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および研究促進のためのプラットフォームの構築 
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研究要旨 

Alagille症候群は平成 27年 7月 1日からの第二次実施分の指定難病に承認され、小児期から成人期にわ

たる健康障害に着眼したシームレスな医療の充実が求められている。そこで、本研究では本症における

移行期医療の実際や課題を抽出した。また、症例相談フォームによって全国の主治医から専門医にコン

サルテーションできるコンテンツを乳児黄疸ネット内に新たに作製した。これらにより Alagille 症候群

の診療水準向上を図るとともに、乳児黄疸ネットを活用した希少難治肝疾患の臨床研究の促進を目指す。 

 

A. 研究目的 

Alagille症候群は平成 27年に難病指定された。

一般小児科医の診断支援を目的として日本小児栄

養消化器肝臓学会のウェブサイト上に公開された

乳児黄疸ネット（http://www.jspghan.org 

/icterus/）で、Alagille症候群をはじめとした本研

究班で取り上げられている乳児期胆汁うっ滞性疾

患の情報が提供され、全国の主治医に活用されて

いる。 

一方で、乳児黄疸ネットは乳児期の診療に焦点

が当てられた内容になっていることから、移行期

医療に関する情報が不足していることが課題とな

っている。また、本研究班で取り上げられている

ような希少難治肝疾患に対する診断・診療支援機

能の充実やアップデートが求められている。 

そこで、乳児黄疸ネットの改訂を通じて移行期

医療を包含する疾患情報や検査項目の拡充を行い、

さらには希少難治肝疾患を対象とした臨床研究の

推進にも活用できるコンテンツを整備していくこ

とを目指す。 

B. 研究方法 

Alagille症候群の文献を収集し、その内容を基

に移行期医療の実際について検討した。また、乳

児黄疸ネットの改訂作業を行った。 

 

C. 研究結果 

本研究によって Alagille症候群の移行期医療に

おける注意点や課題が見出された。Alagille 症候

群では小児期から続く肝病変や心・血管障害のほ

か、肝細胞癌、移植後合併症、腎病変、脳血管病

変、膵病変、妊孕性、内科など成人診療科へのト

ランジションなどが移行期医療の課題として挙げ

られる（図 1）。 

腎病変や脳血管病変は年齢とともに進行して顕

在化することがあり、この中には主要な症候に乏

しく小児期に未診断であった例や家族歴も明らか

でない非典型例も含まれる。成人期 Alagille 症候

群に対する、症状に応じて推奨されるサーベイラ

ンスを表 1 にまとめた。小児期から肝病変、心血

管病変、腎障害、脳血管異常があればそれぞれに
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対するサーベイランスを行い、成人期における健

康障害のリスクを減じることを図る。 

成人期には親元を離れる患者も多く、生活環境

の変化が大きい。患者本人が疾患を十分に理解し

て健康管理を行う意識がなければ内科へのトラン

ジションがうまく進まない。また、薬剤の副作用

や多忙などから服薬コンプライアンスも低下しや

すく、転居や経済的理由も絡んで通院を中断する

こともあるほか、心理社会的な問題も影響する。

これらの背景を医療者がよく理解した上で、各個

人の合併症や社会環境、心情に配慮した対応が必

要である。 

Alagille 症候群などの希少難治肝疾患に対する

新しい診断法や治療法の開発が強く求められてお

り、その研究プラットフォームの構築は希少難治

肝疾患の診療水準向上に不可欠である。乳児黄疸

ネットでは、これまでに乳児胆汁うっ滞に対する

網羅的遺伝子解析などの最新の診断法を案内して

きた。近年は、新規治療薬の開発に伴う治験情報

の提供体制整備も求められており、2016年 11月

の進行性家族性肝内胆汁うっ滞症 2 型に対するフ

ェニル酪酸の治験が開始されたと同時に、治験内

容を乳児黄疸ネットで公開した。また、診断や治

療を含め、主治医から専門医のネットワークにア

クセスしやすいように、乳児黄疸ネット内に症例

相談フォームを作製した。 

 

D. 考察 

Alagille 症候群は成人期においても注意すべき

合併症が複数あるが、症状の個人差が大きいため、

個々の症例において注意すべき健康リスクや推奨

されるサーベイランスが異なる。その医学的管理

は一律なものではなく、それぞれの症例に応じて

きめ細やかに行われるべきである。特に肝病変、

心血管病変、腎障害、脳血管異常は生命予後とも

関連するため、特に注意すべきである。また、成

人期では小児期と異なり、社会的問題や心理的問

題などにも配慮しなければならないため、小児科

と内科をはじめとする成人診療科との円滑な連携

が強く求められる。 

以上より本研究では Alagille 症候群の移行期医

療における注意点や課題が明らかとなった。次に、

乳児黄疸ネットで Alagille 症候群の移行期医療に

関する情報を収載し、全国の主治医が診療に役立

てるようにしたい。 

また、乳児黄疸ネットの改訂を通じ、進行性家

族性肝内胆汁うっ滞症 2 型に対するフェニル酪酸

の治験情報の提供が迅速に開始され、臨床研究の

推進に寄与することができた。さらに、主治医か

らの症例相談フォームを作製し、専門医へのコン

サルテーションを行いやすくした。希少疾患を対

象にした治験や臨床研究、調査研究を進めていく

ために研究担当者と主治医の双方向性情報伝達が

不可欠であり、乳児黄疸ネットがそのプラットフ

ォームとなるように今後もコンテンツの充実を図

っていきたい。 

 

E. 結論 

 乳児黄疸ネットにおける本症の移行期医療に関

する解説を既に作成しており、近日中に公開され

る予定である。また、乳児黄疸ネット内で症例相

談フォームを作製し、診療や臨床研究がスムーズ

に進められる基盤構築に着手した。 
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