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A：研究目的 

マリネスコ-シェーグレン症候群(MSS)は、小

脳失調、精神発達遅滞、先天性白内障を三徴

とする乳幼児期発症のまれな難治性疾患であ

り、程度は様々であるがミオパチーを合併す

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。SIL1は小胞

体シャペロン蛋白質HSPA5の ATP-ADP交

換因子として働き、小胞体におけるタンパク

質の refoldingに関わっている。従ってMSS

は SIL1の機能損失によって小胞体ストレス

を引き起こし、refoldingされなかったタンパ

ク質が蓄積することによる疾患と考えられて

いる。我々は全国の専門医 5,452名を対象に

MSS患者診療に関するアンケート調査を実

施し、36名のMSS（疑い例含む）に関する

詳細な臨床情報ならびに遺伝子解析結果を得

た。その結果ならびに内外の既報告例を集積

し、診断基準と重症度分類を作成することを

目的とした。 

 

B：研究方法 

 全国アンケート調査の結果得られた 36姪

のMSSおよび類縁疾患患者の臨床症状、遺

伝子解析結果から、SIL1遺伝子変異群 24例

を中心に臨床症状・検査所見などを解析し、

診断基準を作成した。また遺伝子診断未施行

例、SIL1変異のない例についてもそれぞれの

臨床病理具的解析を行い、MSSの診断基準に

合致するか否かを解析した。さらに既報告例

を集積し、その臨床病理学的所見を検討した。 

（倫理面への配慮） 

研究要旨 

 マリネスコーシェーグレン症候群(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。 

 本研究では、全国調査の結果ならびに既報告例の解析に基づき、MSS の診断基準な

らびに重症度分類の作成を行った。 



 
 

 本研究で用いた臨床・病理学的データはす

べて連結可能匿名化し、解析を行った。 

 

C：研究結果 

MSSの自験例並びに既報告例を含めた解析

を行い、診断基準のブラッシュアップを行っ

た。 

 

D：考察 

 MSSは超希少疾病であるが、幼児期に急速

に進行する白内障に対する適切な管理がその

後の QOLを左右する。診断基準を明確にす

ることで本疾患患者を早期に発見することが

可能となると考えられる。 

 

E：結論 

 MSSの診断基準、重症度分類を作成した。 

 

F：健康危険情報 

 なし 
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