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研究要旨 本研究の対象疾患は、難病指定されているライソゾーム病（LSD）31 疾患、ペルオキシソーム病

（PD）6疾患および副腎白質ジストロフィー（ALD）である。本研究班では、LSD/PD に対する質の高い研究・

医療の実現と LSD/PD 医療の均てん化を目指し、（１）診療ガイドライン（GL）の作成と更新、（２）患者レ

ジストリーの構築とその利用、（３）診断法の改良、（４）先進的治療法の導入、（５）拠点病院の再編成に

ついて研究を行う。本研究、研究班活動を通して、LSD/PD 患者を含む国民への普及・啓発、LSD/PD 患者の

療養生活環境や QOL の向上、LSD/PD 診断・診療体制の整備を通して LSD/PD の望ましい診療提供体制の構

築、小児・成人 LSD/PD 患者を切れ目なく研究・診療できる体制の構築を実現する。2022 年度は、①副腎白

質ジストロフィーGL は日本先天者異常学会と日本神経学会の学会承認を得ることを目標に改訂作業中。ポ

ンペ病、MPSII の GL の改訂作業も開始。「ゴーシェ病診療ガイドライン 2021」（先天代謝異常学会編集、2019

年厚労省研究班監修・編集）が 2022.6  Minds ホームページに公開された。②患者レジストリーについて

は、ポンペ病と NPC でのパイロットスタディを踏まえ、EDC の改修を実施した。また、MPS の特異項目につ

いても実装した。難病プラットフォームの EDC の受託会社である EPクルーズの EP 山梨への社名変更、引き

続きに伴い、EDC の改修・実装の納期に大幅な遅れが出た影響で、患者登録作業自体にも遅れが生じ、今年

度はポンペ病の３名の登録に止まった。③九州地区においてファブリー病、ポンペ病、ゴーシェ病、ムコ多

糖症 I 型、ムコ多糖症 II 型の新生児スクリーニングを実施した。また、酵素活性の測定、代謝産物の解析

に NGS 等を効率的に連結した診断システムの開発を行っており、それに伴って必須となる遺伝カウンセリン

グについても検討した。④3年間の調査で以下の臨床研究・治験・シーズがピックアップされた。遺伝子治

療製品；Gaucher 病： LVV-HSC、AAV-IT 、ALD：LVV-HSC、LVV 静注(in vivo)、MLD：LVV-HSC、GLD と Krabbe

病：AAV-IT、ポンぺ病：LVV―HSC、AAV、MPS：１型、2型、3型に対する LVV-HSC 等、Fabry 病：LVV-HSC、

AAV、遺伝子治療製品以外； Gaucher 病 1・３型に対する分子シャペロン、2型に対するアンブロキソール 、

ALD：クロロキンによる毒性緩和（シーズ） 、MLD：LVV-HSC、GLD：MIR219 によるオリゴデンドロサイトレ

スキュー（シーズ） 、ムコリピドーシス：アンチセンスオリゴでのエキソンスキップ（シーズ）、Pompe 病： 

ERT、MPS 中枢系へ到達する酵素製剤（BBB 通過シグナル融合酵素・脳室内投与） 、NCL：新規治験 3件（硝

子体内 ERT、低分子経口薬等） 、Fabry 病：PEG 化 ERT（Pegunigalsidaseα）、およびルセラスタットなど

の SRT 治験 、NPC：シクロデキストリン髄注、⑤難病診療連携および分野拠点病院およびトランジッション

の現状課題を調査することして全国アンケートを実施し、今後の多方面の体制構築を研究した。トランジシ

ョンは、「小児から成人への移行期支援プログラム」を完成させた。⑥その他、2023 年 1月 21 日、市民公開

フォーラムを開催し、本研究班の成果等を情報発信した。 

 


