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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.新生児マススクリーニングガイドライン作成 
副腎白質ジストロフィー新生児マススクリーニ
ングの国内新規導入を目的にガイドライン作成
を検討した。 
3.ALD＆ペルオキシソーム病全国調査 
全国調査検討委員会において、ライソゾーム病
＆ペルオキシソーム病の１次調査、及び 2 次調
査に協力した。 
4.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における患者会からの
早期診断の要望に対応して、副腎白質ジストロ
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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。 
5.保険診療による極長鎖脂肪酸検査の医療実装 
平成 30 年 12 月の検体検査に関する医療法の改
正を受けて、従来の研究室での極長鎖脂肪酸検
査体制を岐阜大学病院検査部内での精度管理の
もと保険診療による医療実装開始を検討した。 
6.本調査研究成果の啓発活動 
班員の協力にて 2017年に作成したALDの診療
ガイドラインを日本先天代謝異常学会の監修の
もと改訂作業を行なった。また班員を含めた国
内研究者によるペルオキシソームの基礎・臨床
の英文著書の編集作業を行なった。 
 
（倫理面への配慮） 
学内倫理委員会の承認のもとに診断調査研究を
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 29 年１月から令和元年 12 月までの 3 年間
に、全国医療機関から 359 検体を解析し、副腎
白質ジストロフィー(ALD) では大脳型 21 例、
AMN14 例、小脳脳幹型４例、アジソン型３例、
女性保因者 37 例、発症前 10 例の計 89 例を、
ALD を除くペルオキシソーム病では Zellweger
スペクトラム４例、二頭酵素欠損症２例、アシ
ルCoA オキシダーゼ欠損症２例、PEX 遺伝子異
常非典型例３例、ヒポカタラセミア２例の併せ
て 102 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.新生児マススクリーニングガイドライン作成 
副腎白質ジストロフィーにおいて先行する米国
での実施状況も参考に、国内導入向けての現状
と課題について検討し、第 44 回日本マススクリ
ーニング学会教育セッションにて講演、その内
容を学会誌に掲載するとともに、ガイドライン
としてまとめた。 
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。 
4.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。 
5.保険診療による極長鎖脂肪酸検査の医療実装 
令和元年秋より岐阜大学病院検査部に難病検査
部門を設置し、検査部内での精度管理に基づく、
保険診療による極長鎖脂肪酸検査を保健所の認
可も受けて開始した。その結果、大学病院をは
じめ全国医療機関の小児科、神経内科、遺伝子
診療部等より３ヶ月間に約 50 件の受託解析を
行なっている。 
6.本調査研究成果の啓発活動 
2019 年 11 月に ALD診療ガイドライン 2019 を
日本先天代謝異常学会編集のもと改訂、市販化
した。また 2020 年 1 月には Peroxisomes: 
Biogenesis, Function, and Role in Human 
Disease を分担研究者の今中博士との共同編集、
横山、加我両分担研究者らの協力のもと
Springer 社より出版した。 
 
Ｅ．結論               
国内 ALD&ペルオキシソーム病解析拠点施設
として平成29年１月から令和元年12月までの
3 年間に、全国医療機関から 359 検体を解析し
、102 例のペルオキシソーム病を診断、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。さらにALDマススクリーングガイド
ラインの作成、全国調査のうちALD&ペルオキ
シソーム病調査への協力、ALD早期診断のため
のパンフレットの作成、日本先天代謝異常学会
編集によるALD診療ガイドライン2019の市販
、Peroxisomes: Biogenesis, Function, and Role 
in Human Disease (Imanaka T & Shimozawa 
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N. eds.)を Springer 社より出版した。さらに保
険診療による極長鎖脂肪酸検査を全国に先駆
けて病院事業として開始した。以上により、当
初に策定した研究目的を３年間で目標以上に
達成した。 
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3.和文著書 

① 下澤伸行：副腎白質ジストロフィー・ペル

オキシソーム病と遺伝カウンセリング 

遺伝子医学 MOOK別冊シリーズ４最新小

児・周産期遺伝医学研究と遺伝カウンセリ

ング pp195-200.メディカルドウ .大阪 . 

2019年 11月 

② 日本先天代謝異常学会編：副腎白質ジスト

ロフィー（ALD）診療ガイドライン 2019 

p1-46.診断と治療社.東京.2019年 11月 
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ディア 2019 日本医師会雑誌 148 特別号
(1) 286. 2019 年 6 月 

③ 下澤伸行：副腎白質ジストロフィーマ
ススクリーニング国内導入に向けての現
状と課題と提案. 日本マススクリーニング
学会誌 29(3) 245-248. 2019 年 12 月 
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5.学会発表等（関連シンポジウム・招待講演） 
① 第 13 回先天代謝異常学会セミナー 主
訴・症状から診断へのフローチャート「ペ
ルオキシソーム病」平成 29 年７月,品川 

② 第 44 回日本マススクリーニング学会 副
腎白質ジストロフィー(ALD)新生児マス
スクリーニングの意義と課題, 教育セッシ
ョン「新分野のマススクリーニング」招待
講演 平成 29 年 8 月, 秋田 

③ ALDの未来を考える会 第 6回夏の勉強会 
「副腎白質ジストロフィー（ALD）診療ガ
イドライン 2017 発刊と普及」平成 29 年８
月 東京慈恵会医科大学 

④ 第 271 回 日本小児科学会東海地方会  
「小児で鑑別すべき重要な代謝性神経疾
患－副腎白質ジストロフィーとペルオキ
シソーム病－」特別講演 平成 29年 10月, 
岐阜 

⑤ 第 56 回東海小児造血細胞移植研究会講演
「副腎白質ジストロフィー」平成 30 年３
月, 名古屋 

⑥ 下澤伸行 副腎白質ジストロフィーの早期
診断の重要性 第60回日本先天代謝異常学
会 ランチョンセミナー 2018 年 11 月 
岐阜 

⑦ 下澤伸行：副腎白質ジストロフィーマスス
クリーニング国内導入に向けての現状と
課題と提案. 第 46 回日本マススクリーニ
ング学会ワークショップ2019年11月那覇 

                   
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
（予定を含む。） 
 1. 特許取得 
 なし 
 2. 実用新案登録 
 なし

 
 


