
先進医療の名称  

胎児胸腔・羊水腔シャントチューブ留置術  

（特発性又は既知の胎児先天性感染による胸水を主たる徴侯とする非免疫性胎児  

水腫症（NIHF）例であって、胸腔穿剃後一週間以降に胸水の再貯留が認められ  

に係るものに限る。）  るもの（妊娠二十週から三十四週未満に限る。）   

先進医療の内容（概要）   

胎児が胸水を呈する疾患は多々みられるが、これらの中には胎児肺の健常な発育・成熟を阻害し、出生  

後の呼吸障害や肺低形成の誘因となり、胎児水匿の転帰をとるものもある。   

非免疫牲胎児水産症（NユHF）のおける胸水の存在は、肺の圧迫により肺の低形成を引き起こし、心臓ま  

たは大静脈系への圧迫による低抽出蛙心不全により胎児水蓮の増悪をきたすとともに、胸腔内圧の上昇に  

よる羊水の囁下国難、ひいては羊水過多を認め、これが原田で早産が起こり易いなど、胎児にとって最悪  

な悪循環を引き起こす。   

こうした悪循環を断ち切るため、胎児期に胸腔と羊水監をシャン卜し胸水を除去する胸腔一等水監シャ  

ントチューブ留置締は大きな意義がある。すなわち、持続的な胸水除去lこより、1）肺圧迫による肺低形  

成の予防、2）心陣及び大静脈系への圧迫による低抽出性心不全の治彦、ひいては川HFそのものの治  

彦、3）胸腔内圧の上昇による羊水の囁下祖難から生じる羊水過多の予防、さらには早産の予防に効果  

が期待できる。   

当センターにおける当該指療の手術成績では、5症例中4症例で有効性が確認された。また、日本筐科  

婦人科学会の全国集計（1996－1999）では2B症例中の20症例で、’妊娠が24遇以上是読するとともに  

胸水の減少、胎児水陸の整碑など、当該治療の有効性が認められた。   

また、胸腔一羊水監シャントチューブ留置術は、胸水穿刺と異なり繰返し行う必要がないため、1）母  

俸・胎児への侵婁が少ない、2）感染症の礁会が減少する、といった利点がある。   

胸腔一羊水腔シャントチューブ留置術は、胎児胸腔へのカテーテルの挿入に相当の熟諌を要するが、当  

該治彦を高度先遣医穿として位置づけることにより、l寸Ⅱ仔に対する治療の有効性が確認され、我が国で  

の胎児治療を言らに発展させることにつながる。  
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事務局案  

限十四 胎児胸腔・羊水腔シャントチューブ留置術（原発性胎児胸水又は肺分画症によ  

る続発性胎児胸水であり、胎児水腫あるいは羊水過多を認めるもので、侍発仕又は既知  

あって、胸腔穿刺後一週間以降にすみ空かな胸水の再貯留が認められるもの（妊娠二十  
週から三十四週未満に限る。）に係るものに限る。）  

（要件の見直し： 囲   不要）  先進医療名及び適応症：  

Ⅰ．実施責任医師の要件  

l   

匪（小児科茎遁産科卜不要  
l  

困（産婦人科専門医）・不要   

療  闇（5）年以上・不要   

術  囲（5）年以上・不要   

軒の経験症例数注1）   実施者「術者］として（）例以上・斥東  

［それに加え、助手又は術者として （5）例以上・不要］  

（上記以外の要件）  

Ⅱ．医療機関の要件   

斗の医師数 注2）   囲・不要  

具体的内容：常勤医師2名以上   

の  固・不要  

具体的内容：小児科、産科及び麻酔科医⊥名以土  

要（対1看護以上）・巨頭   

療  要（  ）・巨頭  

、  

要（   床以上）・巨頭  

囲（小児科、産科及び麻酔科）・不要  

囲（  ）・不要   

術の  囲・不要   

査  囲・不要   

療宥  ・・＝］   

容貴  連携の具体的内容：   

器の  囲・不要   

員会  園・不要  

審査開催の条件：   

全沓  国・不要   

し  囲（5症例以上）・不要   

上  

クナの実施体制が必要等）  

Ⅲ．その他の要件   

実  要（症例まで又は 月間は、毎月幸陀）・巨頭   

（  

診療科  

当該診  

当該技  

他診療科  

看護配置  

その他医  

（薬剤師  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手  

院内検  

他の医  

（患者  

医療機  

倫理委  

医療安  

医療機関と  

その他（  

頻回の  

その他  
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告示番号  35  

先進医療の名称  

筋緊張性ジストロフィーのDNA診断  

先進医療の内容（概要）  

参診断のポイント  

最新の高度な遺伝子解析技循を用いて正確な診  

薪を行います。  

㊧解説  

前賢張性ジストロフィー症は、小児では発達遅滞  

の原因となるため、正確な診断が必要ですゥ  

この疾患の診断は、従来、臨床症状や生理学的  

検査に頼ってきましたが、小児でlま特徴的な症状  

も少なく、より確実な診断法が求められていました0  

近年、19番長腕染色体に位置する筋緊張性タ  

ンパ 

因遺伝子であることが解明され、患者では遺伝子  

内の3塩基繰り返し配列が異常に延長するために  

発症することが明らかになってきました0  

本技術は、DNAを用いて遺伝子異常（3塩基  

繰り返し配列異常）を検出し、疾患の診断を確実  

にするものです。  

⑳効果  

これまで臨床的・生理学的診断しかなかった本疾  

患の診断が確実になります。  

くDNA診断〉  

細 胞  DトJA  PCR  判 定  

（遺伝子）   （測定・解析）  

又はサザンプロット法  
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事務局案   

三十五 筋緊張性ジストロフィーのDNA診断  

（要件の見直し‥ 固   不要）  先進医療名及び適応症：  

1．実施責任医師の要件  

囲（内科、神経内科皇道小児科）・不要  診療科  

囲（神経内科専門医、小児科専門医又は臨床遺伝専門医）・ 
不要   

更科の経験年数   要（）年以上・巨頭   

障の経験年数   国（3）年以上・不要   

侍の経験症例数注1）   実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として （）例以上・不要］   

（上記以外の要件）  

Ⅱ．医療機関の要件   

斗の医師数 注2）   囲・不要  

具体的内容：常勤医師2名】以上   

の  要・巨頭  

具体的内容：  

要（対1看護以上）・巨頭   

療  要（  ）・巨頭  

、  

要（   床以上）・匡司  

囲（内科、神経内科又は小児科）・不要  

要（  ）・巨頭   

の  要・巨頭   

（24時間実施体制）   囲・不要   

‡  要・巨頭   

雇  連携の具体的内容：   

器の  囲・不要   

員会  固・不要  

審査開催の条件：   

全皆  囲・不要   

し  囲（旦症例以上）・不要   

上  

ク■の実施体制が必要等）   

Ⅲ．その他の要件   

績報告   要（症例まで又は 月間は、毎月幸陀）・匡璽   

上記以外の要件）  

他診療科  

看護配置  

その他医  

（薬剤師  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手術  

院内検査  

他の医療  

（患者容  

医療機  

倫理委  

医療安  

医療機関と  

その他（  
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先進医療の名称  

家族性アミロイドーーシスのDNA診断  

先進医療の内容（概要）   

遺伝性アミロイドーシスは代表的な神違難病であり，遺伝形式は染色体優性で，長寿県内にはわ  

が国で最大な規模を示す患者の集積地が存在する。本症患者の多くは30～40歳代に多発神蓮炎，  

自賛碑蓮届書，心嘱変，消化管運動薩書などで発病す・吉が，初発症状が多彩でありかつ初期には特  

徴的な所見に乏しいため，従来は莞病初期における確定診断が国葬であった。しかし連伝蛙アミロ  
イドーシスではすべての患者においてそのアミロイドを構成する前駆蛋白の遺伝子に変異があるこ  

とが確認されており，この所見を茎に本疾患に対するDNA診断法が確立された。   

具体的な方汝は患者の抹消血から採取した白血涼よリグムノDNAを抽出し，大部分の遺伝性ア  

ミロイドーシス患者のアミロイド前審査白であるトランスサイレテン遺伝子の部分塩基配列をPC  

R法で増幅する。最初の段階としては最も頻度の高いN端子から30番目のバリン→メチオニン変  

異（蓮伝子レべ′レではコドン30の第一塩基のG→A変異）を検索する目的でトランスサイレテン  

遺伝子のエクソン2を増幅し，これを制限酵素B alIで処理して（制限酵素断片長多型）解析を  

行う。車検素により上記のトランスサイレチン遺伝子変異は野性型と変異型が容易に検出可能であ  

る。一方，臨床的に遺伝性アミロイドーシスが疑われながら上記のトランスサイレチン遺伝子変異  

が見られない患者では，他の変異を検出するために奉還伝子のエクソン1から4をP CR岳で増幅  

する。ついでこれらのエクソンの塩基配列をシークエンスにより直接決定することで他のトランス  

サイレチン遭伝子変異を同定する。なお，現在までに遺伝性アミロイドーシスの原因となりうるト  

ランスサイレテン遺伝子の変異は50覆類以上が知られている。   

遺伝性アミロイドーシスの診断にDNA診断を用いることは，まず第一に病症早期または非定型  

的な病状を呈する患者の診断を容易とし，この結果，多敦の部位の生検粗線を操り返し病理組織学  

的に検索することを含めて多くの便襲的検査を省略することができ，医療費の削液に禦がる。また  

第二には最近，肝移植が本疾患の複治療詮として確立されつつあるが，当院においては国内で唯一  

本症患者11名に生倖部分肝移植を行ってきており，その経鼓を茎に判断すれば本移植手稀も発症  

早期の患者ほどより有効である。従ってDNA診断により発症早期の段階で遺伝性アミロイドーシ  

スが確定されれば，患者はより安全に肝移植手術が受けられ，確異に社会復帰ができる可能性が高  

まると考えられる。第三に連伝佐疾患に対してDNA診断を実施する場合には，検査前に患者に十  

分なインフォームドコンセントを与え，また検査後も必要に応じて遺伝相談を行うペきであるが，・  

幸い信州大学医学部附属病院では平成8年5月より中央診療部門として遺伝子診豪部が買足してお  

り，この方面に対しても十分な対応ができる。以上のような背景を茎に当院で連伝性アミロイドー  

シス患者に対してD！ヾA診断を行うことにより，患者は多大な恩恵を得られると考えられる。  
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事務局案   

三十八 家族性アミロイドーシスのDNA診断  

（要件の見直し： 回   不要）  先進医療名及び適応症：  

Ⅰ．実施責任医師の要件  

】   囲（内科、神経内科基廷小児科）・不要  
国（内分泌代謝科専門医、神経内科専門医又は臨床遺伝専門  

医）・不要  

衰科の経験年数   要（）年以上・巨頭   

帝の経験年数   囲（3）年以上・不要   

荷の経験症例数注1）   実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・匡要］   

（上記以外の要件）  

Ⅲ．医療機関の要件   

甘の医師数 注2）   固・不要  

具体的内容：常勤医師2名以上   

の  要・巨頭  

具体的内容：  

要（対1看護以上）・巨頭   

医療  要（  ）・巨頭  

師、  

要（   床以上）・巨頭  

囲（内科、神経内科、小児科）・不要  

制  要（  ）・巨頭   

術の  要・匡要   

査  囲・不要   

療杉  要・巨頭   

容奄  連携の具体的内容：   

器の  囲・不要   

員会  寓・不要  

審査開催の条件：   

全慈  囲・不要   

し  因（2症例以上）・不要   

上  

ク～の実施体制が必要等）   

Ⅲ．その他の要件   

績報告   要（症例まで又は 月間は、毎月報告）・巨頭   

上記以外の要件）  

他診療科  

看護配置  

その他  

（薬剤  

病床数  

診療科  

当直体  

緊急手  

院内検  

他の医  

（患者  

医療機  

倫理委  

医療安  

医療機関と  

その他（  
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先進医療の名称  

マス・スペクトロメトリーによる家族性アミロイドーシスの診断  

（トランスサイレチン異常による家族性アミロイドーシスに係るものに限る。）  

先進医療の内容（概要）  

家族性アミロイドポリニューロパシー（FAP）（ATTR Va130Mel）は、ト  

ランスサイレチン（■rTR）蛋白の点変異によっておこる全身・性アミ ロイドーシスの一  

つであるが．、近年の遺伝生化学的技術の進歩により、最も多く認められるトランスサ  

イレチン開運アミロイドーシスである乙 ATTR Va130l、4et以外にも、TTRの70竃類以上  

の異なる部位の－ユー111a血－が発見されている。我々は 川aSS SPeClroll鳳り・を活用すること  

により、これまでに熊本県、荒尾地区のATTR Va】30hイ巳l型の患者lう4例に加え、福岡  

県糟屋郡ではSer501】e型が23例、長崎県国見町にT）・rl14C〉′S型が2ウ例にのぼる患者が  

存在することを確認してきた。更に熊本市にFAP ATTR Va130M巳lとは多少臨床俊の異  

なる、本邦初のdoublemutEltion（TTRに2つ）1江山高onを持つ）（ATTRVa130Met＋ArglO4Hjs）  

を診断確定したが、これらの患者の診断にほ111aSSSPeCLroll－叫′が不可欠であった。   

これまでの本疾患の診断、スクリーニングには、PCRを用い、既存の！－油ationをま  

ず想定し・、制限酵素による切断により行ってきたが、こうした方法では、前述のごと  

く、新たな1ⅥlltatiollやdoしIbleTⅥUlal主mを持つ患者の正確な診断は不可能である。   

本疾患は、組織沈着7rミロイドの原因となる TTRが主に肺臓で産生されることか  

ら、治療として肝移植が行われている。すでに13名が肝移植を受け（本院l名、ス  

ウェーデン フリンゲ病院8名、オーストラリア プリスベン王立アレキサンドリア病  

院4名）良好な経過を辿っている。しかし本治療は、FAPの遊行を食い止めることほ  

できるが．．移植前に出現していた FÅPの臨床症状の改善はほとんど期待できない。  

従って、肝移植の有効性を高め、FAP患者の生命を守るためには、FAPの早期診断を  

行い、肝移植を受ける蓬を切り開かねばならない。このためには本疾患の診断に111aSS  

spectrbllletr）′が不可欠である。  
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事務局案  

四十 マス・スペク・トロメトリーによる家族性アミロイドーシスの診断（トランスサイ  

レチン異常による家族性アミロイドーシスに係るものに限る。）  

（要件の見直し： 囲   不要）  先進医療名及び適応症：  

Ⅰ．実施責任医師の要件  】   

斗   囲（内科、神経内科又は小児科）・不要  

囲（内分泌代謝科専門医芸道神経内科専門医）・不要   

診療科の経験年数   要（）年以上・匡頭   

技  囲（3）年以上・不要   

技  実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・匡塾   

也（上記以外の要件）  

Ⅱ．医療機関の要件   

棄科の医師数 注2）   囲・不要  

具体的内容：常勤医師2名以上   

牲の医師数 注2）   要・巨頭  

具体的内容：   

置  要（対1看護以上）・巨頭   

医  要（  ）・巨頭  

自  

要（   床以上）・巨頭  

固（内科、神経内科又は小児科）・不要   

吊  要（  ）・巨頭   

術  要・巨頭   

査  囲・不要   

療  要・巨頭   

容  連携の具体的内容：   

召盲  囲・不要   

ノ  囲・不要  

審査開催の条件：   

全  囲・不要   

としての当該技術の実施症例数   包（2症例以上）・不要   

（上記以外の要件、例；遺伝カウン  

ヒリンク～の実施体制が必要等）   

Ⅲ．その他の要件   

実績報告   要（症例まで又は 月間は、毎月幸陀）・巨頭   

（上記以外の要件）  

当該  

当該  

看護配  

その他  

（薬剤  

病床数  

診療科  

当直体  

緊急手  

院内検  

他の医  

（患者  

医療機  

倫理委  

医療安  

医療機関  

その他  

頻回の  

その他  
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先進医療の名称  

縮症、家族性筋萎縮性側索硬化症、家族性低カリウム血症性周期性四肢麻痩又はマ  

ックリード症候群その他の神経変性疾患に係るものに限る。）  
神経変性疾患のDNA診断（ハンチントン舞踏病、脊髄小脳変性症、球脊敵性筋萎  

先進医療の内容（概要）   

遺伝性脊髄小脳変性症、筋強直性ジストロフィーなどは臨床的に頻度の高い神経筋変性疾  

患である。これらは原因遺伝子内にある3塩基の繰り返し数が異常に伸長することにより発病す  

ることからトリプレットリピート病と総称されている。近年，次々と新たなトリプレット・リピート病  

が見い出され，その疾患リストは拡大しつつある。   

このような現状を背景に患者の正確な診断および患者，家族に対する遺伝カウンセリングに際  

して遺伝子診断の要望が急速に増大している。   

（1）DNA診断   

静脈血鉄血により得たリンパ球からゲノムDNAを分離し，以下の方法により疾患特異的な3塩  

基の繰り返し数を検討する。  

1）PCR（ポリメラーゼ連鎖反応）およびシークエンスによるDNA断片解析   

疾患特異的な3塩基繰り返し部分を蛍光色素ラベルしたプライマーを用いて増幅する．増幅  

したDNA断片をシークエンサーで分離し，DNA断片のサイズを同定し，当該3塩基の繰り返し  

数を算定する。   

この方汝は3塩基の繰り返し数が短い遺伝性脊髄小脳変性症，辣脊髄性筋萎縮症，ハンチ  

ントン病に適応される。  

2）サザンプロット法によるDNA断片解析  

ゲノムDI寸Aを制限酵素処理し，アガロースゲル電気泳動により分画した後，ナイロン膜に   

転写し，蛍光色素ラベルしたプローブを用いて当該3塩基の繰り返し部分を含むDNA   

断片のサイズを計測し，その繰り返し数を推測する。   

この方法は3塩基繰り返し数が長い筋強直性ジストロフィーに適応される。  
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事務局案  

五十七 神経変性疾患のDNA診断（ハンチントン舞踏病、脊髄小脳変性症、球脊髄性  

筋萎縮症、家族性筋萎縮性側索硬化症、家族性低カリウム血症性周期性四肢麻痺又はマ  

ックリード症候群その他の神経変性疾患に係るものに限る。）  

（要件の見直し： 囲   不要）  先進医療名及び適応症：  

Ⅰ．実施責任医師の要件  l  

囲（内科、神経内科星娃小児科）・不要  

囲（神経内科専門医又は臨床遺伝専門医）・不要   

療  要（）年以上・巨頭   

術  固（1）年以上・不要   

術  実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・巨頭］   

（上記以外の要件）  

Ⅲ．医療機関の要件   

科  固・不要  

具体的内容：常勤医師2名以上   

の  要・巨頭  

具体的内容：  

要（対1看護以上）・巨頭   

療  要（  ）・巨頭  

、  

要（   床以上）・匡頭  

函（内科、神経内科又は小児科）・不要  

要（  ）・巨頭   

の  要・巨頭   

（24時間実施体制）   囲・不要   

機  要・巨頭   

態  連携の具体的内容：   

の  囲・不要   

会  囲・不要  

審査開催の条件：   

管  囲・不要   

し  囲（旦症例以上）・不要   

上  

ドの実施体制が必要等）   

Ⅲ．その他の要件   

責報告   要（症例まで又は 月間は、毎月報告）・巨頭   

ヒ記以外の要件）  

診療科  

当該診  

当該技  

当該技  

その他  

実施診療  

他診療科  

看護配置  

その他医  

（薬剤師  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手術  

院内検査  

他の医療  

（患者容  

医療機器  

倫理委員  

医療安全  

医療機関と  

その他（  
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告示番号  58  

先進医療の名称  

脊髄性筋萎縮症のDNA診断  

先進医療の内容（概要）  

脊髄性筋萎縮症は脊髄前角細胞の異常による遺伝性の神経筋疾患であり、出生10，000あたり  

1という高頻度でみられる疾患である。本疾患は、従来筋生検以外の方法では診断することが  

できなかったが、1995年に本疾患の原因遺伝子が同定されたことにより、遺伝子解析■によって  

非侵襲的に診断し、さらに的確な遺伝相談を行うことが可能となった。  

本症め責任遺伝子は5番染色体長腕に存在するSも研（survivalmotorneuroれ）遺伝子であり、  

これまでの報告および我々の70例におよぶ経験によれば，S脚遺伝子の欠失を検出することに  

よって脊髄性筋萎縮症症例のおよそ90％を診断できる。また脊髄性筋萎縮症重症型ではユ、仏工P  

（neuronalapoptosisinhibitoryprotein）遺伝子がしばしば欠失するため，NA工P遺伝子の欠  
失を検出することによって本症の重症度および予後を予想できる。さらに多型角琴析を行うこと  

により、的確な遺伝相談を行うことが可能である。  

本検査法の対象となる患者は、全身の筋力低下を認め、脊髄性筋萎柘症が疑われる症例である。  

遺伝子解析によって診断を確定することにより、症例の予後を判定し治穣法の選択を的確に  

行うとともに、患者家族に対する遺伝相談において、正確な情報を提供することが可能である。  

方法は、採取した血液よりDNAを抽出し、以下の遺伝子解析を行う。  

1）S仙ヾ遺伝子の欠失の同定  

Sl朋遺伝子には非常に相同性の高い偽遺伝子が存在するため、以下のように欠失の同定を行  

う。S脚遺伝子および偽遺伝子のエクソン7、8をPCR法によって増幅し、エクソン7の増幅産  

物は制限酵素DraIによって、エクソン8はDdeIによって消化する。偽遺伝子はこれらの制限  
辞薫によって切断されるがS脚遺伝子は切断されないため、偽遺伝子の影響を取り除きS丸研遺伝  

子エクソン7および8の欠失の有無を同定することが可能である。  

2）J岨IP遺伝子の欠失の同定  

】嶋IP遺伝子にも非常に相同性の高い偽遺伝子が存在するが、偽遺伝子はエクソン5の配列  

を有していない。このことを利用して、エクソン5の有無をPCR法によって判定する。すなわ  

ちエクソン5が増幅されない場合、NÅ工P遺伝子エクソン5の欠失が認められると判定できる。  

3）多型解析  

家系診断においては、SⅦヾ遺伝子内部のÅgl－CA領域、および近傍に存在するC212領域のマイ  

クロサテライト多型を用いて多型解析を行う。これらのマイクロサテライト多型はCA配列の  

繰り返し数の違いで表わされる。  

これらの領域を蛍光で標識したプライマーを用いたPCR法によって増幅し、次いで自動シー  

クエンサーを用いて、そのCA繰り返し数を決定する。  

以上の方法によってSl郁遺伝子エクソン7と8、NA工P連伝子エクソン5の欠其の有無を判定  

することにより診断を行う。さらにマイクロサテライト多型解析を行い、家系内における異常  

を有する遺伝子の同定を行う。  
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事務局案  

五十八 脊髄性筋萎縮症のDNA診断  

ち及び適応症‥   （要件の見直し： 固   不要）   

Ⅰ．実施責任医師の要件  

薗（内科、神経内科星廷小児科）・不要  

回（神経内科専門医又は臨床遺伝専門医）・不要   

寅科の経験年数   要（）年以上・巨頭   

抒の経験年数   国（1）年以上・不要   

仔の経験症例数注1）   実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・匡璽］   

（上記以外の要件）  

Ⅲ．医療機関の要件   

斗の医師数 注2）   軋不要  

具体的内容：常勤医師2名以上   

り医師数 注2）   要・巨頭  

具体的内容：  

要（対1看護以上）・巨頭   

衰従事者の配置  要（  ）・巨頭  

臨床工学技士等）  

要（   床以上）・巨頭  

囲（内科、神経内科又は小児科）・不要  

要（  ）・巨頭   

乃実施体制   要・匡頭   

（24時間実施体制）   囲・不要   

洩関との連携体制   要・巨頭   

態急変時等）   連携の具体的内容：   

乃保守管理体制   医・不要   

会による審査体制   菌・不要  

審査開催の条件：   

管理委員会の設置   囲・不要   

ノての当該技術の実施症例数   囲（旦症例以上）・不要   

ヒ記以外の要件、例；遺伝カウン  

ク■の実施体制が必要等）   

Ⅲ．その他の要件   

績報告   要（症例まで又は 月間は、毎月報告）・巨頭   

上記以外の要件）  

先進医療名  

診療科  

当該診療  

当該技術  

当該技術  

他診療科の  

看護配置  

その他医療  

（薬剤師、  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手術の  

院内検査  

他の医療杉  

（：患者容尭  

医療機器の  

倫理委員会  

医療安全皆  

医療桟関とし  

その他（上   
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先進医療の名称  

家族性アルツハイマー病の遺伝子診断  

先進医療の内容（概要）   

痴呆症のなかでもっとも頻度が高いのがアルツハイマー病である。常染色体優性遺伝形式を  

とる家族性アルツハイマー病（FÅD）のうち原因遺伝子が確立されてい‘るのはアミロイド前罵区  

体蛋白（好P）遺伝子、プレセニリン1（PSl）遺伝子、およびプレセニリン2（PS2）遺伝子で  

ある。これら3つの遺伝子に対する診断を高度先進医療の対象とする。   

APP、PSl、およびPS2遺伝子の変異により引き起こされるアルツハイマー病は、20歳代後  

半から50歳代に発症する早発性である場合が多い。さらに遺伝子変異をもつFADでは痴呆症  

状が非定型的な場合があり、PSlに変異をもつ症例には進行性失語、ミオクローヌス、全身性  

けいれん、およぴパラトニアが病初期に現れること、痙性対麻痩をともなう症例があること、  

前頭型痴呆の症例があること、さらに踵Pに変異をもつ症例にはミオグローヌス様不随意運動、  

てんかん発作をともなう場合や、大脳や小脳の反復性出血あるいは梗塞、偏頭痛や、うつ症状、  

統合失調症といった精神疾患を呈するなど、遺伝子解析に拠らないと診断がむずかしい場合が  

ある。また、遺伝子変異をもつFADでは神経病理変化がより強く、進行が速いともされる。こ  

のように、アルツハイマー病という同じ病気においても、遺伝的背景の違いにより異なった病  

態を示すことが明らかになってきている。   

正確な診断をできるだけ早熟こ行うことは、正しい殆療を護供するための第一歩であり、た  

とえ治湊接が砲立されていない業病であっても、個々の患者ごとに遺伝的背景の差異に基づく  

病気の特徴を踏まえた予後の推定を可能にし、将来に向けた療養方針やリハビリ計画を患者や  

その家族に示すことができるという観点から重要である。  

（方法）   

遺伝子検査のインフォームドコンセントを書面で取った後、アルツハイマー病患者の血液か  

らD鮎を抽出し、D粘からTbeTmalCyclerを使って目白勺の遺伝子のエクソンと近傍のイントロン  

を含む領域を増幅し、direct Sequence泣によって遺伝子の塩基配列を決定する。ときには増  

幅した遺伝子産物をクローニングした後Sequence姓を用いる。塩基置換の確認には制限酵素断  

片長多型を用いる。なお、発症前診断については、これを行わない。  
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事務局案  

七十七 家族性アルツハイマー病の遺伝子診断  

（要件の見直し‥ 囲   不要）  先進医療名及び適応症：  

Ⅰ．実施責任医師の要件  

囲（内科、精神科星娃神経内科）・不要  診療科  

囲（神経内科専門医又は臨床遺伝専門医）・不要  

要（）年以上・巨頭  当該診療科の経験年数  

の  国（1）年以上・不要   

の  実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・国］   

上  

Ⅱ．医療機関の要件   

の  囲・不要  

具体的内容：常勤医師が2名以上   

医  要・巨頭  

具体的内容：  

要（対1看護以上）・巨頭   

従  要（  ）・巨頭  

高床工学技士等）  

要（   床以上）・巨頭  

囲（内科、精神科又は神経内科）・不要  

要（  ）・巨頭   

実  要・匡頭   

2  囲・不要   

謀  要・匡司   

急  連携の具体的内容：   

保  国・不要   

に  園・不要  

審査開催の条件：   

理  囲・不要   

の  囲（2症例以上）・不要   

以  

の  

Ⅲ．その他の要件   

幸  要（症例まで又は 月間は、毎月報告）・巨頭   

己以外の要件）  

当該技術  

当該技術  

その他（  

実施診療科  

他診療科の  

看護配置  

その他医療  

（薬剤師、  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手術の  

院内検査（  

他の医療機  

（患者容態  

医療機器の  

倫理委員会  

医療安全管  

医療機関として  

その他（上記  

セリンクや  

頻回の実績  

その他   
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先進医療の名称  

中枢神経白質形成異常症の遺伝子診断  

先進医療の内容（概要）  

中枢神経白買形成異常症げe日記e掛Me㍍ba〇ber病）は先天的に大脳の白買  

（ミエリン）の形成不全により、発達遅滞、不随意運動などを来す疾患  
であり我々は、ミエリンの構成タンパク質であるプロテオリビド蛋白遺  
伝子の種々の異常（アミノ酸置換、遺伝子重複）がこの疾患の■原因となり  
うることを報告してきた。臨床症状、画像所見のみからは、診断が国難で  
あり、より確実な診断の為に遺伝子診断が必要である。  
（1）患者さんの血液からDNAを抽出し、・プロテオリビド蛋白遺伝子を  
増幅し、塩基配列を決定し、正常塩基配列との違いを見いだす。  
（2）同時に血液からリンパ球を抽出し、染色捧を展開し、FISHを行いプロテ  
オリビド蛋白遺伝子の重複を調べる。  

当該技術はすでに確立され、小児神経学会、人類遺伝学会、  
日本遺伝カウンセリング学会などでの発表ヒより学会に周知され、今までの  
依顔医師の大半は上記学会員あるいは上記学会認定医からのものである。  
遺伝子診断により、診断を確定することにより遺伝カウンセリング、保因看診断  
が可能となり、また遺伝子変異の彊類により、今後の病気の重症度予測ができ  
それに見合う理学療法、作業療法、療育指導が可能である。また当院臨床研究  
楼構では、プロテオリビド蛋白遺伝子変異に対応した薬物のスクリーニング系  
があり、将来的な葉物治療のためには遺伝子異常の有無とその種類を同定  
することが望まれ、本診断法は患者さんの利益にかなうと考えられる。  
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事務局案  

七十九 中枢神経白質形成異常症の遺伝子診断  

とび適応症‥   （要件の見直し‥ 困   不要）   

Ⅰ．実施責任医師の要件  

囲（内科、神経内科星廷小児科）・不要  

囲（神経内科専門医又は臨床遺伝専門医）・不要   

十の経験年数   要（）年以上・巨頭   

）経験年数   囲（1）年以上・不要   

）経験症例数注1）   実施者［術者］として （2）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・匡璽］   

二記以外の要件）  

Ⅱ．医療機関の要件   

）医師数 注2）   囲・不要  

具体的内容：常勤医師が2名以上   

…師数 注2）   要・巨頭  

具体的内容：  

要（対1看護以上）・巨頭   

∈事者の配置  要（  ）・巨頭  

高床工学技士等）  

要（   床以上）・巨頭  

囲（内科、神経内科又は小児科）・不要  

要（  ）・巨頭   

書施体制   要・巨頭   

4時間実施体制）   匪・不要   

ヨとの連携体制   要・巨頭   

諷変時等）   連携の具体的内容：   

畏守管理体制   軋不要   

二よる審査体制   回・不要  

審査開催の条件：   

至委員会の設置   国・不要   

乃当該技術の実施症例数   囲（旦症例以上）・不要   

よ外の要件、例；遺伝カウン  

〉実施体制が必要等）   

Ⅲ．その他の要件   

艮告   要（症例まで又は 月間は、毎月報告）・巨頭   

己以外の要件）  

先進医療名及  

診療科  

当該診療科  

当該技術の  

当該技術の  

その他（上  

実施診療科の  

他診療科の医  

看護配置  

その他医療従  

（薬剤師、  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手術の実  

院内検査（2  

他の医療機謀  

（患者容態急  

医療機器の保  

倫理委員会に  

医療安全管理  

医療機関としての  

その他（上記以  

セリンク■の  

頻回の実績幸  

その他（上言   
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先進医療の名称  

筋過緊張に対するmrユS Cle a f f e r e n t blo c k（MAB）治療  

（ジストニア、痙性麻癒その他の局所の筋過緊張を呈する病態に係るものに限る。）  

先進医療の内容（概要）   

筋過緊張を菜たす部位に局所麻酔凛とアルコールを筋肉注射する。局所麻酔萎としてlま、0．5％も  
しくは1％のリドカインを用い、アルコールは院内で精製している99．5％エタノールを用いる。初回  
注射は局所蘇酔真のみとし、2回目以降は局所麻酔薬とアルコールを10対1の割合で筋肉注射する。  
施注対象筋の検索は、表面筋電図や超音波捜査・MRl等で行い、実際の施注の際も筋電図ガイドに  
ょって筋を同定しながら行うこととする。治療は、おおよそ逼2回の頻度で開始する。合計10回を  
過ぎたあたりから2週間ないし1ケ月に1度の治療とする。導入は、原則入院を考慮■し、外来治療に  
切り香えていく予定である。   
この治療法は、ボツリヌス毒素による筋遺賢張治療の代替物として開発されたが、ポッリヌス毒素  
の保険適応が眼陰痙誉一痙性斜頸・半周顔面痙筆に認められた今、新たな展開を迎えている。すなわ  
ち、まずこれら3疾患以外の筋過緊張を来たす病態の唯一の治療であること、また抗体産生によって  
ポッリヌス毒素が使用できなくなったときの唯一の治療法となること、さらにポッリ又ス治療前にM  
AB治療によって効果を撞諾し、原因筋を確実に同定してからボツリヌス…主人にいたるといった使用  
法が可能になったことである。いずれの場合にも、京都大学病院を始めとして、その有効性を確認さ  
れており、少なくとも短期的な効果としては80％以上にのぼる。また、副作用としては、薬剤による  
アレルギーがあるが、基本的に歯科領域の麻酔経験があればその心配は少なく、自誤例でアレルギー  
を起こした症例はない。また、反復治療によって筋の炎症を起こすことがあるが一過性で、注射の休  
止．によリ2ケ月毒室長で元に戻る。  
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事務局案   

限七 筋過緊張に対するmu s cle a f f e r e n t blo c k（MAB）治療  
（ジストニア、痙性麻癒その他の局所の筋過緊張を呈する病態に係るものに限る。）  

邑及び適応症＝   （要件の見直し： 囲   不要）   

Ⅰ．実施責任医師の要件  

画（内科星娃神経内科）・不要  

囲（神経内科専門医）・不要   

衰科の経験年数   要（）年以上・巨頭   

帝の経験年数   困（5）年以上・不要   

帝の経験症例数注1）   実施者［術者］として （5）例以上・不要  

［それに加え、助手又は術者として（）例以上・匡塾   

（上記以外の要件）  

Ⅱ．医療機関の要件   

件の医師数 注2）   囲・不要  

具体的内容：常勤医師2名以上   

乃医師数 注2）   囲・不要  

具体的内容：麻酔科医1名以上。病理検査部門が設置され病  

埋医⊥名 

要（対1看護以上）・巨頭   

棄従事者の配置  要（  ）・匡璽  

、臨床工学技士等）  

要（   床以上）・巨頭  

囲（内科の場合は内科及び麻酔科、神経内科の場合は神経内  

科及び麻酔科）・不要  

固（  ）・不要   

の実施体制   囲・不要   

（24時間実施体制）   園・不要   

機関との連携体制   囲・不要   

鰻急変時等）   連携の具体的内容：緊急手術の実施   

の保守管理体制   囲・不要   

会による審査体制   囲・不要  

審査開催の条件：   

管理委員会の設置   囲・不要   

ノての当該技術の実施症例数   囲（5症例以上）・不要   

ヒ記以外の要件、例；遺伝かル  

ク†の実施体制が必要等）  

m．その他の要件   

績報告   要（症例まで又は 月間は、毎月報告）・巨頭   

上記以外の要件）  

先進医療名  

診療科  

当該診療  

当該技術  

他診療科の  

看護配置  

その他医療  

（薬剤師、  

病床数  

診療科  

当直体制  

緊急手術の  

院内検査  

他の医療杉  

（患者容貴  

医療機器の  

倫理委員会  

医療安全盤  

医療機関とし  

その他（上   
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