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Ａ．研究目的             

希少疾患である糖原病の重要な課題に対し、

医療利用者と提供者の意思決定を支援するこ

と、また、エビデンスに基づいた、均てん化さ

れた診療を提供することを目的として、診療

ガイドラインの改訂を行う。 

また、糖原病の移行期や成人期の診療を、円

滑に行うことを目的として、移行期医療、成人

期医療の課題を解決する。 

 

Ｂ．研究方法 

1. 糖原病の診療ガイドラインの改訂と診

療体制の検討 

診療技術・治療方法の進歩や、エビデンスの

蓄積などにより、診療ガイドラインの推奨は

必然的に変化するため、ガイドライン改訂に

向けて、「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 2019」から改訂すべきク

リニカルクエスチョン（CQ）を抽出する。 

糖原病の診療体制の整備における課題を抽

出する。 

2. 糖原病の成人期の診療と患者支援の在

り方の検討 

糖原病の移行期・成人期の課題を抽出

し、移行期・成人期医療における小児科と

成人科、内科系診療科と外科系診療科の役

割のモデルと成人期の診療ガイドラインを

作成する。 

 

（倫理面への配慮） 

個人情報、臨床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. 糖原病の診療ガイドラインの改訂と診

療体制の検討 

 今後改訂される予定のガイドラインによ

り、提示する必要があると考えられる糖原

病診療における重要な課題について、CQ案

を抽出した。 

1） 肝型糖原病において、食事療法によ

り、長期的な合併症（肝腺腫、腎障

害）を防ぐことが可能か。 

2） 肝型糖原病において、長期的な合併症

（肝腺腫、腎障害）の予防のために、

目標とされる検査指標は何か。（食前

血糖、尿中乳酸、血清尿酸、血中中性

脂肪） 

3） 肝型糖原病において、持続血糖測定は

有用か。 

4） 肝腫瘍治療法の選択基準は何か（肝腺

腫の genotype/phenotype、腫瘍サイ

ズ） 

5） 肝型糖原病の肝腫瘍の悪性化のリスク

は何か 

6） 糖原病 I型の腎障害の指標は何か。

(糸球体過剰濾過、高尿酸血症) 

7） 糖原病 III型と糖尿病の発症との関連
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はあるか。 

8） 糖原病 IV型の肝移植の適応基準 

9）  

 糖原病の診療は、小児科（先天代謝異

常・神経・肝臓・循環器）、成人科（肝臓

内科、肝臓外科、腎臓内科、腎臓外科、神

経内科など）が協力して診療を行う必要が

あり、また、中核病院と地域内の病院と連

携して診療を行う必要がある。各診療科、

複数の医療機関との連携体制を実情似合わ

せて整える必要がある。 

 

2. 糖原病の成人期の診療と患者支援の在

り方の検討 

先天代謝異常症を専門とする成人診療科医

の不足、罹患臓器や診療内容の多様性（内科・

外科系にわたる）により、多くの診療科に受診

する必要性、患者自身のトランジションの準

備状況、一部の糖原病において病状が不安定

な場合の医療提供者の変更困難、身体障害や

知的障害を伴う症例における、患者自身によ

る医療的行動、意思決定困難などが課題とし

てあげられる。 

小児科から内科系、外科系の複数の成人診

療科へのトランジションを行う場合に、それ

ぞれの診療科が担う診療内容について、チー

ムにより決定することが有効である。その際、

トランジションのコーディネーターが、重要

な役割を果たすと考えられる。また、先天代謝

異常学の視点に立った診療を継続するために、

小児科（小児先天代謝異常症専門）診療（併診）

の継続も考慮されるべきである。 

患者自身の自立した医療的行動、意思決定

が可能な場合（多くの糖原病が該当するのだ

が）、トランジション準備状況の評価と準備の

推進を、計画的に行う必要がある。先天代謝異

常症は、生涯にわたり診療が必要な疾患であ

る。代諾者による診療の意思決定から、自立し

た診療行動への移行を支援することが、生涯

にわたる食事療法・薬物療法などの診療に対

するアドヒアランスの向上に役立つと考えら

れる。疾患や治療の詳細の理解、薬の管理、日

常生活管理、自立して受診し、意思決定を行う

などの項目について、評価表などのツールを

用いて、移行準備状況を評価し、準備を推進す

ることが、移行期・成人期医療を円滑に行う上

で重要であると考えられる。 

疾患の詳細や治療についての項目では、糖

原病の自然歴を踏まえた下記の長期的な合併

症を患者自身が理解しておく必要がある。 

糖原病I型：肝腺腫と一部における肝細胞が

んへの悪性転化、腎障害（タンパク尿、高尿酸

尿、高尿酸血症、腎結石、腎尿細管アシドーシ

ス）、骨粗鬆症、多嚢胞性卵胞、肺高血圧症。

糖原病III型：肥大型心筋症• 肝疾患の進行、

肝線維症、肝硬変、肝細胞腺腫、進行性ミオパ

チー、骨粗鬆症、多嚢胞性卵胞、ニューロパチ

ーの進行。 

糖原病IV型：進行性筋緊張低下、進行性肝障

害、肝硬変、低アルブミン血症、肝不全、呼吸

障害、拡張型心筋症、ミオパチー。 

医療情報の要約や緊急時の対応について、

書面に記録し、患者と家族、医療者が共有する

必要がある。 

 

Ｄ．考察 

肝型糖原病、筋型糖原病とも、現時点では根

本的な治療法はないが、肝型糖原病において

は、頻回の食事療法やコーンスターチ療法が

確立され、代謝コントロールを良好に保つこ

とが可能となっている。本邦では、本研究班と

AMED研究班（深尾班）により作成、先天代謝異

常学会により編集されたガイドライン「新生

児マススクリーニング対象疾患など診療ガイ

ドライン2019」が、治療の均てん化に貢献して

いると考えられる。 

肝型糖原病では、頻回の食事摂取による食

事療法や、コーンスターチ療法、夜間持続注入

療法により低血糖を予防され、血糖のモニタ

リングが重要である。自己血糖測定のみでな

く、持続血糖測定など詳細なモニタリングが

多くの糖原病患者に適応されるよう、環境を

整える必要がある。低血糖のコントロールの

みでなく、脂質代謝のコントロールは、肝腺腫

の発症と関連することが示唆されているため、

脂質代謝コントロールの重要性について、引

き続き、ガイドラインの改訂などにより啓発

をする必要がある。。 

生涯にわたり治療が必要な先天代謝異常症

の診療では、成人期から新たに必要になる治

療もあるため、小児期から長期に継続される

診療だけでなく、長期合併症、長期予後を見据
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えての診療が必要である。ガイドライン作成

においては、小児期のみでなく、移行期、成人

期の診療にも重点を置いたガイドラインの作

成が必要である。今後予定されているガイド

ラインの改訂や、成人期の診療ガイドライン

の策定では、移行期、成人期の合併症や治療に

ついて、より詳細に記載する。 

移行期にある患者自身が、自立して受診し、

自立して診療における意思決定をするために、

長期的な視点に立った患者支援が必要である

とともに、診療体制の整備や、関係機関の連携

が必要である。成人期の診療ガイドラインを

作成することは、移行期医療の支援の一助に

なると期待される。 

診療ガイドラインは、新しい治療法や診療

技術の開発、エビデンスの蓄積により、必然的

に推奨が変化するため、適切な時期の改訂が

必要である。 

 

Ｅ．結論 

 糖原病の診療ガイドラインの作成、改訂に

より、生涯にわたる診療の重要課題に対する

意思決定のサポート、治療の均てん化の実現

を目指す。長期合併症、成人期への移行、成

人期の診療体制の整備など、糖原病の成人期

の診療における課題に対し、取り組む必要が

ある。 
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