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厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

総合研究報告書 
 
       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 ライソゾーム病ガイドライン作成では、「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
ゾーム病診療ガイドラインの作成を分担した。ガイドライン統括委員会とし
てガイドライン作成の統括を実施。ファブリ病、ゴーシェ病、ＭＰＳI 型、
シスチノーシスのガイドラインが完成し、MPSIV 型、ニーマンピック C 病
のガイドライン 策定作業が進行している。 
ライソゾーム病のトランジション問題に関する研究では、移行期医療につ

いて、ライソゾーム病を知的発達症や重度身体障害の有無により大別して検
討された。知的発達症や重度身体障害を有するライソゾーム病患者のトラン
ジションは、複雑な過程をとることが想定されるため、ライソゾーム病の移
行推奨スケジュール、移行支援ツールの開発や移行支援チーム編成が必要で
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、我が国のライソゾ
ーム病の特徴や、医療環境の特徴を踏まえ
た診療のガイドライン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こと
を目的とする。。 
2. ライソゾーム病のトランジション問

題に関する研究 
ライソゾーム病の病態と診療提供体制の

現状をふまえ、トランジション問題を明確
化すること、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.ライソゾーム病ガイドライン作成 
ファブリ病、ゴーシェ病、ＭＰＳI型、シ

スチノーシス、ムコ多糖症1型（MPSI）, ム
コ多糖症1V型（MPSIV）, ニーマンピックC
病の診療ガイドラインを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、草案作成など 
 
 

 
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
題に関する研究 
１）ライソゾーム病のトランジションの
課題、現状の把握を行った。 
２）知的発達症や重度の身体障害の有無
によりライソゾーム病を大別し、患者の
移行期医療の拡充のための留意点の検討
を行った。 
 
（倫理面への配慮） 
個人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、Mindsのガイドライン作

成手順に沿い、作成委員、SR委員の分担
を明記したロードマップを作成した。 
詳細は、各ガイドライン策定委員長の

研究報告を参照されたいが、ファブリ病、
ゴーシェ病、ＭＰＳI型、シスチノーシス、
ムコ多糖症1型（MPSI）, ムコ多糖症1V
型（MPSIV）, ニーマンピックC病では、
合議の結果、スコープ、CQとバックグラ
ンド クエスチョン（BQ）が設定された 
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エビデンスの確実性評価と推奨作
成：希少疾病であり観察研究が多く、ラ
ンダム化比較試験（RCT）が非常に限定
的であるライソゾーム病のガイドライ
ン策定方法の選択については、議論の余
地がある。現在ガイドライン作成の標準
的な方法と認識されるMinds（根拠に基
づく医療普及推進事業）の方法は、クリ
ニカルクエスチョンに対する複数のRCT
が存在する場合にシステマティックレ
ビューを行うことにより、エビデンスの
確実性をより正確に評価できるとされ
るためである。RCTでの5ドメイン（バイ
アスリスク、非直接性、非一貫性、不精
確さ、出版バイアス）とともに観察研究
では3ドメイン（大きな評価、用量反応
勾配、効果減弱交絡因子）によりエビデ
ンスの確実性を評価し、さらに、近年の
ガイドライン作成の主流となってきて
いる実世界での有効性や価値を考慮し
たVALUE-based medicine (VBM）の考え
方に則り、利益と害、望ましい効果と望
ましくない効果の大きさ、全体的なエビ
デンスの確実性の程度、主アウトカムに
置く価値の大きさ、重要な不確実度やば
らつきの有無、望ましくない効果と望ま
しい効果のバランス、コストや資源の大
きさを考慮し推奨を作成し、ガイドライ
ンの有用性を担保している。また、患者
の価値観や希望も反映させている。 
ファブリ病、ゴーシェ病、ＭＰＳI型、

シスチノーシスのガイドラインが完成
し、MPSIV型、ニーマンピックC病のガイ
ドライン 策定作業が進行している。       
最終的には、先天代謝異常学会のガイド
ライン委員会に提出し、学会の査読を経
て、市販品を完成させ、MINDSへの掲載
をめざしている。                                          
２．ライソゾーム病のトランジション問
題に関する研究 
1）トランジションの課題と現状の把

握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、多くの診療科が関与す
る必要がある。ことなどが課題としてあ
げられる。 

 
 
内科系成人科へのトランジションを行う
場合には、想定される内科系診療科が複
数あるため、それぞれの診療内容の分担
についてコーディネーターを含むチーム
により決定することが必要となる。 
２）移行期医療の留意点 

  ①知的発達症を伴わない症例 
乳児型ポンペ病では、心筋症や不整脈を

伴う。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、医療者と自立
して話すことについて、準備状況を評価す
ることが有用である。医療情報の要約や緊
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、側弯症、消化管症状、認知機能などに
ついて、記入す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。 

②知的発達症や重度身体障害を伴う症
例 
患者自身が自立した医療行動をするこ

とは困難で、保護者の介入が大きい症例
では、成人期にも、成人科と小児科の両
方の医師が診療を行うことのメリットが
高い可能性が高い。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するとと
もに、患者の全体像を把握する役割を担
う医師の存在が必要である。 
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一方、成人科へ移行する場合には、時
間をかけて、患者、家族、医療者など
の相互の理解を得ることが必要とな
る。複雑な病態を鑑み、より早期から
の計画、トランジション準備状況評価
表を利用した計画と実施、詳細な医療
パスポート（病歴）の作成を行う必要
がある。また、トランジションには、
小児科医、成人科医師、理学療法士、
看護師、医療ソーシャルワーカーなど
でチームを編成して取り組む必要があ
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。 

Ｄ．考察 

１．希少疾患において、エビデンスの
確実性を示すことは困難であるが、VAL
UE-based medicineに基づいたガイド
ラインの作成が重要である。今後臨床
の場での活用状況と、診療行動への影
響を調査していく必要がある。 

２．ライソゾーム病のトランジション
には困難な点が多いが、患者の長期生
存が可能になるにつれて、トランジシ
ョンの必要性が高まりつつある。 

元来全身管理が必要なライソゾーム病
では多職種の連携が必要である。トラ
ンジションの在り方は症例によると考
えられるが、成人科とも時間をかけて
十分な連携を行うことにより、より良
いトランジションが可能になると考え
られる。患者と家族へのトランジショ
ンに関する情報提供も時間をかけて行
う必要がある。一方、ライゾゾーム病
の全体像を把握した拠点病院などにお
ける専門医師により統括的な診療や臨
床研究も重要であると考えられる。 

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ている。Minds
への掲載を目指し、より広く活用され
るガイドラインを目指す。今後、ガイ
ドラインを使用したことによる診療行
動の変化についても調査をしていく必
要がある。 

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
必要があり、トランジションには、小児科
医、成人科医師、理学療法士、看護師、医
療ソーシャルワーカーなどとチームを編
成して取り組む必要がある 
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