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A. 研究目的 

造血幹細胞関連脂肪萎縮症候群

（HSCT-PLD）の有病率、発症リスク、臨

床的特徴などを抽出することで、本邦に

おける HSCT-PLD の実態を明らかにす

る。 

 

B. 研究方法 

日本小児内分泌学会（JSPE）、日本内分

泌学会（JES）、日本小児血液・がん学会

（JSPHO）の評議員を対象に、HSCT-

PLD症例の経験の有無、症例数、二次調

査への協力可否を問うWebアンケート調

査（一次調査）を実施した。二次調査への

承諾が得られた施設には二次調査票を送

付し、個別の症例に関する詳細な臨床情

報を収集した。 

HSCT-PLDの診断基準は確立していな

いため、本研究においては次の①、②、③

を満たす症例を HSCT-PLD と定義した。

①造血幹細胞移植後かつ現在寛解を維持

している、②非肥満（BMI＜25）、③次の

代謝異常のうち 2 つ以上を有する（糖尿

病、インスリン抵抗性、脂質異常症、非ア

ルコール性脂肪疾患（NAFLD））。 

 

C. 研究結果 

・一次調査 

三学会（JSPE、JES、JSPHO）の評議

員を対象とした一次調査では、全国の 203

研究要旨  

がん治療の進歩に伴い小児がん経験者（CCS）は急増している。近年、造血幹細胞移植（HSCT）

を受けた CCS において先天性部分性脂肪萎縮症に極めて類似した脂肪組織分布の異常と重度の糖脂

質代謝異常を呈する疾患群が報告されており、造血幹細胞関連脂肪萎縮症候群（HSCT-PLD）と呼称

される。今回我々は、本邦における HSCT-PLD の実態を明らかにすることを目的に、日本小児内分

泌学会、日本内分泌学会、日本小児血液・がん学会の主要三学会の評議員を対象とするアンケート調

査を行った。一次調査では、全国 203 施設 246 名の学会評議員から回答が得られ、87 名の HSCT-

PLD 患者が各地で診療されている実態が明らかとなった。二次調査で収集された 24例に関する詳細

な臨床情報の解析から、女性割合が多いこと、8割以上に TBIが実施されていること、数年から数十

年の経過を経て発症する慢性かつ進行性の疾患であることが示された。糖尿病を発症した HSCT-

PLD 患者は、その約半数が複数の経口血糖降下薬およびインスリン治療に対して抵抗性であり従来

治療による管理に難渋していることが明らかとなった。 
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施設 246 名より回答が得られた（重複を

除く）。「HSCT-PLD の診療経験がある」

と回答した評議員は 44名（17.9％）であ

り、回答者らが経験したHSCT-PLD患者

の総数は 87名であった。 

 

・二次調査 

 2025 年 3 月 31 日までに回収された二

次調査結果について記す。二次調査への

協力が得られた 15 施設から 24 例の

HSCT-PLD症例を収集した。これらの患

者背景を表 1 に示す。現在の年齢中央値

は 25.4 歳、男女比は 1：3 と女性が多か

った。原疾患は造血器悪性腫瘍が最も多

く、急性リンパ性白血病（ALL）と急性骨

髄性白血病（AML）が 7割を占めた。原

疾患の発症年齢中央値は 3.8 歳であり、

初回HSCTの実施年齢は5.9歳であった。

HSCT の詳細が把握できた 21例中 18 例

（85.7%）が TBI を含む前処置を受けて

いた。初回 HSCT から HSCT-PLD の診

断基準を満たすまでの期間は、中央値で

10.9 年であった。糖尿病と診断された症

例は 20例（83.3%）であったが、インス

リン抵抗性のみを示す症例を含めると 22

例（91.7%）に糖代謝異常を認めた。 

 HSCT-PLD患者における糖代謝異常と

その管理状況を表 2 にまとめた。糖尿病

と診断された 20例では、1例を除く全て

の症例で経口血糖降下薬あるいはインス

リンによる治療が行われていた。糖尿病

診断例の半数は、複数の治療介入によっ

ても HbA1c 7.0%未満を達成できていな

かった。 

 

D. 考察 

本研究は、三学会を対象とした横断的

調査により、本邦における HSCT-PLDの

実態の一端を明らかにした。今回の調査

により、従来の報告よりも多くの HSCT-

PLD患者が潜在している可能性が示唆さ

れた。1991 年から 2022 年にかけて本邦

で行われた HSCT は約 11 万件に上り、

HSCT が実施された患者のおよそ 1,000

人に 1 人が HSCT-PLD を発症している

と推計された。これに対し、米国における

脂肪萎縮症の有病率は人口 100 万から

500 万人に 1 人と報告されており、一般

集団と比較して、HSCT 後に脂肪萎縮症

を発症するリスクは著しく高いと考えら

れる。さらに、本邦におる先天性および後

天性脂肪萎縮症の患者数は 100 例程度と
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推計されてきたが、今回の調査から

HSCT-PLDのみでも同数程度の患者が存

在する可能性が示唆された。 

二次調査では、現時点で 24例に関する

詳細な臨床情報を得ることができた。う

ち 22 例の原疾患は白血病をはじめとす

る悪性腫瘍であり、非悪性疾患は 2 例の

みであった。過去の報告と一致して、

HSCT-PLDを発症した症例は女性が多く、

前処置における TBI 実施率が高かった。

HSCT が実施されてから PLD 発症まで

に要した期間は、最短 2年から最長 24年

と幅が広く、脂肪萎縮は数年以上の経過

で緩やかに進行する可能性が示唆された。 

また今回、HSCT-PLD患者の糖代謝異常

の状況について検討したところ、患者の

多くが血糖コントロールに難渋している

実態が浮き彫りとなった。糖尿病診断例

のほぼ全例に何らかの治療介入がなされ

ていたが、経口血糖降下薬単剤でコント

ロールされている症例はわずかであった。

多くの症例で、複数の経口血糖降下薬ま

たはインスリン療法を組み合わせた治療

がなされているにもかかわらず、約半数

の症例が HbA1c 7.0%未満を達成できて

おらず、一部の症例ではHbA1c 10%を超

えるなど糖尿病コントロールは不良であ

った。これらの結果は、HSCT-PLDの糖

代謝異常に対する従来治療の限界を示し

ているのかもしれない。安達らは、糖尿病

コントロールに難渋する HSCT-PLD 患

者に対してメトレレプチンを投与し、

HbA1cの著明な改善と脂質異常症、肝機

能異常、脂肪肝、脂肪分布異常の改善に成

功したことを報告している。HSCT-PLD

においても、従来治療でコントロールで

きない重度の代謝異常を合併する場合に

は、メトレレプチンの使用が検討できる

環境の早期構築が望まれる。 

今後の展望として、脂質代謝異常、

NAFLD などの各種代謝異常についても

同様の検討を行う。また皮下脂肪厚測定
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や体組成測定（DEXA 法）による脂肪萎

縮の客観的評価ならびに血中レプチン値

との関連を調査する予定である。 

 

E. 結論 

 本研究によって、従来考えられて いた

よりも多くの HSCT-PLD 患者が存在し、

そしてその多くが糖脂質代謝異常の管理

に難渋している実態が明らかとなった。

現在も二次調査を継続しており、症例数

を増やして最終解析を行う予定である。 

 

F. 健康危険情報 

（分担研究報告書には記入せずに、総

括研究報告書にまとめて記入） 
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H. 知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

1. 特許取得 

該当ありません。 

 

2. 実用新案登録 

該当ありません。 

 

3. その他 
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