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Ａ．研究目的             

ムコ多糖症および類縁疾患の診断基準を作

成する。作成には、専門医でなくとも正しい診

断と適切な判断ができるよう配慮する。特に、

ムコ多糖症II型に関しては、本邦における発症

頻度が高くその70％が知的障害を伴っており、
治療上の問題が大きいことから、将来の治療ガ

イドラインの作成を踏まえ診断基準を作成す

る。 
 

Ｂ．研究方法 

ムコ多糖症患者の診療記録と治療経験を収

集し、早期診断に役立つ情報と確定診断の方

法を簡潔にまとめる。 

（倫理面への配慮） 

すでに存在する診療記録の収集のみであり

、該当しない。 

                   

Ｃ．研究結果             

診断基準については、確定診断は酵素活性

の欠損あるいは遺伝子変異の確認によるとし

た。臨床所見については、疑わしい症状があ

ることや異常代謝産物の確認がされること以

外に、血縁者（常染色体性劣性遺伝では同胞

、X-連鎖性遺伝では血族）に本疾患と診断さ

れた（もしくは本疾患と疑われる）症例がい

るということを共通の文言として加え、発症

前症例の公的書類申請に不都合が起こらない

ように配慮した。 

ムコ多糖症II型の治療成績調査から、治療
介入年齢に加え、遺伝子型が治療効果に大き

く影響することが明らかになった1)。 

 

Ｄ．考察               

本診断基準の作成により、診断の速さや

治療の提供度における地域差が是正され、

患者がどこに居住していても良質な医療サ

ービスが受けられることが期待される。さ

らに、あらゆる医師が気軽に専門医にアク

セスでき、コンサルトできる体制の整備に

役立つと期待される。 

近年、ライソゾーム病に対する多くの治

療法が開発途上にある。診断の蓄積と治療

効果の収集・分析が重要である。 

 

Ｅ．結論               

本診断基準は、特定疾患の診断と認定の

手引書として位置づけられ、重要である。 
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