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Ａ．研究目的             

本邦においては、ムコ多糖症 IVA 型に対するシ
ステマティックレビューに基づくガイドライン
は存在していないため、本邦での診療体制を考慮
した診療ガイドラインを作成する。 

 
Ｂ．研究方法 

『Minds 診療ガイドライン作成の手引き 2017』に
準じて作成を行った．エビデンスの収集・整理のた

めに，介入を伴う治療に焦点を当てて，8 つのクリ

ニカルクエスチョン（clinical question: CQ）に対

してシステマティックレビュー（ systematic 
review: SR）を行い，推奨文の作成を行う．CQ は

，臨床現場でのニーズに対応する重要臨床課題（key 
clinical issue）をガイドライン作成委員会で検討し

，それをもとに設定した．推奨文の作成にあたって

は，CQ のアウトカム毎に SR を行い，その結果に

基づいて作成する．最終的な推奨の強さに関しては

，ガイドライン作成委員の議論により決定する． 
（倫理面への配慮） 

人を対象とする医学系研究に関する倫理指針を遵

守した。 
                    

Ｃ．研究結果             
重症臨床課題として、１）酵素補充療法 

の有効性と安全性、長期予後、２）整形外科手術

介入、特に頚椎病変とX脚への介入の有効性と安全

性、長期予後、３）耳鼻科的手術介入、特にアデ

ノイド摘出術、扁桃摘出術の有効性と安全性、長

期予後についてとりあげることとした。これらの

課題に対するCQとして、以下の８項目を設定した

。 

CQ1: 酵素補充療法は身体機能 (心肺機能、関節可

動域、視力、聴力、成長）を改善させるか？ 

CQ2: 酵素補充療法は生活の質・生命予後（痛み、

就学などを含む）を改善させるか？  

CQ3: 整形外科的治療（頚椎形成術）は身体機能を

改善させるか？  

CQ4: 整形外科的治療（頚椎形成術）は生活の質・

生命予後を改善させるか？ 

CQ5: 整形外科的治療（X脚矯正術）は身体機能を

改善させるか？ 

CQ6: 整形外科的治療（X脚矯正術）は生活の質・

生命予後を改善させるか？  

CQ7: 耳鼻科的手術（扁桃・アデノイド切除術）は

身体機能を改善させるか？  

CQ8: 耳鼻科的手術（扁桃・アデノイド切除術）は

生活の質・生命予後を改善させるか？ 

  

これらのCQに対して、SRを行い、2019年9月まで

にPubMED，医学中央雑誌に報告された文献を収集

し、ランダム化比較検討試験（randomized contro

lled trial: RCT），20例以上の症例を対象とした

コホート研究をエビデンスの対象とした。結果、1

985件の文献から、最終的に32件の文献を抽出した

。今後、SR委員によるSRレポートの作成、執筆担

当による推奨文の作成とコンセンサスの形成、学

会承認、パブリックコメントを経て、ガイドライ

研究要旨 

 ムコ多糖症ⅣA型は、，N-アセチルガラクトサミン-6-スルファターゼの先天的欠損もし

くは活性低下により，細胞内に未分解のケラタン硫酸が過剰に蓄積し，複数の臓器が障害

される先天代謝異常症である。本邦では、疾患特異的な治療法として、酵素補充療法が

2015 年に承認され使用可能である。一方、骨病変の進行により整形外科的な介入が必要

となる頻度が高い。気道合併症としてアデノイド腫大、扁桃腫大に対しては適切な耳鼻科

的治療介入が求められる。科学的根拠に基づき，系統的な Minds の手法により作成され

た推奨をもとに患者と医療者を支援し，臨床現場における意思決定の判断材料の 1 つと

して利用されることを目的とした診療ガイドラインの作成を行った。 
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ンの外部評価を受審する予定である。  

 

Ｄ．考察               
海外では、2017年までに公表された文献に基

づいてシステマティックレビューとエキスパー

トの合意に基づく診療ガイドラインが発表され

ている。今回、それ以降に報告された文献を含

めたシステマティックレビューを行い、本邦で

の診療体制を考慮した診療ガイドラインの作成

を試みた。これにより、患者と医療者を支援し

，臨床現場における意思決定の判断材料の1つと

して利用されるものと期待される。 

 
Ｅ．結論               

MPSIVA型は希少であり、かつ、多職種が治療お

よび患者ケアに関わるため、多様な医療課題を集

学的に対処するためには、科学的エビデンスに基

づく本診療ガイドラインの作成は重要であり、

QOLの維持向上につながることが期待される。今

後は、本ガイドライン作成後の普及と改訂に向け

ての評価が課題である。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 
  （予定を含む。） 
 1. 特許取得 
 該当なし。 

 2. 実用新案登録 
 該当なし。 
 3.その他 
 該当なし。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

 


