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ガイドライン策定 

Ａ．研究目的             

「新生児マススクリーニング対象疾患等診療

ガイドライン」の 2015 年版の改訂の総括を行

なった。2019 年版を作成し、日本先天代謝異常

学会の診断基準診療ガイドライン委員会の承認

を得て、日本先天代謝異常学会のガイドライン

として出版した。 

 

Ｂ．研究方法 

新生児マススクリーニング対象疾患は非常に

希少な疾患である。そのため、ほとんどエビデ

ンスレベルとして高い報告はない疾患群であ

り、前回同様 MINDS に準拠することは困難であ

るという共通認識からスタートした。今回は改

訂素案作成者、グループ内討議、グループ内査

読というステップを踏み、推奨度などは前版と

同様とした。 

 

（倫理面への配慮） 

ガイドラインの作成における倫理的な問題およ

び利益相反はない。ケトン体代謝異常症に関す

る調査においては、遺伝子診断を含めて岐阜大

学医学研究等倫理審査委員会の承認を得て行な

っている。 

                            

Ｃ．研究結果             

表にあるような研究分担者、協力者によるガ

イドライン改訂委員により、改訂作業を行っ

た。2019 年版においても、前版と同様に各グル

ープでの検討、グループ内査読、別グループ間

での査読を経て、日本先天代謝異常学会の診療

ガイドライン委員会の承認を得た。そして、日

本先天代謝異常学会のガイドラインとして出版

された。この診療ガイドラインはそれ単独で疾

患の診断・治療などの管理が行えること、前回

のガイドライン以降の情報を加えることなどを

念頭に作成され、診療ガイドライン本体の補足

としてコラムも盛り込まれている。また、鑑別

上の重要疾患である高メチオニン血症、リジン

尿性蛋白不耐症、門脈体循環シャントの項も新

たに追加した。 

 

Ｄ．考察               

診療ガイドラインは MINDS に準拠することが

エビデンスに基づくガイドラインとして好まし

いことは疑いのないことであるが、１０万人に

１名程度の希少疾患である先天代謝異常症で

は、欧米のガイドラインをみてもエビデンスレ

ベルが高いものはほとんどない。このためどう

してエキスパートオピニオン、症例報告に頼る

研究要旨 

新生児マススクリーニング対象疾患等診療ガイドラインの改訂の総括をおこない、日本先

天代謝異常学会の承認を得た後、「新生児マススクリーニング対象疾患等診療ガイドライ

ン 2019」として出版した。また、先天性ケトン体代謝異常症については、エビデンスを創

出して今後のガイドラインに反映させるべく、引き続き症例解析を継続し論文報告を行な

った。 



ことになり、それをふまえた作成が求められ

る。前回出版したガイドラインは増刷を行うほ

どの好評を呈しており、またこれ迄に問題点の

指摘を読者からも受けていない。全国で開始さ

れたマススクリーニング関連疾患について３−

５年というスパンで改訂版を作成出来ることは

意義のあることと考えられる。 

 
Ｅ．結論               

本研究班において「新生児マススクリーニン

グ対象疾患等診療ガイドライン」の改訂をおこ

なった。 
 
 
ケトン体代謝異常症 

Ａ．研究目的 

ケトン体代謝異常症はケトン体の産生、利用

のどちらかが問題となる代謝異常症で現在 4疾

患が知られている。そのうちの 2疾患は新生児

マススクリーニングでの 1次対象疾患（HMG-

CoA リアーゼ欠損症）と 2次対象疾患(βケトチ

オラーゼ欠損症)として上述の新生児マススク

リーニング等診療ガイドラインに含まれる疾患

である。そのほかの疾患(HMG-CoA 合成酵素欠損

症と SCOT 欠損症)は現在の方法ではスクリーニ

ングが困難な疾患である。その臨床的調査研究

を担当している。    

          

Ｂ．研究方法 

今回、上記診療ガイドラインでは前回作成し

た 2014 年以降の論文についてレビューしてガ

イドラインを改訂した。その中には本研究で調

査研究した内容も含むようにした。 

昨年に引き続きケトン体代謝異常症の調査研

究は、日本症例のみでなく海外症例においても

遺伝子変異を同定した確定例の検討をおこなっ

た。 

 

（倫理面への配慮） 

ケトン体代謝異常症に関する調査においては、

遺伝子診断を含めて岐阜大学医学研究等倫理審

査委員会の承認を得て行なっている。  

                  

Ｃ．研究結果             

β-ケトチオラーゼ欠損症においては本症の臨

床像と遺伝子変異について、岐阜大学で解析し

た症例も含め、”Mutation update on ACAT1 
variants associated with mitochondrial 

acetoacetyl-CoA thiolase (T2) 

deficiency.”という総説で Hum Mutat.に掲載

された。 

また、ケトン性低血糖症で高頻度に発見され

る糖原病 9a 型の PHKA2 バリアント(p.G991A)に

ついて考察した論文を”A rare PHKA2 variant 
(p.G991A) identified in a patient with 

ketotic hypoglycemia.”としてまとめ、JIMD 
Rep.に掲載された。 

 

Ｄ．考察               

ケトン体代謝異常症は、１つ１つをとれば非

常に稀な疾患であるが、常に重篤な臨床像を呈

する代謝不全の際の鑑別疾患として考慮される

べき疾患であり、その臨床像、遺伝子変異と臨

床の関係を明らかにして情報を発信することは

重要なことである。本研究班の成果としてこれ

らを世界に向けて発信することができた。 

 

Ｅ．結論               

先天性ケトン体代謝異常症の調査研究を行っ

た。 
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收, 深尾 敏幸: 三頭酵素欠損症患者に

おける欠失及びスプライシング異常を

誘導する深部イントロン変異の同定. 

日本人類遺伝学会(第64回) (2019年11

月6-9日 長崎市) 

25) 和田 陽一, 菊池 敦生, 市野井 那津子, 

坂本 修, 岩澤 伸哉, 竹澤 祐介, 新堀 

哲也, 入月 浩美, 中島 葉子, 小川 え

りか, 石毛 美夏, 平井 洋生, 笹井 英

雄, 藤木 亮次, 伊藤 哲哉, 小原 收, 

青木 洋子, 小柴 生造, 深尾 敏幸, 呉 

繁夫: GALM の両アレル性変異はガラク

トース血症 IV型を呈する. 日本人類遺

伝学会(第64回) (2019年11月6-9日 長

崎市) 

26) 深尾 敏幸, 笹井 英雄, 吾郷 耕彦, 松

本 英樹, 大塚 博樹, 細川 淳一, 藤木 

亮次, 小原 收, 中島 葉子, 伊藤 哲哉, 

原 圭一, 小林 正久, 但馬 剛, 市野井 

那津子, 城戸 淳, 中村 公俊, 松本 志

郎, 濱崎 考史, 小林 弘典, 長谷川 有

紀: 新生児マススクリーニング対象代

謝疾患の遺伝子診断. 日本人類遺伝学

会(第64回) (2019年11月6-9日 長崎市) 

27) 大國 翼, 小林 弘典, 田中 美砂, 飯田 

哲生, 渡辺 淳, 野津 吉友, 戸松 俊治, 

折居 建治, 深尾 敏幸, 竹谷 健: タン

デムマスを用いたムコ多糖症スクリー

ニング法の時短法の開発. 日本マスス

クリーニング学会学術集会(第46回) 

(2019年11月22-23日 那覇市) 

28) 小林 正久, 笹井 英雄, 深尾 敏幸, 石

毛 信之, 大橋 十也, 井田 博幸: 新生

児マススクリーニングでC5-OH持続高値

例の遺伝子型についての検討. 日本マ

ススクリーニング学会学術集会(第46

回) (2019年11月22-23日 那覇市) 

29) 李 知子, 中村 公俊, 深尾 敏幸, 村山 

圭, 小林 弘典, 長谷川 有紀, 竹島 泰

弘: 遅発型オルニチントランスカルバ

ミラーゼ欠損症における新生児スクリ

ーニングでのシトルリン値の検討. 日

本マススクリーニング学会学術集会(第

46回) (2019年11月22-23日) 

30) 笹井 英雄, 伊藤 哲哉, 但馬 剛, 中村 

公俊, 濱崎 考史, 深尾 敏幸, 松本 英

樹, 吾郷 耕彦, 細川 淳一, 藤木 亮次, 

小原 收, 原 圭一, 中島 葉子, 小林 

正久, 市野井 那津子, 坂本 修, 城戸 



淳, 松本 志郎, 小林 弘典, 長谷川 有

紀: 新生児マススクリーニング対象先

天代謝異常症の遺伝子パネル解析5年間

のまとめ. 日本マススクリーニング学

会学術集会(第46回) (2019年11月22-23

日 那覇市) 

                   

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

 1. 特許取得 

 特になし。 

 2. 実用新案登録 

 特になし。 

 3.その他 

 *1 令和 2年 2月 11 日より分担研究者を変更

した。 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


