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Ａ．研究目的             

 酵素補充療法が開発され、ファブリー病は治

療可能な先天代謝異常症の一つである。ファブ

リー病の酵素補充療法が承認され10年以上が経

過し、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方針を

確立するために、ファブリー病診療ガイドライ

ンの作成を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

Mindsの「診療ガイドライン作成の手引き

2014」に従ってガイドラインの作成を進め

た。 手順は 

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）システマティックレビュー 

５）推奨文の作成 

６）診療ガイドラインの草案の作成 

７）外部評価（パブリックコメント募集） 

８）公開 

とした。 

                   

Ｃ．研究結果             

 平成 28年 9月より作成委員の選定し、 

ガイドライン作成を開始した。下記のＣＱを選

定し、関連論文の取集、システマティックレビ

ュー（エビデンスの抽出）、推奨文の作成まで終

了した。 

CQ1：酵素補充療法は QOL および生命予後を改善

させるか？ 

 

CQ2：酵素補充療法は疼痛を改善させるか？ 

CQ3：酵素補充療法は被角血管腫および発汗障害

を改善させるか？ 

CQ4：酵素補充療法は消化器合併症を改善させる

か？ 

CQ5：酵素補充療法は循環器合併症を改善させる

か？ 

CQ6：酵素補充療法は腎合併症を改善させるか？ 

CQ7：酵素補充療法は脳血管障害および精神障害

を改善させるか？ 

CQ8：酵素補充療法は耳鼻科的合併症を改善させ

るか？ 

CQ9：対症療法は疼痛を改善させるか？ 

CQ10：対症療法は循環器合併症を改善させるか

？ 

CQ11：対症療法は腎合併症を改善させるか？ 

CQ12：対症療法は耳鼻科的合併症を改善させる

か？ 

 

Ｄ．考察               

 ファブリー病は、稀少疾患であるために、エビ

デンスレベルの高いランダム化比較臨床試験は

少なく、ほとんどが酵素補充療法の知見の報告

であった。対症療法については、観察研究のみ

で、エビデンスの高い研究はなかった。そのた

め、エビデンスレベルの高い推奨部を作成でき

た CQ は限られ、エビデンスのない CQ の推奨文

はエキスパートオピニオンとなった。 

 
Ｅ．結論               

ファブリー病診療ガイドラインの草案を現

在作成中である。 平成30年度中に、草案の

完成、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。 

                   

研究要旨 

 ファブリー病の診療ガイドライン作成を行った。 診療におけるクリニカルクエス

チョン（CQ）を選定し、システマティックレビュー、推奨文の作成を行い、原案を作

成中である。平成 30 年度中に、パブリックコメントでの評価後、日本先天代謝異常

学会の承認を得て完成とする方針である。 
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