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研究要旨 

 稀少疾患についての情報源は医療者・患者家族のいずれにとっても限られているのが現状であ

る。疾患については乳児期、幼児期、学童期、成人期と必要な医療的管理が年齢とともに変化して

ゆくという共通の特徴を有しており、年齢に応じた診療を適切に行うことが求められる。昨年度に

引き続き、医師・患者家族に対して、診療の手引きの普及・啓発と、その問題点の抽出、年齢に応

じた症状と合併症の把握、並びに策定した診療の手引きの改定と、成人独自の合併症を把握する目

的で 51 の先天異常症候群について分担研究者と協力して情報収集を継続して行なった。 

 

Ａ．研究目的 

 稀少疾患についての情報源は医療者・患者家

族のいずれにとっても限られているのが現状で

ある。一部の疾患については海外では医療者向

け情報が存在するが、内外の医療制度の相違の

ために、海外の資料を国内にそのまま当てはめ

ることは困難である。患者家族向けの情報につ

いては個人ウェブサイトやブログ等に散見され

るものの、個別の事例や合併症に関するやや偏

った記載が見られ、患者・家族が混乱している

場合も少なくない。さらに新生児期に発症する

疾患については乳児期、幼児期、学童期、成人

期と必要な医療的管理が年齢とともに変化して

ゆくという共通の特徴を有しており、年齢に応

じた診療の手引の作成が求められる。 

 本研究班では昨年度小児遺伝学会員に配布し

た「疾患特異的成長手帳」の普及・啓発活動を

継続し、日常診療での活用を促す。また、問題

点を抽出し、類型化する。また、非典型的な症

状を呈する患者や成人の患者について情報収集

を行い、合併症に関する情報を収集する。 

 

Ｂ．研究方法 

  2018 年 1 月に開催された日本小児遺伝学会

において、大会長である長谷川奉延教授の了承

を得て、参加した学会員全員に疾患の手引きを

配布した。昨年度に引き続き、学会員である医

師を中心に、実際の診療の場で使用した際の問

題点を抽出してもらい、フィードバックを収集

した。非典型的な症状を呈する症例について

は、昨年度同様に遺伝子解析を試みた。診断の

ついた症例については疾患ごとに表現型を抽出

し、類型化した。成人となった患者については

他科の医師とも連携し、患者の情報収集を継続

して行った。表現型を集積し、成人期特有の合

併症について調査する。分担研究者間で連携

し、診療ネットワークを構築して検討を重ね

た。  

 

(倫理面への配慮) 

 遺伝学的検査については、関連ガイドライン

を遵守して行った 

 

Ｃ．研究結果   

 昨年度までに配布した疾患特異的成長手帳に

ついてその存在が徐々に小児遺伝学会員に周知

されてきたことがわかった。 Web 公開につい

ても（https://raredis.nibiohn.go.jp/malformation/）

その存在を知る会員が徐々に増えてきた。学会

場で手帳の配布が有効であったと考えられた。

配布から 1 年経過したことから、少しずつでは

あるが、フィードバックが集積されつつある。

次年度に集計し、修正に反映させる予定であ

る。 

成人患者における合併症については分担研究者

及び他科の医師とも協力し、情報を集めること

ができた。疾患によっては小児期からの合併症

のみならず成人期特有の合併症が問題となる可

能性が示唆された。今後もさらに情報を収集

し、診療の手引きを改定する必要があると示唆

された。 

 

Ｄ．考察 

  疾患特異的成育手帳の有用性を再認識する

ことができた。一方でこれまで気づかれにくか
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った合併症や成人期特養の問題点などについて

も明らかとなった。継続した情報収集と基準の

改定が必要であることが示唆された。 

 

Ｅ．結論 

 疾患特異的成育手帳の有用性について臨床遺

伝専門医からのフォードバックを蓄積してい

る。成人期における合併症についても情報を集

めている。 
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G．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                                      
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