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 研究要旨 

先天異常症候群の患者・家族への情報提供を行うために，ウェブサイトやイラスト，動画を作成

し，公開する作業を行っている． 

また，患者会協議会などに対して，先天異常症候群を中心として遺伝性疾患に関する講演を行い，

それを参加者限定ではあるが動画公開している． 

 

 

Ａ．研究目的 

 先天異常症候群の患者・家族は，疾患の発生

機序やその遺伝性，自然歴や合併症，予後，治

療法などに関して，幅広い知識を求めている．

一方で，遺伝医学の進歩に伴い，検査診断法や

サーベイランス計画，治療へのアプローチなど

も日々，変化しており，新規情報を求める声も

少なくない． 

 これらの情報をなるべく即時性を保ちつつ

も，EBMに基づいた情報を選択して，患者・家

族にも理解しやすい形で提供することを目的と

した． 

 

 

Ｂ．研究方法 

 医学研究，医学教育ならびに診療の場で自由

に使用できる画像，動画などを順次作成し，一

部はプレゼンテーション形式にして，インター

ネットのウェブ上で公開した． 

 

 

Ｃ．研究結果   

 分担研究者が作成していた東京医科大学のホ

ームページとは独立した形で，より管理しやす

いウェブサイトを作成し，そこに主に先天異常

症候群を含む遺伝性疾患や染色体異常症，遺伝

医学に関する基礎知識や，それらに関する画像

や動画を公開した． 

 遺伝医学用語の改訂に際しては，優性遺伝を

顕性遺伝，劣性遺伝を潜性遺伝に変更した新規

バージョンも作成した． 

 染色体模式図なども，マイクロアレイ検査の

普及で，より精細な模式図が必要とされてきて

いることから，ISCNの最新版に基づき，新た

に作図を行った． 

 小児難病の親の会の連絡会において，遺伝子

診断の進歩について講演を行う機会を得たの

で，参加者限定ではあるが，講演内容を録画

し，YouTubeで限定公開している． 

 

 

Ｄ．考察 

 親の会連絡会における，遺伝学的検査の進歩

に関する講演は，有意義ではあるが，親の立場

からは難解な内容であったとの声も少なくなか

った．今後は，より基礎的な内容を含む，簡易

な情報提供も必要であると考える． 

 そのためには，それぞれの閲覧者の遺伝医学

に関する知識レベルにあわせた多段階の情報提

供を行うことが望まれる． 

 

 

Ｅ．結論 

 遺伝医学の情報提供サイトとして以下を構築

した． https://cligen.org/ 
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む。） 

1. 特許取得  

なし 

2. 実用新案登録 

なし 

3. その他 

なし 
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