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１． 背景 

ダウン症候群（DS）の新生児の約 10%は一過性骨髄異常増殖症(TAM)を発症し、その中の約 20%は

急性巨核芽球性白血病(AMKL)症例に進展する。近年、TAM と DS-AMKL では GATA1遺伝子の変異が

報告され、さらに DS-AMKL では RAS 関連遺伝子、エピジェネティック関連遺伝子、コヒーシン関

連遺伝子の変異が確認され、これらの変異が TAM を AMKL へ進展させると考えられている。一方

で、非 DS-AMKLに関しては融合遺伝子が高頻度に同定されている。我々はこれまでに、非 DS-AMKL

で認められる融合遺伝子が DS-AMKL では同定されないことを明らかにしてきた。さらに我々は非

DS-AMKLの検討で GATA1変異を全体の 15%に同定した。今回我々はこれまでに近隣から集められた

非 DS-AMKLを対象に網羅的遺伝子解析を行い、DS-AMKL発症背景との比較検討を行った。 

２． 方法 

34例の非 DS-AMKLの臨床検体を用いて，次世代シーケンサーによる遺伝子変異解析を行い、解析

結果を臨床情報と照合し，分子生物学的異常の臨床的意義を検討した．34 例中 16 例が融合遺伝

子(CBFA2T3－GLIS2 11例、NUP98-KDM5A 3例、OTT-MAL 2例)を持っており、残り 18例のうち 13

例は複雑核型であった。解析対象遺伝子は PTPN11, CBL, NRAS, KRAS, ASXL1, ASXL2, EZH2, BCOR, 

BCORL1, RAD21, SMC3, STAG2, FLT3-ITD, KIT, CEBPA, TP53, WT1, NPM1, CTCF とした。 

３． 結果 

融合遺伝子を持つ 16例のうち、変異が同定された症例は 3例のみ(19%)であった(FLT3-ITD 2例, 

ASXL2 1例)。一方で融合遺伝子が同定されていない 18例中 12例(67%)に 14個の遺伝子変異が同

定された(FLT3-ITD 1 例、NRAS 3例、KRAS 1例、KIT 3例、PTPN11 1例、RAD21 1例、CEBPA1例、

ASXL2 1例、RAD21 1例、NPM1 1例、CTCF 1例)。興味深いことに融合遺伝子を持つ群はイベント

発生率が 81%(13/16)と高かったことに対して、融合遺伝子を持たない群では 44%(8/18)と有意に

低かった(p = 0.039)。 

４．結論 

非 DS-AMKL34 例のうち、融合遺伝子を持つ群では遺伝子変異の合併頻度が低く予後が不良であっ

た。一方で融合遺伝子を持たない群では複雑核型の割合が多く、更に遺伝子変異の合併頻度が高

かった。予後に関しても融合遺伝子を持つ群よりは良好であった。これらの結果は非ダウン症 AMKL

の発症形式が融合遺伝子に寄与するものと、遺伝子変異に寄与する 2 群に分かれることを示唆し

ている。更に複雑核型の中には+21を含む染色体異常を示す症例もしばしば認められる。これまで

に我々が同定した GATA1遺伝子変異のうち、GATA1s 蛋白を発現する変異を持つ 2例は、いずれも

融合遺伝子を持たず、かつ+21の染色体異常を持ち、無イベントであった。これらの症例は遺伝学

的背景や良好な臨床経過から、DS-AMKLに近い病態である可能性が考えられた。 

 



                               【研究成果概要報告様式】 

平成 30年度総合研究成果概要報告 

研究期間：2017 年４月１日～2019 年３月 31 日 

  研究課題名：患者と医療者の利便性向上を目的とした手術枠ネット予約システムの試験導入 

  病院・所属名：小児医療センター・外科 

 主任研究者の職名・氏名：部長・髙澤 慎也 

 

１． 背景 

鼠径ヘルニア根治術などの小手術は、小児外科における予定手術枠の大部分を占めるものであ

るが、感冒症状などで延期せざるを得ない場合が一定数発生する。手術が延期となると、患者家

族や医療者側は日程の再調整に手間を要し、病院経営面でも損失となる。そこで、インターネッ

トを利用した予約システムを試験的に導入し、その効果を検討した。 

 

２． 方法 

予約システムは情報通信コンサルティング株式会社の「ドクターキューブ」を利用した。2017

年 9 月より鼠径ヘルニア根治術などの待機的手術の予約管理にインターネットを利用した予約シ

ステム（以下、ネット予約）を導入した。ネット予約の効果を検証するために、アンケートによ

る①患者満足度調査と②職員満足度調査、および③手術待機期間の変化について調査検討した。 

 

３． 結果 

 研究期間中にネット予約に登録した患児は合計で 22 名、そのうち手術を終えた患児が 2018 年

12 月の時点で 12 名であった。①アンケートが回収できた患者家族はネット予約をした患児が 12

名、従来方法で予約した患児が 28 名であった。予約方法に対する満足度は、従来方法群で 4.1 ± 

0.9、ネット予約群で 4.8 ± 0.4 で、ネット予約群で統計学的に有意に高かった（p = 0.027）。②

職員のアンケート調査では、外来看護師の仕事量が増加し、満足度が低くなった。③手術待機期

間の変化についての調査では、対象となった 41 例のうち、ネット予約群が 13 例、通常予約群が

28 例であった。予定した手術が延期になった回数は、ネット予約群が平均 1.6±2.0 回、通常予約

群が 0.5±0.7 回で、ネット予約群が有意に多かった（P = 0.012）。初診から手術までの期間は、

ネット予約群が中央値 176 日（95％信頼区間：54-NA）、通常予約群が 75 日（61-106）で、ネッ

ト予約群が有意に長かった（P = 0.004）。 

 

４． 結論 

  手術枠のネット予約システムは従来方法に比べて患者満足度が高い傾向にあり、時代のニー

ズにマッチした予約システムであると考えられた。しかし、職員の業務負担が増え、満足度が低

下していることから、実際の導入にあたっては、業務内容の見直しが必要であると考えられた。

また、延期を繰り返す場合は、手術待機時間が従来の予約方法より長くなる傾向があるので、早

期手術が必要な疾患への適用は控えるべきであろう。以上の点を踏まえて、手術枠の予約システ

ムに特化した、より使いやすい予約システムの開発が今後期待される。 

 

出典元（日本小児外科学会雑誌、56巻、3号、253-261 ページ） 


