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A．研究目的 
Bartter 症候群/Gitelman症候群は診断基準が存在

せず、その診断には臨床の現場では大きな混乱を

来していた。今回、私たちは未だ確立していない

診断基準の作成および遺伝子診断体制の整備、日

本人患者における臨床的特徴の解析を行うことに

より、臨床現場での診断レベルの向上を目指すこ

とを目的とした。 
 
B．研究方法 
診断基準（案）を作成し、小児腎臓病学会におけ

る承認および日本腎臓学会におけるパブリックコ

メントの募集を行い、診断基準（案）を確定する。

責任遺伝子をパネル化し、Target sequence を用い

た網羅的診断体制を確立する。対象とする遺伝子

は以下表 1に示すBartter症候群/Gitelman症候群

を臨床的に鑑別を要するすべての遺伝子を含めた。

遺伝学的に Gitelman 症候群と診断した日本人患

者185例における臨床的特徴に関する解析を行い、

その臨床的特徴を明らかとする。 
1 SLC12A1 

NM_000338.2 
1 型 Bartter 症候群 

2 KCNJ1 
NM_000220.4 

2 型 Bartter 症候群 

3 CLCNKB 
NM_000085.4 

3 型 Bartter 症候群

低マグネシウム血症 
4 BSND 

NM_057176.2 
4 型 Bartter 症候群 

5 CLCNKA 
NM_004070.3 

4b 型 Bartter 症候群 

6 SLC12A3 
NM_000339.2 

Gitelman 症候群 低

マグネシウム血症 
7 CASR 

NM_000388.3 
5 型 Bartter 症候群

低マグネシウム血症 
8 MAGED2 

NM_177433.2 
新生児一過性 Bartter
症候群 

9 CLDN10 
NM_006984.4 

Salt-losing 
tubulopathy 

10 CFTR 
NM_000492.3 

Cystic fibrosis 

11 CLCN5 
NM_000084.4 

Dent-1 

12 OCRL 
NM_000276.3 

Dent-2 

13 SLC26A3 
NM_000111.2 

クロル下痢症 

14 KCNJ10 
NM_002241.4 

EAST 症候群 

 
（倫理面への配慮）  
遺伝子解析は神戸大学倫理委員会において承認さ

れた研究計画書、説明書を用いて説明を行ない、

書面による同意書を取得した上で施行した。 
 
C．研究結果 
診断基準（案）の作成を行い、小児腎臓病学会理

事会で承認を得た。今後、日本腎臓学会でパブリ

ックコメントを募集する。また網羅的診断体制の

確立を行い、日本人 41 例における遺伝子診断を行

った。これまで遺伝学的に Gitelman 症候群と確定
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診断した 185 例において、臨床的特徴を解析し、

現在論文投稿中である。 
 
D．考察 
診断基準には遺伝子診断が必須と判断し、診断基準
（案）を作成した。また、それに伴い、遺伝子診断
を受け入れる体制の確立を行った。また日本人Git
elman症候群患者における、低身長、甲状腺機能障
害などの腎外合併症の発症頻度やgenotype-phenot
ypeの相関関係に関する報告を作成し、現在投稿中
である。 
 
E．結論 
Bartter症候群/Gitelman症候群の確定診断には遺
伝子診断が必須であり、それにより、正確な診断を
行い更なる臨床的特徴の評価を行うことが可能と
なる。 
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