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糖原病に関する調査研究： 

1. 患者登録を基盤とした糖原病の調査研究と移行期・成人期医療体制 

2. ガイドライン公開後の診療動向の検証と糖原病の新知見  
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研究要旨 

① 筋型、肝型、肝筋型糖原病に関する調査研究について旧松原班で構築しその

後引き継がれている JaSMin のデータベースを利用して現在の本邦における本

症のトランジションの実態を調査することを提案した。 

② 診療ガイドラインが日本先天代謝異常学会より刊行され 2年経過し、事後調

査を行う時期になっている。Web アンケートを利用した診療動向の変化を中心

とした調査を計画した。 

③ 糖原病の臨床症状の多彩さが明らかになり糖原病は glycogenoses spectrum

と定義すべきであることを報告し、病態に応じた新分類を提案した。 
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Ａ．研究目的 

糖原病（筋型・肝型）の病態の解明により、従

来の治療法が見直され、新規診断患者については

新たな治療法が試みられているが、成人年齢に達

した患者についてはその情報が説明されているか

どうか、また現状の診療状況が十分把握されてい

ない。 

今回は成人期に達した本症の患者の状況調査の

準備と、2015 年に公開されて 2年が経過した糖原

病に関する診療ガイドラインの有効性の検証につ

いて検討した。  

 

Ｂ．研究方法 

1. 患者登録を基盤とした糖原病調査について 

現在日本先天代謝異常学会主導で JaSMin データ

ベースがあり、このデータベースを用いて表 1に

示すような Research Question を調査する。調査

対象については「難治性疾患の継続的な疫学デー

タの収集・解析に関する研究班」を参考に検討す

る。特に移行期医療と成人診療科との関連につい

てのアンケートを準備する。 

 
表１成人期の糖原病患者の調査と Research 

Question 

 



 
２．ガイドライン公開後の事後調査について 

先天代謝異常学会監修の診療ガイドライン（診

断治療基準）が 2005 年に公開され 2年が経過し

た。その後の診療動向の変化など、本ガイドライ

ンの意義を検証する必要がある（MINDS）。今回は

そのためのアンケートを作成し、班会議での意見

を集約し決定する。 

 

（倫理面への配慮） 

診断および患者の扱いについては、常葉大学倫

理研究委員会の承認を得て行った。 

 

Ｃ．研究結果 

１．患者登録を基盤とした糖原病調査について 

本調査を行うには悉皆性を担保するために「難

病の患者数と臨床疫学像把握のための全国疫学調

査マニュアル第 3版」に準拠することが AMED で推

奨されている。マニュアルでは対象とする施設と

して一定の基準が示されている。特に全病院を対

象としてベッド数による抽出を設定しているが、

本症は希少である上に、専門性の高さから患者が

一部に集中していると考えられるため、特別階層

病院を中心に調査をすることが合理的であると思

われる。従って調査対象としては代謝異常研究班

の班員、およびガイドラインワーキンググループ

の委員などが所属する大学病院、一般病院に絞っ

て調査することとした。成人期の状況調査につい

ては表 2に示すように、成人科の関与、トランジ

ションに関する主治医の意見などを中心にまとめ

た。 

 

２．ガイドライン公開後の事後調査について 

糖原病に関してのガイドライン公開後の診療動

向の変化については、特に Fernandes 負荷テスト 

表 2 アンケート内容 

におけるグルカゴン負荷の扱い、診断バッテリー

として何を用いているか、ガイドラインの有用性

の 3点についてアンケートを作成した。 

この 3点に絞ったのは、この点を分析すればこ

のガイドラインが実際利用されているかどうかの

良い目安になると考えられるからである。表 2に

成人期医療の現状も含むアンケート調査を作成し

た。アンケートは Web で回答できるようにした。 

3. 糖原病の新分類案について 

糖原病の Clinical Phenotype が多様である事が

近年報告されるに至り、従来の糖原病分類では不

十分な面が出てきている。今回私案として病態を

基盤にした表 3に示すような新分類を作成した。 

   表 3 糖原病の新分類（案） 

  

Ｄ．考察 

糖原病患者のトランジションの実情については

十分わかっていない。今回のアンケート調査では

トランジションの現況を調査するとともに、主治

医の考えについても併せて調査をするようにし

た。トランジションについては小児科学会の横谷

らが考え方を報告している（表 4）。実際どのよう

なトランジション形態が糖原病の患者では多いの 

表４ 移行期医療の考え方と実際の状況  



 
か、その理由は何かなどを今後検討し参考にし

てゆく必要がある。 

診療ガイドラインは公開されたのち一定期間を

経てその有効性を検証することが MINDS では推奨

されている。今回は糖原病について代表的なガイ

ドライン項目の診療動向をチェックすることで、

全体の診療動向の変化を検証することとした。つ

まり Fernandes 負荷テストでは従来グルカゴン負

荷テストを I型にも行っていたが、ガイドライン

では推奨しないとしている。この点の診療変化に

ついてみることで、このガイドラインの検証を試

みる。その他このガイドラインの使用状況なども

併せてみることで、このガイドラインが日常診療

に十分利用されているかどうかについてあわせて

検証する。 

糖原病については従来単に酵素障害が発見され

た順番でローマ数字を冠した分類が用いられてい

るが、表 3に示すように糖原病は単一の症状を示

すのではなく糖原病スペクトラムとした幅広い概

念で考えると臨床病態を基盤とした新分類を開発

してゆくことが糖原病の理解に重要であると考え

られる。 

 

Ｅ．結論 

成人期の診療状況の実態把握は今後の診療を進

めるうえで重要である。また診療ガイドライン

2015 の公開後の診療動向の検証は改訂の際に重要

である。 
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