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出
生
時
よ
り
存
在
す
る
疾

患
は
「
先
天
性
疾
患
」
と
呼

ば
れ
ま
す
が
、
出
生
児
の
１

０
０
人
中
３
～
５
人
は
先
天

性
疾
患
を
有
す
る
と
い
わ
れ

て
い
ま
す
。
そ
の
原
因
は
さ

ま
ざ
ま
で
、
大
き
く
分
け
て
、

①
遣
伝
要
因
に
よ
る
も
の
②

複
数
の
因
子
が
影
響
す
る
も

の
（
多
因
子
病
）
③
環
境
因

子
あ
る
い
は
催
奇
形
因
子
に

よ
る
も
の
ｌ
が
あ
り
ま
す
。

さ
ら
に
遣
伝
要
因
は
、
①
染

色
体
異
常
に
よ
る
も
の
②
染

色
体
コ
ピ
ー
数
異
常
に
よ
る

も
の
③
単
一
遺
伝
子
異
常
に

よ
る
も
の
Ｉ
に
分
け
ら
れ
ま

す
（
図
１
）
。
先
天
性
疾
患

に
見
ら
れ
る
症
状
は
、
形
態
、

機
能
、
代
謝
の
異
常
と
多
彩

で
す
が
、
原
因
は
遣
伝
要
因

の
み
と
は
限
ら
ず
、
遺
伝
要
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④小児先天性疾患と
未診断疾患イニシアチブ(IRUD)

ム
解
析
が
可
能
と
な
り
ま
し

北
大
病
院
臨
床
遺
伝
子
診
療
部
�

た
。し
か
し
、
遣
伝
性
疾
患
が

中
村

明
枝
（
小
児
科
）
疑
わ
れ
る
に
も
関
わ
ら
ず
、

通
常
の
遺
伝
学
的
検
査
で
は

因
と
環
境
要
因
が
複
数
関
与
た
遣
伝
学
的
検
査
に
マ
イ
ク
診
断
困
難
で
あ
り
、
原
因
不

す
る
多
因
子
病
が
伽
～
卵
％
ロ
ア
レ
イ
染
色
体
検
査
が
あ
明
で
治
療
法
も
見
つ
か
ら
ず

と
最
も
多
く
な
り
ま
す
。

り
ま
す
。
こ
の
検
査
は
ゲ
ノ
さ
ま
ざ
ま
な
臨
床
症
状
に
悩

先
天
性
疾
患
の
遣
伝
要
ム
Ｄ
Ｎ
Ａ
を
試
料
と
し
て
、
ま
さ
れ
て
い
る
患
者
が
い
ま

因
の
検
索
で
行
わ
れ
る
遺
伝
網
羅
的
に
微
細
（
数
～
叩
ｋ
す
。
未
診
断
疾
患
イ
ニ
シ
ア

学
的
検
査
に
は
さ
ま
ざ
ま
な
ｂ
レ
ベ
ル
）
な
染
色
体
ゲ
ノ
チ
ブ
（
冒
昼
囚
戴
く
の
Ｏ
閉

方
法
が
あ
り
、
古
典
的
に
は
ム
の
コ
ピ
ー
数
変
化
を
検
出
刀
四
時
の
“
ｐ
Ｑ
ｑ
ｐ
ｇ
印
叩

網
羅
的
に
染
色
体
の
数
や
構
す
る
こ
と
が
可
能
で
す
。
さ
目
Ｏ
い
①
Ｑ
口
耐
の
凹
め
①
駒
・

造
異
常
を
同
定
す
る
Ｇ
分
染
ら
に
大
量
の
塩
基
配
列
の
解
Ｉ
Ｒ
Ｕ
Ｄ
）
は
、
巧
年
、

法
、
特
定
領
域
の
コ
ピ
ー
数
読
を
可
能
と
し
た
次
世
代
シ
日
本
医
療
研
究
開
発
機
構

異
常
（
重
複
・
欠
失
）
、
転
－
ク
エ
ン
サ
ー
の
登
場
に
よ

Ｃ
心
で
四
目
罪
㈹
①
ロ
。
昌

座
を
検
出
す
る
蛍
光
ｉ
ｎ

り
、
ゲ
ノ
ム
の
１
．
５
％
を
３
吋
旨
の
ｇ
ｏ
巳
刃
①
‐

Ｓ
ｉ
ｔ
ｕ
ハ
イ
ブ
リ
ダ
イ
占
め
、
タ
ン
パ
ク
合
成
に
関
切
の
四
吋
。
ご
凹
口
Ｑ
ｐ
の
‐

ゼ
ー
シ
ョ
ン
（
Ｆ
Ｉ
Ｓ
Ｈ
）
わ
る
エ
ク
ソ
ン
領
域
の
全
塩
ぐ
①
５
℃
目
①
口
武
Ａ
Ｍ
Ｅ

法
が
あ
り
ま
す
。
さ
ら
に
、
基
配
列
を
解
析
す
る
エ
ク
ソ
Ｄ
）
に
よ
り
開
始
さ
れ
た
研

２
０
２
１
年
叩
月
よ
り
保
険
－
ム
解
析
、
全
ゲ
ノ
ム
の
塩
究
開
発
プ
ロ
ジ
ェ
ク
ト
で
、

診
療
で
も
実
施
可
能
と
な
つ
基
配
列
を
解
析
す
る
全
ゲ
ノ
前
記
の
よ
う
な
未
診
断
疾
患

患
者
の
情
報
共
有
、
診
断
確

定
、
治
療
を
見
据
え
た
病
態

解
明
を
目
的
と
し
て
お
り
ま

す
。
Ｉ
Ｒ
Ｕ
Ｄ
で
は
か
か
り

図1．先天性疾患の原因内訳
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亨
綴数異常

つ
け
医
か
ら
の
紹
介
を
受
け
で
の
検
討
が
行
わ
れ
、
患
者
に
至
っ
て
お
り
、

て
、
Ｉ
Ｒ
Ｕ
Ｄ
拠
点
病
院
（
北
と
両
親
を
解
析
対
象
と
し
疾
患
発
見
な
ど
（

海
道
で
は
、
北
大
病
院
、
札
た
ト
リ
オ
解
析
を
基
本
と
し
げ
て
お
り
ま
す
。

医
大
病
院
、
旭
医
大
病
院
）
た
エ
ク
ソ
ー
ム
解
析
に
よ
る
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図2. |RUD診断体制(https://plaza.umin.ac.jp/irud/)
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丙

遣
伝
学
的

解
析
が
行

わ
れ
、
診

断
確
定
を

目
指
し
て

お
り
ま
す

（
図
２
）
。

皿
年
３
月

時
点
で
、

�
５
１
３
６

家
系
に
対

し
て
遣
伝

学
的
解
析

を
行
い
２

２
４
７
家

系
（
“
。

７
％
）
で

診
断
確
定

、
妃
の
新
規

の
実
績
を
あ

，
，
少




