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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ファブリ

ー病治療を確立することを目的とし、ファブリ

ー病診療ガイドラインを作成した。 
 
Ｂ．研究方法 
 Mindsの「診療ガイドライン作成の手引き 
2014」に従い、下記の手順でファブリー病 
診療ガイドラインを作成した。 
1）クリニカルクエスチョン（CQ）の選定 
2) 各 CQに対するアウトカムを作成 
3) エビデンスとなる論文を収集 
4) システマティックレビュー 
5) 推奨文の作成 
6) 診療ガイドライン草案の作成 
7) 患者会からの評価 
8) 診療ガイドライン草案の完成 
9) 日本先天代謝異常学会の査読 
10) 学会査読で指摘事項の修正、改訂 
11) パブリックコメントの募集 
12) 関連する他学会からの承認 
13) 日本先天代謝異常学会承認の診療 
ガイドラインとして公表 
            
Ｃ．研究結果             
 稀少疾患であるため、エビデンスレベルの高

い研究報告は少なく、一部はエキスパートオピ

ニオンとなった。 
 研究方法で示した手順 10)まで終了し、日本先
天代謝異常学会へ修正、改訂したファブリー病

診療ガイドライン草案を再提出し、パブリック

コメント、他学会からの承認を現在行っている

段階である。これらの手続きが終了した後、日

本先天代謝異常学会の承認を得て、ファブリー

病診療ガイドライン 2020として 2020年中に公
表する予定である。 
 
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。また、

新たなファブリー病治療薬（薬理学的シャペロ

ン療法）が日本で薬事承認されたが、今回の診

療ガイドライン作成中であったため（薬事承認

されたのが CQ選定後であったため）、薬理学的
シャペロン療法に関する CQは作成できなかっ
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。 
 
Ｅ．結論               
ファブリー病診療ガイドラインを作成した。 
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。 
                   
Ｆ．健康危険情報 
  本研究は、患者に対する介入研究ではなく、

研究要旨 

 Mindss の診療ガイドライン作成の手引き 2014 に従ってファブリー病診療ガイド

ライン 2019（草案）を作成した。日本先天代謝異常学会の承認を得るために学会の

査読を受け、指摘事項を修正、改訂し、2020 年内に学会承認を得たファブリー病診

療ガイドライン（ファブリー病診療ガイドライン 2020）を公表する予定である。 
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該当しない。 
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