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研究要旨 

（１） 糖原病診断・治療基準が公開されたが、公開後の対応にどのような観点か

ら留意するべきかについて検討した。特に普及と有効性の検証、さらに定

期的な改訂が必要である。普及については刊行物のみならず、モバイルデ

バイスで閲覧できる Kindle 版や、学会 Web での公開などが重要である。 

また難病指定の重症度分類について考察を行った。 

（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。 

 

研究協力者 

福田 冬季子 浜松医科大学 小児科 准教授 

杉江 陽子  浜松医科大学 小児科  

 

Ａ．研究目的 

分担研究者が担当する糖原病はグリコーゲンの

分解あるいは合成に関わる酵素欠損に起因する代

謝異常症である。本症自体が希少疾患であることも

あり、確定診断に至るにはある程度の時間がかかる。  

一方確定診断後にどのように医療的フォローを

行うかについて有用な指針が各代謝異常症につい

て公開されたが、今後はその運用について考えてい

く必要がある。今回はその対応について考察すると

ともに、糖原病患者の成人科へのトランジションに

ついて私見を含め検討した。 

また本ガイドラインは厚労省指定難病と連携し

ており、特に申請に当たっての問題点などを検討し

てその問題点を明らかにする。 

 

Ｂ．研究方法 

１．診断・治療基準の公開と公開後の対応および

指定難病との関連について 

日本先天代謝異常学会ガイドライン作成委員会

は「新生児マススクリーニング対象疾患等診療ガイ

ドライン 2015」を公開した。そこで今後検討すべ

き課題として（１）、（２）をあげた。 

（１） 糖原病について今後の対応について小児

神経学会の作成した｢熱性けいれん診療

ガイドライン２０１５｣を参考に何が必

要なのかを項目を挙げた。 

（２） 指定難病に収載された肝型糖原病、筋型

糖原病の申請書類作成における問題点、

特に重症度分類について現状を分析し検

討した。 

 

２．糖原病患者のトランジションついて 

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（アンケート内容と結果について

は村らの報告書を参照）。それを元にどのような問

題点があるかを検討した。 

（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。 

 

Ｃ．研究結果 

１．診断・治療基準の公開と公開後の対応および

指定難病との関連について 
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Ｅ．結論 

診療ガイドラインの公開により、今後の対応につ

いてシームレスに検討が必要である。また重症度判

定の基準となる臨床症状評価について検討し今後

この評価法の改訂が必要である。トランジションは

医療者にとって大きな課題であり、できるところか

ら少しずつ進めてゆく必要がある。 
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