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研究要旨 

平成28年 8月に追加した目標であり、平成 28年 8月に立ち上がったマッキューン・オルブ

ライト症候群の患者会と連携した。すなわち、患者会とメールのやりとりによる情報交換を行っ

た。 

 

Ａ．研究目的 

様々な器官のcAMPパスウェイを介在するGs蛋白質を

コードする遺伝子GNASに体細胞モザイク性機能亢進変

異が生じる機能亢進型 GNAS 変異関連疾患の最重症型

はMcCune-Albright 症候群(マッキューン・オルブライト症

候群)であり、多骨性線維性骨異形成、カフェオレ斑、

様々な内分泌機能亢進症を三徴とする。平成 28 年 8 月

にマッキューン・オルブライト症候群の患者会が設立され、

活動を開始するにあたり、患者会と連携することを目的と

した。 

 
Ｂ．研究方法 

患者会とメールのやり取りにより情報交換をおこなっ

た。 

（倫理面への配慮） 

 先方のメール内容は個人情報を削除した。 

 
Ｃ．研究結果 

 患者会の設立を援助した（資料５－１患者会とのメー

ルやり取り 1 参照：先方の個人情報は〇〇〇〇と修正）。

また患者会から活動状況の提供を受けた（資料５－２ 患

者会とのメールやり取り２、および資料５－３ 患者会活動

状況(産経新聞 10 月 2 日記事) 参照）。 

 

Ｄ．考察 

マッキューン・オルブライト症候群の患者会と連携した。

今後もこの連携を継続し、患者の生の声を行政に届ける

予定である。 

Ｅ．結論 

マッキューン・オルブライト症候群の患者会と連携し、メ

ールのやりとりによる情報交換を行った。 

 

Ｇ．研究発表 

１．論文発表 

（英文） 

なし 

（和文） 

なし 

 

２．学会発表 

（英文） 

なし 

（和文） 

なし 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む。） 

１． 特許取得 

 なし 

２． 実用新案登録 

 なし 

３． その他 

 なし 


