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 研究要旨 
稀少な先天異常症候群の研究は、特定の疾患群を研究対象とする研究者とその患者を診療
する臨床医と研究に協力する意志を持つ患者家族との共同作業である。臨床医の役割は研究
者に対してはその疾患を臨床的に正確に診断し、研究に資する患者の検体を円滑に研究者に
提供することであり、患者家族に対しては疾患に関する情報を提供して疾患の治療、特異的
な合併症の予防などにより生活の質の向上を図る。 
患者家族に対して研究事業への参加を促し、その成果を患者と家族に還元するための一形態
としては、全国的な患者家族会がその役割を担う場合があるが、疾患の数に比して実際に存
在する患者家族会は少ないため、通院患者を対象に医療機関主導型の集団外来を開催した。同
じ先天異常症候群を持つ患児と両親が同一日に集合して診察を受け、疾患概容と最新知見の説明、
療育担当者による生活指導、質疑応答と家族の自己紹介、家族間の情報交換の場の提供を行うも
のである。事後アンケートでは継続的な交流の場と情報提供を求める要望が多く、特に稀少疾患
においては疾患別ウェブサイトの構築がその一助になると考えた。集団外来のために費やす準備
期間とスタッフの労力は一般病院における保険医療の枠組みでは行い難く制度的な支援も必要で
ある。また集団外来対象患者の選定のため、医療機関における先天異常症候群患者の診療情報
管理に遺伝性疾患に特化したデータベースが有用であった。 

 
 
Ａ．研究目的 
 先天異常や稀少疾患の研究においては、患者
の検体を用いる基礎研究においても患者の臨床
情報を扱う臨床研究においても、患者家族の研
究事業への協力が不可欠である。 

 稀少疾患の患者家族への情報提供と研究への
参加を依頼する手段として、患者家族の団体を
窓口として連携する方法がある。小児科領域の
先天異常症候群の患者団体はその疾患数に比し
て少ない。全国に散在する患者家族が自然発生
的に同一疾患を有する他の患者と知り合う機会
を得ることは困難であるため、医療や福祉を提
供する側が当初はその機会を設定する必要があ
る。 
 医学情報のみならず生活全般の情報を求める
家族に対する支援の一形態として、同一疾患の
患児が特定の日に集合して診療、学習、交流を
行う集団外来を定期開催し、それを事後検証す
ることでその意義と今後に向けた問題点を確認
する。 
  
Ｂ．研究方法 
 集団外来の対象の選択： 
  通院中の同疾患の患者を自家製のデータベ
ースから抽出し、参加者10～15名程度を想定し
て参加者の年齢差が9歳を越えないように年齢
幅を設定。 
 
 

家族への通知 
 ダイレクトメールで直接患者家族に通知する
と同時に病院ウェブサイト掲示した。参加者間
の情報交換のための個人情報表示の可否を文書
で確認した。患児以外の当日参加家族人数につ
いて確認。当日に医師及びスタッフに質問した
い事項について記載を求めた。 
 
事後評価 
 事後評価として参加者に対するアンケート調
査、企画及び実施職員の意見聴取、及び費用計
算。 
 
Ｃ．研究結果   
【集団外来の実施】 
2008年から 2013年までに計 16回の集団外来を
開催した。 
疾患対象と疾患頻度 
ダウン症候群（1/700人）、プラダー・ウィリー
症候群（1/10000人）、Sotos症候群（1/14000人）、
Kabuki症候群（1/32000）、1p36欠失症候群
（1/10000人）、Mowat-Wilson 症候群（1/100000
人）、CHARGE症候群（1/10000人）ウィリアム
ズ症候群（1/10000人）軟骨無形成症（1/25000）、
４ｐ－症候群（1/50000人）、5ｐ－症候群（1/10000
人）、コルネリアデラング症候群（1/50000人）、
Costello,CFC症候群（1/50000～100000人） 
 



       

集団外来の主な流れ 
1. 受付 （資料、参加者名簿配布） 
2. 医師（小児科、小児神経科、整形外科な
ど）及び療法士による講演（リハビリ、
療育関連） 

3. 質疑応答 
4. 自己紹介 
5. 集合写真撮影 
6. 自由交流タイム 
7. 個別診察 
参加職員 
 医師 1～3名 事務職員 1名 看護師 2-4名 
ケースワーカー 1名 療育部門療育士 1～2
名 病院保育士 1名 ボランティア（3～8名） 
 
参加患者数 
 8名～20名 
 
主な事前質問事項 
 複数診療科の医師により治療方針が異なるこ
とに対する不安。 
 同じ遺伝子変異で何故症状が異なるのか知り
たい 
 遺伝子の病的変異の発症メカニズムについて
知りたい 
 当該症候群の患児はどんなことが得意か知り
たい。 
 将来の進路、進学について 
 食事のリハビリ、言語の療育について 
 将来の結婚や出産について 
 歩行時の症状について 
 
主なアンケート結果（自由記載抜粋） 
 このような集まりを毎年開催して欲しい。  
 同じ悩みを持つご両親の話を聞いて気持ちが
楽になった。 
 同じ市内にいる患者さんを知って嬉しかった。 
 参加者よりも高い年齢の患児の参加を希望す
る。 
 予定があらかじめ早めに周知して欲しい。 
 託児施設を設けてほしい。学校が休みの期間
に開催してほしい。内容は自分が知っているこ
とが多かった。 
 
主たる費用（参加者 10名の場合） 
歳入 ９６千円 
３，２００円×１０人×３回＝９６，０００円 
３，２００円（再診料７０点 小児療養指導料２
５０点） 
支出：（最小の場合） 

 医師 1名、事務職員 1名、看護師 2名、ケ
ースワーカーまたは遺伝カウンセラー1名、療
育部門療育士 1名、病院保育士 1名の 4時間
相当の労務費用（準備 30分×2回+当日 3時間） 
 
【自家製の患者情報データベースの作成】 
 集団外来に参加する患者の管理には自家製の
データベースソフトを用いた。 
  これはFileMaker社のデータベース作成ソ
フトウェアFileMakerProVer12 （ファイルメーカ
ー社）を用いて、診療と診断に必要な下記の項
目でフィールドを作成したもので、一画面で患者
の主要な情報が一覧できるように作成し、同一疾
患の患児や同じ身体的特徴を有する患児の抽
出に有用である。以下に基本的な項目を記載す
る。 
【基本診療情報】 
 氏名、生年月日、性別、同胞の数、家族構成、
出生時の父母の年齢、紹介元医療機関、紹介元 
【遺伝歴、周産期情報】 
 家系内の主な保因者情報、周産期の仮死の有
無。 
【主要所見】 
複数の奇形所見の中で診断的価値があると思わ
れる特記すべき８所見を記入。 
【患者画像】 
データベースとは別の領域に患者別フォルダー
に身体所見の画像を保存。 
【診断名】 
既知の疾患名を有する場合は、診断名、染色体
異常名を記載。未診断の場合は、MCA/MR他、
特記すべき合併症を英語で記載。 
【身体計測値】 
出生時の在胎週数、身長、体重、頭囲を全例記
載。現在の身長、体重、頭囲を SD値で記載。
【特徴的身体所見】 
自由記載で 160字の入力が可能。 
【遺伝学的検査】 
染色体 G分染核型、マイクロアレイ検査（染色体
番号と開始点と終点の塩基番号）、遺伝子検査
その他の遺伝学的検査 
【画像及び各種検査結果】 
中枢神経系の画像所見、主な画像診断所見、骨
年齢、主な検査所見。 
【合併症及び過去及び現在の医療】 
循環器合併症、眼科合併症、耳鼻科合併症、整
形外科的合併症、歯科合併症、外科泌尿器合
併症、内分泌的合併症、神経科および精神科合



       

併症の項目を作成して、合併症や必須検査受検
の有無、現在の通院状況を記載。 
【発達発育歴】 
発達のマイルストーンとなる寝返り、坐位、始歩、
始語の月齢を記載。DQ及び IQの数値も記載。 
【療育歴】 
【その他】 
現在の投薬内容、生活上の問題点、必要な医療
的ケアの内容（胃瘻、気管切開など）の項目を設
けた。 
 
Ｄ．考察 
 
 先天奇形症候群の診断の患者家族にとっての
利益は、合併症の早期診断と治療、次子再罹患
率などの遺伝カウンセリング、フォローアップ
スケジュールの策定、全生活史の理解、同じ疾
患の患者家族との交流が可能となること等であ
るが、患者家族が直接に診断のメリットを感じ
られるのは、全生活史の理解（将来の理解）と
同一疾患患者家族との交流である。 
 稀少先天異常疾患の研究事業の成果を患者家
族に還元する手段の一つとして、同一疾患の患
者家族を同一の日時に医療機関で診療と情報提
供と交流を行う集団外来を行い検討した。我々
が把握する範囲では国内の主要な小児病院及び
療育病院の一部で開催されている。 
 患者支援の一つの形態として同じ疾患を持つ
患者家族が特定の日に同じ場所に集い、疾患の
最新情報や療育についての指導を受け、患者家
族同士で交流する集団外来は有効な支援の方法
の一つであると考えられた。特により年齢層を
同一にしたグループ外来での家族の満足度が高
かった。 
 十数家族の 3時間の集まりのために費やす準
備期間、関わるスタッフの数は多大であり、一
般病院の採算を考慮した診療では行い難い面も
ある。稀少疾患のグループ外来が普及するため
には制度的な支援も必要であろう。 
 今回の対象疾患はダウン症候群を除き、
1/10000人～1/100000人の疾患であるが、稀少疾
患の場合には、一施設だけでは複数の患者家族
を集めることは困難であり、全国的な規模で同
一疾患の患者家族を集めた企画が必要であろう。 
 また今後課題はさらに稀少な先天奇形症候群
の患者家族支援をいかに行うかである。近年の
ゲノムアレイ法、全エクソン解析の普及によっ
て、特定の診断名を持たない先天異常の診断が
可能になったが、その場合には今回のような同
一原因の患者同士の交流は更に困難である。 

 極めて稀な疾患の場合には日本全体及び海外
の医療機関との情報交換やDecipherなどの登録
患者との交流も医療機関が介在する形で視野に
入れるべきであろう。 
 
E．結論 
 先天異常症候群の遺伝学的研究事業への患者
家族の参加と研究成果の還元のための一形態とし
て集団外来を実施した。極めて稀な疾患において
は医療機関主導の患者家族会の設立が、研究事
業の継続と患者家族の継続的な支援に有用である
と考えられた。 
 医療機関における先天異常症候群患者の診療
情報管理には、遺伝性疾患に特化したデータベー
スが有用であった。 
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