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研究要旨 遺伝性白質疾患・知的障害をきたす疾患を含む希少疾患に関連して、診療ガイドラ

イン策定に関する最近の動向について情報収集を行った。策定の方法論としては、GRADE アプロー

チに従う等の基本方針に大きな変化はないものの、ツールの評価とさらなるエビデンスの蓄積を

進めていく必要があると考えられた。 

 

Ａ．研究目的 

本研究で対象としている遺伝性白質疾患・知

的障害をきたす疾患をはじめとする、希少難病

・希少疾患にも関連したガイドライン策定に関

する最近の動向について情報収集した。 

 

Ｂ．研究方法 

診療ガイドライン策定のための資料として

は、国内では Minds（EBM普及推進事業）の提

供資料を中心に、また、海外での動向について

は GRADE（Grading of Recommendations, Asses

sment, Development and Evaluations）（http

s://www.gradeworkinggroup.org/）に関連する

資料、FDA の動向、また、EU でまとめられた希

少疾患ガイドライン開発に関するプロジェクト

RARE BESTPRACTICES (Platform for sharing b

est practices for management of rare disea

ses)（www.rarebestpractices.eu）等からの新

たな情報発信や検討事項の有無、最近の議論に

ついて情報収集を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は、既存文献検索および方法論研究で

あるため、個人情報保護に関係する問題は生じ

ない。 

 

Ｃ．研究結果 

 Minds のガイドラインライブラリ（https://m

inds.jcqhc.or.jp/）の提言に掲載されている

ように、希少疾患のみに特有の診療ガイドライ

ン作成方法が提案されているわけではなく、基

本的な方法は他の疾患と同様である。システマ

ティックレビューを行い、害と益のバランスの

評価等に基づいて推奨を決定する。すべてのプ

ロセスにおいて、厳密な作成、プロセスの透明

性の確保に留意する必要があることも同様であ

る。希少疾患を対象とした場合は、当該疾患の

レジストリの利用や自然史の把握、定性的なシ

ステマティックレビュー、場合によっては推奨

作成せずに研究提言の形に留めておくことも検

討すべき事項となる。 

 EU でまとめられた RARE BESTPRACTICES は 20

13 年 1 月～2016 年 12 月に行われた 4 年間のプ

ロジェクトであったが、正規プロジェクト終了

後も参加メンバーを中心に様々な取り組みが継

続しており、臨床疫学分野の主要雑誌である Jo

urnal of Clinical Epidemiology にも多くの報

告が掲載されている。やはり GRADE アプローチ

に厳格に従うことが推奨されており、評価ツー

ルとして AGREE の Reporting Checklist と AGRE

E II instrument を補助的に使うことが標準的

な流れとなってきている。 

 すでに公開されている診療ガイドラインをシ

ステマティックに評価する研究も、2022 年内に

いくつか報告されている。とくに Uchida らの

報告（JMAJ. 2022;5(4):460-470）は日本にお



50 

 

ける希少疾患の診療ガイドラインを対象に評価

した研究であり、AGREE II instrument を用い

た評価を行っている。AGREE II の 6 つのドメイ

ン（Scope and Purpose, Stakeholder Involve

ment, Rigor of Development, Clarity of Pre

sentation, Applicability, Editorial Indepe

ndence）ごとに 7 件法スコアを算出している。

その結果、Rigor of Development の点数が低

く、また調査対象となった 55 の診療ガイドラ

インのうち 12 ガイドライン（22％）の推奨

は、ケースレポートやケースシリーズのレビュ

ーからのエキスパートコンセンサスに拠ってい

たことが示されている。 

 その他、カナダの McMaster グループの Yao

らの報告（J Clin Epidemiol 2022;146:77-8

5）では、AGREE II だけでない様々なチェック

リストも含めたレビューが行われていた。 

 

Ｄ．考察 

 診療ガイドライン策定は、対象が希少疾患に

限らずとも、方法論としては GRADE アプローチ

に従うことと AGREE のチェックリストを用いる

ことが国際標準、あるいは強く推奨される方法

としてしばしば挙げられている。希少疾患を含

めたガイドラインを評価する研究も進んでい

る。近年は、対象集団が少ない場合や希少疾患

を対象とした臨床試験の方法論についての統計

学的な研究も盛んになってきており、Partingt

on の指摘（J Clin Epidemiol 2022; 144:93-10

1）のように、頻度論的アプローチの利用では

どうしても十分な検出力を有する目標症例数を

達成できないが、ヒストリカルデータやエキス

パートオピニオンを事前情報としたベイズ流ア

プローチの利用も提案されている。引き続き、

適切な臨床試験実施によるエビデンスの蓄積も

望まれる。 

 

Ｅ．結論 

希少疾患を対象としたガイドライン策定に関

する最近の動向について概観した。策定時には

GRADE アプローチに従うと同時に、さらなるエ

ビデンス蓄積も重要である。 

 

Ｆ．健康危険情報 

該当なし。 

 

Ｇ．研究発表 

１．論文発表 

なし。  

２．学会発表 

 なし。  

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含

む） 

１．特許取得 

 なし。 

２．実用新案登録 

 なし。 

３．その他 

 なし。

 


