
成人症例については下記フローチャートに従い、検査の適応を検討した上で遺伝学的検査を提供して
います。小児例については直接小児科にお問い合わせください。

＜事前スクリーニング＞
① 周期性発熱（最低3か月以上の期間にわたり、発熱のエピソードが3回以上ある）
② 発熱時のCRP値5.0以上
③ 発熱時にその他の症状がある（発疹、関節炎、漿膜炎等）
④ 同様の症状の家族歴がある

当院医療連携支援センター地域連携室にご連絡の
上、膠原病・リウマチ内科先端治療センターのご
予約をお取りください。鑑別診断を行います。
※診療情報提供書には検査結果（次頁の「PID診断のた
めの４段階検査」の０～２）及び発熱時の症状・周期
をご記載の上、地域連携室にFAX（もしくは郵送）し
てください。

①+②+(③or④)に合致

遺伝子検査の適応となりません。
※発熱時の記録がない、CRP値を測定していない
場合には、記録・測定を実施した上で、

再度上記スクリーニングを行ってください。

自己炎症性疾患の専門家を交えて
検査の適応について検討

検査の必要性を考慮する場合

① 初回遺伝カウンセリング
（約1時間程度／自費診療・約1万円）

 家族歴聴取
 既往・症状等について出生時からの状況を確認
 遺伝学的検査の適否に関して最終判断
 遺伝学的検査に関する情報提供 など

遺伝子診療科を受診

< 自己炎症性疾患に関する遺伝学的検査を希望される方へ（医療関係者向け）>

②遺伝学的検査実施（保険診療）
初回カウンセリングで検査の適応と判断された
場合は、遺伝科再診時に採血を行います。

③結果説明（保険診療）

遺伝子検査の保険適応のある
自己炎症性疾患

1.クリオピリン関連周期熱症候群
（AD遺伝：NLRP3遺伝子）
2. 高IgD症候群/メバロン酸キナーゼ欠損症
（AR遺伝：MVK遺伝子）
3. PAPA症候群
（AD遺伝：PSTPIP遺伝子）
4. 遺伝性自己炎症性疾患

4-1: Aicardi-Goutieres症候群（AR遺伝: TREX1, 
RNASEH2A,B,C, SAMHD1, ADAR1, AD遺伝：
IFIH1, TREX1)

4-2: ADA2欠損症 (AR遺伝: CECR1遺伝子)
4-3: NLRC4異常症(AD遺伝：NLRC4遺伝子）
4-4:A20ハプロ不全症（AD遺伝: TNFAIP3遺伝
子)

保険点数：１〜３は5000点（3割負担で1万5千
円）４は8000点（10割負担で8万円、3割負担
で2万4千円）

※診療フローチャート等はこちら

遺伝子診療科に連絡
（総合内科受付：03-5803-5670）

遺伝カウンセラーが事前スクリーニングの結果
及び今後の流れについて確認させて頂きます。

http://aid.kazusa.or.jp/2013/disease



