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Ａ．研究目的             

日本人ゴーシェ病の治療の実態、基質合成

抑制療法（SRT）の位置づけ、SRTの課題につ

いて明らかにすることを目的とする。 

 
Ｂ．研究方法 

対象は東京慈恵会医科大学附属病院でゴー

シェ病と診断され、現在治療を受けている日

本人ゴーシェ病 105 名である。うち、SRT に

よる治療を希望し、CYP2D6 遺伝子多型を解

析した 20 例である。臨床情報については主

治医のアンケートにより入手した。CYP2D6
遺伝子多型については末梢血より DNA を抽

出し、PCR 法にて CYP2D6 遺伝子を増幅

Luminex 社の xTAG を用いて同定した。 
（倫理面での配慮） 
ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指

針に従い、東京慈恵会医科大学研究倫理委員

会の承認を得るとともに患者から書面による

同意を得た。 
                   
Ｃ．研究結果             
１．SRTを希望した患者背景 

平均年齢は43.5歳、酵素補充歴は平均15年と

長期にわたる治療を受けていた。脾摘率は

55％、骨合併症率は65％と高値であった。 

 

２．CYP2D6の表現型 

Extensive Metabolizer(EM)が16例（80％）

、Intermediate Metabolizer(IM)が3例（15

％）、Ultra Rapid Metabolizer(URM)が1例

（5％）であった。 

 

 

 

３．治療の現状 

現在、治療を受けている105例中、63例（60

％）が成人例であった。この63例中、33例（

52％）が小児期からの移行症例であった。ま

たこの63例中34例（54％）の主な診療科は小

児科であった。さらに63例中15例がSRTの治

療を受けていた。  

 

Ｄ．考察               
１．欧米では軽症例に対してSRTが用いられ

ているが、日本においては重症例において

もSRTで治療されていた。 

 

２．CYP2D6表現型においては欧米と同じ分

布を示しておりSRTの適応となるEM、IMが大

多数を占めており適応範囲は広いと考えら

れた。 

 

３．現在、治療を受けているゴーシェ病の 

約半数は成人であった。そして、成人患者

においても小児科が主な診療科である例が

約半数を占めていた。 

 
Ｅ．結論               
１．SRTは日本においても今後発展していく治

療と考えられた。 

２．成人ゴーシェ病の移行期医療システムを

構築する必要があると考えられた。 

                   
Ｆ．健康危険情報 
 分担研究者のため記載なし 
 
Ｇ．研究発表 
 1.  論文発表 

研究要旨：ゴーシェ病における診療実態、特に基質合成抑制療法（SRT）の実態について

検討した。現在、治療をうけている日本人ゴーシェ病のうち、SRT による治療を希望し

た 20 例の患者の平均年齢は 43.5 歳、脾摘例は 55％、骨合併症率は 65％であった。CYP2D 

6 表現型は Extensive Metabolizer が 16 例、Intermediate Metabolizer が 3 例、Ultra 

Rapid Metabolizer が 1 例であった。 
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