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Ａ．研究目的             

日本で診断され治療されている BH4 代謝異常症

（ GTPCH(GTP-cyclohydrolase I) 欠 損 症 、

PTPS(6-pyruvoyl-tetrahydropterin synthase)

欠損症、SR(sepiapterin reductase)欠損症）、

PCD(Pterin-4α -carbinolamine dehydratase)

欠損症、DHPR(Dihydropteridine reductase)欠

損症、ならびに DNAJC12(DnaJ Heat Shock 

Protein Family Member C12)欠損症における患

者の情報を収集し、本症の自然歴や予後因子を

解明し、最も望ましい治療法の開発・確立に貢献

する。 

Ｂ．研究方法 

全国の BH4欠損症患者約 40名の主治医に対して

難病プラットフォームを活用した患者登録制度

への登録を依頼し、縦断的なデータ解析を行う 

（倫理面への配慮） 

中央一括倫理審査の上、文書同意を取得する。 

                   

Ｃ．研究結果             

遺伝子パネル診断システムを用いた旧レ

ジストリーシステムにおいて、高フェニル

アラニン血症を契機として、DNAJC12欠損

症が初めて同定された。しかしながら、難

病プラットフォームを活用した患者登録制

度の認知は低く、今年度時点において、当

該疾患群のレジトリー登録例はなかった。 

 

Ｄ．考察               

遺伝子解析体制の整備、診療ガイドライ

ンの改訂により、これまで見逃されていた

超希少難病の発見につながったと考えられ

る。その一方で、患者登録制度の認知度

は低く、登録を促す必要性があると考えら

れた。 

 
Ｅ．結論               

診断体制、患者登録制度の整備により、希

少疾患の病態解明、治療法の開発に寄与す

るものと推察された。 
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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 

 該当なし 

 2. 実用新案登録 

 該当なし 

 3.その他 

 該当なし 

  


