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Ａ．研究目的             
ムコ多糖症Ⅱ型は、小児期に発症するラ
イソゾーム病の中でもっとも頻度が多い
疾患である。酵素補充療法が開発され、
9-10年が経過した。また、酵素補充療法
が実施される前から特にわが国では造血
細胞移植が実施され、酵素補充療法が実
施可能となった現在でも一定数実施され
ている。このような背景を考慮し、ムコ
多糖症Ⅱ型に対する診療ガイドラインの
作成を試みた。 
 
Ｂ．研究方法 
Mindsの手法に準拠して、ムコ多糖症Ⅱ

型の診療ガイドラインの作成を以下の手
順で行った。 
１）CQの作成 （2014年に実施） 
２）文献検索およびシステマティックレ
ビュー（おもに2015年に実施） 

３）推奨の強さと推奨文の作成（2016年
に実施） 
                   
Ｃ．研究結果             
（１）CQの作成  

酵素補充療法と造血細胞移植の効果
と限界を明らかにするために以下に示
す12のCQを作成した。 

 
（設定したクリニカルクエスチョン） 
ムコ多糖症II型は酵素補充療法により 
1)  歩行障害が改善するか？  
2)  呼吸機能が改善するか？  
3)  生命予後が改善するか？  
4) 骨・関節症状が改善するか？  
 4－1 成長が改善するか？  
 4－2 関節症状が改善するか？  
5) 心機能、心臓弁膜症が改善するか？ 
 ５－1 心機能が改善するか？ 
 ５－2 心臓弁膜症が改善するか？ 
６)  神経症状が改善するか？) 
 

ムコ多糖症 II 型は造血幹細胞移植により 
7)  歩行障害が改善するか？ 
8)  呼吸機能が改善するか？ 
9)  生命予後が改善するか？ 
10）骨・関節症状が改善するか？  
 10－1 成長が改善するか？  
 10－2 関節症状が改善するか？  

研究要旨 

ムコ多糖症Ⅱ型の代表的治療法である酵素補充療法と造血幹細胞移植の治療成績に

関する報告の系統的レビューに基づき本疾患の診療ガイドライン作成を試みた。酵素

補充療法と造血幹細胞移植を比較検討しそれぞれのメリットデメリットをはじめに

記載し、その後、治療効果に関するクリニカルクエスチョン（CQ）とそれぞれの推奨

を作成した。完成したガイドラインは、各小児医療機関に配布する。 



11）心機能、心臓弁膜症が改善するか？ 
 11－1 心機能が改善するか？ 
 11－2 心臓弁膜症が改善するか？ 
12)  神経症状が改善するか？ 
 
（２）文献検索およびシステマティック
レビュー  
検索キーワードを設定し、文献検索を実施
し、選んだ文献のシステマティックレビュ
ーを行い、個々の論文のエビデンス総体を
決定した。 
 
（３）推奨の強さと推奨文の作成 
システマティックレビューの結果を参考に
推奨とエビデンスの強さを決定した。さら
に、個々の CQ に対する推奨文と解説文を加
えた。 
 
（４）診療ガイドライン 2017 の作成 
初めに酵素補充療法と造血幹細胞移植のメ
リットデメリットに関する記載を行い、こ
の後にそれぞれの CQ ごとに、推奨文、推奨
グレード、エビデンスの強さ、解説文の順
に記載した。以上でガイドラインを完成さ
せた。  
 
Ｄ．考察               
Mindsの手法に準拠し、システマティックレ
ビューの結果をもとにムコ多糖症Ⅱ型の診
療ガイドライン作成を試みた。原則的には
システマティックレビュー結果に基づくエ
ビデンスの強さに応じて推奨を決めた。ム
コ多糖症Ⅱ型に関しては、エビデンスレベ
ルの高い論文は、酵素補充療法製剤の治験
として実施された臨床研究に関する論文が
数件存在したが、造血幹細胞移植について
は、エビデンスレベルの高い論文は存在し
なかったことから、造血幹細胞移植につい
ては、エキスパートオピニオンの意見を参
考にして、推奨文を作成した。 
 
Ｅ．結論               
Mindsの手法に準拠し、システマティックレ
ビューの結果に基づくエビデンスの強さに
応じてムコ多糖症の診療ガイドラインの作
成を試みた。本ガイドラインは、書籍とし

てムコ多糖症などの先天代謝異常症の診療
を実施している日本の主要な医療機関に配
布する予定である。 
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