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研究要旨 
対象の 51 疾患について、現行の診断基準の妥当性を検証するとともに未知の合併症について情報

収集を行った。成人患者の現状把握と成人期特有の合併症についても情報収集を行った。類型化

し、データベース化するための準備を進めている。既に遺伝子診断が行われ診断が確定した例につ

いては、臨床ゲノム情報統合データベースの病的バリアントデータベース等に提供し、将来の日本

人病的バリアントデータベース構築の礎を築くことができたと考えた。 

2018年 1月に開催された日本小児遺伝学会で疾患特異的成育手帳を会員に配布した。会員の医師に

はチェックリストを実際に外来で運用してもらい、そこで明らかになった問題点を抽出し、フィー

ドバックしてもらうように依頼した。診断困難症例について、研究班内で情報共有を図ることを進

めた。軽症例や非典型症例については遺伝子診断を鑑別に用いた。診断基準を充たさない非典型的

な症例についても遺伝子診断を行った。集積した患者の情報から疾患概念の拡張、臨床診断基準の

拡張と修正を行った。先天異常症候群領域の疾患群を俯瞰した上で、個別の疾患の診断基準の特異

度・感度等を評価中である。主要症状を世界標準の標準化形式（Human Phenotype Ontology, 以下

HPO)で記述し、この結果を NTO 法（Normalized Term Overlap）等の数学的手法を用いて症例間比

較の定量的評価を進めた。そのため、今年度は対象となる 51疾患の患者の症状を HPO を用い、疾

患ごとに集積した。次年度集積する情報と合わせて、定量的症例間比較の基礎データとする 
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A. 研究目的 

先天異常症候群の各疾患は、① 患者数は
～数百名、② 遺伝子異常を背景に有する
ものの遺伝子異常がどのように発症に至る
のかが依然として不明、③ エピジェネテ
ィクスやシグナル伝達修飾薬による症状の
緩和が期待されるものの、効果的な治療法
が未確立、④ 医学管理の必要性から生涯
の療養が必要で、難病の 4要件を満たす。
先天異常症候群においては合併症が多臓器
にわたる。指定難病制度の改定の中で、新
たに 30疾患が指定され、先天異常症候群
領域は独立した疾患領域と認識されるに至
っている。 

[目的] 
本研究では先天異常症候群領域の指定難病
および類縁疾患の医療水準の向上・患者の
QOLの向上に貢献する。目的は 4点に大別
される。 

① これまでの研究で、年齢別全身管理の
チェックポイントを明示した診療指針
「疾患特異的成長手帳（診療の手引
き）」としてプライマリーケア医・患
者家族に提供してきた。既に策定した
診療の手引きについて学会・患者会と
連携し普及・啓発活動を進める（全年
度）。 

② 研究対象としている 51疾患のうち診断
基準・重症度分類・全身管理のチェッ
クポイントを、現場で実運用した経過
中、修正が望ましい点について洗い出
しを行う（1～2年度）。軽症者の実
態、遺伝子診断の実施状況を検討す
る。特に各症候群の成人期に特異的な
合併症の抽出と類型化を行い、現行の
重症度基準に成人期に特有な合併症を
反映させる。多くの先天異常症候群が
小児慢性特定疾病制度下で支援対象と
なっておりその要件を踏襲して重症度
基準が設定されている。成人の視点か
ら重症度分類の評価・再評価を重視す
る（3年度）。 

③ 症状が非典型的である症例について、
遺伝子診断を補助診断として実施（全
年度）し、変異陽性であった場合、疾
患概念の拡張・臨床診断基準の修正を
行う。 

④ 先天異常症候群領域において、新たに
取り組むべき疾患について診断基準
案・重症度分類案を確定する（1～2年
度）。特に小児慢性特定疾病制度の対
象だが指定難病に未指定の疾患につい
て移行期支援の観点から評価する。 

 これまでの研究により小児期における先

天異常症候群問題点は明らかにされつつあ
るが、成人期については国内外で検討が遅
れている。国際的な先鞭をつけることも目
的としている。学会（日本小児遺伝学会・
日本先天異常学会）を挙げたデータ収集を
進める。 
 
多くの先天異常症候群領域の診断基準・重
症度分類が既に策定され「疾患特異的成長
手帳（診療の手引き）」も策定されている
が、関連学会・非専門医・患者および国民
への普及啓発を進め、必要に応じて改訂を
行い、医療水準の向上と合併症回避を通じ
た患者の QOLの向上に貢献する。 
 

先天異常症候群の大部分が単一遺伝子病で
あることから、臨床ゲノム情報統合データ
ベース事業等国のゲノム関連事業と連携す
る。 
 

B．研究方法 

[研究体制] 
平成 24年度から日本小児遺伝学会の全
面的支援により「先天性異常の疾患群の
診療指針と治療法開発をめざした情報・
検体共有のフレームワークの確立」班を
組織し、各班の疾患特異的研究者と、代
表的小児医療施設において先天異常患者
の診療・研究に従事する専門医群の複合
的な臨床研究ネットワーク体制を構築し
た。平成 26年度から耳鼻科 (松永)・眼科
（仁科）・歯科（森山）の専門医も参画
した。以来、オールジャパン体制を長期
的に構築している。今年度は先天異常症
候群領域の指定難病や類縁疾患等を網羅
した体制により効率的かつ効果的に研究
を推進した。また、成人を対象とする研
究者との連携を図る。難治性疾患実用化
研究事業「診療の質を高める研究」（鏡
班・森崎班）等と連携した。 
 
[研究対象]  
指定難病として認定された 30疾患の先
天異常症候群診断基準や重症度分類に関
する妥当性の検証や、政策の効果、小児
から成人への移行期医療（トランジショ
ン）の問題等について、多角的な検討を
続ける。 
 
[実施方法] 
① 診断基準や重症度分類  

妥当性を検証するとともに未知の合
併症について情報収集を進めた。特
に現行の重症度分類に基づく場合に
軽症と判断される患者の患者数等の
実態・重症者との比率を検討した。
また、遺伝子診断により確定される
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患者の比率についても検討した。 
指定難病データベースと連携し、成
長発達・合併症にかかわる臨床情報
を体系的に収集した。既に遺伝子診
断が行われ診断が確定した例につい
ては、臨床ゲノム情報統合データベ
ースの病的バリアントデータベース
等に提供を進めた。 
海外において新たに診断基準や重症
度分類が発表された疾患について
は、現行の基準と比較し、修正案の
作成を進めた 

② 疾患特異的成長手帳  
集積した合併症データをエビデンス
として、健康管理のための年齢別の
チェックリストを作成・公開し、月
齢別・年齢別の診療上の留意点を検
討した（全員）。特に成人後の問題
点の検討を進めた。チェックリスト
を実際に外来で運用して問題点を抽
出し、担当医・患者・家族からのフ
ィードバックを集積した。。 

③ 早期診断体制 
診断困難症例について、研究班内で
情報共有を図った。遺伝子診断の実
施については適宜、臨床ゲノム情報
統合データベース事業と連携し、早
期診断を可能とする体制を維持・発
展させた。変異陽性例の症状幅を明
らかにし、そのエビデンスに基づい
て診断基準を修正した。 
また先天症候群領域の診断困難例の
コンサルテーションについては、
AMED 未診断疾患イニシアチブの体
制と連携した。成人の診療について
は、AMED未診断疾患イニシアチブ
の体制の診断委員会成人診療科担当
医師研究者と連携した。 

④ 非典型症例 
診断基準に非典型症例について遺伝
子診断を行い、変異陽性の非典型例
から、疾患概念の拡張、臨床診断基
準の拡張と修正を進めた。非典型例
で遺伝子変異を認めない場合には、
AMED「未診断疾患イニシアチブ」
と連携し、網羅的な遺伝子診断によ
る疾患原因の究明を進めた。 

⑤ 定量的症例間比較の検討 
先天異常症候群領域の疾患群を俯瞰
した上で、個別の疾患の診断基準の
特異度・感度等を評価する方法を強
化した。主要症状を世界標準の標準
化形式（Human Phenotype Ontology, 
以下 HPO)で記述し、HPO を NTO 法
（Normalized Term Overlap）等の数
学的手法により症例間比較の定量的
評価を行う。既存の診断基準を HPO
を用いてリスト化したのち、NTO 法

等を用いて他の稀少疾患との鑑別能
について評価した。先天異常症候群
領域の疾患群について、各疾患の症
状を HPOの形式を用いて表現型の
蓄積・集積を実施し、定量的症例間
比較の基礎データとした。 

 
C．研究結果 

＜研究結果の概要＞ 

① 診断基準や重症度分類  
対象の 51疾患について、現行の診断
基準の妥当性を検証するとともに未
知の合併症について情報収集を進め
た。小児例及び小児期に診断され、
継続して医療機関を受診している成
人患者の現状把握と成人期特有の合
併症についても情報収集を行った。
類型化し、データベース化するため
の準備を進めた。また、現行の重症
度分類に基づく場合に軽症と判断さ
れる患者の患者数等の実態・重症者
との比率を明らかにするため、軽症
例並びに非典型例についても情報を
集積した。特に非典型例については
遺伝子解析をはじめとする遺伝子診
断を適切に利用し、診断に役立て
た。このような、非典型的な症状を
呈し臨床診断が困難な患者の中で遺
伝子診断により確定された患者の比
率についても情報を集めた。 
 

森崎とともに循環器疾患を主徴とする先
天異常症候群（マルファン症候群、ロイ
ス・ディーツ症候群、シュプリンツェ
ン・ゴ－ルドバーグ症候群）を中心に診
療を行なった。症状・合併症を収集し、
現行の診断基準や重症度分類の見直しを
行なった。 
 
斎藤とともに、比較的頻度の高い先天異
常症候群の一つであるアンジェルマン症
候群について症状・合併症の集積を行っ
た。次年度も継続してデータを集積して
いく。 
 
渡邊・古庄とともにエーラス・ダンロス
症候群並びに低フォスファターセ症の小
児患者・成人患者の診療を行い、病型の
違いによる診断までの経緯、臨床症状や
重症度分類について検討した。 
 
副島・緒方とともに過成長を主徴とする
先天異常症候群であるベックウウィズ症
候群、シンプソン・ゴラビ・ベーメル症
候群、ウィーバー症候群並びにシルバ
ー・ラッセル症候群を中心に診療を行っ
た。表現型を集積し、症状と合併症につ
いて情報を蓄積した。 
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水野とともにルビンスタイン・テイビ症
候群の患者の症状・合併症を年齢別に収
集した。症状は幅広く、診断基準や重症
度分類の見直しが必要である可能性が示
唆された。 
 
沼部とともにハーラーマン・ストライフ
症候群の患者の全国調査を行い、国内に
おける患者の実態を把握することに努め
た。その上で患者の自然暦を収集し、エ
ビデンスに基づいた診断基準の見直しに
向けて情報を集積した。 
 
古庄とともにコフィン・サイリス症候群
の小児患者・成人患者の診療を行い、病
型の違いによる診断までの経緯、臨床症
状や重症度分類について検討した。 
 
松永とともに耳鼻科領域の症状を示す先
天異常症候群の患者を中心に検討を行な
った。疾患ごとの耳鼻科領域合併症につ
いて洗い出しを行い情報を蓄積した。そ
れぞれの疾患の診断基準・重症度分類に
反映させるべく現在収集した情報を元に
検討を進めた。 
 
吉浦・岡本とともに歌舞伎症候群を中心
に先天異常症候群の患者の診療を行なっ
た。症状・合併症を集積し、診断基準や
重症度分類について見直しを開始した。 
加藤とともに中隔視神経形成異常症の小
児患者・成員患者の検討を行なった。症
状・合併症について情報収集を行い、現
行の診断基準と照らし合わせて検討を行
なった。診断基準を満たさない症例も存
在することが明らかとなった。現行の診
断基準の見直しが必要であることが示さ
れた。 
 
指定難病データベースと連携し、成長発
達・合併症にかかわる臨床情報を体系的
に収集するよう心がけた。リエゾンは滋
賀医科大学の樋野村が担当した。既に遺
伝子診断が行われ診断が確定した例につ
いては、臨床ゲノム情報統合データベー
スの病的バリアントデータベース等に提
供した。 
米国 NIHの先天異常症候群の変異陽性例
の表現型の国際共有のプロジェクト
"Genetic Syndromes in Diverse Popula-
tions”等国際プロジェクトの日本代表と
して活動し、その成果を診断基準等に反
映するよう分担研究者間で話し合いを進
めた。エーラス・ダンロス症候群やラッ
セルシルバー症候群など海外において新
たに診断基準や重症度分類が発表された
疾患の一部については、現行の基準と比

較し、修正を行った。国際基準の日本語
訳も進めた。 
 
緒方、古庄らはシルバー・ラッセル症候
群、エーラス・ダンロス症候群の国際的
診断基準の制定に関与した。それぞれの
国際診断基準について日本語訳も行なっ
た。 
 
② 疾患特異的成長手帳  

集積した合併症データをエビデンス
として、健康管理のための年齢別の
チェックリストを作成・公開し、月
齢別・年齢別の診療上の留意点を明
示した。特に成人後の問題点の検討
を進めた。この手帳は、2018年 1月
に開催された日本小児遺伝学会で会
員に配布した。会員の医師にはチェ
ックリストを実際に外来で運用して
もらい、そこで明らかになった問題
点を抽出し、フィードバックしても
らうように依頼した。現在担当医・
患者・家族からのフィードバックを
集積している。 

 
青木・松原とともに RASopathiesの患者
の臨床情報を集積した。症状・合併症に
ついて病型ごとに情報を収集し、類型化
を試みた。次年度以降も継続し、手帳の
改定に向けて検討を進めていく。 
 
水野とともに Rubinstein-Taybi症候群の小
児及び成人患者の症状について情報収集
を行なった。診断基準に含まれる症状を
呈さない症例も複数存在することから、
診断基準の見直しが必要であることが示
唆された。次年度以降も症例を蓄積し、
改定に向けて検討を進めた。 
 
黒澤とともに基底細胞母斑症候群、トリ
ーチャーコリンズ症候群、ヤング・シン
プソン症候群、メビウス症候群、クルー
ゾン/アペール/ファイファー/アントレ
ー・ビクスラー症候群の患者の検討を行
った。成育医療施設としての特性を生か
し、成人患者における特有の合併症につ
いても洗い出しを行った。収集した情報
を類型化し、次年度以降に手帳の改定に
向けて検討を続ける。 
 
古庄とともにコッフィン・シリス症候
群、エーラス・ダンロス症候群患者の臨
床症状や重症度分類について検討した。
集めた情報を元に必要に応じた改定に向
けて検討を重ねていく。 
 
森山らとともに上顎・下顎の異常を主徴
とする先天異常症候群、鎖骨・頭蓋骨異
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形成症候群を中心に症状・合併症の集積
を行った。疾患特異的成育手帳の改定に
反映させるためにこれらの情報の類型化
を進めた。ウィリアムス症候群の患者の
歯科的特徴についても検討を開始した。
症例が蓄積したら手帳に反映させる。 
 
小崎（成育医療研究センター）とともに
日本小児遺伝学会（2018年 1月開催）で
疾患特異的成育手帳を学会員に配布し
た。日常診療に活用するよう促した。次
年度以降フィードバックを集めて改定に
向けて検討していく方針である。 
 
大橋とともに 1q 部分欠失症候群の患者
家族会と連携した集団外来を行った。こ
れを通じて担当医・患者・家族からのニ
ーズについてまとめることが出来た。結
果をもとに検討を行っていく。 
 
③ 早期診断体制 

診断困難症例について、研究班内で
情報共有を図ることを心がけた。軽
症例や非典型症例については遺伝子
診断を利用した。遺伝子診断の実施
については適宜、臨床ゲノム情報統
合データベース事業と連携し、早期
診断を可能とする体制を形作った。
症例が一定数蓄積したら変異陽性例
の症状幅を明らかにし、そのエビデ
ンスに基づいて診断基準を修正す
る。 

 
黒澤とともに臨床的な鑑別困難であるこ
との多いヤング・シンプソン症候群患者
の遺伝子解析を行った。KAT6B変異を認
めた 3例（成人１例を含む）について表
現型の収集と比較を行ない、変異と臨床
症状の相関について比較した。合併症の
幅が極めて広い可能性が示された。 
 
水野とともに知的障害を主徴とする先天
異常症候群の診療を行なった。臨床的に
診断困難な症例については遺伝子解析を
用いて診療にあたった。非典型的な RTS
の患者を遺伝子検査により診断し、表現
型を解析した。 
 
斎藤とともに臨床的にアンジェルマン症
候群を疑われた患者のうち非特異的な症
状のみで診断困難であった患者の遺伝子
解析を行った。遺伝子解析により診断が
ついた患者のなかにはアンジェルマン症
候群と類似する、異なる疾患であると判
明した患者も含まれた。非典型例の早期
診断には遺伝子解析が有用である可能性
が示された。 
 

足立とともに特徴的な症状を欠く脆弱 X
症候群を疑われた患者、特に成人患者に
対してでは、遺伝学的検査を実施し、臨
床症状との相関関係について検討した。
本症候群では診断困難例が多く存在する
と考えられるため遺伝子解析による診断
が重要な位置を占める可能性が示唆され
た。また、鑑別診断の対象疾患について
整理を行なった。 
 
青木・松原・松永とともに RASopathies
の患者について、患者の詳細な臨床症状
を検討し、特に皮膚疾患について皮膚科
医と連携のもと実態調査を開始した。次
年度以降も継続して調査を行い、類型化
していく。 
 
森山らとともに先天異常症候群の患者の
歯科口腔外科関連の症状・合併症につい
て抽出した。現在データを集積中であ
る。成人例に対しても同様に情報収集を
行い、早期診断体制の構築に努めてい
る。 
 
副島とともに診断困難な過成長症候群の
患者に対してゲノム・エピゲノム解析を
行った。診断のついた患者のうち 13例
はベックウィズ症候群であった。ベック
ウィズ症候群患者はこれまでに 229例蓄
積することができ、遺伝子変異型の頻度
別傾向を示すことができた。この結果を
もとに表現型と遺伝子変異型との関連性
について検討を進めていく。 
 
④ 非典型症例 

診断基準に非典型的な症例について
遺伝子診断を行った。次年度以降も
これを継続し、変異陽性の非典型例
を集積する。集まった患者の情報か
ら疾患概念の拡張、臨床診断基準の
拡張と修正を行い、その感度・特異
度の向上を図る（2・3年度）。非典
型例で遺伝子変異を認めない場合に
は、AMED「未診断疾患イニシアチ
ブ」と連携し、網羅的な遺伝子診断
による疾患原因の究明を進める。 

 
渡邊とともに非典型的なエーラス・ダン
ロス症候群等の患者に対して遺伝子解析
を行った。表現型と遺伝子の変異型につ
いての情報を集積した。いずれの疾患も
QOL向上要素として、診断までの過程、
特に診断基準や遺伝学的検査の位置づけ
が大きいと考えられた。この 2つの疾患
では、疾患名だけでなく、病型ごとの登
録等による症例集積による自然歴の明確
化が今後の QOL向上に繋がると考えら
れた。 
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古庄とともに非典型的な症状を示し診断
困難であったコッフィン・シリス症候群
の患者に対して補助診断として遺伝子解
析を行った。遺伝子検査の結果診断のつ
いた患者に対して臨床症状や重症度分類
について検討した。患者の情報収集を継
続していく。 
 
斎藤とともに、臨床的にアンジェルマン
症候群を疑われた患者のうち非典型的な
症状を呈する患者の遺伝子解析を行っ
た。Pitt-Hopkins症候群、Rett 症候群、
Christianson症候群と確定診断された症例
をそれぞれ１例ずつ含んでおり、互いに
オーバーラップする可能性が示された。 
 
青木・松原・松永とともに非典型的な症
状を呈し、診断のついていないあるいは
診断困難な RASopaties の小児患者並びに
成人患者の情報収集を行なった。日本小
児遺伝学会の学会委員にもアンケート調
査を行なった。また、補助診断として遺
伝子検査を実施し、変異遺伝子型と表現
型との相関関係について検討を行なっ
た。 
 
森崎とともに循環器症状を主徴とする先
天異常症候群患者のうち、それ以外の症
状が非典型的で臨床診断が困難な症例に
対して遺伝子検査を補助診断として実施
した。患者情報を収集し、遺伝子検査の
結果と合わせて相関関係を検討した。マ
ルファン症候群、ロイス・ディーツ症候
群、血管型エーラス・ダンロス症候群及
びその類縁疾患について、症状は幅広
く、臨床診断困難な症例に対しては、そ
の後の治療方針決定にも影響することか
ら遺伝子検査が重要であると示された。 
 
緒方とともに非典型的な症状を呈する
SRS 患者に対して遺伝学的解析を実施し
た。 
 
足立とともに脆弱 X 症候群の患者の臨床
情報の集積を行なった。本症候群の場合
は非典型例が多いため、遺伝子検査を補
助診断として利用した。鑑別疾患として
考慮すべき疾患についても整理を行なっ
た。 
 
副島とともに非典型的な症状を呈する過
成長症候群の患者に対してゲノム・エピ
ゲノム解析を行った。診断がついた症例
については表現型を集積し、類型化を進
めている。稀な発症機序を同定すること
が可能であった。非典型的な症例に対す
る遺伝学的解析の重要性が示された。 

 
吉浦・岡本とともに非典型的な症状を呈
し、臨床的に診断困難な歌舞伎症候群の
患者に対して遺伝子検査を実施した。遺
伝学的に歌舞伎症候群と診断された患者
について表現型を収集し、遺伝子変異と
の相関関係について検討を行なった。症
状は幅広く、非典型例に対する遺伝子検
査の重要性が示された。 
 
⑤ 定量的症例間比較の検討 

今年度は対象となる 51疾患の患者
の診療において患者の症状を HPO
で表現し、これを疾患ごとに集積し
た。さらに既存の診断基準を HPO
を用いてリスト化したのち、NTO 法
等を用いて他の稀少疾患との鑑別に
ついて評価した。先天異常症候群領
域の疾患群について、各疾患の症状
を HPO の形式を用いて表現型の蓄
積を行なった。次年度集積する情報
と合わせて、定量的症例間比較の基
礎データとする。 

 
全ての分担研究者とともに、先天異常症
候群領域の疾患について、表現型を HPO
を用いて収集した。非典型的な症例につ
いては遺伝子検査を行い、遺伝学的に診
断がついた患者について同様に HPO に
よる臨床情報を収集した。現在も情報収
集を継続するとともにデータベース構築
に向けて現在集めた情報を類型化してい
る。 

 
D．考察 

51 の先天異常症候群について多角的な検討
を進めた。昨年度までに作成した疾患特異
的成育手帳を配布し、日常診療での活用を
促した。実際の診療の場で担当医・患者・
家族からのフィードバックを収集した。次
年度以降も継続して情報を集積し、改訂版
の作成について検討を開始する。また、本
研究班で作成した診断基準・重症度分類に
ついても見直しを開始した。非典型例や診
断困難な症例については遺伝子検査を補助
診断として実施した。診断のついた症例に
ついて症状を HPO により集積した。疾患
ごとに HPO を用いた表現型を蓄積し、次
年度以降の情報と合わせて定量的症例間比
較の基礎データとする。 

 
E．結論 
対象となる 51 疾患について診断基準・重
症度分類の見直しを開始した。小児患者の
みでなく成人患者についても情報収集を行
い、年齢特異的な合併症を収集することが
できた。次年度以降、この情報を元に見直
し案について検討していく。また、診断困
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難例・非典型例については遺伝子解析を補
助診断として利用した。症状の幅が広い可
能性が示された。また、HPO を用いた症状
の集積を疾患ごとに継続して行なった。定
量的症例間比較を実施すべくこの情報を基
礎データとしてデータベース構築に向けた
情報の類型化を行なった。 
 
Ｆ．健康危惧情報 
なし 
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会総会, 名古屋, 2018.3 

19) Minami SB, Nara K, Mutai H, Morimoto N, 

Inoue M, Masuda Sa, Masuda Sh,  

Sakamoto H, Misawa H, Takiguchi T, Kaga 

K, Matsunaga T.Clinical and Genetic Stud-

ies of 21 families with Japanese Waarden-

burg Syndrome.IFOS2017 年 6月 24－28

日, Paris, France 

20) Hosoya M, Masato F, Matsunaga T, Ogawa 

K. Cochlear cell modeling using diseas-
especific iPSCs unveiled a degenerative 
phenotype and treatments of a congenital 
progressive hearing loss.IFOS2017 年 6

月 24－28 日, Paris, France 
21) Hemphill SE, Cushman BJ, Oza AM, Shen 

J, Chapin A, Booth K, Azaiez H, Duzkale H, 

Zhang W, Matsunaga T, Rehm HL, Tayoun 

ANA, Amr SS, DiStefano MT, on behalf of 

the ClinGen Hearing Loss Clinical Domain 

Working Group.Progress in evaluating the 

clinical validity of gene-disease associations 

in hearing loss.Curating the Clinical Ge-

nome Meeting 2017,2017 年 6 月 28－30

日, Washington,DC, USA,ポスター 

22) Matsunaga T.Personalized medicine for he-

reditary hearing loss by phenotype-driven 

approach.14th Taiwan-Japan Conference on 

Otolaryngology-Head and Neck Surgery. 

2017年 12月 1－2日, Kaohsiung, Tai-

wanSaeki T, Hosoya M, Nishiyama T, 
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Matuzaki S, Shibata S, Matsunaga T, Fuji-

oka M, Ogawa K, Okano H. The localiza-

tion of PENDRIN aggregation in Pendred 

syndrome patient specific iPSCs derived 

outer sulcus cells.Association for research 

in otolaryngology 41st Annual MidWinter 

Meeting 

2018年 2 月 10－14 日, San Diego, Cali-

fornia, USA 

23) Mutai H, Momozawa Y, Kamatani Y, Kubo 

M, Matsunaga T. Whole Exome Sequencing 

to Discover Novel Genes Associated with 

Hearing Loss.Association for research in 

otolaryngology 41st Annual MidWinter 

Meeting,2018年 2 月 10－14 日, San Di-

ego, California, USA 

24) Nakano A, Arimoto Y, Matsunaga T. 

A de novo mutation in PTPN11 in a child 

being considered as non-syndromic sensori-

neural hearing loss.14th Congress of the Eu-

ropean Society of Pediatric Otorhinolaryn-

gology. 

2018年 6 月 2－5 日, Stockholm, Sweden. 

25) 南修司郎、奈良清光、務台英樹、守本

倫子、井上真規、増田佐和子、益田

慎、阪本浩一、三澤逸人、瀧口哲也、

加我君孝、松永達雄. 

Waardenburg症候群 21 家系の遺伝的お

よび臨床的検討.日本耳鼻咽喉科学会総

会. 広島 2017年 5 月 17－20 日 

26) 南 修司郎、奈良 清光、務台 英樹、加我 

君孝、松永 達雄.Waardenburg 症候群 11

家系の遺伝的及び臨床的検討 ~日本人

W-index 作成の試み~.（ポスター）日本

人類遺伝学会第 62回大会.神戸 2017年

11月 15－18 日 

27) 重水大智、宮冬樹、秋山真太郎、奥田

修二郎、キースボロエビッチ、藤本明

洋、中川英刀、尾崎浩一、新飯田俊

平、金村米博、岡本伸彦、齋藤伸治、

加藤光広、山崎麻美、松永達雄、務台

英樹、小崎健次郎、角田達彦. 

疾患原因変異発見のための正確な中間

サイズインデル検出法の開発.日本人類

遺伝学会第 62 回大会.神戸 2017年 11 月

15－18 日 

28) 宮冬樹、重水大智、金村米博、齋藤伸

治、岡本伸彦、加藤光広、山崎麻美、

松永達雄、務台英樹、小崎健次郎. 

既存の exome 解析では疾患原因変異同

定が困難な検体の原因変異探索手法の

開発.日本人類遺伝学会第 62 回大会.神

戸 2017年 11 月 15－18 日 

29) 前田亜希子、中村奈津子、藤波芳、野

田徹、松永達雄、加我君孝、林孝彰、

冲永聡子、角田和繁.Auditory neuropathy

を合併した常染色体優性視神経萎縮症

の 3 例第 65回日本臨床視覚電気生理学

会.大阪 2017年 11月 17－18日 

30) 川崎泰士、平賀良彦、和佐野浩一郎、

務台英樹、松永達雄、小川郁.難聴を伴

う骨形成不全症Ⅰ型の症例における

COL1A1 遺伝子検査による確定診断.第

27回日本耳科学会総会・学術講演会.横

浜 2017年 11月 22－24 日 

31) 松永達雄、加我君孝、務台英樹、奈良

清光、南修司郎、山本修子、藤岡正

人、小川郁.臨床像起点の遺伝性難聴診

療の確立.第 27回日本耳科学会総会・学

術講演会. テーマセッション,横浜 2017

年 11月 22－24日 

32) 仲野敦子、有本友季子、松永達

雄,PTPN11 遺伝子変異が検出された難聴

児の検討第 27回日本耳科学会総会・学

術講演会.  横浜 2017 年 11月 22－24 日 

33) 森貞直哉、野津寛大、石倉健司、伊藤

秀一、松永達雄、飯島一誠本邦におけ

る鰓耳腎（BOR）症候群の原因遺伝子

と臨床像 

第 40 回日本小児遺伝学会学術集会,東京

都港区 2018年 1月 12－13 日 

34) 青木 洋子.単一遺伝子疾患におけるゲ

ノム医療の発展：新しい疾患概念形成

と治療法開発へ 第60回日本腎臓学会

学術総会 2017/5/26、国内 

35) 青木 洋子.遺伝性疾患の病態解明から

新しい生命現象を明らかにする  第

59回日本小児神経学会学術集会 

2017/6/15、国内 
36) Ogura K., Kobayashi Y., HikitaR., Shoji 

A., Tsuji M., Moriyama K. Analysis of 

palatal morphology in craniosynostosis 

patients: Comparison between Apert syn-

drome and Crouzon syndrome. 

APOC2018, Boracay Island, Philippines, 

March 5-7, 2018. (Excellent Poster 

Presentation Award) 

37) 小倉健司、小林起穂、疋田理奈、辻美
千子、森山啓司：矯正歯科治療により
咬合改善を行ったアペール症候群 2症
例におけるビザンチン口蓋の長期的形
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態変化. 第 57 回日本先天異常学会学術
集会、2017年 8 月 18-19 日、東京 

38) 木下由紀子、高橋由記、幸田直己、齋
藤小百合、宮崎貴行、ピョ ティハ、
辻美千子、小林起穂、森山啓司：
Stickler 症候群患者の口腔内の特徴に
関する検討. 第 76 回日本矯正歯科学会
学術大会、2017年 10 月 18-20 日、札
幌.  

39) 早川大地、幸田直己、高橋由記、姜順
花、松本英和、ネイ ミョ ミン スイ、
辻美千子、小林起穂、森山啓司：
Stickler 症候群と Robin sequence 患者
の臨床症状の比較 －頭蓋顎顔面形態
と全身症状に着目して－. 第 76回日本
矯正歯科学会学術大会、2017年 10月
18-20 日、札幌.    

40) 横井貴之、湊川真理、羽田野ちひろ、

榎本友美、斎藤敏幸、永井淳一、黒澤 

健司 WHSCR-2の欠失は Wolf-Hirsch-

horn症候群の表現型に十分ではない 

第 120 回日本小児科学会 2017.4.14-16. 

東京 

41) 榎本友美、黒澤 健司 CNV 検出手法

XHMMと log2ratio変換法の比較－実際

の解析例について－ 第 169回染色体

研究会 2017.4.8. 東京慈恵医大 

42) Kurosawa K, Minatogawa M, Yokoi T, 

Enomoto Y, Ida K, Harada N, Nagai J, Tsu-

rusaki Y. Microdeletion of 17q21.31 causes 

a novel malformation syndrome. American 

Society of Human Genetics 2017, 

2017.10.17-21. Orlando. 

43) 渡辺 聡、土屋美智子、伊達木澄人、

森内浩幸、松本 正、森藤香奈子、清

水健司、大橋博文、道和百合、知念安

紹、水野誠司、皆川京子、神谷素子、

近藤達郎。1q部分重複症候群患者の自

然歴についての検討−18例のアンケー

ト調査より−。第40回日本小児遺伝学

会 2018.1.12-13, 東京 

＜招待講演＞ 
44) The 2017 International Classification of the 

Ehlers-Danlos Syndromes について，古庄

知己，日本エーラスダンロス症候群協

会（友の会）医療講演会＆交流会，

2017/6/17，マイドームおおさか. 

45) 遺伝性・先天性疾患のクリニカルシー

クエンス実現に向けて〜信州大学医学

部附属病院遺伝子医療研究センターの

取り組み〜，口演，古庄知己，第 3回

クリニカルバイオバンク研究会，

2017/7/7-8, 千葉大学医学部. 

46) 次世代シークエンスの基礎，口演，古

庄知己，遺伝カウンセリング研修会，

2017/7/15-17, 京都大学. 

47) ゲノム情報に基づく次世代医療の実

現，口演，古庄知己，キッセイ薬品講

演会，2017/9/9, キッセイ薬品中央研究

所. 

48) 信州大学医学部附属病院におけるゲノ

ム医療とクリニカルシークエンスの現

状，口演，古庄知己，東北大学病院遺

伝子診療部特別セミナー，2017/11/8, 東

北大学病院. 

49) 稀少疾患の診断から治療へ〜次世代シ

ークエンスが開く遺伝性結合組織疾患

の包括的診療〜，口演，古庄知己，日

本人類遺伝学会第 62 回大会，

2017/11/16-18, 神戸国際会議場. 

50) ゲノム医療における人材育成（NGSD

プロジェクト）とゲノム医療実装の取

り組み，口演，古庄知己，第 15回全国

遺伝子医療部門連絡会議，2017/11/18, 

神戸国際会議場. 

51) 13、18トリソミー児へのよりよい医療

を目指して，口演，古庄知己，第 24回

信濃町新生児研究会，2017/11/25, ベル

サール八重洲. 

52) 信州大学における HBOC 診療への取り

組み，口演，古庄知己，遺伝性乳癌卵

巣癌（HBOC）Scientific Exchange Meet-

ing，2017/12/7, ホテルブエナビスタ. 

53) 新型エーラスダンロス症候群（筋拘縮

型）の発見と病態改名，口演，古庄知

己，第 9回信越・北関東小児内分泌セ

ミナー，2018/2/10，ホテルメルパルク

長野 

54) CHST14/D4ST1 欠損に基づく新型エー

ラス・ダンロス症候群（筋拘縮型）の

発見、病態解明、そして治療法開発に

向けた挑戦，口演，古庄知己，第 25回

大阪母子医療センター母と子のすこや

か基金シンポジウム，2018/2/16, 大阪母

子医療センター. 

55) 次世代シークエンスが開く遺伝性結合

組織疾患の包括的診療，口演，古庄知

己，第 12回南大阪遺伝診療研究会，

2018/2/16, ホテル・アゴ—ラリージェン

シー堺. 
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＜一般演題＞ 

56) D4ST1 欠損に基づく Ehlers-Danlos 症候

群における巨大皮下血腫の病態解明，

口頭，古庄知己，福嶋義光，第 120回

日本小児科学会学術集会，2017/4/14-

16，グランドプリンスホテル新高輪国

際館パミール、グランドプリンスホテ

ル高輪. 

57) D4ST1 欠損に基づくエーラスダンロス

症候群の病態解明と治療法の開発，ポ

スター，古庄知己，岡田尚巳，吉沢隆

浩，岳鳳鳴，水本秀二，野村義宏，中

山淳，平成 26年度小児医学研究振興財

団研究助成金受賞者セッション，第 120

回日本小児科学会学術集会，2017/4/14-

16，グランドプリンスホテル新高輪国

際館パミール、グランドプリンスホテ

ル高輪. 

58) Pathophysiology of large subcutaneous he-

matomas in Musculocontractural EDS-

CHST14: an iPS cells-based comprehensive 

investigation, ポスター, T. Kosho, F. Yue, 

T. Era, J. Nakayama, T. Yamaguchi, N. 

Miyake, S. Mizumoto, S. Yamada, R. Ka-

wamura, K. Wakui, T. Yoshizawa, Y. 

Takahashi, K. Matsumoto, T. Hirose, J. 

Minaguchi, K. Takehana, M. Uehara, J. 

Takahashi, M. Ishikawa, C. Masuda, S. Shi-

mazu, Y. Nitahara-Kasahara, A. Watanabe, 

T. Okada, K. Matsumoto, A. Hashimoto Y. 

Nomura, Y. Kakuta, A. Hatamochi, Y. Fu-

kushima, K. Sasaki, European Society of 

Human Genetics 2017, 2017/6/27-30, Co-

penhagen Convention Center. 

59) Spinal manifestations of patients with mus-

culocontractural Ehlers-Danlos syndrome 

caused by CHST14/D4ST1 deficiency 

(mcEDS-CHST14), T. Kosho , M. Uehara , 

H. Kato , J. Takahashi, American Society of 

Human Genetics 66th Annual Meeting, 

2017/10/17-21, Orland Convention Center. 

60) Musculocontractural EDS-CHST14 におけ

る脊椎病変の包括的検討，口演，古庄

知己，上原将志，中山淳，島倉剛俊，

高橋榮明，山本智章，加藤博之，高橋

淳，日本人類遺伝学会第 62回大会, 

2017/11/16-18, 神戸国際会議場. 

61) Musculocontractural EDS-CHST14 におけ

る脊椎病変の包括的検討，口演，古庄

知己，上原将志，中山淳，島倉剛俊，

高橋榮明，山本智章，加藤博之，高橋

淳，第 40回日本小児遺伝学会学術集

会，2018/1/12−13, 慶應義塾三田キャン

パス. 

62) Negishi Y, Ieda D, Miyamoto T, Hori I, 

Hattori A, Nozaki Y, Komaki H, Tohyama 

J, Nagasaki K, Tada H, Oishi H, Saitoh S. 

Truncating MAGEL2 mutations produce 

fetal lethality in mice and may recapitu-

late pathogenesis of Schaaf-Yang syn-

drome. 67th Annual Meeting of the Amer-

ican Society of Human Genetics. 

2017/10/18-21. (Orland, USA) ポスタ
ー発表 

63) Nakamura Y, Togawa Y, Okuno Y, Mu-

ramatsu H, Ieda D, Hori I, Negishi Y, Hat-

tori A, Saitoh S. A patient with compound 

heterozygous mutations in SZT2 repre-

sents a discernible clinical entity with de-

velopmental delay, macrocephaly and dys-

morphic corpus callosum. 第 59回日本小
児神経学会学術集会（大阪）
2017/6/16-18. 口頭発表 

64) Seiji Mizuno, Mie Inaba, Hiroko Taniai, 

Yukako Muramatsu Recovery from 

“Rapid deterioration” in individuals with 

Down syndrome Annual meeting of Euro-

pean Society of Human Genetics Copen-

hagen, 2017.5.2 

65) 水野誠司 染色体疾患・遺伝子疾患の

最近の話題と疾患特性の理解 第6回愛

知県心身障害者コロニー 遺伝療育講

演会 名古屋市 2018.1.20 

66) 水野誠司 発達障害の原因はどこまで

解ったか  中部大学医工融合健康プ

ロジェクト市民セミナー 名古屋市 

2018.1.27 

67) 植田紀美子、川戸和美、三島祐子、松

田圭子、山本悠斗、西恵理子、岡本伸

彦. 頭蓋縫合早期癒合症を合併した歌

舞伎症候群の6例, 第41回日本遺伝カウ

ンセリング学会学術集会 2017年 

68) Mbf1は Pacman から E(z) mRNA を保
護することでポリコームサイレンシン
グの堅牢性を担保している（ポスタ
ー）西岡憲一、宮崎仁美、副島英伸、
広瀬進．第 11回日本エピジェネティ
クス研究会年会 2017.5.22-23. 学術総
合センター一橋講堂（東京） 

69) マウス Commd1 と Zrsr1 のゲノムイン
プリンティング機構の研究（ポスタ
ー）城 圭一郎、西岡憲一、北嶋修
司、松久葉一、古関明彦、河野友宏、
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副島英伸．第 11 回日本エピジェネテ
ィクス研究会年会 2017.5.22-23. 学術
総合センター一橋講堂（東京） 

70) 大腸癌におけるインプリント DMR の
包括的メチル化解析（ポスター）樋高
秀憲、東元健、青木早織、渡邊英孝、
前田寿幸、古賀靖大、岩切龍一、能城
浩和、藤本一眞、副島英伸．第 11 回
日本エピジェネティクス研究会年会 
2017.5.22-23. 学術総合センター一橋講
堂（東京） 

71) NSD1 ハプロ不全は DNAメチル化イ
ンプリント異常と遺伝子発現異常を惹
起する（ポスター）渡邊英孝、東元
健、三宅紀子、前田寿幸、樋高秀憲、
青木早織、八木ひとみ、西岡憲一、城
圭一郎、松本直通、副島英伸．第 11

回日本エピジェネティクス研究会年会 
2017.5.22-23. 学術総合センター一橋講
堂（東京） 

72) ゲノムインプリンティングの overview

と Beckwith-Wiedemann 症候群（口
頭）副島英伸．日本人類遺伝学会第
62回大会 2017.11.15-18. 神戸国際会議
場  

73) NSD1 ハプロ不全は DNAメチル化イ
ンプリント異常と遺伝子発現異常を惹
起する（口頭）渡邊英孝、東元健、三
宅紀子、前田寿幸、樋高秀憲、青木早
織、松本直通、副島英伸．日本人類遺
伝学会第 62回大会 2017.11.15-18. 神戸
国際会議場  

74) ポリコーム抑制複合体２の構成蛋白質
の遺伝子変異が Weaver 症候群を引き
起こす（口頭）今川英里、東元健、酒
井康成、沼倉周彦、岡本伸彦、松永智
子、梁明秀、佐藤由典、實藤雅文、井
原健二、高田結、西村玄、才津浩智、
水口剛、宮武聡子、中島光子、三宅紀
子、副島英伸、松本直通．日本人類遺
伝学会第 62回大会 2017.11.15-18. 神戸
国際会議場  

75) 間葉性異形成胎盤とインプリンティン
グ異常（口頭）副島英伸．第 25 回日
本胎盤学会学術集会．2017.11.24-25. 

長崎県雲仙市ホテル東洋館  

76) Mbf1は Pacman から E(z) mRNA を保
護することでポリコームサイレンシン
グの堅牢性を担保している（口頭・ポ
スター）西岡憲一、宮崎仁美、副島英
伸、広瀬進． 2017年度生命科学系学
会合同年次大会（第 40回日本分子生
物学会年会、第 90回日本生化学会大
会） 2016.12.6-9. 神戸ポートアイラ
ンド  

77) マウス Commd1 と Zrsr1 のゲノムイン
プリンティング機構の研究（口頭・ポ
スター）城 圭一郎、西岡憲一、北嶋
修司、松久葉一、古関明彦、河野友
宏、副島英伸． 2017 年度生命科学系
学会合同年次大会（第 40回日本分子
生物学会年会、第 90 回日本生化学会
大会） 2016.12.6-9. 神戸ポートアイ
ランド  

78) Beckwith-Wiedemann 症候群に合併し
た後縦隔神経芽腫の 1 例（口頭）川口
晃司、卜部馨介、高橋郁子、小倉妙
美、堀越泰雄、東元 健、副島英伸、
渡邉健一郎．第 73回東海小児がん研
究会 2018.2.17 名古屋大学  

79) NSD1 haploinsufficiency evokes DNA hy-

pomethylation at imprinted DMRs and the 

increased expression of imprinted genes 

(Poster) Watanabe H, Higashimoto K, 

Miyake N, Maeda T, Hidaka H, Aoki S, 

Matsumoto N, Soejima H. The 67th An-

nual Meeting of the American Society of 

Human Genetics. 2017.10.17-21. Orange 

County Convention Center, Orlando, FL, 

U.S.A.  

80) Germline mutations associated with poly-

comb repressive complex 2 cause Weaver 

syndrome (Poster) Imagawa E, Hi-

gashimoto K, Sakai Y, Numakura C, Oka-

moto N, Matsunaga S, Ryo A, Sato Y, 

Sanefuji M, Ihara K, Takada Y, Nishimura 

G, Saitsu H, Mizuguchi T, Miyatake S, 

Nakashima M, Miyake N, Soejima H, 

Matsumoto N. The 67th Annual Meeting 

of the American Society of Human Genet-

ics. 2017.10.17-21. Orange County Con-

vention Center, Orlando, FL, U.S.A. 

 

国際学会 
81) European Human Genetics Conference, 

2017. May 27-30, Copenhagen, Den-

mark.(Poster: P05) Watanabe R., Ohno S., 

Aiba T., Ishikawa T., Nakano Y., Aizawa Y., 

Hayashi K., Murakoshi N., Nakajima T., Ya-

gihara N., Shigemizu D., Mishima H., Sudo 

T., Higuchi C., Takahashi A., Sekine A., 

Minamino N., Makiyama T., Tanaka Y., Mu-

rata H., Hayashi M., Iwasaki Y., Watanabe 

A., Tachibana M., Morita H., Miyamoto Y., 

Yoshiura K., Tsunoda T., Watanabe H., Ku-

rabayashi M., Nogami A., Kihara Y., Makita 

N., Shimizu W., Horie M., Tanaka T. Identi-

fication of novel long QT syndrome-associ-

ated mutations by targeted sequencing anal-
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yses. European Human Genetics Confer-

ence, 2017. May 27-30, Copenhagen, Den-

mark.  

82) (Plenary Session: PL2.3) Gordon C.T., Xue 

S., Yigit G., Filali1 H., Chen K., Rosin N., 

Yoshiura K., Oufadem1 M., Beck T., Dion 

C., Sefiani A., Kayserili H., Murphy J., 

Chatdokmaiprai C., Hillmer A.,  Wattana-

sirichaigoon D., Lyonnet S., Magdinier F., 

Javed A., Blewitt M., Amiel J., Wollnik B., 

Reversade B. De novo gain-of-function mu-

tations in the epigenetic regulator SMCHD1 

cause Bosma arhinia microphthalmia syn-

drome.  

83) American Society of Human Genetics An-

nual Meeting 2017, 2017 October 17-21, 

Orland, USA.(Poster: 1843W) Yoriko 

Watanabe, Satoshi Watanabe, Chisei Sato, 

Sachiko Ogasawara, Jun Akiba, Masayoshi 

Kage, Hirohisa Yano, Kaori Fukui, Tatsuki 

Mizuochi, Shoji Yano, Kiyoshi Hayasaka, 

Yushiro Yamashita, Takumi Kawaguchi, 

Takuji Torimura, Koh-ichiro Yoshiura. Iden-

tification of I287S homozygous mutation in 

the MLX gene in an infant with non-alco-

holic steatohepatitis: A case report. Ameri-

can Society of Human Genetics Annual 

Meeting 2017, 2017 October 17-21, Orland, 

USA.  

 
84) The 2nd International Symposium of the 

Network-type Joint Usage/Research Center 

for Radiation Disaster Medical Science, Feb 

3-4, 2018, Ryojyun Hall, Nagasaki Univer-

sity, Nagasaki, Japan.(P-28) Kinoshita A., 

Mishima H., Saitoh S., Yoshiura K., Novel 

transcript of IPTR1 contributes to the devel-

opment of anterior eye segment. 

 

 

国内学会 

85) 第 59 回日本小児神経学会学術集会，
2017年 6 月 15 日（木）-17 日（土），
大阪国際会議場，大阪．（Poster: P-

159）里龍晴，原口康平，森山薫，渡
辺聡，神村直久，吉浦孝一郎，森内浩
幸．A case of epileptic encephalopathy 

combine with various involuntary move-

ment, sever psychomotor retardation with 

KCNA2 gene mutation.  

86) 第24回遺伝性疾患に関する出生前診断

研究会，久留米大学病院本館第一会議

室，2017年9月9日（土），久留米，福

岡．（口演）三春範夫，吉浦孝一郎，

佐々木晃，正路貴代．全エクソーム解

析で判明したosteogenesis imperfectaの１

例．  

87) NBDC/DBCLS BioHackathon 2017 Sym-

posium, 2017年9月10日, JSTサイエンス

プラザ，東京都．（口演）Hiroyuki Mi-

shima: Building and Application of AMED's 

Genomic Variation Database.  

88) 日本人類遺伝学会 第62回大会，2017年

11月15日（水）〜18日（土），神戸国際

会議場，神戸．The 62nd Annual Meeting 

of the JapanSociety of Human Genetics, 

2017,11,15-18. Kobe.(Poster: P-197) 鳥尾

倫子，古賀のりこ，赤峰哲，吉浦孝一

郎，酒井康成，大賀正一．BCORナンセ

ンス変異にもとづくOFCD症候群の一

例．  

89) (Oral: O-25) Hitomi Shimizu, Hideki Moto-

mura, Satoshi Watanabe, Hiroyuki Mishima, 

Hiroyuki Moriuchi, Koh-ichiro Yoshiura, 

Sumito Dateki. Genetic and clinical anal-

yses in Japanese Patients with SItosterole-

mia.  

90) (Oral: O-41) Yoshiro Morimoto, Shintaro 

Yoshida, Akira Kinoshita, Hiroyuki Mi-

shima, Naohiro Yamaguchi, Akira Imamura, 

Naohiro Kurotaki, Hiroki Ozawa, Koh-

ichiro Yoshiura, Shinji Ono. Gene-based 

rare variants association test implicates 

PLA2G4E as a risk gene for panic disorder. 

91) (Oral: O-63) Tomohiro Koga, Kiyoshi Mig-

ita, Shuntaro Sato, Kiyonori Miura, Hideki 

Masuzaki, Koh-ichiro Yoshiura, Atsushi Ka-

wakami. MicroRNA-204-3p inhibits TLR4-

related cytokines in family Mediterranean 

fever by targeting the PI3K signaling.  

92) (Oral: O-82) Akira Kinoshita, Kaname 

Ohyama, Susumu Tanimura, Katsuya 

Matsuda, Miroyuki Mishima, Masahiro 

Nakajima, Shinji Saitoh, Koh-ichiro Yo-

shiura. Novel transcript of ITPR1 contrib-

utes to the development of anterior eye seg-

ment.  

93) (Poster: P-077) Shinji Saitoh, Akira Ki-

noshita, Kana Hosoki, Hiroyuki Mishima, 

Kiyotaka Tomiwa, Naoko Ishihara, Yutaka 

Negishi, Naoko Asahina, Hideaki Shiraishi, 

Koh-ichiro Yoshiura. De novo mutations in 

the C-terminal region of ITPR1 cause ani-

ridia, cerebellar ataxia and intellectual disa-

bility, Gillespie syndrome.  

94) (Poster: P-162) Ryo Watanabe, Seiko Ohno, 

Takeshi Aiba, Taisuke Ishikawa, Yukiko 

Nakano, Yoshiyasu Aizawa, Kenshi 

Hayashi, Nobuyuki Murakoshi, Tadashi 
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Nakajima, Nobue Yagihara, Daichi Shi-

gemizu, Hiroyuki Mishima, Takeaki Sudo, 

Chihiro Higuchi, Atsushi Takahashi, Akihiro 

Sekine, Naoto Minamino, Takeshi 

Makiyama, Yoshihiro Tanaka, Hiroshige 

Murata, Meiso Hayashi, Yuki Iwasaki, Atsu-

yuki Watanabe, Motomi Tachibana, Hiroshi 

Morita, Yoshihiro Miyamoto, Koh-ichiro 

Yoshiura, Tatsuhiro Tsunoda, Hiroshi 

Watanabe, Masahiro Kurabayashi, Akihiko 

Nogami, YasukiKihara, Naomasa Makita, 

Wataru Shimuzu, Minoru Horie, Toshiro 

Tanaka. Targeted deep sequencing reveals 

novel mutations in Japanese long QT syn-

drome patients. (Poster: P-162) 

95) (Poster: P-228)Kanako Ishii, Vlad Tocan, 

Noriko Oyama, Naoko Toda, Kazuhiro 

Okubo, Yoshito Ishizaki, Koh-ichiro Yo-

shiura, Shouichi Ohga. A case suspected of 

mitochondrial complex III deficiency carry-

ing BCS1L mutation presented with Fanconi 

syndrome．  

96) (Poster: P-231) Yoriko Watanabe, Satoshi 

Watanabe, Chisei Satoh, Sachiko 

Ogasawara, Jun Akiba, Masayoshi Kage, 

Hirohisa Yano, Kaori Fukui, Tatsuki Mizuo-

chi, Shoji Yano, Kiyoshi Hayasaka, Yushiro 

Yamashita, Takumi Kawaguchi, Takuji Tori-

mura, Koh-ichiro Yoshiura. Idrntification of 

I285S homozygous mutation on the MLX 

gene in an infant with non-alcoholic steato-

hepatitis． 

97) (口演) 石原 潤，水落建輝，高木祐
吾，江田慶輔，進藤亮太，弓削康太
郎，福井香織，渡邊順子，橋詰直樹，
石井信二，深堀 優，浅桐公男，八木 

実，吉浦孝一郎．胆道閉鎖症 I cyst 型
を合併した歌舞伎症候群の 1 例．第
44回日本胆道閉鎖症研究会，2017年
10月 22日（日），九州大学医学部同
窓会館，福岡． 

98) (Poster) 大久保一宏，石井加奈子，大
山紀子，トカン ヴラッド，戸田尚
子，海老原 健，吉浦孝一郎，井原健
二，大賀正一．脂肪萎縮性糖尿病に先
天性難聴を合併し、PIK3R1 遺伝子に
新生突然変異を認め SHORT 症候群と
診断した一例．第 51 回日本小児内分
泌学会，2017 年 9 月 28 日（木）-30

日（土），梅田スカイビルタワーウェ
ウト，大阪． 

99)  (Poster: EP-06） 大久保一宏、石井加
奈子、大山紀子、トカン ヴラッド、
戸田尚子、海老原健、吉浦孝一郎、井
原健二、大賀正一．PIK3R1 遺伝子に

新生突然変異を認め、SHORT 症候群
と診断した脂肪萎縮性糖尿病の一例．
第 27回臨床内分泌代謝 Update，2017

年 11月 24日（金）-25 日（土），神戸
国際展示場，兵庫． 

100)  (Poster) 福井香織，渡邊順子，吉浦孝
一郎．顕著な睡眠障害、発達障害を有
する CREBBP 遺伝子のエクソン 31の
新規突然変異例．第 40 回日本小児遺
伝学会学術集会、2018 年 1月 12

（金）−13日（土），慶應義塾大学三
田キャンパス，東京． 

101) (Poster)蒸野寿紀，南 弘一，鈴木啓
之，森尾友宏，今井耕輔，三嶋博之，
吉浦孝一郎，田村志宣，山下友佑，園
木 孝志．Evans症候群および低ガンマ
グロブリン血症を発症した歌舞伎症候
群の一例．第 1回日本免疫不全・自己
炎症学会総会・学術集会，2018年 1

月 20日（土）-21 日（日），ベルサー
ル神田，東京． 

102) (K-03) 河合智子，畑田出穂，副島英

伸，吉浦孝一郎，鏡 雅代．胎児発育不

全で新規同定した遺伝子変異機能解

析：エピゲノム脆弱性を背景とする新

たな疾患概念の提唱と世界初のエピゲ

ノム編集技術による治療法開発． 

103) (K-05) 吉浦孝一郎，副島英伸，要 匡，

渡邊順子，園田 徹．ヒストン就職酵素

異常疾患モデル動物作成と DNA メチル

化異常の簡易診断法開発． 

104)  (N-03) 邊見弘明，小笹俊哉，木下 晃，

金城紀子，吉浦孝一郎，金澤伸雄，改

正恒靖．中條-西村症候群様新規プロテ

アソーム関連自己炎症症候群の病態解

明． 

105) (N-12) 川上 純，古賀智裕，吉浦孝一

郎，佐藤俊太朗，山本弘史，田中義

正，増本純也，浦野 健，右田清志，上

松一永，谷内江 昭宏．家族性地中海熱

（FMF）インフラマソームシグナル伝

達異常をゲノム創薬で解決する開発研

究． 

106) (R-50) 黒滝直弘，小澤寛樹，白石祐

一，斎藤加代子，斎藤伸，吉浦孝一

郎，岩田修永，城谷圭朗，蒔田直昌，

本田純久．臨床データを元に下発作性

運動誘発性舞踏アテトーゼ（PKD）の

発症機序の解明及び新規治療薬の開

発． 
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107) 樋野村亜希子、倉田真由美、久津見

弘、吉中勇人、山中真由美、小崎健次

郎「滋賀県における希少・未診断疾患

研究推進コンソーシアムの取組み」第

40回日本小児遺伝学会学術集会、東

京、2018年1月12-13日 

108) 倉田真由美、樋野村亜希子、長野郁

子、小林有里、前川由美、高橋博子、

矢野郁、山中真由美、久津見弘「地域

全体での臨床研究実施体制の整備に向

けた取り組み―滋賀県下での実態調査

の結果から見えてきた現状と課題」第

3回研究倫理を語る会、東京、2018年2

月10日 

109) 難波栄二、足立香織、中山祐二、松浦

徹、石井一弘、後藤雄一．脆弱X症候

群ならびに脆弱X随伴振戦/失調症候群

の遺伝学的検査体制の構築～保険診療

でカバーされる外注検査となる～．第

59回日本小児神経学会学術集会．2017

年6月15日-17日． 

110) 足立香織、松浦徹、石井一弘、中山祐

二、岡崎哲也、後藤雄一、難波栄二．

脆弱X症候群ならびに脆弱X症候群関

連疾患の遺伝学的検査体制の構築．日

本人類遺伝学会 第62回大会．2017年

11月15日-18日． 

111) 足立香織、岡崎哲也、松浦徹、石井一

弘、後藤雄一、難波栄二．脆弱X症候

群ならびに脆弱X症候群関連疾患のレ

ジストリ構築に向けて．第40回日本小

児遺伝学会学術集会．2018年1月12日-

13日． 

112) Mitsuhiro Kato: The Genetic Bases of 

cortical development and its disorders. The 

14th Asian & Oceanian Congress of Child 

Neurology (AOCCN 2017): Fukuoka, Japan, 

May 11-14, 2017 (invited lecture) 

113) 加藤光広：新生児科医が知っておきた

い脳の発生と脳形成異常．第 53 回日本

周産期・新生児医学会学術集会：横浜 

2017年 7 月 18 日 

114) 加藤光広、佐藤美保、田島敏広、川村

孝：中隔視神経異形成症の実態調査と

診断基準・重症度分類の作成に関する

研究．第 59回日本小児神経学会学術集

会（共同研究支援委員会主催セミナ

ー）：大阪 2017年 6 月 15 日 

115) 佐藤美保、加藤光広、田島敏広、川村

孝：中隔視神経異形成症の眼科診療に

関する研究．第 42 回日本小児眼科学会

総会：金沢 2017年 6 月 16-17 日 

116) 加藤光広：大脳形成にかかわる遺伝子

の異常と画像診断 up-to-date．第 12 回小

児神経放射線研究会：京都 2017年 11

月 24 日 

117) 加藤光広：脳発生障害の分子病態と構

造異常．第 29 回臨床 MR 脳機能研究

会：東京 2017年 4月 8日 

118) 小林梢、北條彰、加藤光広：完全脳梁

欠損と皮質形成異常を伴う Epileptic 

spasms without hypsarrhythmia の 1 例．

第 3回城南小児神経懇話会：東京 2017

年 11 月 1 日 

119) 加藤光広：脳形成異常の基礎と臨床：

分子標的治療の実現に向けて．2017 年

滑脳症親の会定例会：大阪 2017年 6

月 17 日 

120) 加藤光広：大脳発生障害の基礎と臨床

の架け橋．愛知県心身障害者コロニー

セミナー:春日井 2017 年 1月 6 日 

 

３.書 籍 

1) 森崎 裕子,森崎隆幸; Marfan 症候群,日本

脈管学会,臨床脈管学,日本医学出版,東

京,2017,388-390 

2) 森崎 裕子,森崎隆幸; マルファン症候群

の診断,マルファンネットワークジャパ

ン,マルファン症候群ガイドブック,マル

ファンネットワークジャパン , 愛

知,2017,26-49 

3) 森崎隆幸,森崎 裕子; マルファン症候群

と遺伝,マルファンネットワークジャパ

ン,マルファン症候群ガイドブック,マル

ファンネットワークジャパン , 愛

知,2017,50-65 

4) 岡本 伸彦; ヌーナン症候群の身体・発達

の特徴,緒方 勤,ヌーナン症候群のマネジ

メント , メディカルレビュー社 , 東

京,2017,25-31 

5) 岡本 伸彦; 最先端のゲノム医療と遺伝カ

ウンセリング,大阪母子医療センター,こ

どもと妊婦の病気・治療がわかる本―

大阪母子医療センターの今 ,バリューメ

ディカル,東京,2018,132-7 
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6) 岡本 伸彦; 染色体異常とてんかん,日本

てんかん学会,稀少てんかんの診療指標,

診断と治療社,東京,2017,43323 

7) 岡本 伸彦; 神経皮膚症候群とてんかん 総

論,日本てんかん学会,稀少てんかんの診

療指標,診断と治療社,東京,2017,97-100 

8) 岡本 伸彦; てんかんと遺伝カウンセリン

グ,日本てんかん学会,稀少てんかんの診

療指標,診断と治療社,東京,2017,220-223 

9) 小崎里華; ダウン症候群 ,猿田享男、北

村惣一郎 ,1336 専門家による私の治療 

2017－18 年度版 ,日本医事新報社 ,東

京,2017,1548-9 

10) 松永達雄;「聴力低下がある」と言われ

たら ,伊藤澄信,健診データで困ったら 

よくある検査異常への対応策,医学書院,

東京,2017,43179 

11) 齋藤伸治; Prader-Willi 症候群（PWS）と

Angelman症候群（AS）,関沢昭彦、佐村

修、四元淳子編著,周産期遺伝カウンセ
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