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研究要旨 

Nieman Pick C型（NPC）診療ガイドラインの作成に取組み、文献スクリーニングとエキスパート 
の討議からCQの設定を行い、システマテイックレビュー（SR）にもとづく推奨文の準備を行った。 
ペルオキシゾーム病は原理的に新生児スクリーニング（UNS）による超早期診断が可能な疾患群で 
特に副腎白質ジストロフィー症（ALD）は早期治療の成果が確認されているため、UNS実施に向け 
課題を明らかにした。ALDガイドライン発行に協力し、ペルオキシソームとその疾患につき研究者、 
臨床医を対象にした英文書の出版に協力し分担執筆を行った。 

 
Ａ．研究目的 
客観的評価に基づくNPCガイドラインを作成し、早
期診断と介入、治療法選択を可能にする。ペルオキ
シゾーム疾患は原理的にUNSによる診断が可能で、A
LDのUNSを国内で実施するに際しての課題を明らか
にする。ALDガイドラインとペルオキシソームとその
疾患に関する英文の専門書出版に協力する。 
 
Ｂ．研究方法 
NPCは希少疾患であり、関連論文一次スクリー
ニングと経験に基づきCQを作成し、論文二次スク
リーニングとＳＲを参考にエキスパートオピニ
オンも入れて推奨文を記載し、診療ガイドライン
を作成する。ALDは幹細胞移植治療を受けた例で
治療時所見や治療時期による予後を検討し、診断
から治療までの課題を明らかにする。ALDガイド
ライン、専門書出版に当たり、執筆協力を行う 
（倫理面への配慮） 
所属施設内倫理委員会の承認を得、調査研究を進め 
た。 
 
Ｃ．研究結果 
NPC診療ガイドラインは担当委員長の統括の下、C
Qを決定し、文献検索とSRから推奨文作成に至る刊
行の準備を進めた。現在までのALD症例については
診断後の極早期の治療予後が明らかによいこと、早
期診断の指標として神経心理学的ならびに生理学
的評価が役立つことが明らかになった。UNSによるA
LD診断後の治療が現状基準の場合、発症までの数年
から数十年、厳重なフォローアップとサポートが必
要になり、本人と家族は医療、心理、社会的に過剰
な負担が生じる。担当委員長の下、ALD診療ガイド
ライン刊行に協力し、英文書は分担執筆により出版
に協力した。 
 
Ｄ．考察 
 ガイドライン作成に向けて、CQの設定を行い、文
献のエビデンスとSR、エキスパートオピニオンを考
慮して、推奨文の準備を行った。ALDのUNSは技術的
にはすでに可能であり、制度として診断体制が確立
すると、現状の基準での幹細胞移植治療までの本人
と家族の長期間の過剰な負担と医療側の負担が過
剰となる。仮にハイリスク家系に実施するとしても
極早期の安全な遺伝子治療が可能になる必要があ
る。ALDガイドラインの出版により診断治療に大き

く貢献することになった。またペルオキシソーム関
連の英文書籍については、分担執筆を行って出版に
協力し、研究者、臨床家に役立つ著書を完成できた。 
 
Ｅ．結論 
 ガイドラインの作成に当たっては、希少疾患の特
異性も考慮すべきであり、早期診断、早期介入、適
切な治療法の選択を可能にする。ALDのUNSは技術的
に既に可能であり、制度化するためには極早期の安
全な遺伝子治療が求められる。ALDガイドライン出
版により診断治療に貢献できた。また英文書により
ペルオキシソーム病の国際的な理解が深まること
が期待される。 
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