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神経セロイドリポフスチン症(以下 CLN2)はまれな神経変性ラ

イソゾーム蓄積症であり、神経細胞にリポフスチン顆粒という

貯蔵物質が蓄積する。1 

CLN2 は遅発性乳児期に発症し、てんかんや神経機能低下の目

安となるさまざまな症状を特徴とする。1症状が多様であるため

に確定診断が困難である。2 

2022 年 2 月 16 日に開催された 2022 年国際 LSD Web カンフ

ァレンスで、著名な講師陣が CLN2 の診断と管理に関する臨床

ガイドラインについて話し合った。 
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出生 10万人あたり

0.5人* 

1～3歳で言語発

達遅滞を示す患者

もいる 4,5 

2～4歳で非誘発

性発作を発症 5 
6歳までに認知機

能と運動機能が急

速に低下 5 

青年期中期までに早

期死亡 5 

CLN2診断が 2～3

年にわたって遅れる

ことがよくある 11 

CLN2の管理には

早期診断がきわめ

て重要である 1 

現在では、言語発

達遅滞が CLN2の

早期症状と考えら

れている 11 

遅発性乳児型

CLN2：ハンブルグ

尺度で機能低下や病

勢進行を評価する 10 

ICV-ERTは運動や

言語の機能低下速度

を抑制/横ばいにす

る 12 

略号: CLN2=神経セロイドリポフスチン症 2 型; ERT=酵素補充療法; ICV-ERT=脳室内酵素補充療法; LSD=ライソゾーム蓄積症; NCL=神経セロイドリポフスチン症; PPE=個人用防護具; 

TPP1=トリペプチジルペプチダーゼ 1。 

参考文献: 1. Rosenberg JB, et al. Expert Opin Orphan Drugs. 2019;7(11):473-500. 2. Schulz A, et al. Biochim Biophys Acta. 2013;1832:1801-1806. 3. Claussen M, et al. Am J Med Genet. 

1992 Feb 15;42:536-8. 4. Pérez-Poyato MS et al. J Child Neurol. 2013 Apr;28(4):470-8. 5. Williams RE et al. Pediatr Neurol. 2017 Apr;69:102-112. 6. Kaoru Eto. Brain and Development. 
2021;53:251-6. 7. Advanced Clinical Research Center & Asian LSD Center, Institute of Neurological disorders. Available at: http://asian-lsd.jp.net/pdf/Sample2016.pdf. Accessed 14 April 
2022. 8. National Institute of Health. Available at: https://clinicaltrials.gov/ct2/show/NCT04613089. Accessed 14 April 2022. 9. Williams RE, Mole SE. Neurology. 2012 Jul 10;79:183-91. 10. 
Steinfeld R, et al. Am J Med Genet. 2002;112:347-54. 11. Nickel M, et al. Lancet Child Adolesc Health. 2018;2:582-590. 12. Wibbeler E, et al. J Child Neurol. 2021;36(6):468-474. 13. 
Schwering C, et al. J Child Neurol. 2021 Jul;36:635-641. 

• レジストリプロジェクト – 国際的

コホート 8
 

• NCL患者の遺伝子データや臨床像

が記載されている 8
 

• 一部の患者は ICV-ERT を受けてい

る 8 

• NCLの新たな国際分類 9: 

1. 遺伝子型（CLN2） 

2. 変異遺伝子（CLN2病） 

3. 発症年齢（遅発性乳児型 CLN2

病） 

遅発性乳児型 CLN2：ハンブルグ

尺度 10
 

• 病勢進行速度を予測する 

• CLN2の 4つの機能カテゴリー

（運動機能、言語、視覚機能お

よび発作）に 0～3のスコアを付

ける 

遅発性乳児型 CLN2病では、言語機能および運動機能の低下の経過をほぼ予測できる 11 

現時点における非定型 CLN2の特徴 

一部の患者は非定型表現型を示す 12 

初発症状発症時の年齢中央値 12 

診断時の年齢中央値 12 

TPP1酵素欠乏があっても患者の症状にはば

らつきがある 12 

発作が全くみられない患者もいる 12 

ICV-ERT による治療で言語や運動の機能低下が

横ばいになる 12 

CLN2病における ICV-ERTに対するハンブルグベストプラクティスガイドライン 13 

患者の安全の標準化と

向上を目指す 
医療機器感染症の予防 有害事象の管理 

患者 48例の 6年間に

わたる 3000回を超え

る ICV-ERTのデータ 

ガイドラインは医療機器

感染症とアレルギー反

応に重点を置いている 

スタッフ用無菌 PPE 

ERTの準備と適用に

必要な無菌製品 

患者の準備 

ERT後のケアに関す

る患者/介護者の教育 

抗ヒスタミン剤の前投与 

注入後 24時間にわた

って患者を観察 

ICV-ERTの前に毎回、

脳脊髄液培養を実施 

ドイツにおける CLN2の診断と治療 - Dr. Angela Schulz 

*CLN2 の推定発生率 3 

日本における CLN2の管理経験 - 中川栄二先生 

現在の日本における CLN2の検査 

日本では遺伝子

検査は医療保険

の適用外である 6 

TPP1酵素活性 
アジアライソゾー

ム病研究センター 

酵素活性 

測定 

検査施設に送付

した乾燥血液を

用いて酵素活性

をスクリーニン

グする 7 

• 神経疾患のための

検査施設 7 

• ライソゾーム蓄積

症のハイリスクス

クリーニングを実

施 7 

1. TPP1酵素活性の

測定 6 

2. TPP1遺伝子検査

の実施 6 

CLN2の確定診断 6 

5.9 
歳 

10.8
歳 

ICV-ERT は、NCL

に初めて承認され

た治療法である 13 

治療により神経機能

低下速度を抑制する

ことができる 13
 

ICV-ERT による早

期治療がきわめて

重要である 1
 

結論 

早期診断によって CLN2病の早期治療が可能になる 1
 

http://asian-lsd.jp.net/pdf/Sample2016.pdf
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