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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．わが国でゴーシ

ェ病に対する酵素補充療法が開始され約20年が

経過し，さらに新しい治療法も導入されている

中で，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深いと考える．本研究の

目的はゴーシェ病に対する適切な診断手段の推

奨と，日本の現状に即したゴーシェ病治療，管

理の推奨（特に骨・神経系）に重点を置いたガ

イドラインを作成することである． 

 

Ｂ．研究方法 

（１）ゴーシェ病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，PICOT 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

中で次年度中に向けて継続中である．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，編集委員として全体の構成を企画立案する

と同時に，システマティックレビューを行なう

にあたっての文献の一次スクリーニングを行っ

た． 

 

 

 

 

Ｃ．研究結果    

ゴーシェ病診療ガイドラインの作成に際し

て，以下の8つのCQが選定された． 

 

I．ゴーシェ病の酵素補充療法は， 

CQ1 : 予後（生命予後、QOL）を改善するか 

 CQ2 : 肝脾腫を改善するか 

 CQ3 : 貧血・血小板減少を改善するか 

 CQ4 : 骨症状を改善するか 

 

II．ゴーシェ病の基質合成抑制療法は， 

CQ5 : 予後（生命予後、QOL）を改善するか 

 CQ6 : 肝脾腫を改善するか 

 CQ7 : 貧血・血小板減少を改善するか 

 CQ8 : 骨症状を改善するか 

 

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．渡邊を含む数人の編集委員

で，まずCQ1-4の一次スクリーニングを行った．

引き続き CQ5-8 の一次スクリーニングを行い，

SR 委員とともに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く．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               

ゴーシェ病は稀少疾患ではあるが，酵素補充療

研究要旨：ライソゾーム病のひとつであるゴーシェ病の診療ガイドラインの作成を試みた．日

本人のゴーシェ病症例は欧米人のそれと異なり，神経症状を有する重症例が多いことが知られ

ている．そのため，海外のガイドラインを日本で使用するには不充分であり，日本の実情に合

った診断・治療・管理の指針を示す必要がある．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，推奨文を合わせたガイドラインの作

成、発刊につなげていく。 



法，基質合成素療法，シャペロン療法等，複数

のち療法が存在する．現在主に行われている酵

素補充療法は神経合併症には無効であることか

ら，型別診断も含めた早期の診断，および神経

症状にも有効な治療法の開発，導入が重要であ

る．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，個別化医療を目指し

たものガイドラインとなると予測される 

 
Ｅ．結論               

ゴーシェ病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。 

         

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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Ｈ．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 

   


