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血血管管内内皮皮細細胞胞

血管内腔

神経細胞

トランスサイトーシスによって
血管内腔から脳実質へ薬剤が移動
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静脈血中に投与されたパ
ビナフスプ アルファが脳内
にたどり着くと、血管内腔
壁にあるトランスフェリン受
容体（TfR) に結合する

生体内では血中のトラン
スフェリンが脳内の血管内
腔壁にあるTfRに結合

脳実質

TfR
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©瀬戸俊之@大阪公立大学
医学のあゆみ282巻5号2022

血血管管内内皮皮細細胞胞
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ジャンクション TfR

診断確定

兄

弟

兄兄
弟弟

暦年齢（月齢）

発
達
年
齢
（
月
齢
）

従来の

従従来来のの パパビビナナフフススププ
アアルルフファァ

健健常常小小児児のの発発達達パパタターーンン（（赤赤線線））

をを有有すするる小小児児のの発発達達のの遅遅れれをを示示すす
典典型型的的パパタターーンン（（灰灰色色のの領領域域））

Tomita K, et al. JIMD Rep 2021; 62(1): 9-14
瀬戸俊之. 医学のあゆみ282巻5号2022年

兄は 歳時に従来の が開始されたが発達の遅れが進行している。一方で、生後早期から
従来の 開始に続き、 歳時からパビナフスプ アルファ投与中の弟の発達は良好である。

早期治療ができた弟とそうでない兄の比較

紹介する症例は臨床症例の一部を紹介したもので、全ての症例が同様の結果を示すわけではありません
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大阪公立大学医学部附属病院ゲノム医療センター

ゴーシェ病

11

ググルルココセセレレブブロロシシダダーーゼゼのの先先天天的的欠欠損損にによよっってて生生じじるる先先天天代代謝謝異異常常症症

肝脾腫

貧血・血小板減少

喘鳴喘鳴・喘鳴・痙攣痙攣・痙攣・ﾐｵｸﾛｰﾇｽ

骨痛・骨障害

発達の遅れ、眼球運動異常

1型 2型
3型 ©大阪公立大学瀬戸俊之

遺伝形式はAR

日本人ゴーシェ病の病型分布（ 、 家系）

12

日本人患者では、Ⅰ型からⅢ型に移行する症例が存在する

Ⅰ型

（ ）

Ⅱ型

（ ）

Ⅰ→Ⅲ型

（ ）

Ⅲ→Ⅲ型

（ ）

衞藤義勝責任編集 ライソゾーム病‐最新の病態、診断、治療の進歩 診断と治療社

11型33型
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ゴーシェ病症状発現のイメージ

13

時間経過

症状が出そろう

非典型

典型ごく初期

完成期

発症

肝脾腫？

喘鳴？

眼球運動異常？

ﾐｵｸﾛｰﾇｽﾐｵｸﾛｰﾇｽﾐｵｸﾛｰﾇｽ・痙攣？

発達遅滞？

貧血？

血小板減少？

発症前

（新生児）スクリーニング

©大阪公立大学瀬戸俊之

②ライソゾーム病

含まれる疾患：ファブリー病、ムコ多糖症（I～Ⅶ型）、ポンぺ病、ゴーシェ病、酸性スフィンゴミエリナー
ゼ欠損症など多数

ポンぺ病における多職種連携

）関連する主な診療科；小児科、循環器内科、腎臓内科、呼吸器内科、耳鼻科、眼科、皮膚科、精神神経科、
脳神経内科、麻酔科、リハビリテーション科、遺伝科、、、など。

）主科になっているだろう診療科：小児は小児科。成人期は脳神経内科、呼吸器内科、リハ科？

）臨床で遭遇する患者像：常染色体潜性遺伝形式。グリコーゲン分解を担う酵素の先天的欠損によって生じ
る。発症時期によって乳児型、小児型、成人型に分けられる。もっとも重症な乳児型は乳児期早期に筋力低
下で発症し、無治療であれば呼吸不全や心不全で早期に死亡。

）連携の問題点：成人移行をどうするか。酵素補充療法を別施設にお願いすることがある。

）トピック：在宅酵素治療が保険適応に。課題は拡大 で偽陽性が多いこと、重症度の異なる各病型や
偽欠損症（酵素低下はあるが発症しないタイプ）の予測が難しいなど。新しい酵素製剤、遅発型の新規治療。

レクチャー　7
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ライソゾーム病・ペルオキシゾーム病の新生児スクリーニング

③結合織疾患

含まれる疾患：マルファン症候群 (MS)、エーラス・ダンロス症候群(EDS)、ロイスディーツ症候群 (LDS)、骨形成不
全症(OI)など
本日討論予定の疾患：MS

MSにおける多職種連携

1）関連する主な診療科；小児科（小児循環器、新生児科）、循環器内科、眼科、心臓血管外科、産婦人科、遺伝
科など。

2）おそらく主科になっているだろう科は小児は小児科か小児循環器科か。成人期は循環器内科、心臓血管外科か。

3）臨床で遭遇する患者像：程度に差があり、症状が多彩。軽症でも遺伝子検査を希望されて受診する方もいる。
明らかにMSでも遺伝学的解析で病的バリアントが同定されない場合もある。

4）連携の問題点：初診時の主科となるべきか。診断、難病申請、定期的なフォローアップをどの診療科がメイン
で行うか。家系診断とGCは遺伝科の役割？

5）トピック：Revised Ghent基準（2010年）では診断しきれない例やFBN1に異常が見られなかった例をどうするか

レクチャー　8
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マルファン症候群は、フィブリリン 遺伝子（ ）の病気に関わる変異が原因です。結合組織

（細胞同士をつないだり、体の組織を支える役割を果たす）に障害を持つことで、骨格・眼・心臓

や血管などのいくつかに症状が現れます。

居住地域に関係なく、約 人に 人の頻度で発症すると言われています。

特特徴徴

⚫眼：水晶体のずれ（水晶体偏位）、近視

⚫骨格：高身長、側弯、鳩胸または漏斗胸

⚫心臓血管：動脈がこぶのように膨らんで裂ける など

日本マルファン協会，難病情報センター

⇒症状に応じて、医師による定期的なフォローが必要になります

マルファン症候群

③結合織疾患

含まれる疾患：マルファン症候群 (MS)、エーラス・ダンロス症候群(EDS)、ロイスディーツ症候群 (LDS)、骨形成不全症(OI)など

（関節（過可動）型 hypermobility type）hEDSにおける多職種連携

1）関連する主な診療科；小児科、整形外科、リハビリテーション科、皮膚科、消化器内科、アレルギー科、形成外科、
精神神経科、脳神経内科、産婦人科、麻酔科（ペインクリニック）、遺伝科など。

2）おそらく主科になっているだろう科は小児は小児科か小児整形外科か。成人期は整形外科か。どのような合併
症がメインかによる

3）臨床で遭遇する患者像：程度に差があり、症状が多彩。関節型は遺伝子検査が難しく、症状で診断。神経発達
症の併存も少なくなく、自律神経症状、アレルギーや過敏性腸症候群様の症状も訴えられることもある。メインで
ある関節症状に関して整形外科では「専門外」ということでフォローが途絶えることもある。

4）連携の問題点：どの科が主科となるべきか。救急や入院を要する場合は特に。診断のみならず、難病申請を求めら
れるケースが少なくない。診断とフォローアップは同じ診療科が望ましい。遺伝子診断がほぼ不可能。

5）トピック：hEDSだけ明確な原因遺伝子が決定していない→原因遺伝子の検討

レクチャー　9
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エーラスダンロス症候群の病型

日本エーラスダンロス症候群協会(友の会) http://ehlersdanlos-jp.net/whats_eds5.html#stype4

③結合織疾患

含まれる疾患：マルファン症候群 (MS)、エーラス・ダンロス症候群(EDS)、ロイスディーツ症候群 (LDS)、骨形成
不全症(OI)など

OIにおける多職種連携

1）関連する主な診療科；整形外科、小児科（小児内分泌科、代謝科、新生児科）、内分泌代謝内科、循環器内
科、眼科、耳鼻科、脳神経外科・内科、心臓血管外科、産婦人科、リハビリテーション科、救急科、遺伝科など。

2）主科になっているだろう科：小児は小児科か整形外科か。成人期は整形外科か。どのような合併症がメイン
かによる

3）臨床で遭遇する患者像：重症度の大きな差がある。重症例では全身にわたる様々な合併症が生じうる。自然
歴についてGCが行われていない例も少なくない。

4）連携の問題点：どの科が主科となるべきか。内科治療と外科治療が分かれて異なる診療科で並行しておこな
われていることがある。その場合の連携、情報共有が大事。

5）トピック：新規治療

レクチャー　10
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④ミトコンドリア病

含まれる疾患群：MELAS、MERRF、Leigh 症候群、NARP、MILS（Maternally Inherited Leigh症候群）、Kearns–Sayre 症
候群（KSS）、MIDD、CPEO、Leber 遺伝性視神経症など
ミトコンドリア病はミトコンドリア遺伝子に原因がある病型が３/４，残りは核遺伝子でARもしくはXR

ミトコンドリア病における多職種連携

1）関連する主な診療科；小児科、循環器内科、腎臓内科、内分泌糖尿病内科、耳鼻科、眼科、皮膚科、精神
神経科、脳神経内科、産婦人科、遺伝科、、、

2）主科になっているだろう科：小児期は小児科。成人期は循環器内科か腎臓内科、耳鼻科（難聴）？ どの
ような合併症がメインかによる。

3）臨床で遭遇する患者像：重症度や合併症によって多様性を示す。血液の遺伝子検査は感度が高くない。有
症状の臓器の組織検体を用いた遺伝子検査や生化学的検査。母系遺伝やXRのこともありGCが必須。

4）連携の問題点：多職種連携や合併症予測のためにも、遺伝学的な確定診断が望ましい。

5）トピック：以前に比べて遺伝子検査がしやすくなってきた（難聴など）。しかしながら、血液検体を用い
た遺伝子検査の感度は高くないことに留意。遺伝子検査で病的バリアントが検出されても、各臓器でのバリ
アントの頻度はわからないために合併症予測が難しい。どこまで診断を追求するか。

ミトコンドリアの遺伝

遺伝性疾患プラスミトコンドリア病

レクチャー　11
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ミトコンドリアについて

※核の の変異が原因となりミトコンドリア病を発症することもあります

ミトコンドリア病の症状

ミトコンドリア病ハンドブック

• 変異のあるミトコンドリアの偏在
によって、全身のいろいろなとこ
ろで症状が現れる可能性がありま
すが、すべての症状が現れるわけ
ではありません。

• 症状の現れ方によって、ミトコン
ドリア病の中でもいくつか病名が
ついているものがあります。

レクチャー　12
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m.3243A>G変異について
• ミトコンドリア遺伝子の変異の中で最も頻度が高いのが です。
• は、ミトコンドリア病の中でも 糖尿病と難聴 や 脳卒中
など との関連が知られています。
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変異を持つ人で認められた症状の報告 ※紫色が薄くなる程症状が重いことを示しています

Paul de laat et al.Six-year prospective follow-up study in 151 carriers of the mitochondrial DNA 3243 A>G variant. 2020

人
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Aグループ 母母斑斑症症 現状の課題

11..  主主科科のの選選定定・・トトラランンジジシショョンンににつついいてて

・初診対応する科によって、横断的フォロー重要性についての認識が異なる。

・小児成人期トランジションの際に、多診療科連携ハブとなる科の役割を
果たす科が不明確。症状によって様々。

・悪化時再診という事由でフォローオフになることも多い。

・長く小児科で診療を受けていると、成人科移行の際に患者側不安がある。

・遺伝部門がハブになることが望ましいが、マンパワー不足・診療科としての
体制がない施設もあり、現実的には難しい。

22..  疾疾患患へへのの知知識識のの不不足足((患患者者・・医医療療者者双双方方のの問問題題））

・皮膚疾患としての印象が強く、（横断的医療を要する）全身疾患であるという
認識になりづらい。

・成人期では腫瘍中心としたサーベイランスが必要になるが、フォローから離
脱してしまうケース→病識の乏しさ、発達障害特性等による受診中断などが
要因。

・受診動機がないと受診継続につながらない。受診の働きかけが必要。

Aグループ 母母斑斑症症 現状の課題

ディスカッション 1

スライド：1

スライド：2

グループディスカッション
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33..  診診療療科科をを超超ええたた連連携携のの不不足足

・各診療科特異的な症状に対してはフォローされるが、その他の症状について
は把握されていない傾向。

・診療科間カンファレンスや、NF1ボードなどの設置がなされておらず、連携が
スムーズではない。

・カルテ上で各診療科の診療状況は確認出来るが煩雑であり、主科が他科の状
況を常に把握しておくのは難しい。

・コセルゴについて多職種で適応について検討する必要ありとされるが、実際に
は十分なされていない例も多かった。

Aグループ 母母斑斑症症 現状の課題

Aグループ 母母斑斑症症 提言

11.. 疾疾患患ににつついいててのの周周知知・・患患者者教教育育

• 「NF1は全身性疾患であり、生涯フォローアップが必要である」ということを、

各診療科に啓発・周知を行う。

→院内勉強会や診療科連携の際に、患者ごとに合わせたフォローアップ

の方針・必要性を明記する。

• 患者自身へは「生涯にわたり受診が必要である」という認識を持てるように

必要に応じて資料を用いながら、ライフステージごとに都度疾患について

の説明を行う。

ディスカッション 2

スライド：3

スライド：4
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• 成人期のハブ部門は、遺伝診療部門と各診療科の２本柱が望ましい
→遺伝診療部門の体制整備

(専門外来の立ち上げ、専任医師・認定遺伝カウンセラーの人数の充実）

• 電子カルテでの情報共有を用意にするためのシステム構築

（サマリ、要フォローの症状などの一覧など）

• 多診療科でのカンファレンス(NF1ボード）の立ち上げの必要性

→院内メーリングリストの作成などから始めるのも良い。

22..  多多診診療療科科連連携携ののたためめのの体体制制整整備備

Aグループ 母母斑斑症症 提言

ディスカッション 3

スライド：5
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母母斑斑症症 現状の課題

11..診診療療科科間間連連携携のの未未整整備備・・地地域域差差
• 横断的なボード・連携体制が院内に無い施設が多かった。
• 小児期〜成人期移行期に診療が途絶えるケースが多数。
• 普段関わりのない他施設連携に障壁を感じるなど、施設・地域間格差が存
在していた。

• 「どの診療科に送ればよいか」が不明なため橋渡しが困難。
22..患患者者層層のの多多様様ささへへのの対対応応困困難難（（軽軽症症〜〜重重症症））

• 軽症例やADLが自立している患者へ、継続受診の必要性を共有する難しさ。

• 神経線維腫の多発・再発による心理的負担が大きい場合、必要に応じて精
神科と連携して支援することもある。

• 複数科受診の複雑さから、（小児患者）親の受診管理が離れたタイミングで
継続受診に困難を生じたケースもある（関連症状である知的障害を有する
ケース等）。

Bグループ

３３．．遺遺伝伝診診療療・・遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ体体制制のの脆脆弱弱性性
• マンパワー不足（遺伝専門医・CGCの少なさ）、兼任業務の負担。

• 遺伝カウンセリング外来固定枠がなく個別対応している施設もあり、予約調
整に困難が生じている。

• 遺伝学的検査が保険収載されたが、運用は各施設によってばらつきがある。
• CGCの役割が、 がんゲノムと比較して本WS1領域では十分認識されていな
い印象。

４４．．多多機機関関連連携携（（医医療療機機関関だだけけででななくく、、行行政政・・学学校校・・訪訪問問看看護護等等））のの仕仕
組組みみ不不足足
• 患者が複数の施設を受診するケースでの調整窓口が未整備。
• 行政、学校、訪問看護などとの連携体制は築いていないが、施設独自に既
存のネットワークに協力を得て連携。

母母斑斑症症 現状の課題Bグループ

ディスカッション 4

スライド：6

スライド：7
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母母斑斑症症 提言

1. 患者側からは、複数診療科に自律的に受診することの負担・限界に関す
る声。医療側に、中心となる調整部門や人が必要という要望があるため対
応が必要：遺伝子医療部やCGCの重要性。

2. 院内外連携のための環境づくり、病院のバックアップが必要。そのために
は診療報酬という動機付け、コスト面を考えることも重要。

3. 患者主体の医療には患者側のリテラシーも大事であり、医療機関以外の
施設や患者団体への働きがけが必要。

4. 専門人材の育成、臨床遺伝専門医が機構認定専門医となれば、社会や
病院における必要性が、現在より認知されると思われる。 

Bグループ

ディスカッション 5

スライド：8
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Cグループ ラライイソソゾゾーームム病病 現状の課題

11.. 主主要要診診療療科科ははどどここででああるるべべききかか、、多多臓臓器器疾疾患患にに対対すするる

多多診診療療科科・・多多職職種種連連携携体体制制
• 主治医が、他診療科紹介を全てコントロールするのは困難。
• 各診療科の紹介・予約を遺伝部門が全て対応するのも、人的限界がある。
• 大学病院が専門治療を全て対応するのも困難である。
• 近隣施設との連携をどう構築するかが課題。

22..  移移行行期期医医療療 成成人人期期へへのの移移行行ははどどううああるるべべききかか
• 成人で、小児科で診ていた患者が継続的な受診先や入院できる施設がない。
• 将来的には成人科の受診が不可欠なことは分かっているが、患者・家族も積極
的でない。

• 知的障害のある場合は特に移行が難しい。
• 一方で、成人科は小児科からの受け入れが可能であるにもかかわらず、様々
な情報がないために小児科からの紹介が少ないということが明らかとなった。

33..  遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググがが必必要要ででああるるととすすれればば、、いいつつ・・誰誰がが提提供供すすべべききかか
• 家系内で軽症者が見つかる可能性があるため、血縁者から遺伝の話を聞きたい
というニーズがある。

• 一方で、遺伝カウンセリングというものが当事者に周知されていない（遺伝リテラ
シーの課題）。

• 小児科では患者の話題が中心となり、血縁者のサポートが不足しやすい。
• 主治医には遺伝の話を相談しづらいという声。

44..  拡拡大大NNBBSS陽陽性性例例のの対対応応 遺遺伝伝専専門門職職のの連連携携
• 拡大NBS対象疾患の内容に地域差がある。

• 未発症者のフォローをどうするか、診断開始時期はいかに判断すべきか、とても
悩ましい。

• 治療はどこで実施すべきか。
• 長期フォローできる病院・クリニックを探す必要がある。

Cグループ ラライイソソゾゾーームム病病 現状の課題

ディスカッション 6

スライド：9

スライド：10
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Cグループ ラライイソソゾゾーームム病病  提言

11.. 主主要要診診療療科科ははどどここででああるるべべききかか

多多臓臓器器疾疾患患にに対対すするる多多診診療療科科・・多多職職種種連連携携体体制制

• 遺伝部門がハブとなるのが望ましいが、現状はかなりの人員不足。

横断的診療のコーディネート（紹介・予約など）をサポートするライソ
ゾーム病センター・難病支援センター等が理想的。

（各診療科から1-2名で構成される組織がよい）

• 酵素補充療法は、難病コーディネーター等と連携して地域のクリニック
に依頼する方法を検討する。

22..  移移行行期期医医療療 成成人人期期へへのの移移行行ははどどううああるるべべききかか
• 各施設に、院内および地域を対象にした移行期支援センターがあると望
ましい。

• スタッフには遺伝カウンセラー・看護師・ MSWなどの多職種を含む。

• 移行が難しい患者は、個々の疾患や状況に応じて（知的障害・合併症
の程度を考慮しながら）、徐々に小児科受診頻度を減らし、成人科に移
行が望ましい。

• 成人科受け入れ情報などを発信するネットワーク等を構築する必要が
ある。

Cグループ ラライイソソゾゾーームム病病  提言

ディスカッション 7

スライド：11

スライド：12
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33..遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググがが必必要要ででああるるととすすれればば、、いいつつ・・誰誰がが提提供供すすべべききかか
• 診断後はまず遺伝カウンセリングを実施するのが望ましい
（グループ討論において上手くいっている施設があったことから）。

可能であれば、その後も継続的に行う。

• 小児科などの主科と遺伝部門で情報共有しながら、役割分担をする必要が
ある（例：「遺伝の話」は遺伝部門）。

44..  拡拡大大NNBBSS陽陽性性例例のの対対応応 遺遺伝伝専専門門職職のの連連携携
• 拡大NBS陽性例に対して、早期から小児科医と遺伝専門職が連携できる体
制も考えて良いのではないだろうか。

Cグループ ラライイソソゾゾーームム病病  提言

ディスカッション 8

スライド：13
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Dグループ 結結合合織織疾疾患患  現状の課題

• 症状がはっきりしない段階では診断に至りにくく、どの診療科が主に診る
べきか決まらないケースがある。

• 主科が定まらない、あるいは継続的に診る体制がない場合、患者・家族が
相談先を失い、フォローが途切れやすい可能性

11.. 症症状状非非特特異異的的／／診診断断未未確確定定例例のの受受けけ皿皿がが不不十十分分

• 都市部では専門診療科や遺伝診療のアクセスが比較的確保されている一
方、地方では専門医や体制が乏しく、診断・治療・フォローの機会に差が
生じている。

• 地域によって「診てもらえる場所があるかどうか」が左右される状況がある。

22..  専専門門診診療療体体制制のの地地域域格格差差

• 遺伝診療科が本来担うべき「診療科間の橋渡し」「診断未確定例の整理」
「長期フォローの統括」といった機能が、医療側・患者側ともに十分認知さ
れていない。

• その結果、多診療科にまたがる課題の調整役が不在となり、診療の連続
性・包括性が損なわれる可能性がある。

33..  主主科科・・緊緊急急対対応応科科のの不不明明確確ささ
• 主科（普段の診療の中心）に加えて、緊急時に対応する診療科の取り決め
がないことが多く、妊娠・出産関連の問題や急性増悪時の受診先が曖昧
になる可能性がる

• メンタル面の不調など、専門的介入が必要な領域での迅速な連携が弱い
状況がある。

44..  遺遺伝伝診診療療科科のの役役割割認認知知とと活活用用がが十十分分ででなないい

Dグループ 結結合合織織疾疾患患  現状の課題

ディスカッション 9

スライド：14

スライド：15
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• 結合織疾患は診断に悩む場合が多く、症状や発達・合併症の変化を見
逃さないために定期的な経過観察を各診療科と連携する。

• フォローの間隔・評価項目（発達、臓器症状、検査など）を事前に共有し、
患者・家族が「次に何を見ていくか」を理解できる形にする。

• 病院間での症状相談・情報共有を円滑化するため、紹介元・紹介先で
の経過や所見を相互に参照できる仕組み（共通のサマリー/連絡フォー
マット等）を整備する。

Dグループ 結結合合織織疾疾患患    提言

11..  診診断断未未確確定定例例にに対対すするる継継続続フフォォロローー体体制制のの確確立立

• 複数臓器・多領域にまたがる症状に対応するため、各専門科との連携
や定期カンファレンスの実施や呼びかけを行う。緊急対応科などを決
める。

• 専門病院と大学病院が協働し、診断・治療・フォローの役割分担を明
確化する。

• 地域による診療機会の差を減らすため、地域医療機関に向けた情報
発信・相談窓口を設け、地域格差の実態把握と継続的な改善を行う。

22..  各各専専門門科科・・専専門門施施設設ととのの連連携携強強化化とと地地域域格格差差のの是是正正

Dグループ 結結合合織織疾疾患患    提言

ディスカッション 10

スライド：16

スライド：17
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遺伝診療科は単なる検査実施部門ではなく、「診療科・施設・地域をつなぐ
ハブ」としての役割を担うことを明確にする。

具体的には、
• 症状・家族歴・検査結果を統合した診断支援
• 関連診療科への適切な橋渡し（抜け漏れがないかの確認）
• 長期フォローの統括
• 患者・家族への情報整理（家系図のup date）と意思決定支援を
• 一体的に担う体制を推進する。

33..  遺遺伝伝診診療療科科ののハハブブ機機能能のの明明確確化化とと活活用用  
「「おおせせっっかかいい」」ででハハーードドルルがが低低いい診診療療科科をを目目指指すす

Dグループ 結結合合織織疾疾患患    提言

ディスカッション 11

スライド：18
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Eグループ 結結合合織織疾疾患患 現状の課題

1. 病院内での情報共有（特に診断名など）が電子カルテベースだと消えて
しまうことがある。

2. 移行期での診療科間（小児科から循環器など）の疾患に関する情報共
有は比較的うまく実施されているが、背景的な事例（運動制限、薬物指
導、疾患に関する説明）まで充分に情報共有されていないことがある。

3. 複数科を受診する際に、コーディネートする部署や職種が決まっていな
いことが多い。

4. 長期フォローアップの際に、患者さんがドロップアウトしていないかに
ついて十分に把握できていない。特に主科以外の診療科の受診状況
が把握できていないことがある。

5. At riskの患者への対応については主治医によって意見が分かれる。
特に症状が軽度の場合にどこまで検査するかは、家族、本人、医師
の考え方によって異なる。

Eグループ 結結合合織織疾疾患患 現状の課題

ディスカッション 12

スライド：19

スライド：20
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Eグループ 結結合合織織疾疾患患 対策（提言）

1. 電子カルテへの診断名記載（どの科の医師がみても分かるように）。

2. 移行期では、疾患に関する情報共有に加えて、背景的な事例（運動
制限、薬物指導、疾患に関する説明）まで充分に情報共有される体
制の構築が望ましい。

3. 複数科受診する際の連絡がスムーズに行えるように、リンクドクター
のような関連診療科へ橋渡しする部署や職種を決められることが望
ましい。

4. 長期フォローアップの際に、患者がドロップアウトしていないかにつ
いて把握する体制が望ましいが、患者さん自身がフォローアップを
望んでいないケースもあるため対応に個別配慮が必要。

5. At riskの患者への対応については主治医によって意見が分かれ
るが、家族、本人、他診療科、遺伝診療部と連携して、個々のケー
スに応じて対応することが望ましい。

Eグループ 結結合合織織疾疾患患 対策（提言）
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第 23回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

Fグループ ミミトトココンンドドリリアア病病 現状の課題

11.. 診診断断ににつついいてて（（臨臨床床，，組組織織，，遺遺伝伝子子検検査査））

• 中小病院では「ミトコンドリア病がわからないので診ない」ことがある。
• 難聴ではGTのハードルはとても低くなっている。GTの正確な評価が課題。

生検は重要だが、難聴患者への筋生検はハードルが高い。

22.. 診診療療体体制制ににつついいてて

• 遺伝学的検査の体制に差がある。研究による検査結果がなかなか返っ
てこない。

• 相談者・窓口がない。

３３．．小小児児かからら成成人人へへ

• 症状なし、あるいは未精査・未遺伝子検査のat-risk者の対応に悩む。

• 小児科移行は最大のネック。多科につなぐには小児科医の負担（紹介状
や、振替など）が大きい。親は小児科医とのつながりがとても強い。受け

入れ後の信頼構築が大切。

• 受け手のドクターを見つけることが重要である。

Fグループ ミミトトココンンドドリリアア病病 現状の課題
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第 23回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

Fグループ ミミトトココンンドドリリアア病病 提言

11.. 診診断断ににつついいてて（（臨臨床床，，組組織織，，遺遺伝伝子子検検査査））

• 早期診断と精査のために、低侵襲の検査やバイオマーカーの実用化が
必要である。

• 検査できる医療機関，検査体制は国として整備すべきである。

• 窓口として動く難病センターをつくるなど組織化すべきである。

２２．．診診療療体体制制ににつついいてて

• 遺伝科がコーディネーターになる。でも遺伝診療科のない病院もあるため，
ある病院はHPなどで案内を出す。

• 専門情報を得るルートを複数つくるべき。組織としてセンターをつくったり、
医師仲間、ＣＧＣネットワークを拡大する（現状はボランティア）。

• 遺伝子診療部とソーシャルワーカー（福祉）との連携を強化する。

３３．．小小児児かからら成成人人へへ

• 移行する施設を紹介するシステムを小児科学会として議論している状況
である。

• 成人になる前の早期に準備を始めることが大切である。

Fグループ ミミトトココンンドドリリアア病病 提言
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第 23回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

Gグループ ミミトトココンンドドリリアア病病 現状の課題

11.. 検検査査オオーーダダーーややカカウウンンセセリリンンググををどどここのの科科ががメメイインンでで行行ううかか
• 順天堂大学で行われている研究検査
• 研究に入れていない病院での検査精度
• 遺伝科の立ち位置として、どこまで診療科へ踏み込むか

22.. 患患者者、、主主科科医医師師のの疾疾患患へへのの理理解解
• カウンセリングの重要性をどのように伝えるか
• 詳しい説明がなければ患者の遺伝科受診モチベーションが上がりにくい

33.. 小小児児かからら成成人人期期へへ移移行行すするる場場合合、、どどのの科科ががフフォォロローーをを行行ううかか

44.. 長長いい病病歴歴ががゆゆええにに昔昔検検査査をを行行っってていいたたここととをを覚覚ええてていいなないい、、記記録録
ががなないい

Gグループ ミミトトココンンドドリリアア病病 提言

11.. 検検査査のの解解釈釈はは遺遺伝伝子子診診療療部部、、そそのの後後ののフフォォロローーはは各各診診療療科科

22.. 長長期期フフォォロローーでではは、、小小児児期期はは小小児児科科ががハハブブににななりりややすすいい。。成成人人期期
かかららははかかかかりりつつけけ医医ががハハブブににななるるののがが現現実実的的かか
その上で、各診療科が長期フォローを行う
ハブの２番手として遺伝子診療部があるとより良い

33.. 遺遺伝伝科科でで長長期期フフォォロローーででききれればば良良いいがが、、現現実実的的ににはは難難ししくく課課題題がが
多多いい
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