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研究要旨 

調査目的： 

糖原病患者の診療および「ガイドライン 2015」について、いくつかの課題を抽出

し、抽出した項目（①～③）について分析検討した。 

①ガイドラインの今後、②病型診断における Fernandes 負荷の位置づけ、③血球

における酵素診断 

結果： 

①ガイドライン公開後の診療動向調査では特に Fernandes 負荷テストの施行状

況に変化がみられた。これはガイドラインでグルカゴン負荷テストを推奨し

ないと記載してあることが反映されていると考えられ、ガイドライン 2015 が

診療動向に影響を与えたと考えられた。 

②Fernandes 負荷テストは次第に施行されない傾向にあったが、グルコース負荷

テストについては最も多くスクリーニングとして行われていた。Fernandes 負

荷テストはスクリーニングとして一定の意義があると考えられた。 

③血球で確定診断できる糖原病は II、III、IV、IXa1、IXb、IXc 型である。 

結論： 

Fernandes 負荷テストは一定の意義があるが、酵素診断、遺伝子診断が進歩した

現在、その役割は少なくなった。恐らくスクリーニングとしてグルコース負荷を

施行し、その後血球での酵素診断、遺伝子検査という形で今後ガイドラインの変

更が予想される。 
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Ａ．研究目的 

日本先天代謝異常学会編集の「新生児マススクリ

ーニング対象疾患等診療ガイドライン 2015」（以下

ガイドライン 2015）が公開されてから約 4 年が経過

し、どのような診療動向の変化を起こしているのか

は重要な課題である。今回は糖原病の診療状況、診

断スクリーニング法、ガイドライン 2015 の課題を検

討し、ガイドライン改訂に対する問題点を明らかに

する。 

 

Ｂ．研究方法 

1. Fernandes 負荷テストの分析 

我々の研究室に酵素活性測定の依頼のあった症例

の中で、Fernandes 負荷が行われている症例につい

て後方視的に集計し、ガイドライン 2015 公開前後そ

れぞれ 3 年間の動向について検討した。本研究班の

班員及び深尾班の班員、研究協力者といった専門性

の高い医師群（Expert）とそれ以外（Non-Expert）

に分けて集計した。 

２．調査内容について 

１．ガイドライン 2015 公開前後の診療動向調査： 



 
昨年度施行した Web アンケート調査について、

Expert, Non-expert の対比を全糖原病病型の 90％を

占める好発糖原病（I型、III 型、V 型、VI 型、IX

型）で行った。 

２．Fernandes 負荷テストの動向と酵素診断との対

比： 

Fernandes 負荷テストによる病型診断と実際の酵素

診断の結果について比較した。 

 

Ｃ．研究結果 

１．対象と Fernandes 負荷テストについて 

ガイドライン公開前後 3年間で Fernandes 負荷が

施行してあった症例はガイドライン公開前 Expert 

9 例、non-Expert41 例、ガイドライン公開後

Expert15 例、non-Expert27 例であった。Fernandes

負荷テストを施行する頻度は公開前、後ともに Non-

expert のほうが高かった。 

＜表１．Expert,Non-expert における Fernandes 負荷の施行＞ 

２．依頼検体の診断率 

 依頼検体の糖原病の臨床診断と酵素診断で欠損が

あった症例の比較では、特にガイドライン公開後で

は Expert の診断率が Non-expert を上回っていた。 

＜表 2．Expert,Non-expert における糖原病の診断率＞ 

３．Fernandes 負荷テストと酵素診断との比較につ

いて 

  

 

＜表 3．Fernandes 負荷テスト内容と酵素診断の関係＞ 

A:グルコース負荷、グルカゴン負荷(空腹時、食後

2時間)施行した症例、B: グルコース負荷、グルカ

ゴン負荷(空腹時)施行した症例、C:グルコース負荷

のみ施行した症例、D:Fernandes 負荷テスト未施行

の症例とに分けて検討した。グルコースのみの負荷

（C）はすべて I型疑い例の身に施行されていて、診

断率は％であった。全体的な Fernandes 負荷テスト

での病型診断と酵素診断の一致率は 61％であった。

ただし IXa2 と遺伝子診断で確定した例を加えると診

断一致率は 73％であった。 

 

Ｄ．考察 

Fernandes 負荷テストによる病型診断と酵素診断

の一致率は 35.4％（杉江ら 2005 年）であったが今

回の検討では 73％であった。Fernandes の負荷試験

は古典的な方法であり，酵素活性測定や遺伝子解析

が進歩した現在、必ずしも糖原病の型を明確に区別

できるわけではないこともわかっている。しかし網

羅的な酵素診断や遺伝子診断は避けるべきであり，

Fernandes 負荷テストは大まかなスクリーニングや

型の鑑別診断に一定の有用性がある。また

Fernandes の負荷テストの施行動向はガイドライン

2015 公開前後でグルカゴン負荷の頻度が減少し、I

型ではグルコース負荷のみの症例が多くなった。こ

れはガイドライン 2015 公開による、診療動向の変化

ではないかと思われる。 

 

Ｅ．結論 

Fernandes の負荷テストは古典的ではあるが有効

なスクリーニング法である。またガイドライン 2015

公開により、グルカゴン負荷テストの頻度が減って

いることが判明し、ガイドライン 2015 が診療動向に

影響を及ぼしていると思われた。 
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