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結
合
織
疾
患
に
は
皮
膚
弛

緩
症
、
マ
ル
フ
ァ
ン
症
候
群

（
Ｍ
Ｆ
Ｓ
）
、
骨
形
成
不
全
症

な
ど
さ
ま
ざ
ま
な
疾
患
が
あ

り
ま
す
が
、
今
回
は
１
９
５

５
年
三
行
閑
一
局
旨
冨
つ
が
提

唱
し
た
遺
伝
性
結
合
組
織
疾

患
の
概
念
の
中
で
も
生
命
予

後
を
左
右
す
る
心
血
管
病
変

で
あ
る
大
動
脈
瘤
・
解
離
を

呈
し
や
す
い
Ｍ
Ｆ
Ｓ
と
そ
の

類
縁
疾
患
で
あ
る
ロ
イ
ス
�

デ
イ
ー
ツ
症
候
群
（
Ｌ
Ｄ

Ｓ
）
、
血
管
型
エ
ー
ラ
ス
・

ダ
ン
ロ
ス
症
候
群
（
Ｅ
Ｄ
Ｓ
）

に
焦
点
を
当
て
ま
す
。
�

い
ず
れ
も
常
染
色
体
顕

性
遺
伝
（
優
性
遺
伝
）
で
浸

透
率
は
高
く
、
前
記
の
順
で

Ｑ
の
口
○
ぐ
。
が
弱
％
、
布
％
、

即
％
と
さ
れ
ま
す
。
そ
し
て

，
，
グ
ケ
ー
ヶ

⑥結合織疾患

遺
伝
性
ｌ
と
、
遣
伝
学
的
診
Ｇ
Ｆ
Ｂ
Ｒ
２
、
Ａ
Ｃ
Ｔ
Ａ
２
、

山
澤

弘
州
（
小
児
科
）
療
譽
を
重
視
し
た
内
容
Ｃ
Ｏ
Ｌ
３
Ａ
１
、
Ｅ
Ｆ
Ｅ
Ｍ

�

に
な
っ
て
お
り
、
類
縁
疾
患
Ｐ
２
、
Ｆ
Ｂ
Ｎ
２
、
Ｆ
Ｌ
Ｎ

管
理
上
の
観
点
か
ら
正
し
い
関
節
症
等
が
あ
り
ま
す
が
や
鑑
別
の
た
め
の
遣
伝
子
解
析
Ａ
、
Ｍ
Ｙ
Ｈ
１
１
、
Ｍ
Ｙ
Ｌ

診
断
が
望
ま
し
い
で
す
。
し
は
り
特
異
度
は
低
い
で
す
。
に
も
言
及
さ
れ
て
い
ま
す
。

Ｋ
、
Ｓ
Ｌ
Ｃ
２
Ａ
１
０
、
Ｓ

か
し
身
体
所
見
か
ら
で
は
Ｍ
た
だ
頭
頚
部
血
管
の
蛇
行
は

こ
の
遺
伝
学
的
検
査
は
〃
Ｍ
Ａ
Ｄ
３
、
Ｔ
Ｇ
Ｆ
Ｂ
２
、

Ｆ
Ｓ
は
高
身
長
、
ク
モ
状
指
比
較
的
特
徴
的
な
所
見
で
年
度
診
療
報
酬
改
定
に
従
い
Ｔ
Ｇ
Ｆ
Ｂ
３
、
Ｓ
Ｍ
Ａ
Ｄ
２
、

な
ど
骨
格
の
特
徴
が
顕
著
で
す
。
血
管
型
Ｅ
Ｄ
Ｓ
は
Ｍ
Ｆ
保
険
適
用
と
な
っ
た
１
９
１
Ｃ
○
Ｌ
１
Ａ
１
、
Ｐ
Ｒ
Ｋ
Ｇ

あ
っ
た
り
、
線
状
性
皮
膚
萎
Ｓ
と
は
区
別
し
や
す
い
と
さ
疾
患
に
含
ま
れ
て
お
り
、
遣
１
に
つ
い
て
鑑
別
と
し
て
検

縮
が
見
ら
れ
た
り
は
し
ま
す
れ
ま
す
が
、
皮
膚
の
印
象
が
伝
学
的
検
査
の
施
設
基
準
に
索
し
て
い
た
だ
け
ま
す
。
こ

が
特
異
度
は
低
く
、
実
際
Ｍ
Ｌ
Ｄ
Ｓ
と
似
て
お
り
間
違
わ
係
る
届
け
出
を
行
っ
て
い
る
の
よ
う
な
遺
伝
学
的
診
断
ア

Ｆ
Ｓ
と
さ
れ
た
⑩
％
は
Ｌ
Ｄ
れ
る
こ
と
が
あ
り
ま
す
。
こ
施
設
か
ら
は
公
益
財
団
法
人
ブ
ロ
ー
チ
に
よ
り
確
定
診
断

Ｓ
だ
っ
た
と
す
る
報
告
も
あ
こ
で
診
断
の
強
力
な
ツ
ー
ル
か
ず
さ
Ｄ
Ｎ
Ａ
研
究
所
に
検
さ
れ
る
こ
と
で
そ
れ
ぞ
れ
の

り
ま
す
。
た
だ
水
晶
体
脱
臼
と
な
っ
て
き
た
の
が
遺
伝
学
査
を
依
頼
す
る
こ
と
が
可
能
疾
患
の
特
性
に
応
じ
た
管
理

は
Ｍ
Ｆ
Ｓ
の
帥
％
に
見
ら
れ
的
検
査
で
す
。

と
な
り
ま
し
た
。
各
疾
患
８
が
可
能
に
な
り
ま
す
。
つ
ま

比
較
的
特
異
的
で
す
。
逆
に

実
際
Ｍ
Ｆ
Ｓ
の
診
断
基
準
千
点
と
な
っ
て
い
ま
す
が
、
り
、
Ｍ
Ｆ
Ｓ
で
は
ハ
プ
ロ
不

Ｌ
Ｄ
Ｓ
で
は
眼
間
解
離
、
二
に
Ｇ
ｈ
ｅ
ｎ
ｔ
基
準
が
あ
り
類
縁
疾
患
の
中
で
最
も
疑
わ
全
と
優
性
阻
害
を
も
た
ら
す

分
口
蓋
垂
、
頭
蓋
骨
縫
合
早
ま
す
が
、
２
０
１
０
年
に
改
れ
る
症
候
群
で
提
出
す
れ
ば
バ
リ
ア
ン
ト
で
心
血
管
病
変

期
癒
合
、
若
年
の
変
形
性
骨
訂
さ
れ
、
①
水
晶
体
亜
脱
臼
前
記
３
症
候
群
の
原
因
遺
伝
出
現
注
意
時
期
が
異
な
る
こ

北
大
病
院
臨
床
遺
伝
子
診
療
部

②
バ
ル
サ
ル
バ
洞
の
拡
大
あ
子
と
し
て
知
ら
れ
る
、
Ｆ
Ｂ
と
、
Ｌ
Ｄ
Ｓ
な
ら
Ｍ
Ｆ
Ｓ
よ
備
え
、
大
動
脈
基
部
だ
け
で

る
い
は
上
行
大
動
脈
解
離
③
Ｎ
１
、
Ｔ
Ｇ
Ｆ
Ｂ
Ｒ
１
、
Ｔ
り
細
い
血
管
径
で
も
解
離
に
な
く
よ
り
遠
位
ま
で
人
工
血

；
；
グ
ア
う
う
少
；

北大病院における遺伝性結合織疾患の診療体制

遺伝子診療部

臨床遺伝専門医

認定遺伝カウンセラー

心臓・血管外科医

循環器内科医
診断・併存症治療

遺伝カウンセリング

遺伝学的検査 産ギ産科医
妊娠・周産期管理

，
；
う
グ
グ
；
グ
グ
ク

整形外科医

眼科医
診断・併存症治療

消化器外科医

呼吸器外科医

脳神経外科医
併存症治療

小児科医
診断・薬物治療

１
１

ソーシヤー兀~ワーカー
支援制度活用など

，
，
少
少
ケ
グ
ゾ
グ
グ
ク
グ
グ
グ
ー
グ
ジ
ク
ジ
シ
ー
，
少
少
，

臨床遺伝子診療部によるコーディネートの輪

管
置
換
を
考
慮
す
る
こ
と
、
人
生
設
計
に
も
関
わ
る
た

血
管
型
Ｅ
Ｄ
Ｓ
な
ら
他
の
類
め
、
基
本
的
に
は
専
門
的
な

縁
疾
患
よ
り
予
後
に
注
意
が
遣
伝
カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
が
行

必
要
で
あ
り
心
血
管
だ
け
で
え
る
体
制
が
必
要
と
考
え
ま

な
く
腸
管
破
裂
や
子
宮
破
裂
す
。

な
ど
に
も
備
え
が
必
要
で
あ

ま
た
罹
患
臓
器
が
前
述

る
こ
と
な
ど
で
す
。

の
よ
う
に
、
皮
層
、
骨
、
関

一
方
で
遺
伝
学
的
検
査
を
節
の
み
な
ら
ず
、
目
、
心
血

行
う
際
に
は
、
患
者
に
と
つ
管
、
肺
、
腸
管
、
生
殖
器
と

て
は
思
い
が
け
な
い
結
果
に
非
常
に
多
岐
に
わ
た
る
こ
と

な
る
場
合
も
あ
り
ま
す
。
例
か
ら
、
図
に
示
す
よ
う
な
多

え
ば
Ｌ
Ｄ
Ｓ
を
想
定
し
て
い
診
療
科
、
多
職
種
の
サ
ボ
ー

た
の
に
血
管
型
Ｅ
Ｄ
Ｓ
の
診
ト
が
得
ら
れ
る
医
療
機
関
で

断
と
な
る
場
合
も
あ
り
、
そ
診
療
に
あ
た
る
の
が
望
ま
し

う
な
る
と
予
後
も
当
初
よ
い
と
考
え
ま
す
。
北
大
病
院

り
厳
し
く
な
り
ま
す
。
特
に
で
は
こ
れ
ら
に
応
え
る
体
制

妊
娠
出
産
へ
の
影
響
は
大
き
を
整
え
て
い
ま
す
の
で
、
ご

く
、
巧
％
が
出
産
後
２
週
間
相
談
の
際
は
臨
床
遣
伝
子
診

以
内
に
死
亡
し
た
と
す
る
報
療
部
ま
で
ご
連
絡
を
い
た
だ

告
も
あ
り
、
挙
児
を
考
え
る
け
れ
ば
と
思
い
ま
す
。

若
年
女
性
だ
っ
た
場
合
に
は


