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研究概要



ミトコンドリア病診療の質を高める、レジストリシステム

の構築、診断基準・診療ガイドラインの策定、および診

断システムの整備を行う臨床研究

研究代表者：村山 圭

千葉県こども病院、千葉県がんセンター研究所

2014年~日本医療開発機構（AMED）
難治性疾患実用化研究事業：診療の質を高める研究

ミトコンドリア病の研究・診療基盤形成をおこなう研究



１．小児ミトコンドリア病のレジストリシステムを構築する。

２．各臨床病型の診断基準・診療マニュアルを作成する。

３．遺伝子診断パネルを開発・稼働させ、遺伝子診断・生化学診

断の充実を図り、特殊診断システムを確立する。

１～３を日本ミトコンドリア学会の全面支援のもとで行い、
病態解明・創薬研究へと結びつけていく。

ハイライト



診断基準・診療マニュアル

レジストリ構築 特殊診断整備

QRSL1
MRPS23
PNPLA4

SLC25A26
NDUFB11
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臨床診断 (n=442)

LD

ND

MC

LIMD

NLIMD

HD

CM

SIDS/SUD

その他 6 (1%)

心筋症

32(7.5%)

突然死

64 (15%)

肝症

54(12.7%)

神経筋疾患 186 (42%)

Leigh 脳症: 94

ミトコンドリア脳筋症：74

神経変性疾患: 18 

新生児・乳児ミトコンドリア病 90 (20%)
致死型 : 63, 非致死型 : 27

腸症

8 (2%)

低身長
2 (0.5%)



ミトコンドリア病の新規原因遺伝子の発見 （日経電子版）1月8日



世界的にどのようなミトコンドリア病は

どのくらい注目されているか



SSIEM
Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism
（ヨーロッパ先天代謝異常学会）

• 参加人数 １５００人以上

• 参加者

医師、看護師、栄養士、検査技師、研究者

患者団体、行政

• 参加国 世界中

先天代謝異常学会の最新情報が集まる。
2014年からミトコンドリア病⇒母系遺伝と核遺伝にセッションが分かれる

2015年 フランス（リヨン）で開催（9月）



ポスター発表 2015
1. アミノ酸代謝異常症 47
2. フェニルケトン尿症（BH4反応性も含む） 63
3. 尿素サイクル異常症 12
4. プリン/ピリミジン代謝異常症 6
5. 有機酸代謝異常症 35
6. 脂肪酸代謝異常症 42
7. 糖代謝異常症 39
8. ライソゾーム病 167    
9. グリコシル化異常症 16
10. ミトコンドリア病 75
11. ペルオキシゾーム病 14
12. ビタミン代謝異常症 29
13. 新生児スクリーニング 32

酵素補充療法、

基質合成抑制療法、
シャペロン療法など

BH4補充療法

製薬企業主導での
演題も多い

まだ病態解明
研究が主体



ミトコンドリア病克服への序章の始まり

その準備を着実に行う必要がある



本日のフォーラムのアウトライン



多くの臨床病型をカバーする。
肝症、心筋症、新生児ミトコンドリア病、

Leigh脳症、MELAS、MERRF、CPEO/KSS・・



生化学診断（酵素活性や酸素消費量）
病理検査
遺伝子検査

治療やQOLの改善
に結びつける





成人期発症

~75% 母系遺伝（ミトコンドリアDNAの遺伝）

• 常染色体優性, 弧発性, 常染色体劣性

新生児期・小児期発症

~25% 母系遺伝（ミトコンドリアDNAの遺伝）

• ほとんどが常染色体劣性

• 時々弧発性, X染色体連鎖, 常染色体優性

ミトコンドリア病：小児期発症と成人期発症の違い

ちょっと知っとく豆知識

核DNA

核DNA

mtDNA

mtDNA



MELASに対するアルギニン治療（保険

収載の問題）、ピルビン酸ナトリウム、
EPI743、タウリン・・・



リクエスト項目
大竹先生



フォーラムの参加登録人数

患者さん・ご家族

医療従事者 医師
看護師・ヘルパー
検査技師
遺伝カウンセラー
臨床心理士

研究従事者

製薬企業

名

名
名
名

名

名

79

30

3
2

18

名2

名

5

16

合計 155 名



患者・家族医療従事者

研究者 製薬企業

ミトコンドリア病の克服へ



有意義な時間をお過ごしください

控え室 ８J （すぐ近く）：ご自由にお使いください。

会場は18時まで使用できます（控え室８Jも）。

アンケートをご記載ください。次回の開催
の参考になります。

何かありましたらお近くのスタッフまでお声
をおかけください。
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