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1)脊髄空洞症における移行期医療の実態調査 

2) 成人発症の遺伝性神経・筋疾患の発症前診断に関する全国調査に関する研究 

研究分担者： 矢部 一郎 

北海道大学神経内科  

 

研究要旨 

 1)脊髄空洞症における移行期医療の実態調査 

〔目的〕神経疾患における移行期医療について、どのような問題点があるのか十分な調査はな

されていない。本研究は、脊髄空洞症をモデルに、移行期にさしかかる患者が受診している診療

内容について調査し、移行期医療の現状を把握することを目的とした。 

〔方法〕まず、単施設の状況として、当院の 2014 年から 2020 年の間でキアリ I 型奇形に対

して大孔部減圧術および硬膜外層切除を行った 16 歳未満の患者を対象として診療録を後方視的

に検討し、受信受診状況について確認した。ついで、JMDC 社より提供を受けたレセプトデータ

ベースを用いて、小児科で脊髄空洞症の診療を受けた患者を解析対象とし、小児科初診時年齢、

小児科最終受診時年齢、期間中の小児科受診回数、外科的治療歴を含む治療内容、併診診療科の

レセプト件数などを検討した。また、15 歳以降も小児科に通院を継続している患者と小児科通

院が終了した患者の診療内容について比較を行った。また、小児科への通院が終了した患者に

ついて、その後に通院を継続している診療科についても調べた。さらに、脊髄性筋萎縮症、シャ

ルコー・マリー・トゥース病、遺伝性ジストニアでも同様の検討を行った。 

〔結果および考察〕 単施設の検討では、2014 年から 2020 年 9 月までで 19 例のキアリ I 型

奇形に対して外科的加療を行った。うち小児例は 11 例であった。全例が大孔部減圧術を受け、

うち１例は S-S シャントの追加を受けていた。その後の通院状況について検討した結果 11 例

中、2 例が脳神経外科の定期通院を終了していた。うち 1 例は、成人を機に定期画像フォロー終

了していたが、残り 1 例は受診終了の経緯が診療録上不明であった。残り 9 例はいずれも当院

脳神経外科への定期通院を継続していた。また、併診科を検討したところ、11 例中 5 例が整形

外科で側湾症の診療を受けており、うち 1 例は固定術を受けていた。 

レセプトデータ中の小児科で脊髄空洞症の診療を受けた患者は 107 名であった。小児科初診

時年齢は平均 8.7 ± 6.8 歳であり、外科的治療を受けた患者はこのうち 85 名であった。併進

診療科の中で、脳神経外科、整形外科、泌尿器科、一般内科のレセプト件数が多かった 15歳ま

でに小児科通院が終了した患者と、15歳以降も通院を継続している患者数はそれぞれ 27 名ずつ

であった。両群について、外科的治療歴の有無、リハビリテーション処方歴、在宅導尿管理指導

料算定、訪問看護指示料算定、平均入院回数に明らかな差を認めなかった。小児科通院を終了し

た患者は一般内科、整形外科、脳神経外科、泌尿器科などに通院を継続していた。また、遺伝性

ジストニア、Charcot-Marie-Tooth 病、脊髄性筋萎縮症の診療を受けた患者はそれぞれ 7 名、30

名、56 名であった。小児科初診時年齢はそれぞれ平均 15.9 歳、10.6 歳、9.1 歳であった。脊髄性
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筋萎縮症においては、15 歳までに小児科通院が終了した患者と、15 歳以降も通院を継続してい

る患者において、後者の方がより医療介入を要している傾向が認められた。 

〔考察〕脊髄空洞症をはじめとする小児期発症難治性疾患の患者の一部において 15 歳以降も

小児科へ通院している患者の存在が確認された。小児科から成人科へ移行できた例とできてい

ない例の間で診療内容の大きな差は認めず、重症度以外の要因が移行を妨げている可能性があ

ると考えられた。 

 

 2) 成人発症の遺伝性神経・筋疾患の発症前診断に関する全国調査に関する研究 

遺伝性神経・筋疾患の発症前診断の現状を把握することを目的に、全国遺伝子医療部門連絡会

議維持機関会員施設のうち、治療法または高次脳機能障害の有無により体制を変えていると回

答した 11 施設の施設代表者を対象に半構造化面接調査を実施した。結果、現状の発症前診断体

制への課題および体制構築において必要な要因として、5 つのテーマと 40 のカテゴリが生成さ

れた。研究結果より、今後本邦における発症前診断に関する標準的な手順書の作成が必要と考

えられた。 

 

 1)脊髄空洞症における移行期医療の実態

調査 

Ａ. 研究目的 

 小児期発症疾患を有する患者が成人期に

さしかかるにあたり，小児期医療から個々の

患者に相応しい成人期医療への適切な移行

が重要な課題となっている。また、成人科医

療者が小児期に発症する基礎疾患の診療経

験不足、慣れない成人施設での診療により患

者・家族に不安が生じるなどの問題が発生す

ることが指摘されている。しかしながら、神

経疾患における移行期医療についてのどの

ような問題があるのか、その実態について十

分な調査はなされていない。 

 そこで脊髄空洞症や、遺伝性ジストニア、

シャルコー・マリー・トゥース病、脊髄セ筋

萎縮症をモデルに、レセプトデータを用いて

移行期にさしかかる患者が受診している診

療科やその診療内容について調査し、移行期

医療の現状を把握することを本研究の目的

とした。 

Ｂ. 研究方法 

 2014年から2020年の間でキアリ I 型

奇形に対して大孔部減圧術および硬膜外層

切除を行った16歳未満の患者を対象として

診療録を後方視的に検討し、受信受診状況

について確認した。 

JMDC 社より提供されたレセプトデータを

利用した。ここで、2005 年 5 月～2020 年 3

月の間に 1 度でも脊髄空洞症 (ICD 10: 

G950)、脊髄性筋萎縮症及び関連症候群(SMA, 

ICD10: G12)、遺伝性ジストニア(ICD10: 

G241)、シャルコー・マリー・トゥース病(CMT, 

ICD 10: G600)の傷病が登録されている患者

におけるレセプトの提供を得た。 

ここで述べるレセプトデータとは、健康保

険組合に加入している被保険者・被扶養者が、

医療機関を受診した際に発行されるレセプ

トをもとに構成されたデータである。(JMDC

社 Web サイト https://phm.jmdc.co.jp/よ

り引用)。 

これは、受診先の医療機関を変更しても追

跡が可能であり、2005 年 1 月から 2021 年 6

月まで累計 1300 万人の患者データが蓄積さ

れている。 

このレセプトデータは内容ごとに分割し

て提供される。 

• 患者ファイル 
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• 施設ファイル 

• レセプトファイル 

• 傷病ファイル 

• 医薬品ファイル 

• 診療行為ファイル 

• 材料ファイル 

各患者、および各レセプトごとに固有の

ID が付与されており、患者がいつ、どのよ

うな検査・投薬・加療等がなされたか確認で

きる。 

今回は小児科で診療を受けた患者におい

て、以下の項目を検討した。 

• 脊髄空洞症の傷病レセプトが最初に

発生した時点の年齢 

• 小児科最終受診時年齢 

• 小児科受診回数 

• 診療内容 

• 併診診療科のレセプト件数 

また、15 歳以降も小児科に通院している

患者について、その診療内容・経過について

検討した。 

 (倫理面への配慮) 

 本研究は松江医療センターにおいて JMDC

レセプト情報の活用による神経変性疾患の

小児成人期移行期医療に関する研究とし

て、倫理審査において承認された。 

Ｃ. 研究結果 

 2014 年から 2020 年 9 月までで 19 例

のキアリ I 型奇形に対して外科的加療

を行った。うち小児例は 11 例であった。

全例が大孔部減圧術を受け、うち１例は

S-S シャントの追加を受けていた。 

 その後の通院状況について検討した

結果 11 例中、2 例が脳神経外科の定期

通院を終了していた。うち 1 例は、成人

を機に定期画像フォロー終了していた

が、残り 1 例は受診終了の経緯が診療録

上不明であった。残り 9 例はいずれも当

院脳神経外科への定期通院を継続して

いた。また、併診科を検討したところ、

11 例中 5 例が整形外科で側湾症の診療

を受けており、うち 1 例は固定術を受け

ていた。 

 レセプトデータからは、107 名の小児科

で脊髄空洞症の診療を受けた患者が抽出さ

れた。平均観察期間は 5.8 ± 4.0 年 であ

った。 

脊髄空洞症の傷病レセプトが最初に発生

した時点の年齢は平均で、8.7 ± 6.8 歳で

あった。 

診療内容は下記の通りとなっていた。 

• 外科的治療 : 42 人 

• リハビリテーション : 60 人 

• 在宅自己導尿指導管理料 : 30 人 

• 訪問看護 : 10 人 

• 平均入院回数 4.6 ± 4.2 回 

 各診療科のレセプト件数を図 1 に示す。小

児科以外にレセプト件数が多い診療科は、泌

尿器科、脳神経外科、泌尿器科、一般内科で

あった。 

 神経内科の併診はほとんどなかった 
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図 1 各診療科のレセプト件数 

 

 小児科の受診回数を図 2 に、フォローアッ

プ帰還を図 3 に示す。小児科通院期間が短い

患者、長い患者の双方が混在した。 

 

図 2 小児科受診回数 

 

 

図 3 小児科フォロー期間 

 小児科最終受診時の年齢を図 4 に示す。最

終受診時の年齢が 15 歳以上で、小児科への

受診が年 1 回以上の患者は 27 人だった。 

 

 

図 4 小児科最終受診年齢 

 最終受診時年齢が 15 歳未満で、2019 年以

前に小児科受診が終了した 27 人の患者と、

診療内容を比較し、表 1 に記した。受診回数、

期間の他に明確な差は見いだすことができ

なかった。 

 

表 1 小児科最終受診時年齢が 15 歳以上と

15 歳未満の患者の比較 

 

 また、小児科受診が終了した患者の、以後

の通院診療科は以下の通りであった。 

• 内科：3 名 

• 脳神経外科：3 名 

• 整形外科：1 名 

• 泌尿器科：3 名 

• 脳神経外科と泌尿器科：1 名 

• 整形外科と泌尿器科：1 名 
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• 特定の診療科なし：15 名 

 

 さらに脊髄性筋萎縮症、遺伝性ジスト

ニア、シャルコー・マリー・トゥース病

の結果の概略を以下に記す。 

 

表 1 小児科受診歴のある各疾患のレセプト数 

各疾患について以下に詳述する。 

 

1) 脊髄性筋萎縮症およびその関連疾患 

 56 名の小児科患者が抽出された。平均観

察期間 2.7 年 (0-11.2 年) 、傷病レセプトが

最初に発生した年齢平均 9.2 歳 (0-36 歳)、

小児科最終受診時年齢 平均 11.8 歳(0-41

歳)であった。 

診療内容は下記の通りとなっていた。 

• 外科的治療 : 16 人 

• リハビリテーション : 31 人 

• 訪問看護 : 15 人 

• 平均入院回数 14 回 (1-84 回) 

各診療科のレセプト件数を図 1 に示す。レ

セプト件数が多い診療科は、整形外科と神経

内科であった。合併する側弯症に対する加療

目的と考えられた。 

 
図 1 SMA における各診療科のレセプト数 

 

小児科のフォローアップ期間を図 2 に示

す。小児科通院期間が短い患者、長い患者の

双方が混在した。 

 

図 2 SMA における小児科フォロー期間 

 

最終受診時年齢が 15 歳以下であった 39 名

の患者と、16 歳以上も小児科に継続通院し

ている 17 名の診療内容を比較し、表 2 に記

した。 

 

表 2 SMA における小児科最終受診時年齢が 16 歳以

上と 15 歳以下の患者の比較 

  

 統計学的な有意差はないが、16 歳以上(小

児科受診継続群)の方がより医療介入を要し

ている傾向を認めた。 

 

2) 遺伝性ジストニア 

 7 名の小児科患者が抽出された。平均観察

期間 1.7 年 (0-4 年) 、傷病レセプトが最初

に発生した年齢平均 14.1 歳 (7-24 歳)、小児

科最終受診時年齢 平均 15.9 歳(9-28 歳)で

あった。 

診療内容は下記の通りとなっていた。 

• 外科的治療 : 2 人 

• リハビリテーション : 3 人 

• 訪問看護 : 1 人 

• 平均入院回数 9.5 回 (0-49 回) 
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各診療科のレセプト件数を図 3 に示す。整

形外科と神経内科でレセプトが存在した。 

 

図 3 遺伝性ジストニアにおける各診療科のレセプ

ト数 

 

小児科のフォローアップ期間を図 4 に示

す。小児科通院期間長い 2 名は 20 歳を越え

てから小児科レセプトが発生していた。 

 

図 4 遺伝性ジストニア患者における小児科フォロ

ー期間 

 

最終受診時年齢が 15 歳以下であった 4 名の

患者と、16 歳以上も小児科に継続通院して

いる 3 名の診療内容を比較したが、明確な移

行を確認できる事例は確認できなかった。 

 

3) シャルコー・マリー・トゥース病 

 30 名の小児科患者が抽出された。平均観

察期間 1.3 年 (0-8.8 年) 、傷病レセプトが最

初に発生した年齢平均 10.6 歳 (2-22 歳)、小

児科最終受診時年齢 平均 12.0 歳(3-22 歳)

であった。 

診療内容は下記の通りとなっていた。 

• 外科的治療 : 2 人 

• リハビリテーション : 10 人 

• 訪問看護 : 0 人 

• 平均入院回数 0.23 回 (0-2 回) 

各診療科のレセプト件数を図 5 に示す。レ

セプト件数が多い診療科は、整形外科であっ

た。内反尖足に対する骨切りや装具作成など

で発生していたことを確認した。 

 

図 5 CMT における各診療科のレセプト数 

 

小児科のフォローアップ期間を図 6 に示

す。小児科通院期間は比較的短いが、長期間

通院する例も存在した。 

 

図 6 CMT における小児科フォロー期間 

 

最終受診時年齢が 15 歳以下であった 22

名の患者と、16 歳以上も小児科に継続通院

している 8 名の診療内容を比較し、表 3 に

記した。なお、15 歳以下については明確に

成人科に移行した事例は認めなかった。 

 

表 3 CMT において小児科最終受診時年齢が 16 歳以

上と 15 歳以下の患者の比較 

  

 統計学的な有意差はないが、15 歳以

下の方がより医療介入を要している傾

向を認めた。 
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Ｄ. 考察 

 レセプトデータを利用して、小児科に

通院歴のある脊髄空洞症患者の診療内容に

関する調査を行い、107 名の患者について

解析を行った。 

対象者の約 40%が観察期間中に外科的治

療を受けていた。 

またレセプト件数から見た併診診療科

は、泌尿器科、整形外科、脳神経外科、一

般内科が多かった。泌尿器科は排尿障害の

診療、整形外科・脳神経外科は外科的治療

を行っているためと推察される。 

成人科に移行する際は、これらの診療科

に移行することが多かった。 

15 歳未満で小児科に通院が終了する症

例、通院を継続する症例の双方が確認され

た。 

小児科の通院期間が短い患者は、診断後

早期に外科的治療を行う診療科に移行して

いると考えられた。本研究では入院回数な

ど疾患の重症度に関して、双方に差を認め

なかった。患者・家族の成人科以降への不

安、成人科医療機関が近隣にないなどの地

理的要因などが移行を妨げるより大きな要

因となっている可能性がある。 

SMA において、神経内科へ移行した症例を

確認できた。また、軽症例の方が移行を果た

しやすい可能性が示唆された。一方で、遺伝

性ジストニアと CMT では、成人科への移行

を捕捉できなかった。 

本研究の限界と今後の課題について考察

する。 

前回も指摘されているが、データベース作

成が 2005 年 1 月開始のため、これ以前のデ

ータを得ることができない。そのため、2005

年 1 月時点で 15 歳以上の患者は、一部の治

療経過を把握できていない。 

また、データベースの対象が健康保険組合

に限られる。これは、協会けんぽ、共済組合、

国民健康保険、後期高齢者は含まれていない。

つまり、被保険者の変化により、捕捉ができ

なくなる。(例えば養育者の失職、転職によ

り保険が変わった場合、このレセプトデータ

からは追跡が不可能になる。) 

また、脊髄空洞症 793 名/ CMT 173 名/ 

SMA 115 名/ 遺伝性ジストニア 13 名と N 数

が少なく、小児科受診歴のある患者は上記よ

り更に少なかった。ジストニア、CMT にお

ける移行が確認できなかった原因の一つと

考えている。 

さらにこの病名自体は、レセプト病名であ

り、診断の正確さを担保しない。(実際に

CMT と SMA の両方の病名が付いているレ

セプトもあった。) 

遺伝性ジストニアについては 13 名のみの

捕捉となっている。遺伝性ジストニアではな

く、ジストニアとレセプト病名が付与された

症例は捕捉できていないことが原因と考え

ている。(一方でジストニア病名でレセプト

病名を捕捉すると、非遺伝性のジストニアが

大量に含まれるためどのように遺伝性ジス

トニアを拾い上げるかという問題がある。) 

ただし、追跡できる例においては非常に詳

細に診療内容を拾い上げることができる。 

例えば、SMA においてヌシネルセンが出

現した後、レセプト病名数は増加している。 

2017 年 9 月以降 ヌシネルセンが保険適

応となり、本検討においても、16 名で投与

が確認されている。1 名が 13 歳で神経科に

移行し、2 名が神経内科で最初から投与され

ていた。この 2 名については、小児科の診療

と神経内科での投与が並行されるようにな

っており移行の契機となったと推測した。 

また、2017 年 8 月以前 SMA 病名のつい

た患者は 17.6 名/月であったが、2017 年 9 月
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以降の SMA 病名は 70.9 名/月と増加した。 

治療薬の出現により、レセプト病名をつけ

るインセンティブとなった可能性がある。 

今後、指定難病認定などの制度変化や、

新規薬剤の適応開始など他のファクターも

加えた解析で更に実態が明確化できると考

察する。 

 

Ｅ. 結論 

 脊髄空洞症の患者において、15 歳以降

も小児科へ通院を継続している事例が確認

された。 

成人科への移行先は、脳外科・整形外

科・泌尿器科・一般内科が主であった。 

疾患重症度以外の要因が成人科への移行

を妨げている可能性がある。 

遺伝性ジストニア、Charcot-Marie-Tooth 病、

脊髄性筋萎縮症において同様に移行期にさ

しかかる患者が受診している診療科やその

診療内容について調査し、疾患毎の移行期医

療の現状を検討した。 

脊髄性筋萎縮症において、比較的軽症例に

おいて成人科への移行を確認できる事例が

存在した。 

レセプトデータは、悉皆性に課題があり、

希少疾患においては追跡し切れていない例

も存在した。 

疾患毎に、成人科への移行を阻害する要因

が異なる可能性がある。 

今後、医療費や制度変化もふくめた検討が

望ましい。 

 

2) 成人発症の遺伝性神経・筋疾患の発症前

診断に関する全国調査に関する研究 

A. 研究目的 

  成人発症の遺伝性神経・筋疾患の発症前診

断に対する遺伝カウンセリング手順の標準

化に役立てるために、本邦における発症前診

断の実施体制を把握し、よりよい体制の構築

に必要な要因を検討する。 

 

B. 研究方法 

質的研究と量的研究を組み合わせて用い

る横断的ミクスドメソッド研究。第一段階で

量的研究を行い、その結果を続く質的研究に

よってより深化する説明的順次デザインを

用いた。今回は第二段階として、治療法また

は高次脳機能障害の有無により体制を変え

ていると回答した施設の施設代表者を対象

に、対象者の経験や見解から体制構築に必要

な要因を検討するために半構造化面接調査

を実施した。 

（倫理面への配慮） 

  研究実施に係る情報は、研究用IDに置き

換えた上で管理した。対応表は、研究責任

者が厳重に保管するよう監督した。研究に

参加する上で、文書および口頭による説明

を行い、書面にて対象者の自由意思による

同意を得た場合に実施した。 

 

C. 研究結果 

11 名より参加同意を得て実施した。平均

面接時間は 42 分（25-67 分）であった。得

られたデータを 

テーマ分析の手法に沿って分析し、5 つのテ

ーマと 40 のカテゴリが生成された。各テー

マは、“遺伝カウンセリング担当者が対応に

苦慮すること”“現状の体制に関する課題”

“症例単位で発症前診断の体制構築に必要

な要因”“施設単位で発症前診断の体制構築

に必要な要因”“全体レベルで発症前診断の

体制構築に必要な要因”となった。要因の 1

つとして、標準的な手順書の利用が挙げられ

た。 

 

D. 考察 
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面接調査では、発症前診断の経験が比較

的多いと考えられる施設を対象としたが、

これらの施設でも発症前診断を行うという

重圧のもとに苦慮することが様々にあるこ

とが判明した。また、遺伝カウンセリング

担当者の人材不足により一部の施設担当者

にかかっている負担を軽減することや、施

設間で経験を共有する際に議論を円滑にす

すめることなどを目的に、標準的な手順書

の存在が必要とされた。 

 

E. 結論 

遺伝性神経・筋疾患の発症前診断に関す

る全国調査を実施し、本邦における発症前

診断の体制整備に必要な要素が明らかとな

った。今後は、標準化された体制構築の一

助となる手順書の作成を目指す。 
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