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研究要旨 

（１） 糖原病診断・治療基準の設定に向けてパブリックコメント、外部評価によ

る意見収集に学会として進む予定であるが、進歩の早い代謝性疾患につい

ては３～４年に 1回の頻度で改訂に向けての取り組みも重要である。 

（２） 糖原病の成人期の医療体制について患者の状況、主治医の意識についてア

ンケートを中村（熊本大学）と作成し調査を行った。 

（３） 糖原病患者の臨床症状を評価する事は、自然歴、重症度評価を科学的に評

価するうえで重要である。そのためには糖原病患者に応用できる臨床症状

評価尺度の開発が必要である。しかし糖原病は多くの病型、症状の多様性

があり、一律の症状評価は困難である。そのため他の多様性を持つ疾患で

既に症状評価が行われ、validationもできている Congenital Disorders of 

glycosylation (CDG)の症状評価に注目し、その評価基準に準拠しながら、

糖原病用に改編した。今後その validationが必要でありさらに重症度分類

への応用などについて検討が必要である。 
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Ａ．研究目的 

グリコーゲン代謝異常症は酵素欠損に起因する

primary typeと、異なるメカニズムでグリコーゲ

ン代謝の異常を来たす secondary typeのものとに

大別できる。しかし本症自体が希少疾患であること

もあり、診断に至らない症例も多いのではないかと

推測される。本症は新生児マススクリーニング対象

疾患ではないが、今回診断基準策定に含まれるべき

疾患として位置づけられている。本分担研究では、

糖原病の診断・治療基準の策定、成人期医療のあり

方、重症度分類に役立つための臨床評価尺度の策定

について検討した。 

 

Ｂ．研究方法 

１．診断・治療基準（案）について 

 

日本先天代謝異常学会ガイドライン作成委員会

において糖原病を研究協力者福田と担当し、委員間

での議論を深め最終版への準備を行った。 

２．糖原病患者のトランジションの現状および主

治医の意向調査について 

熊本大学中村と共同で「肝型糖原病患者のトラン

ジション（移行期医療）に関する調査」のアンケー

ト用紙を作成した（アンケート内容については、中

村らの報告書を参照）。 

（倫理面への配慮） 

疫学調査については常葉大学研究倫理委員会の

承認を得ている。 

３．臨床症状評価法（案）の提案 

糖原病患者の重症度を評価するうえで、患者の状

況を客観的に把握する臨床症状評価が必要である。

重症度はその評価に基づいて行うことで客観的で

科学的な評価が可能である。一方糖原病は多くの病

型があり、臨床症状が多彩であることから、単一の



 
評価法では臨床症状評価が困難であることが予想

される。そこで、同様な多彩な症状を示す疾患です

でに validationされている評価法がないかどうか

を検索した。その結果同様に多彩な症状を呈するこ

とで知られている Congenital Disorders of 

glycosylation（CDG）を対象としたもので、オラ

ンダで作成された NPCRS (Nijmegen Pediatric 

CDG Rating Scale)を応用することで、臨床評価が

作成できないかを検討した。NPCRSを参考に作成

した糖原病用の臨床評価（案）（表１）を用いて糖

原病 IX型（2歳、13歳）、phosphoglycerate kinase

（PGK）欠損症（7歳、26歳）、糖原病 Ia型（4

歳、40歳）、の３病型を対象に、年齢別（小児と成

人）にこの評価法を用いてその臨床症状の変化につ

いて評価した。また日本先天代謝異常学会で作成し

た重症度評価である深尾案と一部比較した。 

 

Ｃ．研究結果 

１．診断・治療基準（案）について 

糖原病は好発病型がある。特に糖原病 I型、II

型、III型、V型、IX型の 5型で全体の９５％を占

めることから、この 5病型を中心として糖原病の

診断・治療基準をまず整えてゆくのが、合理的であ

ろう。   

糖原病は一つの疾患単位ではあるが、臨床像は多

様性があることから、すべての病型の診断・治療基

準を網羅するより好発病型を検討する方が実際の

臨床現場では有益である。外部の評価を得てその対

応を検討して最終版の作成を行ってゆく。 

２．糖原病患者のトランジションの現状および主

治医の意向調査について 

熊本大学中村と共同で「肝型糖原病患者のトラン

ジション（移行期医療）に関する調査」のアンケー

ト用紙を作成した（アンケート内容については、中

村らの報告書を参照）。トランジションについては

現在各診療科の大きな注目点であり、今後その方策

が提案されると思われる。 

３．臨床症状評価法（案）表１ 

NPCRSを参考にした評価法では、評価を３つの

domainから構成している。また近年の症状評価で

は患者の訴え（patient reported clinical/social 

severity）を評価の一つに加えることが推奨されて

いる。そこで糖原病の臨床症状評価として表１のよ

うな domainと項目で作成した。Section 1は現在

の状況、Section 2は臓器特異的障害程度、Section 

3は患者報告アウトカムとした。採点は 0；normal、

1；mild、2；moderate、3；severe impairment

と分類しスコアをつけた（0～63）。 

    表１ 糖原病臨床症状評価（案） 

 



 
  図 1 糖原病各病型による臨床症状評価 

図１A～Cに各糖原病病型におけるスコアを示す。 

糖原病でも軽症の経過を示す IX型では、幼児期

から学童期へ明らかにスコアの低下が見られ、症状

が軽症化していた。PGK欠損症では、筋型糖原病

に中枢神経症状が伴うことが特徴であるが、中枢神

経症状の増悪に従い学童期に比較すると、成人期で

スコアが著明に上昇していた。糖原病 Ia型では乳

幼児期に比較すると、成人期で肝臓がんを合併する

など、臨床症状の悪化に伴って明らかにスコアも上

昇した。深尾による重症度案との比較では、重症度

を客観的に見るスコア化をはかることで、有用な評

価法であることが判明した。なおこのスコアをつけ

るには１０～１５分程度で可能であった。 

 

Ｄ．考察 

先天代謝異常症は診断、治療など進歩が著しい疾

患分野であり、学会員のみならず一般小児科医に役

立つ診断･治療基準の作成は重要である。現在多く

の学会で、ガイドライン作成が進行している。基本

的にはMINDSに準拠して作成されている。すな

わち clinical questionについてシステマチックレ

ビューを行い、EBMに基いたエビデンスレベルと

推奨度を決定する。しかしMINDSに準拠したガ

イドラインつくりはすべての疾患について策定す

ることはすぐには困難である。今回学会主導で策定

した診断･治療基準はエキスパートオピニオンでは

あるが、一般臨床場面では有用である。今後医学の

進歩に合わせて３～４年程度での改訂が望まれる。  

改訂に当たっては策定担当者を中心として改訂

委員会を発足させ、持続的な診断・治療基準の維持

管理が望ましい。また本診断基準が有用かどうかの

検証が重要で、出版後に実際にこの診断・治療基準

を利用した臨床医からのフィードバックを調査す

る必要がある。 

小児科から成人診療科へのトランジションにつ

いては、近年各学会で認識が高まり、その対応が議

論されている。しかしながら、日本における現状、

あるいはトランジションに対する医師の意識につ

いては十分な調査がなされていない。今回肝型糖原

病について調査を行い、そこで得られた結果は今後

のトランジションのあり方の参考となると思われ

る。 

疾患の重症度を科学的に評価するには、その疾患

の臨床症状の客観的評価を行うことが必須である。 

、糖原病では症状が多彩なことから、本疾患を一つ

の評価法で評価するのは困難であり、一定の工夫が

必要である。その方策として同様に多彩な症状を持

つ疾患である CDGを参考にした。これはオランダ

で作成されているが、一定の validationもされて

いることと、多彩な症状に適応するように症状評価

が工夫されている点が参考になった。今回作成した

糖原病臨床症状評価法は簡便でかつどの病型にも

適応可能であり、かつ患者からの意見も取り入れて

いるという特色がある。今後はこの評価法について

多施設共同で validationを行い、さらにその評価

を用いて重症度を分類できるかどうか検証が必要

である。 

 

Ｅ．結論 

本年度の診断基準作成により、広く標準化された

診断と治療介入がなされる症例の増加が期待され

る。重症度判定の基準となる臨床症状評価について

検討し今後この評価法の検証が必要である。 
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H．知的財産権の出願・登録状況 

１．特許取得 

  なし 

１． 実用新案登録 

なし 

２． その他 

なし 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 
 

 

 

 


