
先天性血友病は、血液凝固第VIII因子（FVIII）または第IX因子（FIX）の欠乏

による遺伝性出血性疾患で、出血傾向を呈する代表的疾患の1つである。

FVIIIまたはFIX遺伝子はX染色体上に存在し、伴性潜性遺伝形式をとるため

発症率には明確な性差を有する。また、家系内発生のみならず偶発的に診

断される場合も少なくない。

本学血栓止血グループは、血友病診療のブロック拠点病院として遺伝子解

析を含めた確定診断、最先端の止血治療の提供を行っている。本講義では、

血友病に特有の病態と治療目標、その達成を支援するための多職種連携の

ニーズについて概説する。さらに、遺伝性疾患が包含する特有の問題点に

ついて、実際の診療経験を含めて提示する。
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