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【研究要旨】 
新規遺伝性白質形成不全症ガイドライン作成 
疾患レジストリ整備 
神経セロイドリポフスチン症の症例集積 
鉄沈着神経変性症の症例集積 
疾患啓発のための web site 構築 

 
Ａ．研究目的 
   日常診療における画像診断での白質病変検出

は遺伝性白質疾患の診断の契機となる。MRI に
よる疾患特異的な所見と遺伝子診断技術の進歩

により診断確定可能となる遺伝性白質疾患数が

増加している。これらの全てを、日常診療の現

場で把握し診断することは困難である。本研究

では、診療に有用な情報を提供するため「遺伝

性白質疾患 診断ガイドラインｄ」を作成するこ

とで、適切な時期に診断し治療開始できるよう

な体制を構築することを目的とする。これは患

者だけではなく、診療の現場においても期待さ

れているシステムである。 
 
Ｂ．研究方法 
VPS11 異常を原因とする髄鞘形成不全症

VPS11-related hypomyelinating 
leukodystrophy (HLD12) について診療ガイドラ

インを作成する。 
神経セロイドリポフスチン症 6 型について国内

症例を集積する。 
鉄沈着神経変性症が疑われる症例に関して遺伝

子診断を実施した。特に WDR45 異常症について

国内症例を集積する。 
医療現場および一般を対象として疾患啓発目的

に web site を構築する。 
 
Ｃ．研究結果 
低髄鞘性の白質ジストロフィー12（HLD12）は、

常染色体潜性遺伝性神経疾患であり、生後数ヶ月

で運動発達の著しい遅延が顕在化し知的障害を呈

する。小頭症で有意語なく、筋緊張低下や痙縮に

よる随意的運動の消失など重度の障害を呈する。

脳画像では髄鞘形成遅延を認める。顕著なジスト

ニアや後弓反張姿勢を特徴とし、VPS11 などのオ

ートファジー／エンドリソームシステムの構成要

素をコードする遺伝子の変異により引き起こされ

る。本疾患に関してガイドラインを作成した。 
神経セロイドリポフスチン症 6 型が疑われる症

例はいなかった。 
知的障害と白質形成不全、基底核鉄沈着を呈し、

鉄沈着神経変性症が疑われる症例に関して直接シ

ークエンス法、あるいは網羅的遺伝子解析を実施

した。 
鉄沈着神経変性症のうち、WDR45 異常症につい

て医療従事者並びに一般市民向けに、疾患概要や

遺伝子解析相談情報を含めたweb siteを運用継続

した。 
 
Ｄ．考察 

HLD12 はまだ疾患の存在が十分に認知されて

いないと考えられ、今後の啓発が必要となる。 
難病プラットフォームによる疾患レジストリは

引き続き登録を進める。 
神経セロイドリポフスチン症 6 型においては国

内患者 4 名の経過を収集し、現状では治療法がな

いため自然歴を把握している。 
知的障害と白質形成不全を呈し、鉄沈着神経変性

症が疑われる症例に関して、診断を含めた医療従

事者からの相談を随時実施した。遺伝子診断につ

いては、直接シークエンス法、あるいは網羅的遺

伝子解析を実施し、確定診断に寄与した。 
疾患 web site により、これらの疾患に関しての

より正確な情報を得る方策が確立した。 
https://www.jichi.ac.jp/autophagy/ 
合わせて家族会の支援も実施した。 

 
Ｅ．結論 
  本研究班の成果の一つとして、新規疾患のガ

イドラインを作成し、白質形成不全や知的障害
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症例の診断に大いに寄与した。レジストリの運

用を進めた。疾患啓発 web site により、正確な

情報へのアクセス方法が確立した。 
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