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研究要旨 

希少難病の公衆衛生上の位置づけ、および遺伝性白質疾患・知的障害をきたす疾患を対象と

した診療ガイドライン策定のうえで基礎資料となる国内外の動向についての情報を収集し、

最近の議論について概観した。 

 

Ａ．研究目的 

本研究で対象としている遺伝性白質疾患・

知的障害をきたす疾患をはじめとする希少難

病における診療ガイドライン策定に関して、

国内外での最近の議論および位置づけについ

て概観し、希少難病を対象とした場合でも妥

当な診療ガイドラインを作成できるような方

法について検討することとした。 

 

Ｂ．研究方法 

診療ガイドラインとしては、Minds（EBM

普及推進事業）の提供資料を中心に検討す

る。希少疾患に関しては、欧米での希少疾患

政策の最近の動向に関して検索し、公衆衛生

上の位置づけも確認する。特に EUで終了し

た希少疾患ガイドライン開発に関するプロジ

ェクト報告に注目し、概観する。希少難病を

対象とした診療ガイドラインを策定する際

は、Minds 等で推奨されるシステマティック

レビューを基本とするような方法で診療ガイ

ドラインを作成することが困難であることが

想定されるが、希少難病を対象とした場合で

も妥当な診療ガイドラインを策定していく方

法について検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は、既存文献検索および方法論研究

であるため、個人情報保護に関係する問題は

生じない。 

 

Ｃ．研究結果 

希少難病の公衆衛生上の位置づけとして

は、個々の疾患の患者数は極めて少数である

一方で、その症状の重さや情報の少なさ、ケ

アへのアクセスの困難さなどから世界的問題

であることが多くの報告から指摘されてい

る。各国および地域における希少疾患政策に

ついてはとくに Dharssi らのレビューに詳し

い(Dharssi et al. Orphanet Journal of Ra

re Diseases 2017)。「希少」の基準につい

ても、患者数が 20万人未満の場合とする場

合と、有病率（1万人中の患者数：この患者

数も様々である）で定義する場合がある。治

療やケアの改善に関しての政策も、進捗はそ

れぞれであり、各国の足並みは揃っていな

い。近年は患者コミュニティとの連携もより

重要視されてきており、希少疾患に対するベ

ストプラクティスは様々な観点からも発展途

上にある。 

日本国内で診療ガイドラインの利用、学

習、策定等に携わる際に欠かせない存在であ

る Minds（EBM 普及推進事業）の Minds ガイ

ドラインライブラリ(https://minds.jcqhc.o

r.jp/)は年々改訂が進み、ユーザーフレンド

リーなツールとなってきている。Minds では

診療ガイドラインを「診療上の重要度の高い

医療行為について、エビデンスのシステマテ

ィックレビューとその総体評価、益と害のバ

ランスなどを考量して、患者と医療者の意思

決定を支援するために最適と考えられる推奨

を提示する文書」と定義し、「信頼性」が第

一に求められることが強調されている。そし
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て、エビデンスにもとづいて科学的な判断が

なされていること、また、作成プロセスに不

偏性が確保されていて偏った判断の影響が許

容範囲にあることに言及されている。 

診療ガイドライン作成マニュアルも改訂さ

れ、2017 年版が公開されている。クリニカ

ルクエスチョン(CQ)は、臨床上の問題、課題

で、患者アウトカムを左右する意思決定のポ

イントに設定されるが、この CQ 作成時に臨

床的文脈の中における臨床課題の位置づけを

明らかにすることが推奨されている。検査法

は診断にどのくらい有効で、害がどの程度

か、また、介入はアウトカムを改善するか、

またその害はどの程度かといったことも含ま

れる。 

推奨(Recommendation)は、エビデンス、益

と害、患者の価値観、希望、費用などの評価

にもとづき意思決定を支援する文書であり、

診断、治療、予防などのための選択肢につい

て作成されるものである。 

全体の流れとしては、当該疾患の診療の全

体を整理し、ガイドラインで取り上げる重要

な臨床課題を検討し、決定するが、この臨床

課題に対して検査や治療方法など、ガイドラ

インが答えるべき CQ を設定することとな

る。そして、それぞれの CQ に対して、発表

されている研究を文献データベースから網羅

的に拾い上げ、それを専門家が研究方法など

について吟味することで取捨選択してまと

め、それらの根拠にもとづいてさまざまな臨

床状況における推奨を決定する。作成手順と

して、作成目的の明確化、作成主体の決定、

事務局・診療ガイドライン作成組織の編成・

スコープ作成、システマティックレビュー、

推奨作成、診療ガイドライン草案作成、外部

評価・パブリックコメント募集、公開、普及

・導入・評価、改訂となる。その過程におい

て、COI 管理とアップデートの重要性につい

ても特記されている。 

EU では希少疾患ガイドライン開発につい

て 4年間のプロジェクトを実施し、2017 年

に最終報告書が公開された。この、RARE BES

TPRACTICES (Platform for sharing best pr

actices for management of rare diseases)

（www.rarebestpractices.eu）は、希少疾患

を対象として best practices を集め、評価

し、広める、持続可能な情報交換プラットフ

ォームを作成することを目的としたプロジェ

クトであった。最終報告書では、希少疾患の

診療ガイドラインを作成する上での方法論と

しては、GDC として知られるカナダの McMast

er 大学の Guideline Development Checklist

および GRADE の方法論が適切であり、また、

既に存在するガイドラインの品質規格を評価

するには、AGREE II (Appraisal of Guideli

nes Research and Evaluation II)ツールに

基づくのが適切であると結論づけられてい

る。なお、本邦においては、Minds から AGRE

EII オリジナル英語版の日本語訳が提供され

るようになったため、日本語で利用すること

が可能である。 

 

Ｄ．考察 

本研究班が対象としている遺伝性白質疾患

・知的障害をきたす疾患を念頭におき、希少

難病の位置づけおよび診療ガイドライン策定

に関する最近の動向を確認した。一般的な診

療ガイドライン策定に関連するインフラは整

いつつあるが、情報・治療・ケアへのアクセ

ス等の困難な課題を抱えている希少難病を対

象とする場合はまた異なった対応が必要とな

ることもあろう。診療ガイドライン策定その

もののプロセスに関しては、希少疾患でない

場合と基本的には同様のプロセスを踏むこと

となる。すなわち、システマティックレビュ

ーを行い、益と害のバランスの評価を行って

推奨を決定するということである。また、

同様に、厳密に作成することと、その作成

プロセスの透明性を確保することも重要で

ある。現実には、システマティックレビュ

ーを行うことが困難な場合も予想され、個

別の対応および様々な角度からの丁寧な議



27 
 

論が求められることもありうる。患者レジ

ストリや自然史把握のできるデータベース

の作成および利用も今後さらに推進してい

く必要があると考えられる。 

 

Ｅ．結論 

希少難病における診療ガイドライン策定の

ための基礎資料について概観した。本研究

班が対象としている遺伝性白質疾患・知的

障害をきたす疾患においても、診療ガイド

ライン策定の基本手順を踏襲し、議論を重

ねていく必要がある。 

 

Ｆ．健康危険情報 

 

Ｇ．研究発表 

１．論文発表 

なし。  

２．学会発表 

 なし。  

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定を

含む） 

１．特許取得 

 なし。 

２．実用新案登録 

 なし。 

３．その他 

 なし。  

 


