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複数臓器病変を伴う遺伝性疾患の診療科横断的医療の課題と思われる点

1. 主科の不明確さ

2. 情報共有の不足

3. 専門人材・コーディネーター不足

4. 地域の病院施設、かかりつけ医等との連携

5. 格差の存在

6. 移行期医療の壁

WS1の目的

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患の診療科横断的医療を実現するための課題を明らか

にし、それに対する対応を討論して提言としてまとめる

＊コーディネーター：岩手医科大学 臨床遺伝学科 鈴森 伸宏 先生
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複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者に関する診療科間の情報共有体制（66施設より回答）

ある：22施設（33%）、ない：41施設（62%）、分からない：3施設（4%）

：11施設（17%）
：6施設(9%)

関係部署（診療科／患者支援部門）による定期的なミーティングがある
関係部署（診療科／患者支援部門）による必要時に開催するミーティングがある

情報共有体制がある施設における状況

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者に関する情報共有体制があり、かつ定期的にミーティングを行
なっている施設は少ない

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者への対応で困ること：初診時（66施設より回答）

主科が不明確と感じることがある
情報共有の不足を感じることがある
受診を調整する部署・人材があるといいと思う
地域の施設（紹介元）との連携の難しさを感じる
問題なく連携できている

：43施設（65%）
：34施設（52%）
：35施設（53%）
：33施設（50%）
：9施設（14%）

自由記載：初診時の問題点として、どの診療科を初診するか、診療科による対応の違い、情報共有
不足などの指摘が多かった

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者の初診時に受診する科（66施設より回答）

母斑症 ライソゾーム病 結合織疾患 ミトコンドリア病

皮膚科、小児科が多
い

小児科が多い 循環器内科、小児科
遺伝診療科が多い

小児科、脳神経内科
代謝・内分泌科が多い

小児患者は小児科で、成人患者は主要症状に応じて初診時に受診する科が決められている可能性
がある
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複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者への対応で困ること：精査から診断（66施設より回答）

主科が不明確と感じることがある
情報共有の不足を感じることがある
受診を調整する部署・人材があるといいと思う
地域の施設（紹介元）との連携の難しさを感じる

：33施設（50%）
：36施設（54%）
：36施設（54%）
：19施設（29%）

自由記載：精査から診断の問題として、診療科間での連携や情報共有、統一した診療方針の管理な
どの指摘が多かった

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者への対応で困ること：長期フォローアップ（66施設より回答）

主科が不明確と感じることがある
情報共有の不足を感じることがある
受診を調整する部署・人材があるといいと思う
地域の施設（紹介元）との連携の難しさを感じる

：43施設（65%）
：33施設（50%）
：38施設（58%）
：37施設（56%）

自由記載：長期フォローアップの問題として、小児から成人移行期に途切れてしまう、医師の引き継ぎ、
治療方針が統一できないなどの指摘が多かった

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者の長期フォローアップに関与する科（66施設より回答）

長期フォローアップでは、複数科を受診していることが多く、治療方針の決定、診療科間の連携が
課題となっている可能性がある

母斑症 ライソゾーム病 結合織疾患 ミトコンドリア病

皮膚科、小児科、遺
伝診療科が多い

小児科、循環器内科、腎・泌
尿器内科、遺伝診療科が多い

循環器内科、遺伝診療科、
小児科、整形外科が多い

小児科、脳神経内科、循環器
内科、代謝・内分泌科が多い
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スライド：６



第 23回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 〈全体会議〉WS１

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者に関する施設内の情報共有体制の望ましい形（66施設より回答）

現在症状がある診療科
将来症状が出る可能性がある診療科
遺伝診療部
患者支援部門（MSW）

：59施設（89%）
：48施設（73%）
：58施設（88%）
：30施設（45%)

共有範囲

共有方法については、電子カルテ・アプリなどの連携ツールでの共有（68%）、適時（非定期）のミーティングの
開催（42%）、ハブとなる担当者・担当部署を設置し関連診療科に共有（41%）の順に多かった

複数臓器病変を伴う遺伝性疾患患者に関する他施設との情報共有体制の望ましい形（66施設より回答）

自施設の現在症状がある診療科
自施設の将来症状が出る可能性がある診療科
遺伝診療部
自施設の患者支援部門（MSW）
かかりつけ医、また地域の医療施設の主治医

：60施設（91%）
：34施設（52%）
：52施設（79%）
：30施設（45%)
：43施設（65%)

共有範囲

共有方法については、主科・主治医から関連診療科にメールによる情報共有（62%）、適時（非定期）のミー
ティングの開催（45%）の順に多かった

課題を明らかにするための資料

・事前に実施したアンケート結果
・母斑症、ライソゾーム病、結合織疾患、ミトコンドリア病など4領域の疾患に関する概要
 および日常診療での問題点に関する講演（大阪公立大学 瀬戸先生）

4領域の疾患別に7つの小グループで討論を実施

【母斑症/ライソゾーム病/結合織疾患/ミトコンドリア病】の診療科横断的医療を実現するための課題、
それに対する対応を小グループで討論して提言としてまとめる
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Aグループ 母母斑斑症症の診療科横断的医療の実現 現状の課題

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

22..  疾疾患患へへのの知知識識のの不不足足((患患者者・・医医療療者者ととももにに））

・初診対応する科によって、全身フォローの重要性についての認識度が異なり継続診療が行われていない例がある。
・小児期は小児科がフォローしているが、成人期へのトランジションの際に、多診療科連携のハブとなる科の役割を果たす科
がどこになるかが不明確。合併症状によって診療科は様々であるが、悪化時再診を告げられて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ので、患者が成人科へ移行する際に不安がある。
・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、実際には難しい

・皮膚疾患としての印象が強く、全身疾患であるという認識になりづらい。
・成人期には、腫瘍を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ことがある
→患者自身病識の乏しさ、発達障害特性のため受診継続に至らない、などの要因がある。
・成人期になると、受診動機がないと受診継続につながらない。成人期以降も受診の働きかけが必要。

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がなされるが、その他の症状については主治医が把握していない傾向がある。
・診療科間でのカンファレンスや、NF1ボードなど多職種診療のシステムが設置がされておらず、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
・セルメチニブ（コセルゴⓇ）の適応について多職種で検討する必要があるが、実際には十分なされていない例も多い。

Aグループ 母母斑斑症症の診療科横断的医療の実現 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。

・患者自身も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。

・成人期のハブとして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

→立ち上げには時間がかかるため、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

スライド：９

スライド：10
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母母斑斑症症における診療科横断的医療の実現 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
•NF1・TSC など母斑症の横断的なボードや連携体制が院内にない施設が多い。
•小児期〜成人期への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との連携に障壁を感じるなど、施設・地域間格差も存在。
•施設によっては「どの診療科に紹介すればよいか」が分からず橋渡しが困難。

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、困りごとの少ない患者では、継続受診の必要性を共有する難しさを感じることもある。
•神経線維腫の多発や再発により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、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
を有する方など）。

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の固定枠がなく個別対応している施設もあり、予約調整に困難を生じている。
•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難病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は調整窓口が不明瞭。
•行政、学校、訪問看護などと独自の連携体制は築いていないが、既存のネットワークに協力を得て連携することはある。

Bグループ

母母斑斑症症における診療科横断的医療の実現 提言

1. 患者さん側から、複数診療科に自律して受診することの負担・限界に関する声がある。医療側
が中心となって多職種連携による診療調整するために、遺伝部門の設置や遺伝専門医・CGC
が対応。

2. 母斑症など難病においては院内外で連携とるための環境づくりや 病院からのバックアップが
必要。そのために診療報酬という動機付け、コストの壁を考えることが必要であろう。

3. 患者中心医療には患者側のリテラシーも大事。病院以外の施設や患者団体への働きがけも
必要。

4. 専門人材の育成や臨床遺伝専門医が機構認定専門医になることで社会や病院での必要性も
より認知もされるのでは・・・。

Bグループ

スライド：11

スライド：12
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Cグループ ラライイソソゾゾーームム病病の診療科横断的医療の実現 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
・主治医が他診療科や地域のクリニックへの紹介を全てコントロールするのは困難。

・各診療科の紹介・予約は遺伝部門が全て対応するのも人的限界がある。
・大学が専門治療を全て対応するのも難しい。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
・20歳を超えていて、小児科で診ている患者が入院できる施設がなく困る。
・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。
・成人期間際に、継続的な受診先を見つけるのは難しい。

・知的障害のある場合などは特に移行が難しいケースもある。
・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、情報がないために小児科からの紹介が少ない。

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り、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もある。

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の診療科横断的医療の実現 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のではないか。ただし、現状の遺伝部門は人員不足でアップアップなので、

患者の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
あると理想的。 （各診療科から1-2名で構成される組織）
・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も検討する。

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など多職種が含まれる。

・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）、徐々に小児科の受診頻度を
減らし、成人科に移行する。
・成人科の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。

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（上手くいっている施設がある）。
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陽性例に対しても、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。
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Dグループ 結結合合織織疾疾患患における診療科横断的医療の実現 現状の課題

1. 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。

2. 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。

1. 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。
2. 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

1. 症状非特異的／診断未確定例の受け皿が不十分

1. 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。

2. 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。

2. 専門診療体制の地域格差

3. 主科・緊急対応科の不明確さ
1. 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

2. さらに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。
4. 遺伝診療科の役割認知と活用が十分でない

•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。「おせっかい」でハードルが低い診療科を目指す。
•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

•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。

•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における診療科横断的医療の実現 提言

1. 診断未確定例に対する継続フォロー体制の確立

2. 各専門科・専門施設との連携強化と地域格差の是正

3. 遺伝診療科のハブ機能の明確化と活用
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Eグループ 結結合合織織疾疾患患における診療科横断的医療の実現 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における診療科横断的医療の実現 対策（提言）

1. 電子カルテにどの科の医師がみても分かるように、診断名を記載する。

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. 複数科を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、患者さん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り対応に   
   配慮が必要である。

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。
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Fグループ ミミトトココンンドドリリアア病病の診療科横断的医療の実現 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。生検は重要だけど、難聴患

者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どうするか悩む。

• 小児科からの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とても重要である。

Fグループ ミミトトココンンドドリリアア病病の診療科横断的医療の実現 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である。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。
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Gグループ ミミトトココンンドドリリアア病病の診療科横断的医療の実現 現状の課題

1. 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

遺遺伝伝科科のの立立ちち位位置置ととししてて、、どどここままでで診診療療科科へへ踏踏みみ込込むむかか

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

3. 小小児児かからら成成人人期期へへ移移行行すするる症症例例のの場場合合、、どどここでで、、どどここのの科科ががフフォォロローーをを行行うう
          かか

4. 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の診療科横断的医療の実現 対応、（提言）

1. 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

2. 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

3. 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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WS1まとめ

・母斑症（神経皮膚症候群）、ライソゾーム病、結合織疾患、ミトコンドリア病の各
 領域で診療科横断的医療の実践においてアンケート調査結果の検討を行った

・上記をもとに本ワークショップでは各領域毎に課題を出し合い、まとめるとともに  
 提言を作成した。

・各領域で主科やフォローアップにおいて現場で直面する課題は異なっており、
 疾患毎の対応が望まれると考えられた。

アンケート調査にご協力いただいた皆様、ワークショッ
プ参加者の皆様に感謝申し上げます。

スライド：23


