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Ａ．研究目的             

Wilson病に関しては、ウィルソン病友の会

を含む8学会・研究会編集の[Wilson病診療ガ

研究要旨 

Wilson 病患者の移行期医療に関する検討： 

１） Wilson 病に造詣の深い臨床医師の移行期医療に関する考え方および実態を調査した。そ

の結果、以下の 3 つの方法が提案された。①病型に応じて肝臓内科医または神経内科医

または Wilson 病に詳しい医師に診療を移行する。②普段の診療・投薬は近医の内科医が

行うが、年に 1回程度 Wilson 病に詳しい医師の診療を受ける。③小児科医が引き続き主

治医となって診療する。 

２）Wilson 病患者の移行期医療に対する考え方のアンケート調査をまとめて、日本肝臓学会

誌に投稿した。 

３） 日本肝臓学会と協力して、日本肝臓学会の肝臓専門医に対して、成人 Wilson 病患者を診

療してくれるかどうか調査し、83 施設の肝臓専門医が診療可能と回答した。肝臓専門医

と小児科主治医が連結する体制を構築する基盤ができた。 

４） 日本ウイルソン病研究会のホームページを作成し、ウイルソン病に関する医師・患者家

族・一般の方に対する情報発信を行う体制の準備を整えた。 

 

Menkes 病・occipital horn 症候群の診療ガイドライン作成、移行期医療に関する検討： 

診療ガイドラインに関しては[難治性疾患克服研究事業、Menkes 病・occipital horn 症候

群の実態調査、早期診断基準確立、治療法開発に関する研究（平成平成 23年度総括報告書]

に掲載された診療ガイドラインを検討し、トランジションに関する項目を追加して、診療ガ

イドライン案を作成した。今後学会承認のガイドラインになるように関係学会に働きかけ

る予定である。 
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イドライン2015]が発表されている。本研の

目的は、本症患者の移行期医療体制を構築す

ることである。 

Menkes病・occipital horn症候群に関して

は、[難治性疾患克服事業]の研究成果で、診

療ガイドラインが示されている。最新の知見

およびトランジションに関する項目を追加し

て、学会承認のガイドラインを作成するのが

目的である。 

 

Ｂ．研究方法 

１）Wilson病の移行期医療体制構築： 

①本疾患に関して造詣が深く、多くの本症

患者を診療している医師に移行期医療に関

する課題や問題点を聴取した。 

②Wilson病患者を対象として、主に移行期

医療に関する患者の実態と要望などをアン

ケート調査で検討した。 

③トランジションに関しての肝臓専門医との

連携：日本肝臓学会と協力して、日本肝臓学

会の肝臓専門医に対して、成人 Wilson 病患者 

を診療してくれるかどうか調査する。 

④ウイルソン病研究会のホームページを作成

し、ウイルソン病に関する医師・患者家族・

一般の方向けの情報発信を行う体制を整える。 

 

２）Menkes 病および occipital horn 症候群 

のガイドライン作成： 

両疾患に造詣が深い医師および患者家族

の意見を反映させ両疾患の診療ガイドラ

イン案（移行期医療を含む）を作成する 

 

（倫理面への配慮） 

Wilson 病患者を対象とするアンケート調査は、

帝京平成大学倫理員会で承認されている（30-

050）。文部科学省・厚生労働省「人を対象とする

医学系研究に関する倫理指針」およびヘルシン

キ宣言の倫理的原則に従い実施した。 

Menkes 病、occipital horn 症候群に関しては、

帝京大学医学部の倫理委員会で承認されている

（TEIRIN NO12—14） 

                   

Ｃ．研究結果             

１）Wilson 病移行期医療に関する研究： 

①Wilson 病に造詣の深い臨床医師の移行期

医療に関する考え方および実態を調査した。

その結果、以下の 3 つの方法が提案された。

（１）病型に応じて肝臓内科医または神経内  

科医または Wilson 病に詳しい医師に診療を

移行する。（２）普段の診療・投薬は近医の内

科医が行うが、年に 1回程度 Wilson 病に詳し

い医師の診療を受ける。（３）小児科医が引き

続き主治医となって診療する。 

②患者対象アンケート結果：20歳以上の本症

患者の約 50％は主治医が小児科医で、内科医

への移行がスムーズに行えていない現状が明

らかになった。また、要望として、「Wilson 病

の知識がある医師・病院の紹介」「医師間、診

療所、病院間の連携」「主治医の変更に対する

不安」などを訴えていた。これらの結果から、

今後取り組むべき課題として、内科領域関連

学会との連携、Wilson 病 を診療できる医師

の育成、情報提供ツール(医療連携、患者教育

等)が必要であると思われた。 

③トランジションに関して肝臓専門医との連

携：日本肝臓学会の協力を得て、肝臓専門医

に Wilson 病患者の診療受け入れ可能かどう

かを問い合わせた。その結果、83施設で肝臓

専門医が成人 Wilson 病の診療を行うことが

可能と回答した。今後これらの施設・肝臓専

門医と小児主治医が連携し移行期医療がスム

ーズに行える体制を構築する基盤が出来た。 

④ウイルソン病研究会のホームページ 

現在作成中である。今後はホームページを通

して、医療関係者および患者家族に様々な情

報を発信する基盤が出来た。 

 

２）Menkes 病および occipital horn 症候群の

ガイドライン作成： 

実態を調査し、診療ガイドライン案を作成した。

基本的には[難治性疾患克服事業]の研究成果を

検証し、この診療ガイドラインで可能と思われ
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た。移行期医療に関しては 20 歳以降の患者数は

非常に少ないことより、個々の症例により対応

することが望ましいと思われた。また、診断のた

めに必要な遺伝子変異に関して、日本人 66例の

本症患者の ATP7A 遺伝子異常をまとめた論文を

Pediatric International に掲載した。55例の

変異が同定され、そのうち 20 変異は新規の変異

であった。これらの成果は今後の診断に有効な

結果であった。また、30 例の母親の 76.7%は保

因者であった。患者の男性同朋での本症患者の

出現率は 50％であった。 

Menkes 病は多彩な症状を呈する。症例報告を行

い、症状・所見の項にまれな症状も追加し、ガイ

ドライン案を充実させた。 

 

Ｄ．考察               

１）Wilson 病：当初考えられた移行期医療に関

しての専門医の意見である①病型に応じて肝臓

内科医または神経内科医またはWilson病に詳し

い医師に診療を移行する。②普段の診療・投薬は

近医の内科医が行うが、年に 1回程度 Wilson 病

に詳しい医師の診療を受ける。③小児科医が引

き続き主治医となって診療するの3つの方法は、

患者により適切な方法を選択できることが望ま

しいと思われる、そのためには、小児科医と内科

医との連携が必要である。 

Wilson 病の症状は大きく分類すると肝障害と神

経障害である。したがって、成人後の診療内科

は、肝臓専門医と神経内科医が望ましいと考え

る。肝臓に関しては日本肝臓学会が協力的で、肝

臓専門医との連携が構築されつつある。神経型

の患者に関して、日本神経学会や神経内科医と

の関連構築を模索したが、日本神経学会や神経

内科医との連携は非常に難しいことが明らかに

なった。神経内科医との連携構築が今後の課題

である。 

日本ウイルソン病研究会などが中心になって、

医師および患者に対する情報発信を積極的に行

い、患者の自立の支援に必要な資料などを積極

的に提供する予定である。 

２）Menkes 病・occipital horn 症候群：Menkes

病およびoccipital horn症候群は稀な疾患であ

るため、しばしば見逃されている。早期診断のた

めには、小児科医や整形外科医に対する啓発が

必要である。今後、学会承認のガイドラインを作

成し、小児科医や整形外科医に両疾患を広く周

知する活動が求められる。 

 

Ｅ．結論               

Wilson 病の移行期医療に関して、今後取り組む

べき課題として、内科領域関連学会との連携、

Wilson 病 を診療できる医師の育成、情報提供ツ

ール(医療連携、患者教育等)が必要であると思

われた。 

Menkes 病および occipital horn 症候群につい

ては、学会承認の診療ガイドラインを作成し、

小児科医や整形外科医に両疾患を広く周知する

活動が求められる。 
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