
追記　本誌 50巻 10号（2018年 10月増大号）
赤平百絵先生・他の論文（p1590）に追記がありましたので掲載いたします。

　シスチン除去薬の内服は国際標準の治療法であ
り，死亡率や合併症の低下に貢献していくと思わ
れる。さらにわが国でシステアミン点眼薬の治験
が開始されると，シスチノーシス患者の羞明の改
善が期待できる。

追記　本論文は，厚生労働省難治性疾患等政策研究事業
（難治性疾患政策研究事業）ライソゾーム病（ファブリ病含
む）に関する調査研究（研究代表者　衞藤義勝）の成果と
して作成された，「シスチノーシス（シスチン蓄積症）診療
ガイドライン 2018」の一部（図表を含む）が使用されてい
ます。シスチノーシスは国内の症例数が非常に少ないた
め，内容が一部重複している部分があります。
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Key Points

❶ �シスチノーシスはライソゾーム内にシスチンが
蓄積し，全身臓器に障害を起こす疾患で，シス
チンをライソゾーム内から細胞質へ輸送する担
体（シスチノシン）の低下や欠損によって生じ
る常染色体劣性疾患である。

❷ �シスチノーシスの病型は腎障害型，中間型，非
腎型の 3型があり，腎障害型の病初期では，腎
Fanconi 症候群，成長障害，くる病，羞明など
の症状が現れる。

❸ �シスチノーシスの治療にはシスチン除去薬があ
り，その開始時期が早いほど，死亡率および合
併症率の低下や発症年齢の遅延に有効である。

❹ �角膜のシスチン結晶の治療にはシステアミン点
眼薬が有効である。（治験準備中）
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