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ライソゾーム酸性リパーゼ欠損症（LAL-D）治療剤 

「カヌマ®点滴静注液 20mg」の製造販売承認を取得 
 

－生命を脅かす代謝性超希少疾患である LAL-D に対する日本初の治療薬として－ 

 

アレクシオンファーマ合同会社（本社：東京都渋谷区）は、ライソゾーム酸性リパーゼ欠損症

（lysosomal acid lipase deficiency：以下 LAL-D）の治療薬として、「カヌマ®点滴静注液 20mg」〔一

般名：セベリパーゼ アルファ（遺伝子組換え）、以下「カヌマ」〕の製造販売承認を、3 月 28

日付で厚生労働省より取得したことをお知らせいたします。 

 

「カヌマ」は LAL-D の病態に深く関与する酵素を標的とした酵素補充療法で、複数の臓器に障

害をもたらし早期死亡を引き起こす、遺伝性で、急速ないし慢性に進行する代謝性超希少疾患

である LAL-D に対して、日本で初めて承認された治療薬です。 

 

LAL-Dは、遺伝性で、急速ないし慢性に進行する代謝性疾患で、多くの重篤な症状が認められ、

早期に死亡に至る可能性があります。LAL-D 患者さんは多くの場合、生命を脅かす症状が急速

に発現し、乳児の LAL-D 患者さんの場合は、治療をしなければ疾患が急速に進行し、数ヵ月も

しないうちに死に至ります。乳児期以降の発症では、他の肝疾患と同様、多くの患者さんは無

症状のまま進行し重症化します。LAL-D は当該遺伝子の変異により発症すると考えられ、複数

の体内組織でライソゾーム内の LAL 酵素活性が低下または欠損するため、血管壁、肝臓および

他の臓器にコレステロールエステルとトリグリセリドが蓄積します 1,2。 

 

東京慈恵会医科大学名誉教授、一般財団法人 脳神経疾患研究所 総合南東北病院 先端医療研

究センター センター長の衞藤 義勝 先生は次のように述べています。「今まで治療薬のなかっ

たライソゾーム病の１つである LAL-D 治療薬のカヌマが承認されたことを聞いて、たいへん嬉

しく思います。LAL-D は重篤かつ生命を脅かす超希少疾患で、乳児では早期に死亡し、全ての

年齢層で種々の臓器障害を起こします。乳児以外の場合、重症化するまで、多くの患者さんは

無症候性ということもあり、正しい診断がされないまま見過ごされている可能性があります。

私は 1970 年に、国内で 2 例目のウォルマン病（急速に進行する乳児の LAL-D）患者さんについ

て論文報告を致しましたが、当時は治療薬があるはずもなく、診断はしたものの、患者さんを

助ける有効な手立てはありませんでした。今回、日本で初めて治療薬が承認され、LAL-D の患

者さんに対する治療の道が開かれたことは、非常に感慨深いものがあります」 
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「カヌマ」は、昨年 9 月に欧州連合で、12月には米国において、LAL-D の治療薬として承認さ

れています。 

 

臨床データ 3 

日本での「カヌマ」の承認は、乳児・小児・成人の LAL-D 患者さんを対象とした 2 つの臨床試

験と 1つの非盲検延長試験から得られた臨床データに基づいています。海外臨床試験において、

「カヌマ」による治療を受けた乳児期の LAL-D 患者さんでは 9 名中 6 名が生後 12 ヵ月を超え

て生存したのに対し、未治療患者さんのヒストリカルコホートでの生存は 21 名中 0 名と、生

存率に有意な改善が認められました。LAL-D の小児および成人患者さん（4～58 歳）を対象と

した国際共同試験では、「カヌマ」は ALT 値の正常化について、プラセボと比較して統計学的

に有意な効果を示しました（31% vs 7%, p=0.0271）。また、「カヌマ」は肝臓の脂肪量について、

プラセボと比較してベースラインからより大幅な減少がみられました。さらに、「カヌマ」に

よる治療を受けた患者さんではプラセボと比較して、LDL-C、HDL-C、非 HDL-C、トリグリセリ

ドなどの脂質パラメータに有意な改善が認められました。ALT、LDL-C、HDL-C の継続的な改善

は、「カヌマ」による治療を受けた患者さんで 20 週間を超えてみられました。 

 

臨床試験で認められた主な副作用は、腹痛、下痢、蕁麻疹、発熱、嘔吐、悪心、頻脈などでし

た。 

 

ライソゾーム酸性リパーゼ欠損症（LAL-D）について 

LAL-Dは、生命を脅かす遺伝性疾患で、進行性の多臓器障害により、早期に死亡に至る可能性が

あります。LAL-D患者さんでは、遺伝子変異によりLAL酵素活性が低下または欠損するため、重

要な臓器や血管、その他の組織にコレステロールエステルやトリグリセリドが著しく蓄積しま

す。その結果として組織の線維化、肝硬変、肝不全、アテローム性動脈硬化症が進み、心疾患

やその他の深刻な疾患を含む、進行性の多臓器障害をもたらします1,2。 

 

LAL-Dはあらゆる年齢の患者さんに影響を及ぼし、乳児期から成人期にわたって臨床症状が現れ、

突発的かつ予想不可能な臨床的合併症が現れる可能性があります。乳児の患者さんでは、重篤

な成長障害、肝線維症、肝硬変を合併し、生存期間の中央値は3.7ヵ月です4。乳児期を超えて

から発症したLAL-D患者さんを対象とした観察研究によると、小児および成人のLAL-D患者さん

の約50%が3年以内に組織の線維化、肝硬変、肝移植に至っています5。LAL-Dの発症年齢は5.8

歳（中央値）であり、簡単な血液検査で診断できます6,7。 

 

なお、乳児にみられるLAL-Dはウォルマン病、小児および成人にみられるLAL-Dはコレステロー

ルエステル蓄積症（CESD）と呼称されています。 

 

カヌマについて 

「カヌマ」は、LAL-D の病態に深く関与する酵素を標的とした酵素補充療法で、体内組織のラ

イソゾーム内におけるコレステロールエステルおよびトリグリセリドの蓄積を減少させます。

臨床試験では、乳児の患者さんにおいて生存率の向上、小児および大人の患者さんにおいては

ALTや肝臓の脂肪量の有意な減少および脂質パラメータの有意な改善が認められました。 
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アレクシオンファーマ合同会社について 

アレクシオンファーマ合同会社は、アレクシオン・ファーマシューティカルズ（米国コネチカッ

ト州ニューヘイブン）の日本法人です。アレクシオンは、重篤な希少疾患を抱える患者さんの生

活を一変させる治療薬の開発と提供に注力するグローバルなバイオ製薬企業です。アレクシオン

は、致命的な 2つの超希少疾患である発作性夜間ヘモグロビン尿症（PNH）および非典型溶血性

尿毒症症候群（aHUS）の治療薬として初めてかつ唯一承認されている補体阻害薬ソリリス®（エ

クリズマブ）を開発し、製造販売しています。補体阻害領域におけるグローバルリーダーとして、

アレクシオンはその他の重篤な超希少疾患領域におけるエクリズマブの潜在的適応の評価など、

広範なプラットフォーム全体において補体阻害薬ポートフォリオの強化と拡大を進めています。

アレクシオンの代謝性フランチャイズは、低ホスファターゼ症（HPP）の患者さんの治療薬であ

るストレンジック®（アスホターゼ アルファ）とライソゾーム酸性リパーゼ欠損症（LAL-D）に

対するカヌマ®（セベリパーゼ アルファ）といった生命を脅かす超希少疾患の患者さんに対す

る 2つの非常に革新的な酵素補充療法を有しています。さらに、アレクシオンは、複数の治療領

域にわたる極めて革新的な製品候補を擁し、バイオテクノロジー業界において最も強固な希少疾

患パイプラインを進展させています。本プレスリリースとアレクシオンファーマ合同会社に関す

る詳細については http://alexionpharma.jp をご覧ください。 
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≪本件に関するお問い合わせ先≫ 

アレクシオンファーマ合同会社 コミュニケーション部  
TEL：03-5795-0740  FAX：03-5795-0765 

Email：Info.Japan@alxn.com 
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＜製品関連資料＞ 

 

◆「カヌマ®点滴静注液 20mg」の製品概要 

製品名 カヌマ®点滴静注液 20mg 

一般名 セベリパーゼ アルファ（遺伝子組換え） 

効能・効果 ライソゾーム酸性リパーゼ欠損症（コレステロールエステル蓄積症、 

ウォルマン病） 

用法及び用量 通常、セベリパーゼ アルファ（遺伝子組換え）として、1 回体重 1 kg あ

たり 1 mgを 2週に 1回、点滴静注する。効果不十分な場合には、 

1 回体重 1 Kg あたり 3 mgを 2週に 1回又は週 1回まで増量し、点滴静注

する。 

ただし、乳児期発症の急速進行性の場合には、セベリパーゼ アルファ（遺

伝子組換え）として、1 回体重 1 Kg あたり 1 mgを週 1回、点滴静注する。

効果不十分な場合には、1 回体重 1 Kg あたり 3 mgを週 1 回まで増量し、

点滴静注する。 

なお、患者の状態に応じて適宜減量する。 

製造販売承認日 2016 年 3月 28日 

製造販売元 アレクシオンファーマ合同会社 

 


