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研究要旨 

 ウィリアムズ症候群ならびにソトス症候群の患者家族支援のために、埼玉県立小児医療センター

の一つの診療形態である集団外来をそれぞれの疾患について開催した。１）ウィリアムズ症候群集

団外来。開催日：平成 30 年 9 月 14 日。受診者：19 家族（埼玉県内 12 家族、県外 7 家族）、患児年

齢 1 歳～13 歳、内容：講義「ウィリアムズ症候群の心血管疾患について」ならびに家族交流会。

２）ソトス症候群集団外来。開催日：平成 30 年 11 月 9 日、受診家族：13 家族（埼玉県内 7 家族、

県外 6 家族）、患児年齢：1 歳～15 歳、内容：講義「作業療法の視点からみたソトス症候群の発達

（幼少期を中心に）」ならびに家族交流会。この集団外来の取り組みは他にはあまり例がなく、患

者家族への疾患情報提供による健康管理の増進ならびに家族交流による家族の心理支援ともなって

いる。このたびの２回の集団外来では、ウィリアムズ症候群受診者 19 人のうち 11 人が初回参加者

であり、またソトス症候群受診者 13 家族のうち 4 家族が初回参加であった。集団外来の機会は疾

患診断後に不安と孤独を抱えがちな家族への一つの支援としてのニーズが高いことが示唆された。

３）その他の先天異常症候群集団外来。上記 2 疾患以外の先天異常症候群 11 疾患（ルビンシュタ

イン・タイビ症候群、ピット・ホプキンス症候群、歌舞伎症候群、アンジェルマン症候群、22q11.2

欠失症候群、9p 重複・9 トリソミーモザイク症候群、プラダー・ウィリー症候群、ラッセル・シル

バー症候群、コフィン・ローリー症候群、スミス・マギニス症候群、ヌーナン症候群）に関する集

団外来も推進した。上記すべてを合わせると、参加家族総数は 152 家族、そのうち県外からの参加

者が 58 家族あった。最多参加家族数は 20 家族（歌舞伎症候群）、最小は 2 家族（コフィン・ロー

リー症候群）であり、もっとも遠方からの参加者は、北海道（歌舞伎症候群）と九州（スミス・マ

ギニス症候群）からであった。 

 

Ａ．研究目的 

先天異常症候群領域の指定難病等では患者の

QOLはいまだ十分に向上しているとは言いがた

い。そこには、稀少疾患であるための情報の少

なさに加え、同じ疾患をもつ患者・家族がお互

いに交流する機会をもつことも難しいことが、

当事者の不安と孤独をより深刻なものにしてい

ると考えられる。 

 そのような先天異常症候群領域の指定難病等

のうち、ウィリアムズ症候群、ソトス症候群を

中心に、そのQOLの向上につながる患者家族支

援機能を埼玉地区成育医療施設として果たすこ

とを本研究の目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

2018 年度を通して埼玉県立小児医療センタ

ーを受診する新規患者ならびに継続フォロー中

の最診患者の診察と平行して、集団外来の開催

に向けてウィリアムズ症候群、ソトス症候群を

もつ患者について情報の収集整理を行い、1)集

団外来対象者のリストアップ、2)案内の郵送・

ホームページへの情報掲載と申し込み受付、3)

集団外来申込者の受付、4)集団外来の事前準

備、5)集団外来当日のプログラム実施、6)集団

外来の報告書作成、という手順で研究を実施し

た。また、この２疾患以外の 11 の先天異常症

候群（ルビンシュタイン・タイビ症候群、ピッ

ト・ホプキンス症候群、歌舞伎症候群、アンジ

ェルマン症候群、22q11.2 欠失症候群、9p 重

複・9 トリソミーモザイク症候群、プラダー・

ウィリー症候群、ラッセル・シルバー症候群、

コフィン・ローリー症候群、スミス・マギニス

症候群、ヌーナン症候群）についても同様の手

順で進めた。 
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(倫理面への配慮) 

本研究では人を対象にした遺伝学的検査の実施

等はない。 

 

Ｃ．研究結果   

1) ウィリアムズ症候群集団外来。開催日：平

成30年9月14日。受診者：19家族（埼玉県内12

家族、県外7家族）、患児年齢1歳～13歳、内

容：講義「ウィリアムズ症候群の心血管疾患に

ついて」ならびに家族交流会。 

2) ソトス症候群集団外来。開催日：平成30年

11月9日、受診家族：13家族（埼玉県内7家族、

県外6家族）、患児年齢：1歳～15歳、内容：講

義「作業療法の視点からみたソトス症候群の発

達（幼少期を中心に）」ならびに家族交流会、

の構成であった。 

3) その他の先天異常症候群集団外来。上記2疾

患以外の先天異常症候群11疾患（ルビンシュタ

イン・タイビ症候群、ピット・ホプキンス症候

群、歌舞伎症候群、アンジェルマン症候群、

22q11.2欠失症候群、9p重複・9トリソミーモザ

イク症候群、プラダー・ウィリー症候群、ラッ

セル・シルバー症候群、コフィン・ローリー症

候群、スミス・マギニス症候群、ヌーナン症候

群）に関する集団外来も開催した。 

 上記すべてを合わせると、参加家族総数は

152家族、そのうち県外からの参加者が58家族

あった。最多参加家族数は20家族（歌舞伎症候

群）、最小は２家族（コフィン・ローリー症候

群）であり、もっとも遠方からの参加者は、北

海道（歌舞伎症候群）と九州（スミス・マギニ

ス症候群）からであった。 

 

Ｄ．考察 

このたびの 2 回の集団外来では、ウィリアム

ズ症候群受診者 19 人のうち 11 人が初回参加者

であり、またソトス症候群受診者 13 家族のう

ち 4 家族が初回参加であった。集団外来の機会

は疾患診断後に不安と孤独を抱えがちな家族の

一つの支援として重要であることが示唆され

た。 

集団外来時に作成した資料（ウィリアムズ症

候群は心血管病変、ソトス症候群は発達支援に

関わる内容）については、今後の個別診療への

活用、ひいてはホームページ等での幅広い情報

提供等にもつながるように、「稀少疾患情報セ

ンター」の機能と位置づけて展開を検討した

い。 

 

Ｅ．結論 

 ウィリアムズ症候群集団外来、ソトス症候群

集団外来、ならびにその他 11 疾患の先天異常

症候群の集団外来を推進した。この集団外来の

取り組みは他にはあまり例がなく、患者家族へ

の疾患情報提供による健康管理の増進ならびに

家族交流による家族の心理支援ともなってい

る。先天異常症候群の QOL 向上には、医学的

情報のみならず心理支援も含めた包括的診療が

望まれる。個別診療と集団外来を連携させる診

療体系は地域における患者家族の QOL 向上の

一助になると考える。 
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