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研究要旨 

 先天代謝異常症を持ちつつ成人する患者さんが増えてきている。小児医療から成人医療へのトラン

ジションに関する問題が注目されており、本研究では、先天代謝異常症の患者会にお願いしたアンケ

ート調査、先天代謝異常症専門医同士の話し合い、国立成育医療研究センターのトランジション外来

を通じた取り組みを含む調査研究を行った。患者アンケートでは、トランジション医療に関して多く

の家族がその必要性を理解していた。先天代謝異常症専門医同士の話し合いでは、先天代謝異常症は

患者数が非常に少なく、成人診療科にカウンターパートがないことから、成人期も小児診療科と成人

診療科の併診が望ましいと考えられた。しかし、トランジション外来での試みから、成人診療科への

転科は求めずとも、health literacy の獲得のための支援は 10 歳頃から始めるべきであり、先天代謝

異常症にこだわらない介入を行うことの重要性が示された。移行期支援看護師や、主治医ではない医

師が介入することも含め、より良い形で小児診療科と成人診療科の併診が行われるのが望ましいと考

えられた。 

 

Ａ．研究目的 

 小児医療の進歩により多くの命が救われた一

方で、慢性疾患を持ちつつ成人する患者さんが

増えてきている。それは先天代謝異常症に関し

ても同様である。 

 欧米でも小児期発症慢性疾患罹患者のトラン

ジションのためのプログラムが発表されている

が、患者やその家族の意見が反映されたものは

みあたらない。本研究では、まず、トランジシ

ョンに関する患者側の意識を知るために先天代

謝異常症の患者会を通じてアンケート調査を行

った。 

 また、いつまでも小児医療機関での医療を継

続しているのが先天代謝異常症診療の現状であ

る。先天代謝異常症に関しては、成人診療科で

のカウンターパートの診療科がない。それを踏

まえ、先天代謝異常症の専門医同士で話し合い

を行った。 

 最後に、トランジション医療の実践として、

平成 27 年 9 月に国立成育医療研究センターにお

いてトランジション外来を開設した。その経験

を先天代謝異常症のトランジションに反映させ

ることを目的として検討を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

① 患者会を通じたアンケート 

 関東と北海道の患者会を通じて調査を行っ

た。関東では、PA-MMA 患者の会（ひだまりたん

ぽぽ）主催のシンポジウムに参加した患者家族

にオンラインあるいは紙媒体でアンケートを行

った。北海道では、第 2回先天性代謝異常症札
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幌市北海道家族交流会に参加した患者家族に、

紙媒体でアンケートを行った。 

② 先天代謝異常症専門医の話し合い 

 先天代謝異常症の専門家が集まり、移行期医

療における現状の問題点を抽出した。先天代謝

異常症の代表的疾患として、フェニルケトン尿

症、ウイルソン病、糖原病に関して検討した。

その中で、小児期医療では対応できない問題点

を抽出した。 

③トランジション外来 

 国立成育医療研究センターのトランジション

外来は国立成育医療研究センターを受診してい

る全患者（産科を除く）を対象とし、主治医か

らの紹介で、外来の待ち時間などを利用して介

入を行った。トランジション外来は、移行期支

援看護師、外来師長、総合診療部医師、こころ

の診療部医師、メディカルソーシャルワーカー

で構成した。平成 27 年 9月〜平成 29 年 2 月ま

での 1年半で介入した症例を解析した。また、

慢性疾患をもつ子どもの health literacy 獲得

の機会を作ること、正しい知識を提供し、スム

ーズな自立を支える機会を作ることを目的と

し、サマーフェスティバル 2016『僕たち、私た

ちの未来計画』を開催した。さらに、地域の成

人医療機関と話し合いを行った。 

 

Ｃ．研究結果 

① 患者会を通じたアンケート 

 関東の患者会からは、回答数 22、北海道の患者

会からは回答数 11と、良好な回収率であった。ど

ちらの地域も自立可能な患者が 8 割程度で、残り

の 2 割が自立を望めない障害児であった。疾患に

関する教育の時期としては、どちらの地域の家族

も、その 6割以上が中学生までの間に教育しなけ

ればならないと考えていた。移行期の年齢に関し

ては、6 割以上の家族が 22 歳までに移行期が来る

と考えていた。一方で、北海道の方が「成人診療

科への移行は考えられない」「小児科での診療を

継続したい」とする家族が多かった。その理由と

しては「成人診療の不安」が最多で、北海道のよ

うに専門医が少ない地域での、患者家族の不安の

反映と考えられた。最後に、「移行支援プログラ

ム」について説明した。それは、お子さんが自己

の健康管理に責任をもって受診できるような大

人になり、成人科医は小児期発症慢性疾患に関し

て理解し、小児科医はスムーズでシームレスな移

行を考えるプログラムであると言うことをお話

しした結果、9 割の家族がプログラムさえあれば

何とか移行可能と答えた。 

② 先天代謝異常症専門医の話し合い 

 フェニルケトン尿症、ウイルソン病、糖原病に

関する、成人期の症状、治療と生活上の問題点

に関して、添付資料 1に示す。 

 その中で、小児科医では対応できない共通の

問題点として、以下のものが挙げられた。 

・ 先天代謝異常症の中高年の予後はいまだ明ら

かではなく、今後起こりうる中高年期の合併

症を適切に診断できない可能性がある。 

・ 小児科医では、偶発的に発症する成人に特有

な疾患や臓器障害に対し、適切に対応できな

い。 

・ 精神神経症状に対しての適切な治療やカウン

セリングが進まず、病態が悪化する。また、軽

度の発達の遅れに対する社会的サポートへの

関与が難しい。 

・ 成人になってからの嗜好品（飲酒，喫煙など）

に対し、適切に助言を行えない。 

・ 成人患者に期待される医師としての対応（疾

患の説明、患者の自律指導など）が不十分に

なる可能性がある。 

・ 小児科医のみが診療し続けることによって、

患者が何らかの理由で成人診療科を受診して

も、先天代謝異常症患者であることを理由に

診療を拒否されることがある 

 さらに、移行期医療のためのツールの一つと

して、フェニルケトン尿症の移行期に使用する

ためのチェックリストを作成したので、それも

添付資料 2に示す。 

③トランジション外来 
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 国立成育医療研究センターのトランジション

外来に紹介された患者は 100 名（男性 40 名、女

性 60名）で、彼らに対する看護師面談は 333 回

であった。15歳〜19 歳が 31％と最も多かった。

トランジション外来受診患者のうち医師の介入

は 16名で、医師による面談は 38 回であった。

紹介元の診療科は 14 診療科にわたった。 

 多職種カンファレンスが毎月 1 回行われた。

医療連携室と協働し、400 床の総合病院、800 床

の大病院、そして地元の内科医師会とそれぞれ

話し合いを持った。 

 以上の活動を通じ、トランジション外来受診

患者 100 名のうち、成人施設への完全移行でき

た患者は 14 名、部分移行できた患者が 10 名、

病院検討中の患者が 20名であった。面談をして

いく中で、家族が介入中止を希望された症例は 2

例のみであった。 

 サマーフェスティバル 2016 には、慢性疾患患

者 12名、家族 10 名が参加し、患者と家族向け

レクチャー（栄養師・薬剤師・メディカルソー

シャルワーカー・医師からの講義）を受け、食

事、薬の管理方法、医療保険のしくみ、心と身

体のコントロールなどを学んだ。親子別々のワ

ークショップも行い、患者とは自ら主体的に主

治医と話をすることを共に考え、家族には自立

をはぐくむための関わり方や、トランジション

についての講演を行った。アンケートの結果、

会の意義に関して子ども 9割、親 10 割が“意義

がある”と回答した。 

 

Ｄ. 考察 

① 患者会を通じたアンケート 

 トランジション医療を成人診療科への強制的

な移行ではなく、「患者本人が病気を理解し自己

管理できるようになること」を目的としたものと

捉えた場合、多くの家族がその必要性を理解して

いた。一方で、「成人診療科への移行は考えられ

ない」「小児科での診療を継続したい」とする理

由としては「成人診療の不安」が最多で、成人診

療科との連携を含む「移行支援プログラム」の重

要性が示唆された。9 割の家族がプログラムさえ

あれば何とか移行可能と答えたという事実は大

きい。 

② 先天代謝異常症専門医の話し合い 

 先天代謝異常症は基本的に、小児科と成人診

療科の併診が望ましいと考えられた。 

（成人診療科名：総合内科、消化器内科、腎臓

内科、循環器内科、神経内科、精神科、産婦人

科（マターナル PKU の場合）、移植外科、泌尿

器科（腎移植）） 

 その理由として、先天代謝異常症は、患者数

が非常に少なく、成人診療科にきちんと診療で

きる医師が少ないことが挙げられる。また、食

事療法を含む治療が特殊であり、成人診療科の

医師でそれらを指導できる医師がいないため、

小児科医が成人患者を診ざるをえない現状もあ

る。当該疾患における小児科と成人診療科との

連携、混成チームの結成が望ましい。 

 但し、その年齢にあわせた移行期支援プログ

ラムは必要であり、これを作成し、実行する重

要性は変わらない。保護者のみの受診を基本的

にやめ、親への依存を減らし、自立をうながす

ことも大切である。また、先天代謝異常症の中

高年での予後、合併症に関する調査研究も重要

である。 

③トランジション外来 

 トランジション外来は、「大人になりゆくこ

とをサポートする外来」と位置づけ、自分の病

気や治療のことを理解して、自分でできるよう

にすること、即ち、health literacy を獲得する

ことを最大の目的とした。前述のごとく、成人

診療科への転科はあくまでもイベントの一つで

あり、それを最終目標とはしないと考えている

ため、実際に成人診療科に移行できた患者は、

トランジション外来受診患者 100 名のうち、部

分移行を含めて 24名であった。この数は決して

多くはないが、health literacy を獲得し、適切

な医療を受けるサポートをすることで、結果と

して成人診療科への転科が進むと考えられる。 
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 サマーフェスティバル 2016 への参加は 10歳

からであったが、10 歳であれば、十分に health 

literacy 獲得のための取り組みを開始できると

考えられた。 

 成人医療機関の医師の意見で最も多かったの

が、診療経験の少なさであった。また、小児科

におけるトランジションの動きが、成人医療の

医師に見えていない現実が明確になった。今

後、定期的なカンファレンスなどを行い、継続

的に活動していくことが重要と考えられた。 

 

Ｅ. 結論 

 患者会を通じたアンケートの結果、トランジ

ション医療を成人診療科への強制的な移行では

なく、「患者本人が病気を理解し自己管理でき

るようになること」を目的としたものとし、そ

のプログラムを作成することが、家族からも望

まれていることが分かった。私たちはご家族や

成人診療科の医療者と協働して、患者が health 

literacy を獲得し、自己管理能力を身につける

ように援助する必要がある。そして最終的なゴ

ールは、患者自身が自分の健康管理に責任を持

ち、移行期を経て成人となることである。先天

代謝異常症は、患者数が非常に少なく、成人診

療科にカウンターパートがないことから、基本

的に、小児科と成人診療科の併診が望ましいと

考えられた。しかし、成人診療科への転科は求

めずとも、health literacy の獲得のための支援

は 10歳から始めるべきであり、先天代謝異常症

にこだわらない介入を行うことの重要性が示さ

れた。そのためには、国立成育医療研究センタ

ーのトランジション外来のように、移行期支援

看護師や、主治医ではない医師が介入すること

も含め、より良い形で小児科と成人診療科の併

診が行われるのが望ましいと考えられた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

 なし 
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9) 窪田 満：市民公開講座 –みんなで紹介状を

作ろう! 第 57 回日本先天代謝異常学会（大阪）

2015.11.12-11.14 

10) 窪田 満：成人期へのトランジションの際の

人権を考える. 第 10 回日本小児科学会倫理委員

会公開フォーラム（大阪）2016.2.28 

11) 窪田 満：先天代謝異常症のトランジショ

ン. 関東成育代謝異常症研究会特別講演会（東

京）2016.3.11 

12）窪田 満:小児総合診療の 3つの柱〜

skilled, academic, translational〜. 京都小

児科医会 専攻医・研修医合同講演会, 京都, 

2016.4.23 

13) 窪田 満 : トランスファー困難例へのアプ

ローチ. 第 119 回日本小児科学会学術集会（札

幌）シンポジウム 2016.5.13 

14) 窪田 満 : 代謝救急. 第 30 回日本小児救急

医学会学術集会（仙台）教育講演 2016.7.1 

15）窪田 満 : 小児期から成人期への移行（ト

ランジション）を考えるにあたって. 第 52 回日

本小児循環器学会学術集会（東京）市民公開講

座 2016.7.8 

16) 窪田 満 : 先天代謝異常症を持つ成人患者

さんに対するトランジション医療の課題. 第 58

回日本先天代謝異常学会（東京）シンポジウム

2016.10.28 

17）窪田 満 : 国立成育医療研究センターにお

けるトランジション外来. 第 32 回日本小児外科

学会秋季シンポジウム（埼玉）2016.10.29 

18）窪田 満 : ①小児領域での保護者対策、主

治医対策 Q&A、②トランジション医療と薬剤師. 

第 220 回 薬剤師スキルアップ研究会（東京）

2016.11.13 
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19）窪田 満 : 先天代謝異常症のトランジショ

ン. 北海道先天代謝異常症研究会 特別講演会

（札幌）2016.11.14 

20）窪田 満、田中恭子、江崎陽子、中村沙織、

渡邊佐恵美、木暮紀子、横谷 進 : トランジシ

ョン医療の現状と課題. 第 16 回世田谷区医師会

医学会（東京）2016.12.3 

21）窪田 満 :移行期医療（トランジション医

療）. 日本小児栄養消化器肝臓学会第 9回卒後

教育セミナー（横浜）2017.1.14 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況（予定含む） 

１．特許取得 

 なし 

２．実用新案登録 

 なし 

３．その他 

 なし

 


