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エマヌエル症候群の⽇

『オンライン家族会』

11⽉22⽇（⽇）15時から17時まで

参加者、募集中

藤⽥医科⼤学
担当者︓倉橋浩樹、⼤江瑞恵
事務担当︓河村理恵
厚⽣労働科学研究費難治性疾患等政策研究事業「染⾊体微細⽋失重複症候群の包括的診療体制の構築研究班」

今年も11⽉22⽇をt(11;22)に因んでエマヌエル症候群の⽇として、患者、ご家族の皆様がお
住いの全国各地をノートパソコンで結んだオンライン家族会を開催いたします。
インターネットを通じて、楽しいひと時を過ごしましょう。

申込⽅法︓事前の申し込みが必要です。
メールでご連絡ください。genome@fujita-hu.ac.jp
詳細は『t(11;22)とエマヌエル症候群』のウェブページをご覧ください。
http://www.fujita-hu.ac.jp/~genome/11&22

＜プログラム＞
• ご挨拶（プロジェクト代表・倉橋より）
• 参加ご家族の⾃⼰紹介
• 事前質問のお返事
• ご家族同⼠の交流

11.22
2020

mailto:genome@fujita-hu.ac.jp
http://www.fujita-hu.ac.jp/~genome/11&22
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エマヌエル症候群オンライン家族会アンケート

n=12



通信状況

オンライン家族会で必要になったインターネット
のデータ通信容量は、負担になりましたか。

Zoomの通信状態（⾳声、画像）はいかがでしたか。



⽇程について
オンライン家族会の開催⽇時（11⽉22⽇）は、いかがでしたか。

オンライン家族会の開催⽇のご希望はありますか（複数選択可）



ほんの少し⻑いかな︖と感じました。⼦供達が⼩さいので、2時
間くらいだと良いのかもしれません。ただ、内容はとても素晴ら
しく、削れそうな所もないので、3時間は仕⽅ないのかなとも感
じています。

勉強会があったので少し⻑く感じました。

オンライン家族会の開催時間の⻑さはいかがでしたか。

開催時間について

8.3%



システムの改善点

オンライン家族会のシステム（連絡、通信⼿段など）で困ったこと、改善した⽅がいいことがありましたら、
教えてください。



プログラムについて

よかったプログラムはどれですか（複数回答可）



家族だけでなくスタッフが1⼈進⾏役で⼊ったらスムーズ

プログラムについて

嚥下と歩⾏についての講演時間はいかがでしたか。 ご家族の交流の時間はいかがでしたか。

8.3%



今回のオンライン家族会に参加している中で、お気づきになったことがあったら教えてください。



オンライン家族会で⾏うと良いプログラムは何ですか。リクエストをお願いします。



その1

今回のオンライン家族会のご感想をお聞かせください。私たちのホームページに掲載
させて頂きたいと思います。宜しくお願いいたします。



その2
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エマヌエル症候群の患者様に関するアンケート調査 
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1. 患者さんの年齢、性別、⾝⻑、体重 

         才          男性  ・ ⼥性 
⾝⻑      cm  体重      kg 
 
 

2. 診断された経緯（何歳の時に、どのような状況や、症状で診断されましたか） 
 
 
 
 
 
 
 

3. 疾患が疑われてから、どのくらいの期間で診断されましたか。 
     年   ケ⽉ 
 
 

4. エマヌエル症候群と診断される前に、⾔われていた診断名があれば、教えてください。 
 
 

5. 診断のために⾏った検査について教えてください。 
a.染⾊体検査   b.⾏っていない c.わからない 
 
 
 

6. 検査を⾏う前にどのような説明を受けましたか 
a.染⾊体のこと    b.遺伝⼦のこと  c.エマヌエル症候群の症状のこと  

  d.染⾊体転座のこと  e.遺伝のこと   f.次のお⼦さんのこと 
g.その他（                                  ） 
 
 
 
 
 

7. 検査を⾏う前にどのような情報が欲しかったですか。 
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8. 検査を⾏った後にどのような説明を受けましたか 
a.染⾊体のこと      b.遺伝⼦のこと   c.エマヌエル症候群の症状のこと  

   d.染⾊体転座のこと  e.遺伝のこと   f.次のお⼦さんのこと 
g.その他（                                  ） 
 
 
 

9. 診断された時に、どのような情報が欲しかったですか。 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
10.  ⽣後すぐにみられた症状を記載してください。該当する項⽬に○をつけてください。 

また治療の有無と、治療した年齢について教えてください。 
 
     診断名        治療 
a. ⼼疾患    （      ）（ 有  無 、   歳） 
b. ⼝唇⼝蓋裂    （   ）（ 有  無 、 歳） 
c. 腎疾患    （   ）（ 有  無 、 歳） 
d. 外表の特徴   （   ）（ 有  無 、 歳） 
e. 鎖肛    （   ）（ 有  無 、 歳） 
f. 繰り返す感染症  （           ）（ 有  無 、 歳） 
g. ⽿の疾患    （   ）（ 有  無 、 歳） 
h. けいれん    （   ）（ 有  無 、 歳） 
i. 呼吸の問題    （   ）（ 有  無 、 歳） 
 その他 
j.         （   ）（ 有  無 、 歳） 
k.         （   ）（ 有  無 、 歳） 
l.         （   ）（ 有  無 、 歳） 
m.         （   ）（ 有  無 、 歳） 
n.         （   ）（ 有  無 、 歳） 
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11.  出⽣時にはなく、その後にみられた症状について該当する項⽬に○をつけ、発症した
年齢を教えてください。また治療の有無と、治療した年齢を教えてください。 
 
     診断名          治療      
a. 中⽿炎   （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
b. けいれん   （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
c. 難聴   （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
d. 視⼒の問題  （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
e. 嚥下の問題  （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
その他 
f.     （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
g.     （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
h.     （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
i.     （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
j.     （        、  歳）（ 有  無 、  歳） 
 
 

12.  治療に関して困ったことや不安だった事がありましたら、教えてください。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
13. 病院や訓練施設で⾏ったリハビリテーションや訓練について教えてください。 

 
a. 歩⾏ 
 年齢︓  〜  歳 
  内容︓                          
 
 
 
b. ⾷事 
 年齢︓  〜  歳 
  内容︓                          
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c. トイレ 
  年齢︓  〜  歳 
  内容︓                          
  
 
 
 
d. ⾔語・コミュニケーション 
  年齢︓  〜  歳 
  内容︓                          
 
 
 
 
e. ⾳楽 
 年齢︓  〜  歳 
  内容︓                          
 
 
 
 
f. その他 
  年齢︓  〜  歳 
  内容︓                          
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＜発達について＞ 
1. 寝返りからお座り、⽴つ、歩⾏のそれぞれの有無に○をつけ、その年齢と困ったことや

⼯夫をされたことがあったら具体的に教えてください。 
（例︓歩⾏︓10 歳くらいに援助者が⽀えながら、ゆっくりと部屋の移動程度。1 歳から
3 歳まで、こんな⼯夫をした。） 
 

   定頸︓ 有  無     歳 
 
 

 
寝返り︓ 有  無     歳 
 
 
 
 
お座り︓ 有  無     歳 
 
 
 
 
⽴つ︓ 有  無     歳 
 
 
 
 
歩⾏︓ 有  無     歳 
 
 
 
  
トイレの⾃⽴と状況︓ 有  無     歳 
 
 
 
 
常時とっている姿勢︓ 有  無  
 
 
 
 
その他の運動について︓ 
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2. コミュニケーションはどのようにとっていますか。困ったことや⼯夫したことがあった
ら具体的に教えてください。 
（例︓指を使ったサインを⾏っている。〜に困ったので、こんな⼯夫した。） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

3. ⾷事は、⽣後から現在まで、どの様に取られていますか。困ったことや⼯夫されたこと
があったら具体的に教えてください。 
（例︓10 歳までミキサー⾷、11 歳から柔らかいもの、20 歳から普通⾷。こんな⼯夫
をした。） 

 
  年齢     ⾷事形態や⼯夫されたことなど 
（   歳）（                               ） 
 
（   歳）（                               ） 
 
（   歳）（                               ） 
 
（   歳）（                               ） 
 
（   歳）（                               ） 
 
 
 
 

4. よく⾏う動作があれば教えてください。 
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5. 好きなことや得意なことを教えてください。 
 
 
 
 
 
 

6. 苦⼿なことを教えてください。 
 
 
 
 
 

 

 
＜15 歳以上の⽅に伺います。＞ 

1. 15 歳の時点でみられた症状を教えてください。また、かかっている診療科と⾏ってい  
る治療について教えてください。 
    診断名        診療科         治療内容 
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ）
（          ）（         ）（                ） 
 
 

 
 
 
2. 成⼈期の⼀般診療科（⼩児科以外）への移⾏について教えてください。 
 
1）⼩児科への通院は現在もされていますか。通院していない場合は、⼩児科から移⾏した   

時期を教えてください。 
    

   している   していない（移⾏した時期︓    歳）   
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2）⼀般診療科（⼩児科以外）への移⾏はスムーズにできましたか。 
     はい   いいえ 
 
 
3）⼀般診療科（⼩児科以外）に移⾏する際に困ったことはありますか 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
4）移⾏の時には、どのように病院を決めましたか︖ 

（例︓⼩児科の医師からの紹介、⾃分で探して判断した） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

3. 現在、医療⽀援について困っていることがあれば、教えてください。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
4. 成⼈期への医療体制に望むことがあれば教えてください。 
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<就学・就労について＞ 
1. 就学先について教えてください。 

（例︓通常学級・通級指導教室・特別⽀援学級・特別⽀援学校など） 
 
⼩学校︓ 
中学校︓ 
⾼校︓ 

 
 
 
 
 
2. 学校を卒業後、就労していますか。 

はい  いいえ 
 
はいの⽅➝就労先︓⼀般就労・就労継続⽀援事業 A 型・就労移⾏⽀援事業 B 型 

その他（                   ） 
1 ⽇の勤務時間︓ 

 
 
 
 
3. 学校などを選択するにあたり、迷ったこと、困ったことがあったら教えてください。 
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<医療費助成,福祉・児童⼿当について> 
1. 交付を受けている⼿帳の種類に○を付けてください。 

a. ⾝体障害者⼿帳 （等級︓            ） 
b. 療育⼿帳    （等級︓            ） 
c. 精神障害者保健福祉⼿帳 
d. その他（                                               ） 

 
 
2. 受けている⼿当に○を付けてください。 

⼩児期 
a. 特別児童扶養⼿当（1 級・2 級） 
b. 障害児福祉⼿当 
c. その他（                                        ） 

 
成⼈期 
a. 特別障害者⼿当 
b. 経過的福祉⼿当 
c. 障害基礎年⾦ 
d. その他（                                        ） 

 
 
3. 利⽤している制度に○を付けてください。 

a. ⼩児慢性特定疾病医療費助成制度 
b. ⼼⾝障害者医療費助成制度 
c. その他（                                   ） 
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<補装具について> 
1. 使⽤したことのある補装具に○を付けてください。 

 
a. 座位保持装置 
b. 歩⾏補助杖 
c. 眼鏡 
d. 補聴器 
e. ⾞イス 
f. 電動⾞イス 
g. 座位保持イス 
h. 起⽴保持具 
i. 歩⾏器 
j. 頭部保持具 
k. 排便補助具 
l. 意思伝達装置 
m. 障害児向けバギー 
n. その他（                               ） 

 
 
 
 
２. 補装具費⽀給制度等の助成を受けた補装具があれば教えてください。 
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＜社会⽀援について＞ 
1. 利⽤していた、⼜は現在利⽤している社会⽀援に○を付けてください。 
  
 ⼩児期 

通所⽀援 
a. 児童発達⽀援センター・児童発達⽀援事業所 
b. 医療型児童発達⽀援センター 
c. 放課後等デイサービス 
d. 居宅訪問型児童発達⽀援（看護師など専⾨スタッフの⾃宅訪問） 
e. 保育所等訪問⽀援（保育所などに専⾨スタッフが訪問） 
d. その他（                                   ） 

 
⼊所⽀援 

a. 福祉型障害児⼊所施設（⻑期・短期） 
b. 医療型障害児⼊所施設（⻑期・短期） 
c. その他（                                   ） 
 

 
 成⼈期 
      居宅系 

a. 居宅介護（ホームヘルプ） 
b. 短期⼊所（ショートステイ） 
c. ⾏動援護 
d. その他（                           ） 

 
居住系 

a. 施設⼊所・グループホーム 
b. その他（                           ） 

 
 
 
 
 
 
2. 今後利⽤するつもりである、⼜は利⽤してみたい社会資源がありましたら教えてくださ 
い。 
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3. ⽣活する上で、困っていること、知りたいこと、あったら良いと思う社会資源やシステ
ムなどがありましたら教えてください。 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

＜保護者様について＞ 

1. 保護者様の勤務形態ついて教えてください。 
 （例︓正社員・派遣社員・パート・アルバイト・⾃営業・無職など） 

 
 続柄   勤務形態 

（ ⽗ ︓               ） 
（ ⺟ ︓               ） 
（   ︓               ） 
（   ︓               ） 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
  ご協⼒ありがとうございました。 
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診療において実施するマイクロアレイ染色体検査のガイダンス 
 

 
日本小児遺伝学会 
日本先天異常学会 
日本人類遺伝学会 

厚生労働省難治性疾患政策研究事業 
「先天異常症候群領域の指定難病等の QOL の向上を目指す包括的研究」研究班 

「染色体微細欠失重複症候群の包括的診療体制の構築」研究班 
 
 

はじめに 
 
このガイダンスは、出生後の生殖細胞系列遺伝学的検査として実施するマイクロアレイ

染色体検査が適切に用いられることを目的としている［注 1］。 
 マイクロアレイ染色体検査は、ゲノムのコピー数変化（Copy number variant: CNV）を

評価する検査であり、生殖細胞系列の網羅的遺伝学的検査の一つでもあることから、その実

施にあたっては関連学会等からのガイドライン［注 2］や種々の提言［注 3］を遵守するこ

とが求められる。既に海外ではマイクロアレイ染色体検査は臨床検査として定着し、ガイド

ラインや提言が公表されている［注 4］。このガイダンスでは、マイクロアレイ染色体検査

の基本原理や特性に留意した対応をまとめた。 
 
 
１．マイクロアレイ染色体検査の基本原理［注 5］ 
 
 マイクロアレイ染色体検査は、基本原理から２つのプラットフォームに分類される。一つ

はオリゴヌクレオチドプローブなどによる比較ゲノムハイブリダイゼーション

（comparative genomic hybridization：CGH）アレイで、もうひとつは、1 塩基多型（Single 
nucleotide polymorphism：SNP）アレイである。前者は基盤に固定されたオリゴヌクレオ

チドプローブに対し、患者検体と対照検体のゲノム DNA を競合的にハイブリダイゼーショ

ンさせることにより CNV を評価する［注 6］。後者は、SNP プローブに対する患者検体ゲ

ノム DNA のハイブリダイゼーションによる単色シグナル強度を専用アルゴリズムで評価

し CNV を算出する。いずれのプラットフォームでも CNV を評価することを基本としてい

るが、SNP アレイではヘテロ接合性の喪失（absence of heterozygosity: AOH）の連続性に

より、片親性ダイソミー（uniparental disomy: UPD）、家系同一性（identity-by-descent: 
IBD）なども同定や推定が可能である。両プラットフォームとも、検出原理に合わせた解析

アルゴリズムで評価する。検出感度は、設計されたプローブの座位・間隔・密度や、解析ア

ルゴリズムの検出閾値にも依存する。 
 
 
２．検査の適応 
 
マイクロアレイ染色体検査の適応には、出生後の原因不明の知的障害、先天性多発形態異常

が含まれる。臨床的に特定の染色体異常症が強く疑われる場合（ダウン症候群や 18 トリソ

ミー症候群など）は、染色体 G 分染法の実施が勧奨される。 
 
 
３．検査の実施 
 
マイクロアレイ染色体検査の実施に際しては、検査方法の原理や限界、適応、留意点を理解
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し、得られたデータを正しく解釈し、追加すべき検査を含めて患者家族に適切に説明するこ

とが求められる。臨床遺伝専門医と連携するなど総合的な遺伝医療の体制が敷かれている

施設で行うことが望ましい［注 7］。 
 
 
４．検査の限界［注 8］ 
 
１）均衡型染色体再構成（相互転座、逆位など）は検出できない。 
２）低頻度モザイクの検出が困難である。 
３）ゲノムコピー数異常をもたらした染色体再構成は確認できない。CNV が検出された際

に、その理由が単純な欠失／重複か不均衡型転座等による欠失／重複かの区別ができない。 
４）倍数性異常を検出することが困難である。 
５）プローブが配置されていない領域（セントロメア、ヘテロクロマチン、テロメア領域等）

の CNV は検出できない。 
６）プローブの密度と設定閾値以下の微細な範囲の CNV は検出できない。また、臨床症状

に影響を与える CNV 以外の遺伝子の点変異や発現状態、メチル化状態なども検出すること

はできない。 
７）目的とする CNV が検出できないことは、臨床診断を否定することにならない。 
 
 
５．検査前の説明事項 
 
遺伝学的検査実施時に考慮される説明事項［注 9］に加え、一定の頻度で、現在の症状と関

連性がないものの、臨床的意義ある病的 CNV（二次的所見）が検出されうることや、二次

的所見が発端者のみならず血縁者にも影響を与える可能性があることを伝える［注 10］。臨

床的意義不明な CNV の解釈では血縁者の遺伝学的検査が発端者の診断に有用となること

も伝える。 
 
 
６．マイクロアレイ染色体検査後に検討される追加の遺伝学的検査 
 
検出された CNV が親の染色体再構成（均衡型相互転座や逆位等）や低頻度モザイクの保因

状態に起因したものであるかを評価するために、本人および両親の染色体 G 分染法、当該

領域を検出するプローブを用いた FISH（fluorescence in situ hybridization）法、マイク

ロアレイ染色体検査、リアルタイム PCR 法等の遺伝学的検査が有用な場合がある。 
 
 
７．マイクロアレイ染色体検査の結果解釈と報告に必要な事項 
 
１）アレイプラットフォームごとに、基本原理や解析アルゴリズム（検出閾値設定など）に

由来する限界を理解する。 
２）ゲノムデータベース［注 11］やゲノムブラウザー［注 12］の使用方法を熟知する。表

現型のない集団における CNV の範囲や頻度、欠失領域内に含まれる Loss-of-function 
intolerant genes（ハプロ不全により疾患発症が予測される遺伝子）の有無とヒト疾患関連

遺伝子の情報を考慮する。 
３）検出されたテキスト情報をゲノムブラウザーで可視化し、CNV および隣接領域に含ま

れる遺伝子の量的効果と対象患者の臨床症状との相関を検討する。 
４）マイクロアレイ染色体検査の結果解釈の留意点（家系内の浸透率、表現度、追加検査の

適応、臨床的意義のない良性の CNV［注 13］等）を理解する［注 14］。 
５）表現型の確実な評価が得られない状況下では、検査結果の解釈が困難である。 



６）診療科担当医が臨床遺伝の専門家でない場合は、臨床遺伝の専門家を含むカンファレン

ス等で検査結果と臨床症状との合致を確認し、総合的に解釈する［注 15］。 
 
 
８．結果開示における留意点［注 15］ 
 
１）検査後の結果の解釈は、診療科担当医と臨床遺伝専門医との連携のもとで行われること

が望ましい。 
２）患者および家族・血縁者に対する結果の意義について丁寧な説明を行う。 
３）遺伝カウンセリングを通じて、疾患情報を整理し、患者、家族および血縁者に対する心

理社会的支援を継続する。 
４）患者家族および血縁者に対する追加の遺伝学的検査（染色体 G 分染法、FISH 法、マイ

クロアレイ染色体検査、リアルタイム PCR 法等）が必要と判断された場合、臨床遺伝専門

医との診断連携を考慮する。 
５）二次的所見の開示は、臨床的有用性や医療管理の実現性を考慮し、慎重に検討する。 
 
 
おわりに 
 
次世代シーケンサーによる生殖細胞系列網羅的遺伝学的解析においては、得られたデータ

をもとに全ゲノム領域の CNV 検出が技術的に可能で、その精度が高まっている［注 16］。
そのため、マイクロアレイ染色体検査は、新しく開発されたゲノム解析技術により検出され

た CNV の確認として用いられることもあり、生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査とみなすこ

とができる。したがって、本ガイダンスは、今後、全ゲノムを対象とした網羅的遺伝学的検

査のガイドラインや提言に沿って活用されることが望ましい。 




