 酒井規夫，見逃してはならない治療可能
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な遺伝性疾患～ファブリー病～，岐阜小
児内分泌学術講演会 2018.5.17 

26. 酒井規夫，ファブリー病診療における遺
伝カウンセリングマインド，三重ファ
ブリー病セミナー，2018.11.28 

27. 酒井規夫，ファブリー病の集学的診療と
遺伝学カウンセリングのポイント，ファ
ブリー病セミナーIN 三宮，2018.10.25 

28. Norio Sakai, Family screening in Fabry 
disease: its importance and a success 
story, International conference on Fabry 
didsease 2018 

29. 濱田悠介、近藤秀仁、澁谷与扶子、塚原
理恵、小林謙太、野口真由子、 織辺圭太、
鞍谷沙織、川西邦洋、渡辺陽和、河津由
紀子、吉川真紀子、徳永康行、茶山公佑、
酒井規夫，Mitochondrial short-chain 
enoyl-CoA hydratase 1 欠損症の姉妹例，
第十四回 近畿先天代謝異常症研究会，
2018.6.30，大阪 

30. 近藤秀仁、澁谷与扶子、福田冬季子、杉
江秀夫、大薗惠一、酒井規夫，糖原病Ⅲ
型の 5 歳男児例に対する修正アトキンス
食事療法の効果，第十四回 近畿先天代謝
異常症研究会，2018.6.30，大阪 

31. 澁谷与扶子、濱田悠介、近藤秀仁、大薗
恵一、酒井規夫，難治性気胸を発症した
遅発型 Pompe 病に対するスピーチカニ
ューレ導入の経験，第十四回 近畿先天代
謝異常症研究会，2018.6.30，大阪 

32. 宮奈 香、大薗 恵一、酒井 規夫，本邦の
Krabbe 病患者における MLPA 法を用い
た欠失変異の検索，日本人類遺伝学会第
６３回大会，2018.10.11-13 

33. 仲岡 佐智子、澁谷 与扶子、近藤 秀仁、 
酒井 規夫、大薗 恵一 ，異染性白質ジ
ストロフィー 6 症例の遺伝子解析のまと
め，日本人類遺伝学会第６３回大会，
2018.10.11-13 

34. 寺本 瑞絵、石井 玲、鷹巣 祐子、真里谷 
奨、寺田 倫子、川俣 あかり、 水内 将
人、水上 都、石川 亜貴、 馬場 剛、石
岡 伸一、近藤 秀仁、 酒井 規夫、櫻井 晃
洋、齊藤 豪，ムコリピドーシス II
型の出生前診断，日本人類遺伝学会第６
３回大会，2018.10.11-13 

35. 21. 山田 瞳、米井 歩、佐藤 友紀、吉津 紀
久子、澁谷 与扶子、下澤 伸行、 酒井 規
夫，発端者の遺伝学的診断か ゙困難な副
腎白質ジストロフィー家系の出生前診
断・保因者診断に関する遺伝 カウンセリ
ング，日本人類遺伝学会第６３回大会，
2018.10.11-13 

36. 22. 波田野希美，先天性代謝疾患の病名
告知前後における患者お よひ ゙患者家族
の不安 ―ムコ多糖症・フェニルケトン
尿症・ファブリー病の比較―，第６５
回日本小児保健協会学術集会，
2018.6.14-16，米子 

37. 古藤 雄大，重症心身障害児の経管栄養実
施時の左側臥位の有用性の検討，第６５
回日本小児保健協会学術集会，
2018.6.14-16，米子 

38. 古藤 雄大，発達障害児の早期療育に関す
る長期予後調査から見た発達障害児と健
常児の QOL の比較，第６５回日本小児
保健協会学術集会，2018.6.14-16，米子 

39. 仲岡佐智子, 近藤 秀仁, 澁谷与扶子, 松
岡 圭子, 酒井 規夫, 大薗 恵一，頚髄圧
迫による神経症状を認めたムコリピ
ドーシス II/III 型の 4 例，第 60 回日
本先天代謝異常学会総会，2018.11.10，
岐阜 

40. 澁谷与扶子, 近藤 秀仁, 濱田 悠介, 大
薗 恵一, 酒井 規夫，特異的顔貌や人懐
こい性格，好中球減少な と ゙の 特徴的症
状を有し遺伝子診断に至った Cohen 症
候群の一例，第 60 回日本先天代謝異常学
会総会，2018.11.10，岐阜 

41. 李  容子, 波田野希美, 酒井 規夫，新生
児マススクリーニングに 対するライソ
ゾーム病患者とその家族の考え方に関
する検討，第 60 回日本先天代謝異常学会
総会，2018.11.10，岐阜 

42. 近藤 秀仁, 成田  淳, 木村 武司, 澁谷
与扶子, 福田冬季子, 杉江 秀夫，大薗 恵
一, 酒井 規夫，糖原病 3 型の 5 歳男児
例に対する修正アトキンス食事療法の効
果，第 60 回日本先天代謝異常学会総会，
2018.11.10，岐阜 

43. 近藤 秀仁, 赤木 幹弘, 澁谷与扶子, 仲
岡佐智子, 富永 康仁, 青天目 信，酒井 
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規夫, 大薗 恵一，MTND3 遺伝子変異
(m.T10158C)を認めた MELAS/Leigh 
overlap 症候群の 1 例，第 60 回日本先
天代謝異常学会総会，2018.11.10，岐阜 

44. 近藤秀仁、濱田悠介、大友孝信、坂本謙
一、仲岡佐智子、澁谷与扶子、酒井規夫、
大薗恵一，頸髄圧迫による神経症状を認
めたムコリピドーシス II／III 型の 4 例，
第６０回日本小児神経学術集会，
2018.5.31-6.2,千葉 

45. 澁谷与扶子、濱田悠介、仲岡佐智子、近
藤秀仁、酒井規夫，難治性気胸を発症し
た遅発型ポンペ病の一例，第 121 回
日本小児科学会学術集会，2018.4.20-22，
福岡 

46. Norio Sakai， Basic Pathology for 
Lysosomal Diseases, The 5th 
International Forum of Lysosomal 
Storage Diseases, 11-13, Jul 2019, Tokyo 

47. 近藤秀仁，大友孝信，酒井規夫 新しい
先天代謝異常症の日本からの発信とその
戦略，新しいタイプのムコ多糖症 第 61
回日本先天代謝異常学会シンポジウム 
2019.10.24～10.26 秋田 

48. 酒井規夫 ニーマン・ピック病 C 型の診
断・治療の現状と展望 第 61 回日本小児
神経学会学術集会 ランチョンセミナー 
2019.5.31～6.2 名古屋  

49. 酒井規夫 神経代謝疾患に対する新たな
治療戦略 第 61 回日本小児神経学会学
術集会 教育講演 2019.5.31～6.2 名
古屋 

50. 酒井規夫 ファブリー病における新たな
治療:薬理学的シャペロン療法 臨床遺
伝２０１９in Sapporo 2019.8.2～4 札
幌 

51. 酒井規夫 筋疾患と睡眠問題；ポンペ病
と筋強直性ジストロフィー 第 11 回日
本臨床睡眠医学会ランチョンセミナー 
2019.10.12 名古屋 

52. 酒井規夫 ファブリー病における新たな
治療法；薬理学的シャペロン療法 第 37
回日本神経治療学会学術集会ランチョン
セミナー 2019.10.24 横浜 

53. 酒井規夫 遺伝カウンセリングとファブ
リー病診療への展開 第 61 回日本先天
代謝異常学会 ランチョンセミナー 
2019.10.25 秋田 

54. 酒井規夫 「ファブリー病の今」―治療
戦略の現状― 第 61 回日本先天代謝異
常学会 モーニングセミナー 
2019.10.25 秋田 

55. 酒井規夫 出生前診断を受ける側の論理
と実施する側の倫理(小児科医の立場か
ら)  シンポジウム 1 出生前遺伝
学的検査の検査体制は と ゙う あ るへ ゙き
か 日本人類遺伝学会第６４回大会 
2019.11.7 宮崎 

 
（発表誌名巻号・頁・発行年等も記入） 
 
Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
  なし 
 
 1. 特許取得 
 なし 
 
 2. 実用新案登録 
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