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研究要旨 

稀少疾患についての情報源は医療者・患者家族のいずれにとっても限られているのが現

状である。疾患については乳児期、幼児期、学童期、成人期と必要な医療的管理が年齢と

ともに変化してゆくという共通の特徴を有しており、年齢に応じた診療を適切に行うこ

とが求められる。以前の本研究班で小児期については、診療の手引きや重症度分類などが

策定された。しかし、非典型症例の診断及び適切な診療と支援、成人となった患者の医療

者間連携や合併症の把握など、問題点も残る。本研究班では医師・患者家族に対して、診

療の手引きを普及・啓発し、その問題点を抽出することと、非典型患者での遺伝子診断・

疾患スペクトラムの確立、年齢に応じた症状と合併症の把握を行い、策定した診療の手引

きの改定と、成人独自の合併症を把握することが目的である。本年度は、継続して先天異

常症候群について、遺伝子-表現型解析や情報収集を行った。また、患者・家族会との連

携構築を継続した。さまざまな課題が抽出され、今後も情報収集が必要であることが示唆

された。 

Ａ．研究目的 
 
稀少疾患についての情報源は医療者・患

者家族のいずれにとっても限られている
のが現状である。一部の疾患については海
外では医療者向け情報が存在するが、各国
の医療制度の相違のために、海外の資料を
国内にそのまま当てはめることは困難で
ある。また、患者家族の個人ウェブサイト
やブログ等では、より個々の症例において
重症度や合併症において、やや偏りのある
記載が見られ、医学的にも誤解を招くこと
が懸念される。 
また、小児疾患特有の、年令依存性の症

状の変化、すなわち、新生児期に発症する
疾患については乳児期、幼児期、学童期、
成人期において医療的管理が年齢ととも
に変化していく共通の特徴を有する。その
ため、全ライフステージを網羅する、年齢
に応じた診療の手引の作成が求められる。 
本研究班では各疾患について年齢に応

じた疾患の手引きを提供する目的で作成
された「疾患特異的成長手帳」を用いて、
小児遺伝学会で普及・啓発活動を行った。
「疾患特異的成長手帳」の日常診療での活
用について、患者家族・患者本人・医療従
事者からのフィードバックへ繋げる。また、
情報量が少ない成人の患者や遺伝学的に

確定診断された非典型的な症状を呈する
患者について遺伝子解析し、臨床症状、自
然歴、合併症、予後等に関する情報を収集
し、全自然歴を一貫して把握する研究・ 診
療体制の構築をめざす。特に重篤な合併症
の実態を把握し、現行の診断基準・重症度
分類の改訂を実現することが目的である。 
 
 
Ｂ．研究方法 
 
 各疾患について年齢に応じた疾患の手引
きを提供する目的で作成した「疾患特異的
成長手帳」を用いて、小児遺伝学会で普及・
啓発活動を行った。「疾患特異的成長手帳」
の日常診療での活用について、患者家族・
患者本人・医療従事者からのフィードバッ
クへ繋げる。また、皮膚の異常を共通症状
とする先天異常症候群などを含めて、臨床
症状、自然歴、合併症、予後等に関する情
報を収集し、全自然歴を一貫して把握する
研究・ 診療体制の構築をめざす。情報収集
の方法として、患者・家族会参加による情
報交流を通して得る。特に、稀少な重篤な
合併症の実態を把握し、データベースの統
合、現行の診断基準・重症度分類の改訂へ
還元・寄与する。 
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(倫理面への配慮) 
施設内倫理委員会で承認されている。 
 
 
Ｃ．研究結果 
 
先天異常症候群の非典型症例の遺伝学

的解析については、遺伝子検査を実施し、
（保険収載・研究室）確定診断のついた症
例については、Phenotype Ontology形式に
従った臨床症状の体系的・網羅的データ集
積およびデータベース機能の統合を実施
した。その結果、遺伝子型―表現型におい
て疾患スペクトラムとして認識すること
が示唆された。 
担当する先天異常症候群 ルビンスタイ
ン-ティビ症候群については、本年度は現地
開催の交流会に参加し、成人患者・家族か
らの質疑応答をうけ、課題・問題点を抽出
した。 
 
 
Ｄ．考察 
 
我々が作成した疾患特異的成長手帳を活用
し、さらなる臨床情報の収集と未診断症例
の解析を行った。非典型症例の遺伝学的解
析については、近年、多くの稀少疾患が保
険収載されたことにより、遺伝子検査の実
施がより容易になり、疾患のスペクトラム
の幅が広がる有用な所見に繋がった。今後、
小児慢性疾患や指定難病の申請対象となり
うる疾患の基礎データとなりうることが期
待される。 
また、本研究班活動において、患者家族

会に積極的に継続参加している。今年度は、
Covid19ウイルス感染症拡大の状況を考慮
して実施されていなかった現地開催が実施
された。 
成人患者・家族からは医学的合併症だけ

ではなく、付随するに日常生活や社会生活
の営みの上での課題が多い。その対処法や
解決法を共有することにより、生活支援や
家族の精神的負担軽減へ繋がる。オンライ
ンではなく、対面での実施により、患者・
家族間で直接交流することによって、入手・
共有した情報量の多さに加え、家族間同志
や医療者との信頼関係が再構築されたこと
を実感した。 
一方で、他の数疾患では、家族会創立メ

ンバー・家族の高齢化により、家族会の継
続・存続が難しい状況が生じることがある。
SNS等を通じて、同病の全く異なる団体が
設立、複数グループの存在など種々の活動
形態がとられている状況もある。 
医療側は、稀少疾患や難病等の家族会と、

公平に小規模・緩やかなネットワーク連携

が求められる。実態調査・情報収集すると
ともに、遺伝子診断・新薬開発など患者・
家族への還元へ繋げていきたい。 

 
 

Ｅ．結論 
 
疾患特異的成育手帳を活用した。策定し

た診療の手引きの利用と、遺伝学的解析に
よる疾患スペクトラムの構築、成人独自の
合併症を把握するため情報収集を行なっ
た。患者・家族会との連携構築を行った。 
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