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Ａ．研究目的             

  ライソゾーム病の診療体制は、酵素補充療法

の出現により大きく変化した。ムコ多糖症Ⅱ型

（ハンター症候群）はその代表的な疾患のひと

つである。わが国で酵素補充療法が開始され 7

年が経過していることを考慮すると標準的な治

療を検討しガイドラインとして提示することは

意義のあることである。上記を考慮し本研究の

目的を、酵素補充療法と造血幹細胞移植に重点

を置いたガイドラインを作成することとした。 

 

 

Ｂ．研究方法 

（１）ムコ多糖症診療ガイドラインの作成 

MINDS のガイドライン作成手法を基本として、以

下のプロセスでガイドラインの作成を複数の分

担研究者と共同して開始した。 

 

１）クリニカルクエスチョンの選定 

２）アウトカムの選定 

３）関連論文の収集 

４）システマティックレビュー 

５）推奨の作成 

本年度は、１）２）３）が完了し、４）を実施

中で今年度中に終了の予定である。推奨文は来 

 

年度初めに作成する予定である。本研究の中で、 

研究担当者として特に CQ の中の項目 5 と 11 に

ついて、事務局が集めた文献の妥当性について

検討した。 

 

C.研究結果 

（１）ムコ多糖症診療ガイドラインの作成 

全部で 12の CQ が作成された． 

I. ムコ多糖症 II 型の酵素補充療法は， 

CQ1：呼吸機能を改善するか． 

CQ2：歩行機能の改善に寄与するか． 

CQ3：生命予後を改善させるか． 

CQ4：神経症状の改善に寄与するか． 

CQ5：骨・関節症状を改善するか． 

CQ6：心機能，弁機能を改善するか 

 

II．ムコ多糖症 II 型の骨髄移植、臍帯血移植な

どの造血幹細胞移植は 

CQ7：呼吸機能を改善するか． 

CQ8：歩行障害の改善に寄与するか． 

CQ9：生命予後を改善させるか． 

CQ10：神経症状の改善に寄与するか． 

CQ11：骨・関節症状を改善するか． 

CQ12：心機能，弁機能を改善するか． 

 

 

研究要旨 

ライソゾーム病の中で頻度の高いムコ多糖症Ⅱ型をとりあげ診療ガイドラインの作成を試み

た。酵素補充療法の開始後数年を経過した中で、従来行われたきた造血幹細胞移植との比較を

しながら、治療法の進歩をシステマティックレビューとしてまとめ上げることを目標としてい

る。今年度はクリニカルクエスチョンを設定し、システマティックレビューから推奨文の作成

を行ない、次年度の推奨文をあわせたガイドラインの作成、発刊につなげていく。 



以上の各 CQ において，キーワードを決定し，キ

ーワードを用いた検索式に従って，図書館にて

文献検索を行った．事務局にて一次査読を行い，

残った 206（英文 125，和文 81）をアウトカムに

合わせて，SR チーム 3名により一次スクリーニ

ングを行った．結果，30 の介入研究および観察

研究の文献が残り，二次スクリーニング，定性

的システマティックレビューを行っている．SR

担当者は Minds のセミナーに参加し，SR に関す

る訓練を受けた． 

 

Ｄ．考察     

研究分担者は特に、ムコ多糖症 II 型の骨・関節

症状を改善させるかどうかについて、酵素補充

療法、造血幹細胞移植に対する CQ を担当した。

稀少疾患であるがゆえに大規模研究が殆どなく

、またムコ多糖症での中でも本疾患は欧米諸国

よりも我が国に多いという特徴がある。したが

って、論文の中でも特に本邦からの報告が重要

な意義を持つと考えられる。上記の理由により

、エビデンスレベルに基づいたガイドラインで

あると同時に、症例を多く経験したエキスパー

トの意見も反映されたものとなると予測される

。 

 

Ｅ．結論               

ムコ多糖症II型の治療ガイドライン作成を開始

した．現在システマティックレビューを実施中

で、今後は、推奨文作成に進む予定である。稀

少疾患の特異性も考慮したい。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

１．特許取得 該当なし 

２．実用新案登録 該当なし 

３．その他 特記事項なし 

 


