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Ａ．研究目的             

希少疾患であるリジン尿性蛋白不耐症

について2019年に国内の診療ガイドライ

ンを確立した。本ガイドラインが活用さ

れるに際し、その整合性を評価する。 

また近年増加しつつある成人症例につ

いて、その管理指針を策定するにあたり

国内患者の現状調査を行い、また海外診

療の状況について情報収集する。 

 

Ｂ．研究方法 

1．診療ガイドラインの作成と診療体制の検討 

2019 年に作成されたガイドライン内容に

関し、その後の海外報告などとの整合性に

ついて評価する。新規治療や診断手法に関

しても国内外の状況に関する情報収集を行

う。 

 

２．移行期医療と成人期の診療体制の整備 

成人期患者の生活状況、加えて治療歴に関

する海外の情報について収集する。 

また国内患者の現状調査として 2010年 LPI

患者調査の患者を対象にした、診療、合併

症、治療など調査を実施した。 

 

３．患者登録の推進と患者会の支援 

JaSMIn（先天代謝異常症患者登録制度）に

おける患者登録を推進する。 

 

（倫理面への配慮） 

人を対象とする医学系研究に関する倫理指針

、およびヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する

倫理指針を遵守し、倫理委員会の承認を得て

実施した。 

                   

Ｃ．研究結果             

1. 診療ガイドラインの作成と診療体制の検

討 

 

昨年の GL 作成時点以降の新規知見の収集に

努めた。現時点では治療に関わる知見の追加

はないが、診断やマススクリーニング関連の

情報が追加された。 

 

2. 移行期医療と成人期の診療体制の整備 

 

成人期患者の生活状況、加えて治療歴に関す

る海外の情報について文献をもとにスクリー

ニングし改訂の準備資料とした。現時点では

まだ文献報告はわずかであり、継続して情報

収集に努める。 

2010年 LPI患者調査の患者を対象にした、 

診療、合併症、治療など調査を実施しているが

結果については取りまとめ中である。 

 

研究要旨 

リジン尿性蛋白不耐症は二塩基アミノ酸輸送体をコードするSLC7A7遺伝子の異常による

常染色体潜性遺伝性疾患である。感染症などに伴う高アンモニア血症による神経予後や

各臓器合併症に伴う長期予後など生涯にわたる課題を有する疾患である。2019年に国内

の診療ガイドラインを確立した。その後、近年増加しつつある成人症例について管理指

針を策定するにあたり長期予後の実態把握と治療の有効性についての評価、そして現行

ガイドラインの改定に向けての情報収集の目的で、これまでの診断症例を対象に長期予

後調査研究を実施している。 

 

 



3. 患者登録の推進と患者会の支援 

 

JaSMIn（先天代謝異常症患者登録制度）の患者

登録を推進するため、診療現場での啓蒙とパ

ンフレット配布、ほかホームページへの寄稿

などを実施した。しかし実際に本疾患に関す

る登録増にはつながっておらず、引き続き活

動が必要な状況である。 

 

Ｄ．考察               

希少疾患であるために、国外を包含して 

もこの１年においてはその後の新規知見の

報告は認められていなかった。ただし少数

ながらも症例報告が散見されており、臨床

情報の蓄積を進めることが今後の治療方針

の評価につながることが期待される。 

 JaSMIn（先天代謝異常症患者登録制度）に

お ける患者登録については、2名の登録が

されたがまだまだ未登録者が存在するはずで

あり、ひきつづき啓蒙に努める。 

 

Ｅ．結論  

希少疾患であるリジン尿性蛋白不耐症に             

関し、2019年に確立した国内の診療ガイドラ

インの内容に関し、その整合性を評価した。ま

た近年増加しつつある成人症例について、そ

の管理指針を策定するにあたり海外診療の状

況について情報収集を試みた。 

シトルリン治療が国際的にも標準的に推奨

されるようになって数年が経過したがその後

の大きな進捗や変更はなく、現行の治療が及

ぼす影響については、さらなる長期的なスパ

ンでの評価が望ましいと思われた。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

 1. 特許取得 

 なし 

 2. 実用新案登録 

 なし 

 3.その他 

 なし 

  


