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   質量分析技術を用いた有機酸代謝異常症の臨床検査法の確立    

 

１．臨床研究について 

 九州大学病院では、最適な治療を患者さんに提供するために、病気の特性を研究し、診

断法、治療法の改善に努めています。このような診断や治療の改善の試みを一般に「臨床

研究」といいます。その一つとして、九州大学病院検査部では有機酸代謝異常症の診断に

重要な有機酸分析に関する「臨床研究」を行っています。 

今回の研究の実施にあたっては、九州大学医系地区部局臨床研究倫理審査委員会の審査

を経て、研究機関の長より許可を受けています。この研究が許可されている期間は、令和 6

年 12 月 31 日までです。 

 

 

２．研究の目的や意義について  

私たちは食物を食べ、その栄養素を様々な酵素の作用により変化させて利用しています

が、この働きのことを「代謝」といいます。例えば、タンパク質はアミノ酸となり、アミ

ノ酸はさらに別の物質へと代謝されます。何らかの原因で酵素の働きが弱くなると代謝が

遮断されてしまいます。代謝が遮断されると、必要な物質が作られなくなったり、代謝さ

れなかった物質が体内に蓄積して、成長が妨げられたり神経障害などが起こります。生ま

れつき、代謝に関わる酵素に異常があり代謝が障害される疾患を先天性代謝異常症と呼び

ます。 

先天性代謝異常症の分類には、有機酸代謝異常症やアミノ酸代謝異常症、脂肪酸代謝異

常症があります。これらの中には、発症前に食事指導、生活指導をすることで発症や障害

を予防できるものがあります。そのため先天性代謝異常症を早期に発見、診断することが

重要です。 

先天性代謝異常症の診断には、有機酸やアシルカルニチンなどといった、各疾患に特徴

的な代謝物を検出する精密検査が不可欠です。しかし精密検査は手技が難しいため病院内

で実施する施設はごくわずかです。多くの場合は専門施設へ委託するため、結果を得るま

でに数日以上、長い場合は 1 週間以上待つ必要があります。そのような現状を解決するた

めに、私たちは、病院でも実施可能な簡便な精密分析法を構築しており、この方法は最短 1

時間で結果を得ることができます。 

私たちはこの検討により、構築した方法が診断に使用できることを示すことを目標とし

ています。私たちが構築した分析法が先天性代謝異常症の早期診断を可能とし、発症予防

や障害予防へ貢献できることが期待されます。 
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３．研究の対象者について  

①九州大学病院小児科において先天性代謝異常症の診断を受けた方（対象期間：研究許

可日～令和 6 年 12 月 31 日） 

②九州大学病院小児科の受診歴があり、保存検体を有する患者のうち、先天性代謝異常

症と診断された方（対象期間：平成 27 年 4 月 1 日～研究許可日以前） 

③島根大学附属病院にて先天性代謝異常症と診断された患者のうち保存検体を有する者 

④九州大学病院小児科または新生児科に属する 0 歳～6 歳の患者のうち、先天性代謝異常

症の診断を受けていない方（対象期間：令和 4 年 1 月 1 日～令和 6 年 12 月 31 日） 

⑤九州大学病院総合周産期母子医療センターにて出生した新生児のうち、先天性代謝異

常症の診断を受けていない方（対象期間：研究許可日～令和 6 年 12 月 31 日） 

 

① ～③のいずれかを満たす方を患者群として、④もしくは⑤を満たす方を対照群とし

て分析します。 

 

研究対象者数（目標症例数）は次の通りです。 

患者群：220 例 

・九州大学病院での採取 20 例 

・島根大学附属病院からの提供 200 例 

 

対照群：300 例 

 ・九州大学病院での採取 300 例 

  （小児科：150 例、 総合周産期母子医療センター：150 例） 

 

研究の対象者となることを希望されない方または研究対象者のご家庭等の代理人の方

は、事務局までご連絡下さい。 
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４．研究の方法について  

 ここの研究への参加に同意いただきましたら、カルテより以下の情報を取得します。 

 〔取得する情報〕 

年齢、性別、病歴に関する情報（患者群、対照群の判別に要する） 

先天性代謝異常症に関する検査結果 

 

小児科に属する患者 

通常診療に追加して、研究用の血液を 1ml（ろ紙＋血清）、尿検体を 1ml 余分に採取

させていただきます。対照群においては、追加での採血・採尿が難しい場合には通常

診療で提出した検査検体の残余検体を使用させていただきます。 

 

総合周産期母子医療センターの新生児 

新生児の黄疸（ビリルビン）検査に使用した血液検体を回収して使用させていただき

ます。またこの検査の採血で生じた残余血を回収して使用させていただきます。 

（本研究を目的とした追加採血等はございません。） 

 

採取した検体を用いて有機酸およびアミノ酸、アシルカルニチン分析を行ない、測定結

果が実際の診断結果と矛盾がないか確認し、本分析法が臨床検査に実用可能であるかどう

かを検証します。 

 

また、島根大学附属病院より既に診断がなされている患者の保存検体（ろ紙＋血清）を提

供していただき、本院にて有機酸およびアシルカルニチンを分析し、実際の診断結果と矛

盾がないかを検証を実施します。 

 

 

５．個人情報の取扱いについて 

研究対象者の尿検体や測定結果、カルテの情報をこの研究に使用する際には、研究対象

者のお名前の代わりに研究用の番号を付けて取り扱います。研究対象者と研究用の番号を

結びつける対応表のファイルにはパスワードを設定し、九州大学病院検査部内のインター

ネットに接続できないパソコンに保存します。このパソコンが設置されている部屋は、同

分野の職員によって入室が管理されており、第三者が立ち入ることはできません。 

また、この研究の成果を発表したり、それを元に特許等の申請をしたりする場合にも、

研究対象者が特定できる情報を使用することはありません。 

この研究によって取得した情報は、九州大学病院検査部部長 赤司 浩一の責任の下、

厳重な管理を行います。 

 ご本人等からの求めに応じて、保有する個人情報を開示します。情報の開示を希望され

る方は、ご連絡ください。 



作成日：令和 6 年 2 月 28 日 第 6 版   

〔ホームページ公開用資料〕 

 

4 

 

６．試料や情報の保管等について  

〔試料について〕 

この研究において得られた検体は、原則としてこの研究のために使用し、研究終了後は、

九州大学病院検査部において同部長 赤司 浩一の責任の下、５年間保存した後、研究用

の番号等を消去し、廃棄します。 

 

〔情報について〕 

この研究において得られた研究対象者のカルテの情報等は原則としてこの研究のため

に使用し、研究終了後は、九州大学病院検査部において同部長 赤司 浩一の責任の下、

１０年間保存した後、研究用の番号等を消去し、廃棄します。 

  

また、この研究で得られた研究対象者の試料や情報は、将来計画・実施される別の医

学研究にとっても大変貴重なものとなる可能性があります。そこで、前述の期間を超え

て保管し、将来新たに計画・実施される医学研究にも使用させていただきたいと考えて

います。その研究を行う場合には、改めてその研究計画を倫理審査委員会において審査

し、承認された後に行います。 

 

 

７．利益相反について  

九州大学では、よりよい医療を社会に提供するために積極的に臨床研究を推進していま

す。そのための資金は公的資金以外に、企業や財団からの寄付や契約でまかなわれること

もあります。医学研究の発展のために企業等との連携は必要不可欠なものとなっており、

国や大学も健全な産学連携を推奨しています。 

 一方で、産学連携を進めた場合、患者さんの利益と研究者や企業等の利益が相反（利益

相反）しているのではないかという疑問が生じる事があります。そのような問題に対して

九州大学では「九州大学利益相反マネジメント要項」及び「医系地区部局における臨床研

究に係る利益相反マネジメント要項」を定めています。本研究はこれらの要項に基づいて

実施されます。 

 

本研究は、部局運営費および島津製作所からの受託研究費を資金として実施しています。 

本研究では利益相反状態が存在しますが、臨床研究実施計画は臨床研究に係る利益相反マ

ネジメント委員会で審議され、利益相反状態が存在することによって、研究対象者に不利

益が及ぶおそれはないと判断されました。 

 

利益相反についてもっと詳しくお知りになりたい方は、下記の窓口へお問い合わせくださ

い。 

利益相反マネジメント委員会 

（窓口：九州大学 ARO 次世代医療センター 電話：090-642-5082） 
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８．研究に関する情報や個人情報の開示について 

この研究に参加してくださった方々の個人情報の保護や、この研究の独創性の確保に支

障がない範囲で、この研究の研究計画書や研究の方法に関する資料をご覧いただくことが

できます。資料の閲覧を希望される方は、ご連絡ください。 

また、ご本人等からの求めに応じて、保有する個人情報を開示します。情報の開示を希

望される方は、ご連絡ください。 

 

 

９．研究の実施体制について 

この研究は以下の体制で実施します。 

 

研究実施場所

（分野名等） 

九州大学大学院医学研究院 臨床検査医学分野 

九州大学病院検査部 

研究責任者 九州大学病院検査部 部長 赤司 浩一 

研究分担者 九州大学大学院医学研究院成長発達医学分野 教授 大賀正一 

九州大学大学院小児科 助教 虫本雄一 

九州大学環境発達医学研究センター 学術研究員 落合正行 

九州大学大学院医学研究院 成長発達医学分野 助教 トカンヴラッド 

九州大学大学院医学研究院臨床検査医学分野 教授 國﨑祐哉 

九州大学大学院医学系学府成長発達医学分野 大学院生  隈本大智 

九州大学大学院医学研究院生殖病態生理学分野 教授 加藤聖子 

九州大学病院総合周産期母子医療センター 准教授 藤田恭之 

九州大学病院産科婦人科 助教 坂井淳彦 

九州大学病院総合周産期母子医療センター 助教 清木場亮 

九州大学大学院医学系学府生殖病態生理学 大学院生 森下博貴 

九州大学病院 検査部 助教 瀬戸山大樹 

九州大学病院 検査部 技師長 堀田多恵子 

九州大学病院 検査部 主任検査技師 松本信也 

九州大学病院 検査部 検査技師 野田望 

九州大学病院 検査部 検査技師 植栁泰 

九州大学病院 検査部 検査技師 上田沙央理 

 

共同研究施設 島根大学附属病院検査部講師 小林弘典 

島根大学医学部臨床検査部 准教授/検査部部長 矢

野彰三 

島根大学医学部小児科 教授 竹谷健  

試料（ろ紙＋血

清）の提供および

既に測定された

分析結果の提供 
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１０．相談窓口について  

この研究に関してご質問や相談等ある場合は、事務局までご連絡ください。 

 

事務局 

（相談窓口） 

担当者：九州大学病院検査部 技師長 堀田 多恵子 

連絡先：〔TEL〕092-642-5749（内線 5749） 

    〔FAX〕092-642-5772 

ﾒｰﾙｱﾄﾞﾚｽ：hotta.taeko.007@ m.kyushu-u.ac.jp 

 


