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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ことが本研究の目的

である。 
 
Ｂ．研究方法 
本年度は、昨年度に作成したファブリー病診療ガイ

ドライン草案（ファブリー病診療ガイドライン 2019
）を日本先天代謝異常学会へ提出し査読を受け、指摘

事項に対する修正、および一部改訂を行った。    
                

Ｃ．研究結果             
 ファブリー病診療ガイドライン草案に対する査読

での内容修正について大きな指摘事項は、 
① 酵素補充療法製剤に新たにアガルシダーゼベー

タ BS が追加となったこと 
② ファブリー病診断フローチャートに、ファブリー

病女性ヘテロ症例で病原性遺伝子変異が同定で

きなかった場合の対応について追記するべきと

の指摘 
③ 各クリニカルクエスチョン（CQ）の解説文におい

て、推奨文に対して肯定的なエビデンスと否定的

なエビデンスが混在しており、内容を整理すべき

であるとの指摘（CQ1、CQ2、CQ7-1） 
④ ファブリー病の腎障害に対する腎移植は腎機能

を改善できるが、腎移植後、酵素補充療法を併用

することによって腎機能障害の進行を抑制でき

るのか、それとも酵素補充療法の併用なくても腎

機能障害の進行を抑制できるのかを明記するべ

きとの指摘の 4 つであった。 その 4 点について

は、 

 
①アガルシダーゼベータ BS(バイオシミラー製剤)を
追記した。 

②女性ヘテロ症例で病原性遺伝子変異を同定できな

かった場合の診断については、家族歴、血中グロ

ボトリアオシルスフィンゴシン（lyso-Gb3）の高

値、病理検体でのグロボトリアオシルセラミド（

Gb3）の蓄積等の所見を参考に総合的に診断する

必要があることを診断フローチャートに追記した

。 
③CQ1、CQ2、CQ7-1 の解説文について、推奨文に対

して否定的なエビデンスの研究対象がバイアス多

く信頼性が乏しいことを追記した。 
④ファブリー病に腎障害に対する腎移植の効果につ 

いてのエビデンスとなった報告では、対象症例の多 
くは補充療法開発前の症例であり、酵素補充療法実 
施の有無に関わらず腎移植が効果的であることを 
明記した。 

以上の通り修正した。 また、妊娠中のファブリー病

女性ヘテロ患者に対する酵素補充療法の継続は重要

な問題であり、その安全性について追記改訂した。 
 
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。 
 今後、さらに質の高い診療ガイドラインとするた

めに、定期的（3－5 年毎）改訂を行っていくことが

必要である。 
 

研究要旨 

 昨年度作成したファブリー病の診療ガイドライン草案（ファブリー病診療ガイドラ

イン 2019）を日本先天代謝異常学会へ提出し、査読をうけた上で、修正・改訂を行っ

た。現在、日本先天代謝異常学会の承認を得るために、パブリックコメントの募集、

関係する他学会からの評価の手続きを進めている状態である。 
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Ｅ．結論               
ファブリー病診療ガイドラインの草案（ファブリー

病診療ガイドライン 2019）について、日本先天代謝

異常学会の査読を受け、修正および一部改訂を行った

。 
現在、日本先天代謝異常学会の承認をえた診療ガイ

ドライン（ファブリー病診療ガイドライン 2020）の

公表へ向け、パブリックコメントの募集、関係する他

学会からの評価の手続きを進めている状態である。 

2020 年内に日本先天代謝異常学会公認のファブリー

病診療ガイドラインを公表・出版する予定である。 
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