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分担研究報告書 

 

患者ケア標準書作成と AMED 実用化研究班との連携 

 

研究分担者 村山 圭 千葉県こども病院代謝科 部長 

 

 

研究要旨  

ミトコンドリア病は希少疾患であり、疾患を克服するためには早期診断、早期治療、

新しい治療法の開発に進んで行くことが必要である。令和 4 年度は患者ケア標準書と

して 2017 年に出版した「ミトコンドリア病診療マニュアル 2017」の改定作業を AMED

実用化研究班（村山班）と共同で進め、発刊に向けた最終調整を行った。 

本研究班では MELAS、CPEO/KSS、MERRF、ミトコンドリア糖尿病、Leber 病に関して、

また実用化研究班では Leigh 脳症、ミトコンドリア肝症、ミトコンドリア心筋症、新

生児ミトコンドリア病、ミトコンドリア腎症、ミトコンドリア難聴、ミトコンドリア

ニューロパチーに関して担当として、両研究班で連携しつつ診療マニュアルの策定を

進めた。さらに全般的な診断や治療を含む総論部分も連携しつつ改訂作業を進め，

2023 年 5 月発刊予定となっている。 

 

Ａ．研究目的             

ミトコンドリア病は希少難病であり、その克

服のためには、疾患の早期診断、早期治療、新

規治療法の開発等に進んで行くことが重要で

ある。そのために患者標準ケア書としての診

療ガイドラインの策定は重要であり、本邦で

は AMED 実用化研究班と連携して進めていく

必要がある。本研究では AMED 実用化研究班で

ある村山班と本研究班との連携によって「ミ

トコンドリア病診療マニュアル 2017」の改訂

作業を行うことを目的とした。 

 

Ｂ．研究方法および研究結果 

2022 年度も新型コロナウイルスの影響により

オンライン会議を中心として臨床病型ごとに

小会議を行った。また 3月に face to face で

の会議が可能になり、直接の議論を交わしつ

つ診療マニュアル 2017 の改訂作業を進めて

いった。 

 

 

Ｃ．研究結果 

診療マニュアルの改訂作業の概要 

•AMED 難治性疾患実用化研究事業（村山班）と

難治性疾患政策研究事業（後藤班）の連携 

•作成方法は CQ を設定、文献検索も初版に準

ずる 

対象 

ミトコンドリア病の診断と治療に関わる医師

（主に内科医、小児科医） 

目的 

・診断・治療の標準化 

・実臨床に役立つ情報を提供する“best 

practice を目指して構成総論と各論からなる。 

総論：治療可能な疾患、代謝救急、症状・臓器

別の対応法を追加（てんかん、糖尿病、眼合併

症など病型横断的な症状） 

 

各論 

Leigh 脳症・ミトコンドリア肝症・ミトコンド

リア心筋症・新生児ミトコンドリア病・MELAS・

MERRF・CPEO/KSS・ミトコンドリア腎症・ミト
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コンドリア難聴・ミトコンドリアニューロパ

チー（含 MNGIE）・ミトコンドリア糖尿病、Leber

病から構成される。 

 

今年度は実際の執筆を行い、相互査読を終了

し、パブリックコメントの募集まで行った。 

 

（倫理面への配慮） 

今回は患者情報を扱う場面はなかったものの、

今後そうした情報が出る際には慎重にその是

非を検討するようにした。 

 

Ｄ．考察               

ミトコンドリア病診療マニュアル（診療ガイ

ドライン）の策定は、診療基盤の構築を行う上

で非常に重要な作業であり、ミトコンドリア

病患者ケアの標準手順書として診療の質を担

保していくことに寄与する。既に 2017 年に

AMED 実用化研究班が主導して策定したが、そ

の後の遺伝子型と表現型の相関など各病型に

おいて新しいエビデンスが蓄積されており、

それらを改訂版に反映させていく必要がある。

特にこの 3 年間で Leigh 脳症、新生児ミトコ

ンドリア病、ミトコンドリア肝症、ミトコンド

リア腎症、ミトコンドリア心筋症の分野では

本邦の表現型、遺伝子型、予後などをまとめた

論文発表が AMED 実用化研究班からなされて

おり、これらを新しい診療マニュアルに反映

させていくことは極めて重要である。 

また、今回の診療マニュアル改訂には、Leigh

脳症、ミトコンドリア肝症、ミトコンドリア心

筋症、新生児ミトコンドリア病、MELAS、MERRF、

CPEO/KSS等に加えて新たにミトコンドリア腎

症、ミトコンドリア難聴、ミトコンドリアニュ

ーロパチー（含 MNGIE）、ミトコンドリア糖尿

病、Leber 病も加える予定である。ミトコンド

リア病の臨床病型には多様性があり、こうし

た多様性にも十分対応できるようなものにす

ることが重要である。さらに GDF15 や MELAS

に対するタウリン治療、アルギニン治療など

新しいバイオマーカーや、保険収載された薬

剤を記載していくことも重要である。 

 

Ｅ．結論               

 希少疾患であるミトコンドリア病の診療マ

ニュアルの改訂作業を AMED 実用化研究班と

連携して進めている。出版に向けて最終段階

に来ており、間もなく発刊となる予定である。 
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