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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。以前の本研究班で小 

児期については、診療の手引きや重症度分類などが策定された。しかし、非典型症例の診断及び適切 

な診療と支援、成人となった患者の医療者間連携や合併症の把握など、問題点も残る。本研究班では 

医師・患者家族に対して、診療の手引きを普及・啓発し、年齢に応じた症状と合併症の把握を行い、

その問題点を抽出した。さらに、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53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、各国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。また、患者家族の個人ウ

ェブサイトやブログ等では、個々の症例におい

て重症度や合併症において、やや偏りのある記

載が見られ、医学的にも誤解を招くことが懸念

される。 

また、小児疾患特有の、年齢依存性の症状の

変化、すなわち、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、成人期におい

て医療的管理が年齢とともに変化していく共通

の特徴を有する。そのため、全ライフステージ

を網羅する、年齢に応じた診療の手引の作成が

求められる。 

本研究班では各疾患について年齢に応じた疾

患の手引きを提供する目的で「疾患特異的成長

手帳」を作成し、小児遺伝学会で普及・啓発活

動を行った。「疾患特異的成長手帳」の日常診

療での活用について、患者家族・患者本人・医

療従事者からのフィードバックへ繋げる。ま

た、情報量が少ない成人の患者や遺伝学的に確

定診断された非典型的な症状を呈する患者につ

いて臨床症状、自然歴、合併症、予後等に関す

る情報を収集し、全自然歴を一貫して把握する

研究・ 診療体制の構築をめざす。特に重篤な

合併症の実態を把握し、現行の診断基準・重症

度分類の改訂を実現することが目的である。 

 

Ｂ．研究方法 

学会員である医師を中心に、実際の診療の場

で 「疾患特異的成長手帳」を使用した際の問

題点を抽出、フィードバックしてもらい、内容

の検討を行った。非典型的な症状を呈する症例

については遺伝子解析を実施した。 

成人となった患者については他科の医師とも連 

携し、患者の情報を収集する。表現型を集積

し、成人期特有の合併症について調査した。 

 

(倫理面への配慮) 

施設の倫理審査委員会で承認されている。 

 

Ｃ．研究結果   

作成した疾患特異的成長手帳についてその存

在が小児遺伝学会員に周知され、診療への活用

が行われ、日常診療においても有用であること

が示された。 

非典型症例の遺伝学的解析については、本年

度より保険収載された疾患も一部あり、遺伝子

検査を実施した（保険・研究室）。遺伝子検査

により確定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、再整理し、類型化する

こととした。 
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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や患者家族会とも協力し、

少数ではあるが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、

今まで気づかなかった成人期特有の合併症が問

題となる可能性が示唆された。但し、稀少疾患

で乳幼児期の致死などにより、ほとんど成人例

が掌握できない疾患もある。 

 
Ｄ．考察 

本研究班で作成された疾患特異的成長手帳を

活用し、さらなる臨床情報の収集と未診断症例

の解析を行った。疾患特異的手帳は、発行部数

が限定されており、疾患によっては、増版また

は PDF版での普及に広げていきたい。今後、

専門診療領域だけでなく、一般小児科、プライ

マリー、療育センターなどでも活用が期待され

る。 

非典型症例の遺伝学的解析については、本年

度より保険収載された疾患もあり、遺伝子検査

の実施がより簡便になり、検査の臨床的有用性

も明らかになった。また、あらたに明らかにな

った成人期における合併症については 、海外

での成人症例の報告も散見されるようになり、

発症頻度、民族差等を考慮しつつも比較検討で

きるであろう。 

今後も継続した情報収集が必要であることが

示唆された。 

 

Ｅ．結論 

本研究班で作成された疾患特異的成育手帳を

活用した。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ため情報収集を行な

った。 
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