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研究要旨 
ムコ多糖症I型・II型の診療ガイドラインに関連する文献を調査し比較検討を行った。初期の
ガイドラインは企業の関与が強かったが、近年は公的機関が関与する中立的ガイドラインの策
定が進んでいる。また医師以外の多領域の専門家の参画、Delphi法の採用など、妥当性の高い
ガイドライン策定が試みられている。I型ではHSCTを前提に、ERTの活用法が検討されている。
II型ではERTの治療効果が認められない場合や進行期における中止が論じられている。また、
2017年以降は、II型のHSCT適応についても論じられるようになっている。これらの結果は日本
におけるムコ多糖症ガイドライン策定にあたって重要な情報となる。 
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Ａ．研究目的             
世界各国から報告されているムコ多糖症の
診療ガイドラインに関する文献を調査し、我
が国におけるガイドライン策定の基礎データ
とする。 
 
Ｂ．研究方法 
世界各国のムコ多糖症診療ガイドラインに
関連する論文を検索し調査した。 
（倫理面への配慮） 
文献調査であり倫理的問題は発生しない。 
 
Ｃ．研究結果 
ムコ多糖症I型、II型に関するガイドライン
が記述されている論文を表に示す。初期のガ
イドラインは企業の関与が強かったが、近年
は公的機関がスポンサーとなった中立的ガイ
ドラインの設定が進んでいる（日本、オース
トラリア、ブラジルなど）。また、エキスパ
ート・オピニオンにならざるを得ない場合で
も、医師以外も含めた多領域の専門家の意見
を重視したり、Delphi法などの意見集約プロ
セスを用いるなど、より妥当性の高いガイド
ラインとする工夫が行われている。 
I型に関してはHSCTが有効であるとの前提の
もとに、ERTの活用法（HSCT前のERT、HSCTと
ERTの併用）が検討されている。 
II型については、ERTの有効性はあるものの
、治療効果が認められない場合や、進行期段
階になった場合のERT中止が論じられている。

HSCTについては、初期のガイドラインでは触
れられていないが、2017年以降、日本、ブラ
ジルから相次いでHSCTのガイドラインが報告
されている。 
 
Ｄ．考察 
ムコ多糖症の診療ガイドラインが世界各国
で検討されており、企業の影響を排した公的
機関による策定が進められている。また、II
型ではERT中止の判断、HSCTの適応についても
検討が行われている。診療ガイドラインは各
国の医療福祉体制や国民感情なども考慮しつ
つ、より妥当性のあるものとする努力が必要
である。 

 
Ｅ．結論               
 世界各国のムコ多糖症の診療ガイドラインに
関する文献を調査し、我が国におけるガイドラ
イン策定の参考とすることができた。 
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表  ムコ多糖症 I型、II 型の診療ガイドラインが記載された論文 

MPS-I 
年 国 企業/組織の関与 要点 文献 
2009 USA, UK Biomarin/Genzyme 多領域の専門医パネルによる検討 

HSCT:２歳未満で知的に問題の少ない患者 
ERT: ２歳以上、知的問題がある、軽症型 

1 

2009 Brazil Genzyme 専門医パネルによる検討 
上記に類似のガイドライン 
終末期、妊娠・授乳中の患者には ERTを控える 

2 

2011 EU Biomarin/Genzyme 医師以外も含めた多領域の専門家パネル 
Delphi法で ERT単独と ERT+HSCTのガイドラインを検討 
年齢、治療開始までの期間、中枢神経症状の状態で判断 

3 

2013 Cochrane Biomarin 2.5歳未満は HSCT可、ただし知的退行がないこと 4 
2015 Australia Department of Health HSCT前の ERTを推奨 5 
2019 日本 厚労省 小児科・内科の代謝異常専門医パネルで検討中 - 

MPS-II 
年 国 企業/組織の関与 要点 文献 
2011 EU Shire EUの専門医パネルによる検討 

ERTを試験的に始め、効果があれば続行する 
無効の場合、副作用、終末期は ERTを中止すべき 

6 

2011 Cochrane National Institute for 
Health Research, UK 

ERTの効果は部分的 7 

2012 国際  国際的な専門医・プライマリケア医パネルによる検討 
6~12 か月の ERT で改善が見られない場合は、ERT 中止を検
討する 

8 

2015 Australia Department of Health 重症度、年齢、神経障害を考慮して治療適応を考える 9 
2017 日本 厚労省 小児科・内科の代謝異常専門医パネルで検討 

ERTの有効性だけでなく、HSCTの有効性についても言及 
10 

2018 Brazil Health Ministry HSCTの有効性について言及 11 
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