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研究要旨 

Ehlers-Danlos症候群の自然歴を病型や重症度に合わせ検討を加えた。北陸地区成育医
療施設として支援機能の充実に繋がる課題を抽出した。EDSは病型により、診断後の自
然歴や重症度は年齢を経るに従い異なっている。原因遺伝子が判明していない病型で
は、症状にも幅があり自然歴や重症度の把握は診断にも影響していた。 

Ａ．研究目的 

 

Ehlers-Danlos 症候群(EDS)において、病
型や重症度、合併症に合わせて自然歴を検
討する。北陸地区成育医療施設として支援
機能の充実に繋がる課題を基に方策を検討
する。 

 

 

Ｂ．研究方法 

 

Ehlers-Danlos 症候群各病型について、金沢
大学附属病院遺伝診療外来で受診 follow 中
症例、また、国内で文献報告された診断まで
の過程、保険適用の遺伝子解析や網羅的解
析を用いた遺伝学的検査等の検査結果、臨
床症状について比較検討を行った。 

北陸地域の成育医療施設の支援機能の充
実に向けた課題は、遺伝カウンセリング実
施施設が郊外と比べ都市部に集中しており、
地域により大きく異なるため、疾患の対応
について北陸地区成育医療施設、ならびに
認定遺伝カウンセラーと共に検討した。 

 

(倫理面への配慮) 

遺伝学的検査については、関連ガイドラ
インを遵守して行った。 

 

 

Ｃ．研究結果  

  

EDSでは結合組織を基盤とする疾患であ
るが、主たる症状や原因遺伝子が異なる病
型が構築されている。診断までの過程には

血管型、古典型EDSは遺伝学的検査が保険
適用され診断基準にも疑う主要症状と共に 

結果が反映され、重症度、合併症への把握
が大きい。関節型EDSには現状においても
類縁疾患もあり、網羅的解析をしても関連
遺伝子は検出されないケースが散見され、
関節型研究班で解析した以降とも同様であ
った。 

北陸地域の成育医療施設の支援機能の充
実においては、北陸３県において５年前は
認定遺伝カウンセラーがいなかったが、現
在すべての県で認定遺伝カウンセラーが勤
務している。難病や遺伝性疾患を周知・啓
発する方策としては、まだ臨床遺伝専門職
の在籍が少ないことからも、医療機関間の
連携が重要と考える。 

 

 

Ｄ．考察 

 

 EDSは，病型により原因遺伝子も異なる
が、関節型のように原因遺伝子が判明して
いない病型では、症状にも幅があり自然歴
や重症度、合併症の把握は診療にも影響し
ていた。症状や重症度に合わせた分類によ
る自然歴の調査も重要と考えられる。 

北陸地域の成育医療施設の支援機能の充
実においては、施設間の連携強化により診
療体制、follow upの改善が期待される。 

 

 

Ｅ．結論 

 

EDS は病型により、診断後の自然歴や重
症度は年齢を経るに従い異なっている。

67



EDSは、病型とともに重症度に合わせた対
応とともに地域における支援が QOL の向
上に繋がると期待される。 
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Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を
含む。） 

 

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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