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ポータルサイトからIRUD拠点病院連絡先が提供される

Yes

No

No

次世代シークエンサー（NGS）解析

解釈、IRUD患者シート追記
解釈結果feedback

か
か
り
つ
け
・
地
域

IRUDでも未診断だった
患者を研究につなげる

かかりつけ医によるコンサルトシート作成、IRUD診断委員会事務局への送付

診断困難な患者（未診断疾患患者）

地域医療機関（かかりつけ医）

ポータルサイト経由？

担当医によるICの取得、試料採取、IRUD患者シート作成

Yes

No

解析前検討会
必要？

IRUD診断委員会による解析前検討会（患者診察なし）

Yes

No

直接診察
必要？

IRUD診断委員会による

解析前検討会（患者診察あり）

Yes
追加検査、

臨床専門分科会
依頼

IRUD患者シート追記・IRUD Exchange登録と、IRUD患者シート・試料のIRUD解析センターへの送付

追加検査、
臨床専門分科会
依頼必要？

I

R
U
D
拠
点
病
院
・
診
断
委
員
会

Yes

No
NGS解析結果（VCF data*等）をIRUD診断委員会へ送付解釈も

解析センターで？

解
析
セ
ン
タ
ー

Yes

No

Yes

診断確定？
追加検査等実施

No

Yes

IRUD Exchangeを用いた
患者情報の照合

No

IRUD拠点病院等担当医から患者への診断結果説明、
遺伝カウンセラー等による遺伝カウンセリング

診断数等報告、
既知疾患データベースへの症例登録

I

R
U
D
拠
点
病
院
・
診
断
委
員
会

解釈、IRUD患者
シート追記

診断確定？

診断確定？

新規疾患等同定

かかりつけ医の診療の支援、
患者長期フォローアップ（専門施設との連携含む）

担当医等による

エントリー検討

No

Yes

担当医から紹介元かかりつけ医への返信の際等に情報提供、追加検査の推奨、
難病を対象とした診療・研究等を行っている他施設への紹介等

Yes

No

Yes

IRUD拠点病院
受診対象？

かかりつけ医へIRUD拠点病院受診対象の連絡、かかりつけ医による診療情報提供書の作成

IRUD診断委員会による拠点病院への受診の対象であるかの検討

No

IRUD新規疾患を
研究につなげる

*VCF： Variant Call Format (NGSを用いて解析された（遺伝子多型）データのフォーマット)

一定期間経過後,
診断に至らなかっ
た旨を患者に説明

IRUD診断委員会による解析後検討会、 IRUD Exchange登録 データシェアリング
の継続

IRUD拠点病院初診外来の受診、担当医による診察、追加検査等

IRUD協力病院等からの
コンサルトシートによる

申請

追加検討必要？

I

R
U
D

IRUD拠点病院受診の対象とならなかった連絡、追加検査の推奨、
難病を対象とした診療・研究等を行っている他施設への紹介等


