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Ａ．研究目的             

ライソゾーム病に対する酵素補充療法（

ERT）が開発され、一部のライソゾーム病で

は根本治療が可能となった。その代表的疾

患が、ムコ多糖症II型、ポンペ病、ファブ

リー病である。現在、ERTは標準的な治療法

となっており、その治療効果と限界につい

てのエビデンスが集積してきている。また

、ERT以外の治療法についても研究がすすみ

、同様にエビデンスが集積されている。こ

のような背景の中で、わが国での標準的な

治療指針を確立するために、診療ガイドラ

インの作成を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

ガイドライン作成のプロセスは、MINSの

「診療ガイドライン作成の手引き2014」に

従い、 

1） クリニカルクエスチョンの作成 

2） アウトカムの選定 

3） 関連論文の収集 

4） システマテックレビュー 

5） 推奨文の作成 

 

6） 診療ガイドライン草案の作成 

7） 外部評価（パブリックコメント募集） 

8） 公開。 

を手順とした。 

                   

Ｃ．研究結果   

  ムコ多糖症 II 型については平成 27 年 4 月

より、ポンペ病については平成 28 年 4 月よ

り、ガイドライン作成を開始し、下記の CQ

についてシステマティックレビュー、推奨文

の作成、診療ガイドラインの草案の作成を行

った。筆者は、ムコ多糖症については、各 CQ

のシステマティックレビュー、ポンペ病につ

いては推奨文の作成を担当した。 

 ・ムコ多糖症 II 型 

  I.ムコ多糖症 II型に対する ERT は 

 CQ1：呼吸機能を改善させるか 

  CQ2: 歩行機能を改善させるか 

  CQ3: 生命予後を改善させるか 

  CQ4: 神経症状を改善させるか 

  CQ5: 骨・関節症状を改善させるか 

  CQ6: 心機能・弁機能を改善させるか 

  II.ムコ多糖症II型に対する骨髄幹細胞移植

は 
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 CQ7：呼吸機能を改善させるか 

  CQ8: 歩行機能を改善させるか 

  CQ9: 生命予後を改善させるか 

  CQ10: 神経症状を改善させるか 

  CQ11: 骨・関節症状を改善させるか 

  CQ12: 心機能・弁機能を改善させるか 

 ・ポンペ病 

CQ1: 診断に病理学的検索は推奨できるか 

CQ2: 診断に濾紙血 GAA 活性測定は有用か 

CQ3: 発症前治療は有効か 

CQ4: ERT は予後を改善させるか 

CQ5: ERT は呼吸機能を改善させるか 

CQ6: ERT は運動機能を改善させるか 

CQ7: ERT は心筋症を改善させるか 

CQ8①: ERT は脳血管障害を改善させるか 

CQ8②: ERT は白質病変を改善させるか 

CQ8③: ERT は難聴を改善させるか 

CQ9①: ERT は難治性下痢を改善させるか 

CQ9②: ERT は構音障害を改善させるか 

CQ10: ERT 開始時期は有効性に影響するか  

  CQ11: 遺伝子型は ERT の効果に影響するか 

  CQ12: 食事療法は推奨できるか 

  CQ13: 理学療法は推奨できるか 

  CQ14: 人工呼吸は生命予後を改善させるか  

  CQ15: 経過観察に骨格筋画像は有効か   

ファブリー病については、平成 28年 9 月より

作成を開始し、筆者はガイドライン作成統括委

員を担当し、下記の CQを選定した。  

Ｉ.ファブリー病に対する ERT は   

  CQ1: 生命予後を改善させるか 

  CQ2: 疼痛を改善させるか 

  CQ3: 被角血管腫、発汗障害を改善させるか 

  CQ4: 眼科的所見を改善させるか 

  CQ5: 消化器症状を改善させるか 

  CQ6: 循環器障害を改善させるか 

  CQ7: 腎障害を改善させるか 

  CQ8: 脳血管障害、精神障害を改善させるか 

  CQ9: 耳鼻科的障害を改善させるか 

 II.ファブリー病に対する対症療法は 

  CQ10: 疼痛を改善させるか 

  CQ11: 循環器障害を改善させるか 

  CQ12: 腎障害を改善させるか 

  CQ13: 耳鼻科的障害を改善させるか 

Ｄ．考察               

ライソゾーム病は稀少疾患であるために

、エビデンスレベルの高い介入研究は非常

に少なく、ほとんどが酵素補充療法の治験

の報告、あるいは観察研究であった。 CQ

によっては、システマテックレビューに採

用すべき論文がないものもあった。そのた

め、エビデンスレベルの高い推奨文を作成

できたCQは限られ、他のCQではエキスパー

トオピニオンが主体となった。そのような

CQでは、エキスパートオピニオンをもとに

ガイドライン作成委員のなかで協議し、推

奨文を作成した。 

 
Ｅ．結論               

 ムコ多糖症II型、ポンペ病の診療ガイドライ

ンの草案を作成した。今後、外部評価（パブリ

ックコメントの募集）を行い、ガイドラインを

公開する予定である。 ファブリー病の診療ガ

イドラインいついては、今後システマテックレ

ビュー、推奨文の作成を行い、ガイドライン草

案を作成する予定である。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。）  

 1. 特許取得 

  該当なし 

 2. 実用新案登録 

  該当なし 

 3.その他 

  該当なし 


