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ライソゾーム病（ファブリ病含む）に関する調査研究 

 
 ①遊離シアル酸蓄積症の診断基準作成 
 ②「ムコ多糖症 II 型の診療ガイドライン・診断基準に準拠した診療マニュア 
 ル」、「ポンペ病の診療ガイドライン」の作成 
 ③Gaucher 病 I 型患者の骨病変に対する酵素製剤の効果についての検討 

 

分担研究者：渡邊 順子（久留米大学 准教授） 

研究要旨 

 まれな疾患ではあるが、統一された診断基準が必要とされた遊離シアル酸蓄積症の診断基準を作成し

た。ライソゾーム病の中で頻度の高いムコ多糖症Ⅱ型、およびポンペ病については、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、ガイドラインの作成を行った。特にムコ多糖

症 II 型については、従来行われてきた造血幹細胞移植との比較を行った。臨床研究として Gaucher 病

I 型患者の骨病変に対する酵素製剤の効果について検討した。 
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Ａ．研究目的             
①遊離シアル酸蓄積症の診断基準作成を行う。 
②ムコ多糖症 II 型、ポンペ病の診療ガイドライ

ンの作成を行う。 

③Gaucher 病 I 型患者の骨病変に対数 r 酵素製

剤の治療効果の検討する。 

 
Ｂ．研究方法 

①従来の症例報告および国内外の論文を                     

比較検討し、現段階での最先端の医療にも

とづき診断基準案を作成した。 

 

②ムコ多糖症 II型およびポンペ病の診療ガイド

ラインを作成した。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）推奨文の作成 

（１）ムコ多糖症診療ガイドラインの作成 

において、以下の CQ5、CQ11 を担当した 
I. ムコ多糖症 II 型の酵素補充療法は， 
CQ5：骨・関節症状を改善するか． 
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 
CQ11：骨・関節症状を改善するか． 
（２）ポンペ病ガイドラインの作成においては

以下の CQ8−①②③、CQ9−①②を担当した。 

CQ8-①：酵素補充療法はポンペ病の神経合併症

である脳血管障害を改善するか、CQ8-②：酵素

補充療法はポンペ病の神経合併症である白質病

変を改善するか、CQ８-③：酵素補充療法はポ

ンペ病の神経合併症である難聴を改善するか

CQ９-①：酵素補充療法はポンペ病の合併症で

ある難治下痢を改善するか、CQ９-②：酵素補

充療法はポンペ病の合併症である構音障害を改

善するか 

 

 

 

 



 

③摘脾術後の Gaucher 病 I 型の 59 歳女性を対

象として、イミグルセラーゼからベラグルセラ

ーゼ α に変更し、製剤の変更による骨症状の改

善効果を評価した。 

 

Ｃ．研究結果  

①②診断基準（遊離シアル酸蓄積症）、診断ガイ

ドライン（ムコ多糖症 II 型、ポンペ病）につい

ては別冊文書を参照。 

③Gaucher 病 I 型患者に認めた骨症状の増悪、

血小板の低下、血清マーカーの上昇は、酵素製

剤を変更することにより改善を認めた。酵素製

剤に対する抗体が生じた症例では効果が限定的

となるが、他酵素製剤へ変更することにより、

治療効果が得られた。         

 
Ｄ．考察               

①②希少疾患のガイドライン作成においては、

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が臨床の場では有用と

考えうる。また、診断基準が作成されたことは、

国内での未診断例の診断に有用と考える。 

③長期の酵素補充療法中に出現する抗酵素製剤

抗体は治療への反応性を低下させるため、治療

戦略の見直しが必要となる。 

 
Ｅ．結論               

①②希少疾患の診断、治療に有用となる診断基

準、ガイドライン作成を行った（遊離シアル酸

蓄積症、、ムコ多糖症 II 型、ポンペ病）。 

③Gaucher病 I型の長期酵素補充療法の問題点、

治療の選択肢の再検討の重要性を提示した。 
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