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研究要旨 

ROHHAD症候群は超希少疾患であり、かつ臨床症状が顕在化・重症化するまで診断
されておらず、一部症例では未診断のまま経過している現状にある。本研究では、本症
候群患者会との連携を行い、疾患が疑われる患者症例を含め、診断バイオマーカーと考
えられる自己抗体解析を併用し、潜在的な疑い症例を含めた患者群を含め早期診断を行
い、患者同士・家族または医療従事者との最新の情報交換が可能な体制を構築する。ま
た、本症候群の自然歴・臨床像は明らかとなっていない課題もあり、全国的な疫学調査
を行い、今後これら調査結果を基盤とした疾患レジストリの構築を行い、将来的な診療
ガイドライン・重症度分類を策定し、適切な治療管理対策を講じていく。 

研究協力者： 

小野泰輔 広島市立北部医療センター安
佐市民病院小児科副部長 

 

Ａ．研究目的 

 

ROHHAD症候群患者会との連携を行い、
診断マーカーである自己抗体解析を併用し、
疑い症例を含めた患者群の早期診断を行い、
患者同士・家族または医療従事者間で疾患
に関する最新情報と継続的にコンタクトで
きる体制の構築を目的とする。 

また、自然歴が不明であるため、全国的
な疫学調査を実施し、疾病頻度や重症度、
症状経過を明らかとすることで疾患の診療
ガイドライン・重症度分類の策定を目的と
する。 

 

 

Ｂ．研究方法 

 

分担者らが構築した ELISA 法での
ROHHAD 症候群関連自己抗体解析（抗
ZSCAN１抗体、抗Nax抗体）を伏見製薬所
衛生検査センターにて受託開始するため、
準備段階として、患者会や分担者までに相
談依頼があった患者の主治医を通じて血
清を収集し、解析を行なった。 

自然歴調査として全国小児科学会研修施
設403施設を対象とした郵送アンケート方
式での疫学調査を開始した。 

 

（倫理面への配慮）上記の抗体解析につい
ては、広島大学疫学研究『本態性高Na血症
の発症に関与する脳室周囲器官に対する
特異的抗体解析と発生機序の解明』（（承
認番号：E2012-0697）の研究分担者として
承認済みであり、全国調査関しては、所属
施設の倫理承認済みである。 

 

 

Ｃ．研究結果 

 

抗体解析の結果として、9名中5名で抗体
陽性を認めており、自己免疫的機序が関連
するROHHAD症候群と考えられた。このう
ち、１症例は腫瘍合併による抗体価高値を
認めており、免疫抑制治療も施行され現在
も経過フォロー中である。全国調査は2024

年3月末から開始し、2024年4月12日現在で
は177施設から返答が得られ、先行研究の診
断例を含めて23名の患者が確認できた。 

 

 

Ｄ．考察 

 

患者会ホームページから自己抗体解析依
頼の症例が複数あったことから、本症候群
は希少疾患ではあるが、全国的に潜在的な
患者群が存在することが示唆された。一方、
分担者らが開始した全国調査の一次調査結
果から、同一施設でも専門性の違いにより
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症例が認識されていない状況も推測されて
おり、本症候群の診断基準の策定とさらな
る疾患啓発が必要と考えられた。 

 

 

Ｅ．結論 

 

患者会と連携し、新規例の5名で自己抗体
解析による診断に至った。全国調査を開始
しており、抗体検査を活用した適切な診断
を行い本症候群の自然歴調査を進めていく。 
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