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 研究要旨 

近年の次世代シーケンス技術による網羅的遺伝子解析によって先天多発異常症候群および知的発達障

害を伴う多数の疾患の遺伝学的原因が明らかになった。患者がその原因を診断されることにより得ら

れるメリットの一つが、ピアサポート、すなわち同じ疾患を有する患者及び家族から情報や支援が得

られ患者家族間交流が可能となる事である。 

 しかしながら網羅的解析で診断される疾患の多くは極めて頻度の少ない疾患であり、患者会は存在

せず患者家族同士が自らの努力で知り合うことは容易ではない。そこでこれら超稀少疾患を対象に2-4

家族を対象として病院内で患者同士が交流する機会を診療の一つとして実施した。稀少疾患患者の病

院での家族間相互支援の取り組みは患者への情報提供、遺伝カウンセリング、リハビリテーション、

診察を包括した医療として実現可能であることを示した。 
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Ａ．研究目的 

現在、知的障害の原因となる単一の遺伝子は

800近く同定され、解析対象となる患者の半数に

おいてその原因が明らかとなっている。知的障

害の患者がその原因を診断されることにより得

られるメリットの一つが、同じ疾患を有する患

者及び家族から情報や支援が得られ患者家族間

で交流が可能となる事である。実際の子育てや

患者の日常生活における情報は患者家族にとっ

ては得がたい貴重なものである。 

頻度の極めて少ない疾患においては、患者同

士が自らの努力で知り合うことは容易ではない。

稀少疾患を対象に2-4家族を対象として患者同

士が交流する機会を病院内において計画し、そ

の実現可能性と実施上の問題点及び患者の満足

度について検討することを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

2015年から IRUD 事業を含む網羅的解析におい

て診断した知的障害を合併症とする遺伝子疾患

のうち当センター通院中の複数の患児が該当す

る疾患を抽出。そのうち患児の年齢が近いこと

や全ての家族が当事者間の交流を希望されてい

る症例を選び、同日に交流する機会を設定した。 

 

 

(倫理面への配慮) 

対象患者は未成年または知的障害を有するた

め、代理人である両親に対して書面で同意を得

たうえで医療職と当事者間でのみ患児に関する

情報共有を行った。 

 

 

Ｃ．研究結果   

 

通院患者から複数の患者のいる下記の疾患を対

象とした。 

Shaaf-Yang 症候群  2家族 

Bainbridge-Ropers 症候群 2家族 

CASK異常症   4家族 

FOXG1異常症   2家族  

Gillespie症候群（ITPR1)  2家族 

Ullrich型先天性筋ジストロフィー 2家族 

 

76



また網羅的解析で診断された稀少疾患以外に、

同じ年齢層で同じ悩みを持つ患者群として、 

Mowat-Wilson症候群の成人期患者 2名 

思春期のKlinefelter症候群男児 3名 

 

を対象とし、それらについて、下記の場を設定

して実施した。実施後にスタッフミーティング

によりメリットと問題点ついて検討した。 

 

a. 日帰り入院対応による交流会。医師による患

児の診察、疾患概要と健康管理に関するミニレ

クチャー、療法士の集団療育と生活指導、患者

同士の自由交流、昼食を病院で提供し摂食嚥下

や食事動作の確認を行う。 

b. 外来診療対応の交流会。同一日に予約を入

れて診療後に交流の場を提供する。医師による

疾患概要と健康管理の指導、患者家族同士の自

由交流を行う。（医療職は最小限の関わり） 

 

主なメリットと問題点 

a. 入院対応であり時間の余裕があり、医師のミ

ニレクチャー、理学療法士または作業療法士の

直接的な関わり、食事指導など余裕を持った時

間構成が可能。入院とするために診療報酬上の

メリットがある。 

 

b. 外来診療と兼ねるために患者側、医療側の

負担が少ない。患者間交流のモチベーションが

必ずしも高くないため、交流の場所の設定やコ

ーディネーターのスキルが必要。診療報酬がな

いため病院の利益はない。 

 

Ｄ．考察 

 

ピアサポートとは、仲間が相互に支え合い課題

解決する活動を指し、当事者が少なく当事者の

状況が限定的であるため一般の人から理解され

ることが困難な場合に、当事者が支援する側と

される側を経験することにより問題解決能力を

高めることを目的とする。稀少な先天異常症候

群の子どもをもつ親や家族に対してピアサポー

トは医療だけでは解決できない諸問題に対して

有効とされる。 

 小児科領域の先天異常疾患のピアサポートの

形態としては、従来からある患者家族会の他、

症慢性特定疾病事業における保健所の業務とし

て行うもの、インターネットを介した患者グル

ープなどがある。それらと比較して医療の一形

態として行う場合のメリットとしては、最新の

医療情報提供が可能であることの他、年齢層や

生活上の諸問題のマッチングなど患者家族の細

かなニーズに合った枠組みの設定が可能である

ことが挙げられる。また診療の一部であるため

に家族会への入会や他の家族との交流に心理的

な抵抗のある家族にとっては参加のハードルが

低い。 

 一方でこれらの取り組みに要する時間と運営

に必要な人員は患者数の倍近く必要であり、一

般的な診療費用でまかなう事は困難である為に、

一般医療機関でこれを行うことは容易ではない。

事前事後の連絡や患者とのコミュニケーション

においては遺伝カウンセラー等の関わりが必須

である。糖尿病患者の集団食事指導に医療保険

の診療点数が算定できるように、一定の基準を

定めて医療の一部とすることも今後のゲノム医

療の推進の取り組みとして期待したい。 

 

Ｅ．結論 

 網羅的遺伝子解析で診断された同一の稀少疾

患の患者を対象とした家族相互支援の取り組み

を病院内で実施し、患者への情報提供、遺伝カ

ウンセリング、リハビリテーション、診察を包

括した医療として実現可能であることを示した。 
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