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研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓

器障害を呈する稀少疾患群である。日本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と連

携、保険診療による遺伝子解析体制を整備し、専門グループによる遺伝子変異を解

釈する遺伝子診断体制構築を継続して進める必要がある。また、JSIADと連携、

WEBでの医師からの患者相談、コンサルト事業を推進する。地域に根ざした小児か

ら成人まで対応する診療の実現のため、自己炎症性疾患の移行期医療ガイドの作成

を目指す。患者アンメットニーズを拾い把握するため厚生労働省“難治性・希少免

疫疾患におけるアンメットニーズの把握とその解決に向けた研究”班（代表、宮前

多佳子）と連携、診療体制整備を行う。 

今年度は、JSIADと連携して、保険診療による遺伝子解析結果に対して専門グル

ープによるサポートや、WEBでの医師からの患者相談、コンサルト事業を継続して

行った。小児・成人をシームレスに診療できる体制構築のため、クリオピリン関連

周期熱症候群と家族性地中海熱の移行医療の指針、遺伝に関するガイドを作成し

た。アンメットニーズを拾い把握するため、宮前班と連携して調査票の検討等を行

った。 
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Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝

子異常を主たる原因とし、全身炎症や多

臓器障害を呈する稀少疾患群である。日

本免疫不全・自己炎症学会（JSIAD）と連

携、保険診療による遺伝子解析体制を整

備し、専門グループによる遺伝子変異を

解釈する遺伝子診断体制構築を継続して

進める必要がある。地域に根ざした小児

から成人まで対応する診療の実現のため、

自己炎症性疾患の移行期医療ガイドの作

成を目指す。また患者アンメットニーズ

を拾い上げるため検討を行う。 

 

Ｂ. 研究方法 

JSIADと連携して保険診療による遺伝子解

析体制を整備し、専門グループによる遺伝

子変異を解釈する遺伝子診断体制構築を

継続して進める。令和2年8月班会議にお

いてクリオピリン関連周期熱症候群と家

族性地中海熱との移行医療の指針案、遺

伝に関するガイド案を作成することとし

た。小委員会で案を作成し、令和3年2月班

会議で決定する。宮前班と連携して、アン

メットニーズを拾い上げるための方法を

検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

患児及びその家族の遺伝子解析の取扱に

際しては、“ヒトゲノム・遺伝子解析研究

に関する倫理指針”及び文部科学省研究

振興局長通知に定める細則に沿い、提供

者その家族血縁者その他の関係者の人権

及び利益の保護について十分配慮しなが

ら研究する。 

 

Ｃ. 研究結果 

JSIADと連携して、保険診療による遺伝

子解析結果に対して専門グループによる

サポートや、WEBでの医師からの患者相談、

コンサルト事業を継続して行った。 

各疾患担当グループにおいて、クリオ

ピリン関連周期熱症候群と家族性地中海

熱の移行医療の指針案、遺伝に関するガ

イド案を作成した。その後、令和３年２月

の班会議で討議し作成が完了した（資料

1-3）。宮前班と連携し、小児と成人患者で

は調査票を分けることが必要と考えられ、

それぞれに適した調査票についての検討

を行った。 

 

Ｄ. 考察                   

 今年度は予定どおり、JSIADと連携して、

保険診療による遺伝子解析結果に対して

専門グループによるサポートや、WEBでの

医師からの患者相談、コンサルト事業を

行った。移行期医療に関する 3 つのガイ

ドが作成された。他の自己炎症性疾患に

ついても移行医療ガイドを作成していく

必要がある。アンメットニーズを拾い上

げるための調査票に関して引き続き検討

が必要と考えられた。 

 

Ｅ. 結論 

 JSIAD と連携して診療体制の整備を行

った。クリオピリン関連周期熱症候群と

家族性地中海熱の移行医療の指針、遺伝

に関するガイドを作成した。アンメット

ニーズを拾い上げるための検討を行った。 
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