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研究要旨 

医療の進歩に伴い、それまで長期生存困難と考えられてきた難病の子供たちが生存し、成人に達する例も
増えてきている。それに伴い、これまで小児科が主体として診察してきた難病患者さんが、成人科への移行
（トランジッション）を考慮しなければいけないケースも増加している。呼吸器疾患の分野でこのトランジ
ッションが最も進んでいる疾患は先天性中枢性低換気症候群（congenital central hypoventilation 
syndrome: CCHS）である。CCHS のトランジッションに向けた現状と課題を検討した。 
 
A. 研究目的 
 CCHS のトランジッションに向けた現状と課題を検討し、スムースなトランジッションを実現する。 
 
B. 研究方法 
CCHS のトランジッションに向けた、これまで行われてきた活動を精査し、現状と課題を検討する。 
 

C. 研究結果 
１．CCHS トランジッションの課題 
 CCHS は希少疾患であるため、 
1)小児科医でも正しい認識が不足 
2)成人診療科医師への啓蒙不足（紹介先を探すのが困難） 
3)長期管理に伴う患者・家族との関係 
4)合併症を含めた長期管理体制の不備 
などの課題がトランジッションを行うにあたって挙げられる。 
何れも一つずつ解決しなければいけない課題であり、CCHS の成人例の増加に伴い、時間的猶予があまりな
い課題でもある。 
 
２．関連診療科への啓蒙 
 小児科医でも実際に CCHS を診療した経験のある医師は少なく、まして、成人診療科では CCHS という病
名すら十分には浸透していない。これら関連診療科への啓蒙活動を学会等を通じて行っている。 
1)小児科への啓蒙 
 ・第 120 回日本小児科学会学術集会(2017.4：東京) 

分野別シンポジウム：先天性中枢性低換気症候群（CCHS)最近の知見 
～診断と治療を考える～ 

 ・18th International Congress of Pediarric Puimonology(2019.6：千葉) 
  Symposium: Congenital central hypoventilation syndrome: family and physicians perspective 
  ・第 124 回日本小児科学会学術集会(2022.4：福島) 
     総合シンポジウム：小児医療の各分野における移行期医療の取り組み 
2)成人診療科への啓蒙 
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 ・第 30 回日本呼吸ケア・リハビリテーション学会学術集会（2021.3：京都） 
  共同企画：先天性中枢性肺胞低換気症候群(CCHS)と指定難病肺胞低換気症候群 

～移行期(トランジション)医療の推進・確立にむけて～ 
 ・第 47 回日本睡眠学会学術集会（2022.6：京都） 
  シンポジウム：移行期医療としての難病指定肺胞低換気症候群の診断と治療 
 これらの学術集会における企画を通して、関連診療科への啓蒙が着実に進んでいる。 
 
３．家族会との連携 
 CCHS の患者家族会として、CCHS ファミリー会がある。CCHS ファミリー会にはわが国の CCHS 患者、
家族の過半数が参加しており、情報交換、人的交流など、様々な活動を積極的に行っている。CCHS ファミ
リー会と CCHS 診療に関わる医療関係者は、定期的な情報共有、交流の場を設けており、スムースなトラン
ジッションへの橋渡しの場ともなっている。図1 はCCHS ファミリー会メディカルカンファレンス(2017.7)
の集合写真で、CCHS 患者 49 家族と医療関係者 24 名を含む 200 名以上が集まった。全国 CCHS 成人カン
ファレンス（2018.9）では成人期に近い CCHS 患者、家族と CCHS 診療に関わる小児科医、呼吸器内科医
がともに集い情報交換、交流を行った（図 2）。このカンファレンスを通じ、実際にスムースなトランジッシ
ョンが行えた患者もおり、移行期医療の推進に重要な役割を果たしていると思われた。 
 
４．診療の手引き・移行支援ガイド 
 CCHS は希少疾患であり、診療の機会も少ないことから、厚生労働省 CCHS 研究班として、2017 年 12 月
に「先天性中枢性低換気症候群(CCHS)診療手引き」を作成、公開し、CCHS を診療する医療関係者の一助と
している。 
 また、CCHS では、思春期から成人期にかけて医療管理の主体を養育者から患者自身へ、そして疾患の管
理を成人診療科へと移行していくことが求められる。この移行というステップは患者自身や家族だけででき
るものではなく、医療関係者は患者、家族の要望も考慮しながら患者を支援する必要がある。小児科から成
人診療科への移行をサポートするために、日本小児呼吸器学会小児慢性疾患ワーキンググループでは、「先
天性中枢性低換気症候群 （CCHS）移行支援ガイド」を作成し公開している。 
 
５．移行期医療支援プログラム 

 CCHS は希少疾患であるため、診療経験のある医師が少ない。このため、地域内で移行先の診療機関を探
すだけでも難渋する場合がある。CCHS 移行支援をサポートするために、移行期医療支援プログラムを作成
した。具体的には CCHS 診療経験のある小児科、呼吸器内科の医療機関が基幹施設となり、それぞれの地域
で診療可能な医療機関を選定し、基幹施設が選定された医療機関をサポートすることにより、移行期医療を
スムースに行うプログラムである。このプログラムはすでに実践され、無事移行できた例も出てきている。 
 
D. 考察 

難病患者の移行期医療は多くの課題がある。これらの課題を一つずつ解決することにより、移行が可能に
なるものと思われる。啓蒙活動とともに、移行期医療できた例をロールモデルに、症例を積み重ねていくこ
とが重要と思われる。 
 
E. 結論 

CCHS のトランジッションに向けた現状と課題を検討した。様々な取り組みが行われ、着実に実績が積ま
れてきている。今後も残された課題の解決を継続的に図っていくことが重要と思われる。    
 
F. 研究発表 
1. 論文 
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Ito K, Nakamura T, Hatanaka D, Hasegawa H. A neonatal case of an elongated soft palate. Fukushima 
J Med Sci 2022; 2019-2022. doi: 10.5387. 
 
2. 学会発表 
長谷川久弥 呼吸器疾患領域 ：移行期医療にあたっての問題点 総合シンポジウム ：小児医療の各分野におけ
る移行期医療の取り組み 第 125 回日本小児科学会学術集会  2022.4.16  福島 
 
陳和夫 長谷川久弥 座長 シンポジウム：移行期医療としての難病指定肺胞低換気症候群の診断と治療  
1 寺田二郎 移行期医療としての難病指定肺胞低換気症候群の概要及び肥満低換気症候群の位置付け  
2 星真実子 特発性中枢性肺胞低換気と診断・治療と今後の課題  
3 佐々木綾子 先天性中枢性肺胞低換気症候群の歴史・PHOX2B と病態生理  
4 山田洋輔 移行期医療としての先天性中枢性低換気症候群 （CCHS）の呼吸管理と移行先調整プログラムの
取り組み  
5 平井豊博 指定難病肺胞低換気症候群に関する難治性疾患政策研究班としての取り組みと展望  
日本睡眠学会第 47 回定期学術集会 2022.6.30 京都 
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