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A：研究目的 

 Marinesco-Sjögren 症候群(MSS)は、小

脳失調、精神発達遅滞、先天性白内障、

ミオパチーを特徴とする乳幼児期発症の

難治性疾患である。常染色体劣性遺伝形

式をとり、その原因遺伝子 SIL1 が同定さ

れている。我々の先行研究から、MSS は本

邦での患者数が、50 人以下であることが

推測される、きわめて希少な疾患である

ことが明らかとなった。加えて、発症は

乳幼児期と早期であるが、生命予後に直

接関わる合併症が少なく、比較的良好な

経過を撮ることが示唆された。本研究で

は、超希少疾病で、かつ経過の長い MSS

の臨床的特徴をとらえ、診断基準を作成

し、学会承認を目指すことを目的とする。 

 

B：研究方法 

 先行研究で見いだした MSS 36 名の臨床

情報をもとに、その具体的な臨床経過、

症状、合併症などを分析し、MSS の臨床的

特徴を明らかにすることによって、診断

基準作成をめざす。 

（倫理面への配慮） 

本研究において使用した全てのヒト検

体は、確定診断のために病理学的、生化

研究要旨 
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学的、免疫学的ならびに遺伝子レベルの

解析が必要であり、かつ患者および家族

もこれを希望し、その了解を得た上で採

取された組織であり、かつ、NCNP 倫理委

員会で平成 13 年 7 月 19 日に承認された

所定の承諾書を用いて、患者あるいはそ

の親権者から遺伝子解析を含む研究使用

に対する検体の使用許可を得たものであ

る。遺伝子解析に関しては「ヒトゲノム

解析研究に関する共通指針」を遵守した

上で施行した（平成 21年 6月 8日承認）。

これらの情報を使用するに当たっては、

プライバシーを尊重し、匿名化した上で

使用した。 

 

C：研究結果 

 MSS36 人を、SIL1 有変異例、SIL1 変異

のない例、遺伝子解析未施行例に分け、

まず、SIL1 有変異例を中心にその臨床的

特徴を検討し、重要項目を抽出した。ま

た、SIL1 変異のない例、遺伝子解析未実

施例についても、各項目について、その

頻度を算出した。 

 

D：考察 

 MSS の患者数は極めて少なく、より、詳

細な臨床症状を把握するために、今後、

臨床報告例など、可及的多くの情報を収

集し、診断基準の根拠を明確にしていく

必要がある。 

 

E：結論 

MSS の診断基準作成のための基本項目

を抽出し、たたき台を作成した。今後、

文献情報も加味し、ブラッシュアップし

て、学会承認へとつなげていく。 

F：健康危険情報 

とくになし 
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