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研究要旨 

 

 

研究目的： 

進行性白質障害に関する海外の研究情報を収集し、本邦における研究に資することを目的とした。 

研究方法： 

海外の研究拠点のホームページ、あるいは治験情報などをインターネットで検索した。 

結果と考察： 

白質消失病に関しては、一部治験が準備されていることがわかった。今後、本邦においても治験が実

施される可能性を考え、対象となり得る患者の把握を行う必要がある。 

結論： 

希少難病においては世界の研究動向を常に把握しておく必要がある。今回、当研究班が担当する疾

患についての治験が海外で行われている情報が得られたため、有効性が確認された場合、国内でも直

ちに治験に着手できるよう、患者の把握を行うことが重要であることが示唆された。 

 

 

 
Ａ．研究目的 

希少難病の研究においては世界の研究動向

に常に目を向け、把握しておくことが重要である。

そこで、本研究では、海外の進行性白質障害に

関する研究情報を収集し、本邦における研究に

資することを目的とした。 

 

Ｂ．方法 

海外の研究拠点のホームページ、あるいは治

験情報などをインターネットで検索した。 

 

Ｃ．研究結果 

ア ム ス テ ル ダ ム 大 学 医 療 セ ン タ ー 

(https://www.vumc.com/departments/center-

for-children-with-white-matter-disorders.htm) で

白質消失病（Leukoencephalopathy with vanishing 

white matter; VWM）に対する治験が実施されて

いることが判明した。 

治 験 は Guanabenz を 使 っ た も の で あ る 。

Guanabenz VWM の進行を遅らせ、さらには改善

するのに有効かどうか評価する治験が実施されて

いるという。Guanabenz は、高血圧の治療に何十

年も使用されてきた古くてよく知られた薬であり、

アメリカの省庁である FDA の承認を受けている。

動物実験で Guanabenz の有効性を研究したとこ

ろ、長期の高用量投与によりマウスの症状を改善

し、運動機能の重要な改善と脳病理の改善の両

方 に つ な が る こ と が 示 さ れ た 

(https://onlinelibrary.wiley.com/doi/epdf/10.111

1/nan.12411)。高用量の Guanabenz による長期治

療は VWM 患者にも有益である可能性がある。

Guanabenz は高血圧の治療のために成人によっ

て何年も使用されており、この患者集団において

安全であることが証明されている。ただし、マウス

はヒトとは異なるため、ヒトの VWM における

Guanabenz の効果は治験によって調査する必要

がある。 

 

Ｄ．考察 

VWMは、eukaryotic initiation factor 2B (eIF2B)

遺伝子の両対立遺伝子変異によって引き起こさ

れる。感染による発熱や頭部外傷などのストレス

に応答して階段状に進行することが知られている。

今のところ根本的な治療法はない。eIF2B は、細

https://www.vumc.com/departments/center-for-children-with-white-matter-disorders.htm
https://www.vumc.com/departments/center-for-children-with-white-matter-disorders.htm
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/epdf/10.1111/nan.12411
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/epdf/10.1111/nan.12411
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胞ストレスに対する生理学的応答である統合スト

レス応答 (ISR) の調節に不可欠である。 VWM

モデルマウスの前臨床研究では、ISR が VWM 

の病態生理学の鍵であることが明らかになった。

α2-アドレナリン作動薬である Guanabenz は、ISR 

を減衰させ、VWM の神経病理に有益な効果をも

たらすことが明らかになっている。 

近い将来、本邦においても治験が行われる可

能性があるが、希少疾患であり、患者数があまり

集まらない可能性がある。少しでも多くの対象患

者を治験にエントリーすることができるように、研究

班として患者把握を行うことの重要性が再確認さ

れた。 

 

Ｅ．結論 

VWM の治験が本邦でも行われる可能性を念

頭に、今後より詳細な患者把握を実施していく必

要性が再確認された。 
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