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Ａ．研究目的  
１．ライソゾーム病・ペルオキシゾーム
病における診断法、治療法、治療開発など
疾患特異性に配慮した分野別拠点病院の在
り方に関して検討した。 
２．ニーマンピック病Ｃ型の診療ガイド
ラインをMinds作成法に則り作成を進めた 

 
Ｂ．研究方法 
１．研究班内に難病拠点病院構想委員会
を設け、1)都道府県単位の拠点病院の体制
、2)難病支援全国ネットワークにおける役
割、3)生化学・遺伝子診断の提供体制、以
上の３つテーマを中心に議論検討した。検
討した内容は、研究班の全体会議で報告議
論して、さらに議論を進めることとした。
班員以外の専門家、患者会などとの情報交
換も行った。 
２．ニーマンピック病Ｃ型の診療ガイド
ライン作成委員会を設置してメール審議
や全体会議の中で作成を進めた。 

 
Ｃ．研究結果             
１．難病拠点病院構想に関して 
1)ライソゾーム病とぺルオキシゾーム病
の分野別拠点病院の診療体制 
ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病は
希少疾患であるが都市部においては診療
において患者集約が図れることから分野
別拠点病院を設定して早期診断、チーム医
療、移行期医療など提供できる体制につい
て議論した。地方においては疾患の希少性
から難病支援全国ネットワークと連結し

た難病拠点病院に関して議論した。以下に
拠点病態の診療体制(案)を提示する。 
 
難病拠点病院診療体制（案） 
１．スタッフ体制 
1）専門医（ライソゾーム病・ペルオキシ 
ゾーム病に関する専門的知識有する） 
2) 遺伝カウンセラー 
3) メディカル・ソーシャルワーカー 
 
２．スタッフの役割 
1) 全国の診断施設（生化学遺伝子診断）
と連携した診断 
2) 適切な検査や治療法の情報提供 
3) 患者及び家族へのカウンセリング体制 
4) 関連診療科（耳鼻科、循環器科、脳外
科、歯科、整形外科、眼科など）との
調整 
5) 適切な治療体制のコーディネート 
6) 在宅医との連携 
7) 最新情報（治療法、臨床試験など）の
提供 
8) 地域における医療者などへの疾患に対 
する教育啓蒙 
9) 小児から成人への移行期医療の実践 

2)地域に偏りのない拠点病院の設置 

ライソゾーム病とぺルオキシゾーム病の分野

別拠点病院の条件として、①生化学および遺

伝子診断を通じた確定診断、②確定診断およ

び診療のための全国施設との連携体制、③地

域の医療機関と連携した診療体制、④遺伝カ

ウンセリングの実施体制、および、⑤造血幹

研究要旨 １．ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病に関する分野別拠点病院構想を検討し

て、1)生化学および遺伝子診断を通じた確定診断、2)確定診断および診療のための全国施設と

の連携体制、3)地域の医療機関と連携した診療体制、4)遺伝カウンセリングの実施体制、およ

び造血幹細胞移植など特定治療を実施、以上の役割を有する分野別拠点病院として全国１３拠

点病院（6地区毎）を設置する難病医療体制を提案した。 

２．ニーマンピック病Ｃ型の診療ガイドラインをMinds作成法に則り作成を進めた。 



17 
 

細胞移植など特定治療を実施、以上として、

これらの分野別拠点病院として国内均一に全

国１３拠点病院（北海道/東北：２、関東地区：

４、中部地区：３、近畿２、中国四国１、九

州/沖縄１）を設置する難病医療体制を提案し

た。 

 
２．ニーマンピック病Ｃ型の診療ガイド
ラインの作成を進め、３つのCQ作成、文献
検索を進めている。 
 
Ｄ．考察 
ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病の
難病拠点病院体制について診断法の迅速か
つ安定的提供と連結し体制の重要性を認識
した。地域事情に応じた拠点病院体制の構
築が必要である。 
 
Ｅ．結論 
難病拠点病院体制について、1)都道府県
単位の拠点病院の診療体制、2)生化学診断
・遺伝子診断の提供体制、3)難病支援全国
ネットワークにおける役割、以上を中心と
して議論を進めた。ライソゾーム病とぺル
オキシゾーム病の分野別拠点病院の具体的
な構想を提案した。 
 
Ｆ．健康危険情報 
なし 
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