
ライソゾーム病患者の

点滴による在宅・酵素補充療法（ERT）への支援

参考資料３



（1）背景

〇 酵素補充療法（ERT）は、酵素製剤の投与に伴う関連反応（発熱、発疹、
アナフィラキシー）への対応を考慮し、医療機関でのみ実施されてきた。
実際には特に問題なく、継続投与がなされていた。

〇 歩行障害や寝たきりなどの高度障害患者では、専門病院への通院負担が大きく、
新型コロナウィルス感染の拡大に伴い、定期的なERTが困難な状況になった。

〇 2021年2月に、ライソゾーム病８疾患に対する酵素製剤11製剤が「保険医が
投与できる注射薬剤」として承認された。

〇 自宅でERTを受けている患者は、点滴のストレスによる訴えはほとんどなく、
倦怠感や発熱はなく、急な病状の変化もなく経過しているとの報告がある。



                          

         

                          

                               

                                

                
               
               

                                         
                        

                                

                              

                               

                                

                             

                              

ライソゾーム病８疾患に対する酵素製剤11製剤



（2）支援方法

〇 大阪難病医療情報センター（大阪急性期・総合医療センター）が窓口となり、
専門医療と地域・在宅医療の連携を調整し、推進する。
酵素製剤の供給体制についても関係機関の調整を行う。

〇 医療連携には、拠点病院と協力病院の協力を得る。

〇 Working Group（委員；ライソゾーム病の専門医）が支援活動をサポート
する。

〇 支援ツール「患者向けのパンフレット」を作成する。
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（３）支援の実際
専門病院主治医による患者選定
⇒ 主治医が支援依頼
⇒ 患者・家族の同意
⇒ 外来受診時に難病医療コーディネーター

（難病Co）が同席
⇒ 同意を得て患者宅訪問（療養環境の評価）
⇒ 在宅療養支援診療所、

訪問看護ステーションに協力依頼
⇒ 医薬品卸売会社と製剤供給方法を調整

（４）推定支援患者数；50名程度
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IRUD（未診断疾患イニシアチブ：

Initiative on Rare and Undiagnosed Disease）

で解析診断された難病患者への支援



日本医療研究開発機構（AMED）が主導する研究事業
未診断疾患の診断のための全国的な体制構築（IRUD拠点病院を配置）
希少・未診断疾患の研究開発推進

未診断疾患イニシアチブ
（Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases: IRUD）

9

未診断疾患患者
• 臨床的な所見を有しながら通常の医療で診断に至ることが困難
• 多数の医療機関で診断がつかず、治療方法も見つからず、様々な症状に悩まされる

対象患者

1 または2を満たし、6ヶ月以上にわたって持続し、生活に支障のある症状があり、

診断がついていない状態。（生後6ヶ月未満でも対象となる）

１．2 つ以上の臓器にまたがり、一元的に説明できない他覚的所見を有すること

２．なんらかの遺伝子異常が疑われる病状であること



支援方法

〇 支援対象は、IRUD診断委員会で診断された患者。

〇 大阪難病医療情報センター（大阪急性期・総合医療センター）が窓口となり、
医療連携、在宅福祉サービスなどの調整・支援を行う。

〇 府下のIRUD拠点病院（大阪大学医学部附属病院、大阪公立大学医学部附属
病院、国立循環器病研究センター、大阪母子医療センター）の協力を得る。

〇 Working Group（IRUD関係医師、遺伝カウンセラー）が支援活動をサポー
トする。
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