
                                                             
                                                                                 
                                              
 

 
厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患克服研究事業） 

分担研究報告書 
 
       ライソゾーム病ガイドライン作成とライソゾーム病のトランジションに関する研究 
 

       研究分担者 福田 冬季子 浜松医科大学 准教授 

 研究要旨 科学的な根拠に基づき、系統的な手法により推奨度を
提供するMINDSの手法に則りライソゾーム病（ファブリ病、ゴ
ーシェ病）のガイドラインを作成した。研究を偏りなく採択し、
エビデンス総体を評価すること、患者会との意見交換をすること
など統括を行った。ライソゾーム病のトランジション問題のプロ
ジェクトでは、成人期において患者が自立して医療をうけること
を目的に、トランジションの選択肢の提示や、成人期医療への移
行準備段階から移行を完了するまでの支援に役立つツールの開
発が必要である。 

 

       
 Ａ．研究目的 
1.ライソゾーム病ガイドライン作成 
ライソゾーム病の診療に携わる医師、患者、
患者家族を対象に、日本人におけるライソ
ゾーム病の特徴や、我が国の医療環境の特
徴を踏まえた診療の指針を提供することを
目的とした。科学的な根拠に基づき、系統
的な手法により推奨度を提供するMINDSの
手法に則りガイドラインを作成する。 
2. ライソゾーム病のトランジション問題
のプロジェクト 
ライソゾーム病の病態と診療提供体制の現
状をふまえ、トランジションプログラムや
トランジションに必要なツールを提供し、
個々の症例に適したトランジションを実現
することを目的とした。 
 
Ｂ．研究方法 
１．ライソゾーム病のガイドライン作成 
ファブリ病、ゴーシェ病、ムコ多糖症1型 
（MPS1）のガイドラインをMindsの手法に則
り作成した。ガイドライン作成の各プロセ
スは、スコープの作成、クリニカルクエス
チョン（CQ）の設定、推奨作成、草案作成
であり、作成委員が実行した。システマテ
ィックレビュー（SR）はSR委員が実行し、
統括委員が全体の統括を行った。  
2.ライソゾーム病のトランジション問題の
プロジェクト 
１）ライソゾーム病のトランジションの課
題、現状の把握、トランジションに必要な  
 

        
 

ツールの検討を行った。 
２）ポンペ病のトランジションに必要な
ツールの検討を行った。 
（倫理面への配慮） 
個人情報、臨床情報を扱わないため、倫
理面の配慮を必要としない。 
 
Ｃ．研究結果 
１．ライソゾーム病ガイドライン作成 
統括委員会では、Mindsのガイドライン
作成手順に沿ったロードマップを作成
し、作成委員、SR委員に対し、以下の基
本方針を確認した。 
SRは定性的および定量的SRを行う。研
究をもれなく参照し、偏りなく採択し、
定性的SRではエビデンス総体を評価す
ること、定量的SRにおいてもメタアナリ
シスの前に、バイアスの評価など定性的
な評価を行う。 
Mindsによる推奨文の作成は、「患者P 
に対して介入I を行うことを推奨する／
行わないことを推奨する」の形式を基本
とするとし、「患者P に対して介入I を
行うことを推奨しない」や「患者P に対
して介入I が有効である」とはしないこ
とが原則である。 
解説文には、最終的に推奨が決定する
までの過程を診療ガイドラインの本文に
記載する。具体的には以下の通りである。
SRチームが作成したSRレポートのまと
めやその他の資料の内容にあわせて、推
奨決定の過程を詳細に記載する。SRレポ 
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ートの中にRCTのエビデンスの強さを下
げた記載や観察研究のエビデンスの強さ
を上げた記載がある場合など、その理由を
解説に記載する。用いる表現は明瞭にし、
あいまいでないように努める。 
以上の方針に沿い、合議の結果、日本人に
おけるライソゾーム病の特徴やわが国の
医療環境の特徴を踏まえたCQとバックグ
ランド クエスチョンが設定され、各CQ
に対する推奨が設定された。特にわが国の
ゴーシェ病では、3型患者の割合が欧米に
比較して高い。その点を踏まえ、ゴーシェ
病のガイドラインでは、欧米のガイドライ
ンでは示されていない3型に関するCQと3
型への治療の推奨が設定された。推奨の作
成にあたり、健康上の利益、副作用、リス
クを考慮し、患者会との意見交換が行われ
た。 
２．ライソゾーム病のトランジション問題
のプロジェクト 
１）ライソゾーム病トランジションの課題 
「トランジション」は単純に転科を意味す
る用語ではない。「トランジション」は、
成人期において患者が自立して医療をう
けることを目的としており、トランジショ
ンには、成人期医療への移行準備段階から
移行を完了するまでのすべてのプロセス
が含まれる。すなわち、トランジションは
転科というよりは、包括的な移行期医療を
指していると解釈される。疾患の特性や
個々の患者の状態をふまえたトランジシ
ョンを考える必要がある。 

成人期の医療の提供者は、①成人科の医師
のみ、②小児期から引き続き小児科の医師
のみ、③成人科と小児科の医師の両方であ
るという3つの可能性が考えられる。ライ
ソゾーム病は希少疾病であるため、ライソ
ゾーム病を専門とする医師は多くない。ラ
イソゾーム病の診療の経験を積み、病態に
関して知識を有する医師に受診する機会
を確保できるトランジションの方法を選
択肢としてあげておく必要がある。 

疾病や治療内容の説明を受けること、薬剤
管理、治療方針についての意思決定を保護
者が主に行う小児期の医療から、それらを
患者自身が行うこととなる成人期の医療
に移行するために、トランジションには周
到な準備が必要となる。14歳頃から移行期
医療支援の取り組みを開始し、18歳～20  

 
 
歳くらいまでには移行を完了することと
なる。将来的に、患者自身が自分の疾病
について理解し、説明をする必要があり、
自律した医療行動をする必要があること
を理解することから移行支援の取り組み
が始まる。自己健康管理度チェックリス
ト、移行スケジュールやフローシート、
緊急時ケアプランを含む各種移行支援ツ
ールを利用する。 
家族や医療者は移行期のプロセスを支援
するとともに、医療提供、ケアの提供者
間の連携を行う。 
ライソゾーム病では、①ライソゾーム病
を専門とする成人診療科医師の不足、②
多くのライソゾーム病では病状が進行性
であり、症状が不安定な時期における医
療提供者の変更が困難であること、③身
体障害や知的障害を伴う症例が少なくな
いため、患者自身による医療的行動が困
難であること、④罹患する臓器が多様で
あるため、総合科での受診の継続を望む
などから、成人科のみへのトランジショ
ンが困難な場合が少なくない。小児科と
成人科の両方で医療を受けることも選択
肢の一つとなることが考えられるため、
移行スケジュールや移行支援ツールの開
発が必要である。 
２）ポンペ病のトランジションポンペ病
は成人型、小児型、乳児型に分類される。
乳児型ポンペ病では、心筋症や不整脈を
伴い、長期的な介入が必要となる。一方、
小児型と成人型ポンペ病は、骨格筋症状
や呼吸筋症状が主症状のため、小児型と
成人型ポンペ病をミオパチーの診療の経
験が豊富な成人の神経内科へトランジシ
ョンすることにおいて、阻害要因は多く
ないと考えられる。 
トランジション準備状況評価表を作成
し、ポンペ病やその治療、外来受診の方
法、薬の管理、日常生活の管理、医療者
と自律して話すことなどについて、準備
状況を評価することが有用である。医療
情報のサマリーや緊急時のケアの方法に
ついて、書面に記録し、患者と家族、ケ
アを行うスタッフ、医療者が共有する。
トランジション準備状況評価表や自己健
康管理度チェックリストの内容は、他の
小児慢性疾患患者と共通しており、医療
情報のサマリーに関しては、治療内容、
運動機能、呼吸管理、循環器管理、側弯 
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症、消化管症状、認知機能などについて、
記入できる書式の作成が有用である 

小児科の担当医と成人科の担当医は、ト
ランジションを完了するまで、少なくと
も一定期間は、協力して診療を行う。 

乳児型ポンペ病では、循環器の診療や、
聴力など耳鼻咽喉科の定期診察、中枢神
経系についてのなどが必要となり、患者
自身が、多様な所見を理解し、必要があ
れば、介助者とともに受診し、患者主体
の診療行動がとれるように、準備を行う。
移行期医療を受ける診療科は、話し合い
の上、決定する。 

Ｄ．考察 

１．ライソゾーム病のガイドライン作成 

ライソゾーム病は希少疾病であるため、
前方視的なrandomized control study
（RCT）が限られていることから、定量
的SRに基づいたエビデンスの確実性を
すべてのCQに対して示すことは困難で
あるが、定性的SRを確実に行い、推奨度
を設定することが可能である。 

特に、ゴーシェ病3型における酵素補充療
法の生命予後に関する効果について、こ
れまで明確に示されていなかったが、今
回のガイドラインで推奨度を設定ができ
た。 

２．ライソゾーム病のトランジション問
題のプロジェクト 

ライソゾーム病の成人期医療を提供する
医療者が成人科のみの場合と、成人科と
小児科である場合に対応する移行支援の
スケジュールのプロトタイプや、ツール
を作成することにより、患者とその家族
が、不安なく成人期への移行ができるよ
うにする必要がある。 

知的障害を伴う患者のトランジション
は、知的障害のない患者のトランジショ
ンとは、別に考えるべきであるとの意見
がある。可能な限り、医療行動における
患者の自主性を引き出し、ADLや理解度
を考慮した移行期ツールを作成する必要
がある。障害の程度により、成人期にお
いても医療行動の主体が保護者となるラ
イソゾーム病の患者は少なくない。その 

 
 
ような症例では、トランジションをする
タイミングが難しい場合があるが、成人
科に専門性が高い医療も不足することな
く、受けられるように、トランジション
計画を進める必 
要がある。緊急時の入院に対する医療提
供の計画も大切であり、ソーシャルワー
カーなど福祉に携わるスタッフとも情報
を共有する必要がある。 
Ｅ．結論 
Mindsの手法に則ったライソゾーム病の
ガイドラインを作成した。Mindsへの掲
載を目指し、より広く利用されるガイド
ラインを目指す。 
ライソゾーム病のトランジションは、ラ
イソゾーム病を専門とする医師と成人の
各診療科とで医療を提供する方法と成人
科のみで医療を提供する方法が考えられ
る。早期から移行期支援に取り組む必要
がある。トランジションの各ステップに
利用可能なツールの作成も必要とされ
る。 
 
Ｇ．研究発表 
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Phosphoglucomutase 1 Deficiency Pat 
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 2.  学会発表 

1. 平出 拓也, 漆畑 伶, 林 泰壽, 松林 朋
子, 福田 冬季子当科におけるレベチラセ
タムの使用経験  第60回日本小児神経学
会 脳と発達 50( Suppl)2018, S442Ｈ．
知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得 

なし 

2. 実用新案登録 

なし 
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なし 
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