
 2024 年  3 月  1 日 作成         Ver.3.0 

 

                             単施設研究用 
研究課題名「副腎白質ジストロフィー患者および遺伝子バリアント保持者の臨床的特

徴ならびにバイオマーカーを解析する前向き観察研究」に関する情報公開 

 
１．研究の対象 
「副腎白質ジストロフィー患者および遺伝子バリアント保持者の臨床的特徴ならびにバ

イオマーカーを解析する前向き観察研究」に文章で同意の上参加していただいた、副腎

白質ジストロフィー（ALD）の診断基準を満たす患者または診断基準を満たしていなくて

も遺伝学的にABCD1バリアント（遺伝子の配列の違い）を認めた男女 

 
２．研究目的・方法・研究期間 
〔目的〕 
副腎白質ジストロフィー（ALD）は、ABCD1遺伝子の変異により、中枢神経やホルモンを

産生する臓器である副腎の機能低下をきたす遺伝性の疾患です。発症年齢や出現する症状

については多様性がありますが、男性が重症化しやすく、そのなかでも大脳型と呼ばれる

病型の場合には、適切な治療が行われなければ発症後数年で寝たきりになります。ALDの

発症リスクが想定される男性を早期に診断し、対応することが本邦の診療ガイドラインで

も推奨されておりますが、近年、女性においても加齢に伴って男性患者に類似した脊髄症

を呈する場合があることが知られています。 

大脳型の治療には、発症早期の造血幹細胞移植が唯一の有効な治療法とされており、早

期診断が極めて重要です。しかしながら、現時点では遺伝子の変化を持っていても、どの

ような方が大脳に病変が生じるのかあるいは何年後に発症するのかを予測することはでき

ません。したがって、ALD患者さんや遺伝子の変化だけを有した状態で自覚的には症状が

ない患者さんに対して、診察やMRI検査を中心とした多面的な検査を定期的に行うことに

よって、大脳型への進展を速やかに診断し、時期を逸することなく早期治療へと繋げるこ

とが重要です。 

そこで、本研究では、神経診察やMRI検査を中心とした多面的な検査を定期的に行うこ

とによってALDの発症および大脳型への進展を速やかに診断し、時期を逸することなく早

期治療へと繋げるばかりでなく、血液や尿、脳脊髄液サンプルなどを用いてALDの病型や

進行を規定する指標の探索・同定を進めることを目的としています。 

〔方法〕 

対象者のカルテ情報を使用します。また、上乗せして採取した血液や尿、あるいは保存

された血液、尿、および脳脊髄液検体を用い、研究対象者の臨床病型や神経学的所見、運

動機能、検査結果との関係性を検討いたします。 

〔研究期間〕 

2022年9月26日（実施承認日）～2029年3月31日 
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３．研究に用いる試料・情報の種類 
・保存血液・尿・脳脊髄液 

・カルテ情報およびご参加いただいた研究から得られた情報 

ID、発症年齢、症状、発症からの期間、嗜好歴(喫煙および飲酒の有無)、合併症、既往

歴、家族歴、服用薬剤名、身長・体重、血液、尿、髄液、神経学的所見、運動機能（握

力、舌圧、6分間歩行）、ADLスケール、血液検査、髄液検査、単純・造影頭部MRI検

査、脊椎MRI検査、核医学検査、生理検査（脳波検査、末梢神経伝導検査、聴性脳幹反応

検査、体性感覚誘発電位検査、視覚誘発電位検査、中枢伝導時間検査、自律神経機能検

査、残尿量検査）、高次脳機能検査、聴力検査、視力検査、視野検査、遺伝学的情報 

 
４．利益相反 
本研究に関わる田岡俊昭、伊藤倫太郎は、名古屋大学大学院医学系研究科革新的生体可

視化技術開発産学協同研究講座に所属しています。この講座の研究費は、キャノンメディ

カルシステムズ株式会社（栃木県大田原市）との共同研究講座であり、講座費用が同社か

ら提供されているものの、キャノンメディカルシステムズ株式会社は、本研究の研究計画

書等の立案、作成及びデータの統計解析を含む評価に一切介入しません。また本研究に

は、上記研究分担者以外に利益相反はない分担者も研究に参加するため、恣意的に同社に

有利な研究結果へ導かれることはなく、研究対象者の権利、利益が損なわれることもあり

ません。 

 
５．お問い合わせ先 
本研究に関するご質問等がありましたら下記の連絡先までお問い合わせ下さい。 

ご希望があれば、他の研究対象者の個人情報及び知的財産の保護に支障がない範囲内で、

研究計画書及び関連資料を閲覧することが出来ますのでお申出下さい。 

また、試料・情報が当該研究に用いられることについて患者さんもしくは患者さんの代理人

の方にご了承いただけない場合には研究対象としませんので、下記の連絡先までお申出く

ださい。その場合でも患者さんに不利益が生じることはありません。 

 

照会先および研究への利用を拒否する場合の連絡先： 

愛知県名古屋市昭和区鶴舞町65 

名古屋大学大学院医学系研究科神経内科学 臨床試験グループ 電話 052-744-2390 

 

研究責任者： 

名古屋大学大学院医学系研究科 神経内科学 

研究責任者名 勝野 雅央 


