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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。51 疾患について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継続して進めた。既に遺伝子診断が行われ診断が確定し

た例については、前年度に引き続き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。このことについては 2019 年 1 月に行われた日本小児遺伝学会で学会員にも周知した。 

2018 年 1 月に開催された日本小児遺伝学会で配布した疾患特異的成育手帳の外来運用開始に伴い、問

題点のフィードバックを開始した。また、ホームページでウェブ版の運用も開始した。次年度にかけ

て修正・改定を行なっていく。 

診断困難症例について、前年度と同様に研究班内での情報共有に心がけた。軽症例や非典型症例につ

いては遺伝子診断を利用した。診断基準に非典型的な症例についても遺伝子診断を行った。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、次年度にかけてその感度・特異

度の向上を図る。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することが最終年度までの目標である。主要症状を Human Phenotype 

Ontology （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開始した。昨年収集した HPO の情報を収集・整理を行った。次年度にかけて疾患

ごとの定量的症例間比較の基礎データを検討する。 
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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。 

 

 [特色・独創的な点]   

① 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体制が整備済である。 

② 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研究である。 

 

[期待される効果] 

(1) 施策への直接反映の可能性：先天異常症

候群領域の診断基準・重症度分類・「疾患特異

的成長手帳（診療の手引き）」の作成・改訂と

学会承認と関連学会・非専門医・患者および国

民への普及啓発を通じて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。 

(2) 政策形成の過程等に活用される可能性 

① 平成 26 年および 27 年に新たに指定された難

病の多くは、小児慢性疾病制度で指定されてい

る疾患群であり、成人期へのトランジションを

いかに扱うかは極めて重要な課題である。特に

小児期と成人期では考慮すべき重症度要件が異

なる点に配慮が求められる。申請者は「難病患

者の地域支援体制に関する研究班」（いわゆる

横串し班）の研究分担者であることから、連携

して課題の解決を図る。 

② 国立高度専門医療研究センター・大学・日本

小児遺伝学会・日本先天異常学会と連携して、

小児・成人を一体的に研究・診療できる先天異

常症候群医療支援ネットワークが運営される。 

(3) 間接的な波及効果 

① 先天異常症候群の多くが信号伝達経路の異常

やエピジェネティクスの異常により発症するこ

とから、エピジェネティクス修飾薬やシグナル

伝達経路の修飾薬による症状の緩和が期待され

る。AMED の各種難治性疾患実用化研究事業と

連携する。 

② 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。 

(4) 特色・独創的な点 

① 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体制が整備済である。 

② 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研究である。 

  

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）の専門医も参画している。地域・疾患

に基づく役割分担は 5．研究組織情報に記載の通
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りで、オールジャパン体制を長期的に構築して

いる。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

研究を推進する。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

連携する。 

 

[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

て情報収集を進める。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・重症者との比率を明らかにする。また、

遺伝子診断により確定される患者の比率につい

ても明らかにする。 

平成 29 年度に稼働開始予定の指定難病データ

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。リエゾンは滋賀

医科大学の樋野村が、倫理は慶應義塾大学医学

部の増井が担当する。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

ス等に提供する。 

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 Populations"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。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、修正を行う。 

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

明示する（全員）。特に成人後の問題点の検討を

進める。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する。実運用後に得られた

最終版を「疾患特異的成長手帳」として印刷可

能な電子媒体および日本小児遺伝学会や患者会

ウェブサイトへのリンクを通じて無料公開する

（3 年度）。 

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。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・発展させる。

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。 

 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する。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す

る。 

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（全年度）、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。 

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

する方法を強化する。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、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する。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する。 

 

(倫理面への配慮) 

遺伝学的検査については、関連ガイドラインを

遵守して行った 

 

 

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

報収集を継続した。類型化し、データベース化

を開始した。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集積を前年度

に引き続き継続した。非典型例について適切な

遺伝子診断を前年度に続けて行った。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

引き続き情報を収集している。 
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初年度に稼働を開始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

報を本年度も体系的に収集した。リエゾンは前

年度に続き滋賀医科大学の樋野村が担当した。

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 Populations"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。

国際基準の日本語訳を継続した。 

 

森崎（榊原記念病院）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、血管型エーラス・ダン

ロス症候群）を中心に診療を行なった。特に、遺

伝学的検査で診断が確定した患者のうち、費典

型的症状や経過を選んでより幅広い臨床像につ

いて検討した。 

 

斎藤（名古屋市立大学）とともに、前年度に引き

続き、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（AS）について症

状・合併症の集積を行った。自然歴と遺伝学的

検査についても検討した。次年度も継続してデ

ータを集積していく。 

 

渡邊（日本医科大学）・古庄（信州大学）ととも

にエーラス・ダンロス症候群（EDS）並びに低フ

ォスファターセ症（HPP）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。

また、それぞれの疾患について病型の違いによ

る患者の QOL についても比較検討を行った。希

少疾患における診断の手引きの重要性が認識さ

れた。 

 

副島（佐賀大学）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ィズ・ウィーデ

マン症候群（BWS）、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（SRS）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。 

 

緒方（浜松医科大学）とともに費とインプリン

ティング疾患を中心に診療を行った。Silver-

Russel症候群や Temple症候群の患者の遺伝学的

検査や患者の症状・経過について検討を重ね、

診断に有効な検査方法の確立や患者の長期予後

についてまとめた。 

 

水野（愛知県心身障害者コロニー中央病院）と

ともにモワット・ウィルソン症候群（MWS）の

患者の症状・合併症を収集した。これまで診断

に有用と考えられてきた耳介形態や特徴的顔貌

のほか、指の形態と皮膚の特徴も臨床診断に有

用であることが示された。 

 

沼部（東京医科大学）とともに前年度に引き続

きハーラマン・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（信州大学）とともにコフィン・シリス症候

群（CSS）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。また、患者の医

学的管理方法についてもまとめた。 

 

松永（東京医療センター）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診

療を行なった。特に CHARGE 症候群の患者の耳

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。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行なってい

る。 

 

吉浦（長崎大学）岡本（大阪母子医療センター）

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。昨年度の成果を反映

して症状・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（昭和大学）とともに中隔視神経形成異常

症の小児患者・成員患者の診療を行なった。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。情報

提供が必要であることが示された。 

 

平成 29 年度に稼働を開始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するよう心がけた。リ

エゾンは昨年に続き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、

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る。 

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 Populations”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
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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

日本語訳も進めている。 

 

緒方、古庄とともに SRS、EDS を中心に、いく

つかの疾患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成人期特有の合併症についての情報収集  

前年度、日本小児遺伝学会会員を中心に配布し、

ウェブ版の公開も開始した、疾患特異的成育手

帳を用いて成人後の問題点の検討を中心に進め

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継続し

た。 

 

青木（東北大学）・松原（成育医療研究センター）

とともに RASopathies の患者の臨床情報を前年

に引き続き集積した。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

度も継続し、手帳の改定に反映させる。 

 

水野とともに MWS 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。成人期の合併症

を含めて診断基準の見直しの必要性についても

検討した。次年度以降も症例を蓄積し、改定に

反映させる予定である。 

 

黒澤（神奈川こども医療センター）とともに、前

年度に引き続き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

の診療を行った。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、最終年度に向けてに手帳の改定に向けて検

討を継続する。 

 

古庄（信州大学）とともに、前年度に引き続き

CSS・EDS 患者の臨床症状や重症度分類につい

て検討した。集めた情報を元に手帳の改定に向

けて検討を重ねていく。 

 

森山（東京医科歯科大学）らとともに、前年度に

続いて上顎・下顎の異常を主徴とする先天異常

症候群、鎖骨・頭蓋骨異形成症候群を中心に症

状・合併症の集積・検討を行った。患者に特異的

な顎顔面の形態額的特徴が明らかになったため、

来年度にかけて疾患特異的成育手帳の改定に反

映させる。ウィリアムズ症候群の患者の歯科的

特徴についても検討を継続した。症例が蓄積し

たら手帳に反映させる予定でいる。 

 

小崎（成育医療研究センター）とともにクリッ

ペル・トレノーネイ・ウェーバー症候群、ゴール

デンハー症候群、色素失調症、ルビンシュタイ

ン-ティビ症候群等の患者の成人期に特有の合

併症について情報収集を継続して行った。次年

度に向けて診断基準改定のための検討を行った。

また、昨年度日本小児遺伝学会（2018 年 1 月開

催）で配布した疾患特異的成育手帳の使用後フ

ィードバックを収集開始した。次年度に向けて

改定を行う。 

 

大橋（埼玉県立小児医療センター）とともにウ

ィリアムズ症候群・1q 部分欠失症候群を中心と

した、11 の先天異常症候群の集団外来を行った。

合計 152 家族が参加した。包括的診療体系の確

立が重要であることを再認識させられた。 

 

③ 非典型的症例 

診断基準に非典型的な症例について、遺伝子診

断を継続して行った。集積した患者の情報から

疾患概念の拡張及び臨床診断基準の拡張と修正

を進めた。 

  

森崎・仁科（成育医療研究センター）らとともに、

遺伝学的検査で診断された、シュプリンツェン・

ゴ－ルドバーグ症候群、マルファン症候群、ロ

イス・ディーツ症候群・スティックラー症候群

の患者のうち、非典型的な症状を呈する患者に

ついても臨床像・合併症の検討を行った。情報

を収集して、次年度に向けて診断基準の改定を

行う。 

 

松永とともに非典型的な症状を呈する

CHARGE 症候群の患者に対して遺伝学的検査

を行った。診断確定した患者について臨床症状

の集積を行い、診断基準の改定に向けて検討を

行った。 

 

黒澤とともに基底細胞母斑症候群（ゴーリン症

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で非

典型的な症状を呈するものに対して遺伝学的検

査を行った。患者の情報を集めて、診断基準の

改定に向けて検討を行った。 

 

古庄とともに CSS の患者のうち、非典型的な症

状を呈する患者に対して遺伝学的検査を行った。
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診断基準の改定に向けて検討を行った。 

 

④ 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。今後この研究を通じてこのシス

テムを維持・発展させる。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（愛知県心身障害者コロニー中央病院）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 AS 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 AS 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（鳥取大学）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前年度に引き続き検討し

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（東京医科歯科大学）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 BWS であった。

BWS 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。 

 

⑤ 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（日本医科大学）とともに非典型的な EDS, 

HPP 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。 

 

古庄（信州大学）とともに非典型的な症状を示

し診断困難であった CSS 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・緒方とともに、インプリンティング異常

を主徴とする患者の診療を行った。患者の中で

も非典型的な症状を呈するものについて、臨床

的特徴・遺伝学的検査結果の特徴について情報

収集を行った。診断基準の改定に向けて集めた

情報の検討を行った。 

 

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

集を前年度に引き続き行なった。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

ついて検討を継続して行なった。 

 

足立とともに脆弱 X 症候群の患者の臨床情報の

集積を前年度に引き続き行なった。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
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診断として前年度同様 

利用した。鑑別疾患として考慮すべき疾患につ

いても整理を継続して行なった。 

 

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

継続して行った。今年度までの解析総数は 250

例となった。診断がついた症例については表現

型を集積し、類型化を継続して進めている。非

典型的な症例に対する遺伝学的解析の重要性・

成人例の追跡調査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

遺伝子検査を前年度に引き続き実施した。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

いて情報収集を継続した。 

 

⑥ 定量的症例間比較の検討 

今年度も前年度に引き続き対象となる 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。昨年作成し

たリストを用いて疾患ごとの鑑別方法について

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

の蓄積を継続して行なった。最終年度で定量的

症例間比較の基礎データを作成する予定である。 

 

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 による臨床情報を前年度に引き続き

収集した。一部の疾患につき、情報の類型化を

開始した。。 

 

Ｄ．考察 

51 疾患について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することで問題点を抽出

することが可能であった。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

継続する。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継続した。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 を用いて集積した。疾患ごと

に HPO を用いた表現型を蓄積し、最終年度に向

けて定量的症例間比較の基礎データとすること

が可能と考えられた。 

 

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。次年度は、

この情報を元に見直し案を作成する予定でいる。

また、診断困難例・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．健康危険情報 

 なし 
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者に対する口腔筋機能療法の試み. 日本人

類遺伝学会第 63 回大会,2018 年 10 月 10～

13 日,パシフィコ横浜. 

75) 柊一哉,石川浩史,長瀬寛美,望月昭彦,西川智

子,鶴崎美徳,黒澤健司 短肋骨異形成症と

内臓錯位症候群を合併した一例（A case of 

short-rib dysplasia with heterotaxia）日本人類

遺伝学会第 63 回大会 2018.10.10-13 横浜 

76) 横井貴之,榎本友美,鶴崎美徳,上原朋子,小崎

健次郎,黒澤健司 Whole Exome Sequencing

で遺伝学的に診断した皮膚症状の乏しい D

群色素性乾皮症（Xeroderma pigmentosum 

group D without skin symptoms diagnosed with 

Whole Exome Sequencing）日本人類遺伝学会

第 63 回大会 2018.10.10-13 横浜 

77) 池田頌子,望月昭彦,長瀬寛美,西川智子,村上

博昭,黒田友紀子,黒澤健司,石川浩史 胎児

超音波にて膀胱の腹腔外脱出を認め ,出生

後に Goltz 症候群と診断した１例（Goltz 

syndrome with omphalocele : A case report.）日

本人類遺伝学会第 63 回大会 2018.10.10-13 

横浜 

78) ゲノム医療の組織構築と人材育成，古庄知

己，第 153 回日本医学会シンポジウム，

2018/6/2，東京 

79) がんゲノム医療について，古庄知己，がん寺

子屋勉強会＠長野市民病院，2018/6/7，長野 

80) エーラス・ダンロス症候群,世界の動向，古

庄知己，2018 年度 JEFA 会合（医療講演会・

交流会），2018/6/9，埼玉 

81) がんクリニカルシークエンスの現状と課題，

古庄知己，第 10 回長野臨床腫瘍懇話会，

2018/6/23，長野 

82) 次世代シークエンスの臨床応用，古庄知己，

第 42 回日本遺伝カウンセリング学会学術

集会，2018/6/29，宮城 

83) CHST14 変異に基づく筋拘縮型エーラス・

ダンロス症候群（mcEDS-CHST14）の発見と

疾患概念の確立/Discovery and delineation of 

musculocontractural Ehlers-Danlos Syndrome 

caused by CHST14 mutations (mcEDS-

CHST14) ，古庄知己，慶應医学会例会 , 

2018/7/17，東京 

84) がんから germline の遺伝子診療について，

古庄知己，中央西日本 がんゲノム医療フ

ォーラム，2018/10/6，岡山 

85) Structural alteration of glycosaminoglycan side 

chains and spatial disorganization of collagen 

networks in the skin of patients with 

musculocontracutural Ehlers-Danlos syndrome 

caused by CHST14D/D4ST1 deficiency，ポス

ター，古庄知己，ASHG2018，2018/10/16-20，

サンディエゴ 

86) 13 トリソミー,18 トリソミーを持つ子ども

へのよりよい医療をめざして，古庄知己，沖

縄新生児特別講演会，2018/12/7，沖縄 

87) 筋拘縮型（古庄型）エーラス・ダンロス症候

群：オーバービュー，古庄知己，第 39 回イ

ンフォーマルセミナー in 信州，2019/1/10，

長野 

88) 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～過去・現在・そして未来

へ～，古庄知己，遺伝診療セミナーin あべ

の，2019/1/17，大阪 

89) クリニカルシークエンスの全国展開：がん

と非がん両輪での発展を目指して，古庄知

己，中央西日本がんゲノム医療連携フォー

ラム，2019/3/16，岡山 

90) 中村勇治,浅田英之,久保田哲夫,奥野友介,村

松秀城,河合智子,佐藤万仁,高橋義行,小島勢
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二 , 齋 藤 伸 治 . UPD(15)pat に 伴 う

HERC2,DUOX2 のヘテロ接合性喪失による

blended phenotype の 1 例. 第 41 回日本小児

遺伝学会, 2019/1/11-12. 

91) Nakamura Togawa Y, Okuno Y, Muramatsu H, 

Nakabayashi K, Kuroki Y, Ieda D, Hori I, 

Negishi Y, Togawa T, Hattori A, Kojima S, 

Saitoh S. Novel biallelic mutations in SZT2 

cause mild intellectual disability and epilepsy: 

expanding the phenotypic spectrum. 2018 

Annual Meeting of American Society of Human 

Genetics. 2018/10/17-20. 

92) 根岸豊,家田大輔,中村勇治,堀いくみ,服部文

子,野崎靖之,小牧宏文,遠山潤,長崎啓佑,多

田弘子,大石久史,齋藤伸治. Schaaf-Yang症候

群の臨床像検討とトランスジェニックマウ

スを用いた病態解析. 第 60 回日本小児神経

学会, 2018/5/31. 

93) Seiji Mizuno, Mie Inaba, Yukako Muramatsu, 

Hiroko Taniai, Ken-ichiro Yamada, Nobuaki 

Wakamatsu.Growth pattern and morphological 

characteristics of the fingers in Mowat-Wilson 

syndrome.Annual meeting of European Society 

of Human Genetics. Milan, 2018.6.16 

94) N. Okamoto, H. Sakamoto, K. Yanagi, T. 

Kaname, Biallelic loss-of-function mutations of 

EZH1 may cause novel developmental disorder, 

欧州人類遺伝学会,イタリア,ポスター,2018 

95) K. Yanagi, M.Minatogawa, M. Iso, K. Sato, N. 

Okamoto, Y. Matsubara, T. Kaname, A large 

deletion of the MECP2 gene in a Japanese 

patient  with severe phenotype of Rett 

syndrome, 欧州人類遺伝学会, イタリア, ポ

スター, 2018 

96) Nobuhiko Okamoto, Yukinao Shibukawa, 

Atsushi Takata, Noriko Miyake, Naomichi 

Matsumoto, A novel mutation in RALA and 

Noonan-like syndrome, 米国人類遺伝学会 , 

アメリカ サンデイエゴ， ポスター, 2018 

97) 宮本達雄,冨岡啓太,阿久津シルビア夏子,山

本卓,田内広,松浦伸也 ゲノム編集技術を

用いたナイミーヘン症候群原因遺伝子

NBS1 I171V 多型ノックインマウスの作製 

第 41 回日本分子生物学会年会（横浜）2018

年 11 月 28〜30 日 

98) 河村香寿美,Fei Qi,加藤竹雄,松浦伸也,小松

賢志,小林純也 日本人 AT-LD 患者におけ

る MRE11 変異部位と DNA 損傷応答異常と

の関係 第 41 回日本分子生物学会年会（横

浜）2018 年 11 月 28〜30 日 

99) 宮本達雄,阿久津シルビア夏子,田内広,松浦

伸也  ゲノム編集技術を用いた NBS1 

I171V 多型ノックインマウスの作製 第 61

回日本放射線影響学会（長崎）2018 年 11 月

7〜9 日 

100) 河村香寿美,Fei Qi,加藤竹雄,松浦伸也,小松

賢志,小林純也 日本人 AT-LD 患者におけ

る MRE11 変異部位と DNA 損傷応答異常と

の関係 第 61 回日本放射線影響学会（長崎）

2018 年 11 月 7〜9 日 

101) Silvia Natsuko Akutsu, Tatsuo Miyamoto, 

Hirofumi Ohashi, Shinya Matsuura. 

Experimental strategies for the chromosome 

therapy in Down syndrome cell. 第 61 回日本

放射線影響学会（長崎）2018 年 11 月 7〜9

日 

102) 宮本達雄 ,阿久津シルビア夏子 ,松浦伸也 

ヒト培養細胞におけるゲノム編集を用いた

遺伝性小頭症の病因・病態解明 第 63 回日

本人類遺伝学会（横浜）2019 年 10 月 10〜

13 日 

103) Silvia Natsuko Akutsu, Tatsuo Miyamoto, 

Hirofumi Ohashi, Shinya Matsuura. 

Experimental trials for the chromosome 

aneuploidy correction in Down syndrome cell 

lines. 第 59 回原子爆弾後障害研究会（長崎）

2018 年 6 月 3 日 

104) 松浦伸也,Silvia Natsuko Akutsu,大橋博文,宮

本達雄 ヒト培養細胞の染色体数維持機構

に関する研究 第 3 回放射線災害・医科学

研究拠点カンファランス（長崎）2019 年 6

月 2 日 

105) 宮本達雄,Silvia Natsuko Akutsu,田中貴雄,山

本卓,松浦伸也 Synthesis Dependent Strand 

Annealing に依存した ssODN ノックインの

可能性について：ssODN 導入マウス作製か

らの知見 第 3 回日本ゲノム編集学会（広

島）2018 年 6 月 18～20 日 

106) Silvia Natsuko Akutsu,宮本達雄,大橋博文,松

浦 伸 也  Development of chromosomal 

Therapies to rescue trisomy 21 to normal 

karyotype 第 43 回中国地区放射線影響研

究会（広島）2018 年 7 月 31 日 

107) Tatsuo Miyamoto, Keita Tomioka, Silvia 

Natsuko Akutsu, Hiroshi Tauchi, Shinya 

Matsuura. Generation of NBS1 I171V knock-in 

mice using genome editing technology. The 3rd 

International Symposium of the Network-type 

Joint Usage/Research Center for Radiation 

Disaster Medical Science (Fukushima) 13-14 

January, 2019 

108) Haruki Nagashima, Kazuki Hosoe, Kumiko 

Shiraishi, Saori Ohkawa, Yuki Hayashi, Yuki 

Sakamoto, Kenshi Komatsu, Shinya Matsuura, 

Hiroshi Tauchi. Analysis of somatic mutations 

induced by low-dose X-ray by using a 

hypersensitive system. The 3rd International 

Symposium of the Network-type Joint 

Usage/Research Center for Radiation Disaster 

Medical Science (Fukushima) 13-14 January, 
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2019 

109) 宮本達雄,冨岡啓太,阿久津シルビア夏子,松

浦伸也 放射線に対する強さ・弱さの個人

差を決める遺伝子変化の探索 第 3 回ふく

しま県民公開大学（福島）2019 年 2 月 23 日 

110) 米田堅佑,川口晃司,高橋郁子,小倉妙美,堀越

泰雄,宮林和紀,左藤由梨亜,東元健,副島英伸,

渡邉健一郎．眼瞼腫脹を契機に神経芽細胞

腫が判明したBeckwith-Wiedemann症候群の

女児．第 121 回日本小児科学会学術集会 

2018.4.20-22 福岡国際会議場（日本小児科

学会雑誌 第 122 巻 第 2 号 S131 ポスタ

ー2-P-453） 

111) 副島英伸．エピジェネティクス–基礎と疾患

–．第 42 回日本産婦人科栄養・代謝研究会 

2018.8.30 ホテルニューオータニ幕張（プ

ログラム抄録集 p20-21,教育講演） 

112) 副島英伸．Beckwith-Wiedemann 症候群とゲ

ノムインプリンティング．第 175 回染色体

研究会 2018.10.6 東京医科大学病院（特

別講演） 

113) 香田翼,三崎真衣子,柴田暁男,川本久美,東元

健,副島英伸,竹島泰弘．超早産児で出生した

11p15.5 重複による Beckwith-Wiedemann 症

候群の一例．日本人類遺伝学会第 63 回大会 

2018.10.10-13. パシフィコ横浜（ポスターP-

195,プログラム・抄録集 p152/p353） 

114) 副島英伸．エピゲノム―基礎と疾患― 日

本人類遺伝学会第 63 回大会 2018.10.10-13. 

パシフィコ横浜（プログラム・抄録集 p30,

教育セッション 11（ES11-1）） 

115) 西岡憲一,宮崎仁美,副島英伸．FACS と次世

代シークエンサーを用いた shRNA ライブ

ラリースクリーニングによるポリコームサ

イレンシング制御因子の探索．第 41 回日本

分子生物学会年会 2018.11.28-30. パシフ

ィコ横浜（プログラム p215, ポスター1P-

0797） 

116) 副島英伸．佐賀大学における HBOC の遺伝

カウンセリング BRCA 遺伝子変異陽性乳

癌診療セミナー in Saga（アストラゼネカ）．

2018.11.20 ホテルニューオータニ佐賀 

117) 副島英伸． HBOC の遺伝カウンセリング．

第 11 回佐賀乳腺フォーラム（日本化薬）特

別講演．2019.2.22 ガーデンテラス佐賀ホ

テル＆マリトピア 

118) Watanabe H, Higashimoto K, Nagano Y, 

Kurokawa M, Uemura T, Soejima H. NSD1 

haploinsufficiency evokes DNA 

hypomethylation at imprinted DMRs and the 
increased expression of imprinted genes. 

EURAPS Research Meeting 2018. 2018.5.16-17 

(Oral, Program p3) 

119) Soejima H, Matsuhisa F, Kitajima S, Nishioka K, 

Higashimoto K, Yatsuki H, Kono T, Koseki, H 

Joh K. Transcription-dependent de novo DNA 

methylation at the imprinted Zrsr1-DMR occurs 

in the growing oocyte, but not in early 

embryonic cells. European Society of Human 

Genetics Conference 2018. 2018.6.16-19. MiCo 

Milano Congressi, Milan, Italy (Poster, 

P17.26B/B) 

120) Soejima H. Beckwith-Wiedemann syndrome 

and placental mesenchymal dysplasia. 

International Federation of Placenta 

Associations (IFPA 2018 Tokyo Meeting) 

2018.9.21-24. The Jikei University School of 

Medicine, Tokyo (Program, Workshop 8 

Epigenetics, p52) 

121) 第 25 回分子皮膚科学フォーラム，2018 年 4

月 13-14 日，フォーポイントバイシェラト

ン函館，北海道．金澤伸雄，中谷友美，原知

之，稲葉豊，国本佳代，古川福実，神人正寿，

金城紀子，水島恒裕，三嶋博之，木下晃，吉

浦孝一郎，邊見弘明，改正恒康．中條–西村

症候群からプロテアソーム関連自己炎症／

免疫不全症候群へ．【口演】  

122) 第３回 放射線災害・医科学研究拠点カンフ

ァランス，平成 30 年 6 月 2 日（土），長崎

大学熱帯医学研究所グローバルヘルス研究

棟 １階大セミナー室，長崎．蓬莱真喜子，

三嶋博之，林田知佐，木下 晃，中根允文，

松尾辰樹，鶴田一人，栁原克紀，佐藤信也，

今西大介，今泉芳孝，波多智子，宮﨑泰司，

吉浦孝一郎．爆心地周辺被爆者の子孫にお

ける新規一塩基変化の検出．【口演】 

123) 第３回 放射線災害・医科学研究拠点カンフ

ァランス，平成 30 年 6 月 2 日（土），長崎

大学熱帯医学研究所グローバルヘルス研究

棟 １階大セミナー室，長崎．宮﨑泰司，蓬

莱真喜子，鳥山愛生，松尾真稔，田口正剛，

糸永英弘，佐藤信也，澤山靖，波多智子，吉

浦孝一郎，岩永正子．原爆被爆者および非被

爆者の骨髄異形成症候群の研究．【口演】 

124) 日本人類遺伝学会第 63 回大会，2018 年 10

月 10 日（水）-13 日（土），パシフィコ横浜，

神奈川．三嶋博之，吉浦孝一郎．低 depth 全

ゲノムシーケンシングによるコピー数バリ

エーション検出の性能評価．（Evaluation of 

copy-number variation detection techniques 

using shallo-depth whole genome sequencing）

【English Session Oral: O-91】 

125) 日本人類遺伝学会第 63 回大会，2018 年 10

月 10 日（水）-13 日（土），パシフィコ横浜，

神奈川．伊達木澄人，渡辺 聡，吉浦孝一郎，

森内浩幸．ROBO1 遺伝子ホモ変異は，複合

型下垂体機能低下症を伴う新たな症候群の

原因か？ 日本人類遺伝学会第 63 回大会，
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2018 年 10 月 10 日（水）-13 日（土），パシ

フィコ横浜，神奈川．【Poster: P-059】 

126) 日本人類遺伝学会第 63 回大会，2018 年 10

月 10 日（水）-13 日（土），パシフィコ横浜，

神奈川．長谷川ゆり，東島 愛，大橋和明，

三浦清徳，吉浦孝一郎，増﨑英明．妊娠を契

機に深部静脈血栓症を発症し，原因遺伝子

を特定出来た AT-3 欠乏症の 1 例．（Poster: 

P-204） 

127) 日本人類遺伝学会第 63 回大会，2018 年 10

月 10 日（水）-13 日（土），パシフィコ横浜，

神奈川．渡辺 聡，伊達木澄人，里 龍晴，木

原敏晴，濱口 陽，吉浦孝一郎，森内浩幸．

KAT6B ヘ テ ロ 接 合 性 変 異 に よ る

Genitopatellar 症候群の 2 例．【Poster: P-209】 

128) 日本人類遺伝学会第 63 回大会，2018 年 10

月 10 日（水）-13 日（土），パシフィコ横浜，

神奈川．森本芳郎，小野慎治，吉田真太朗，

三嶋博之，木下 晃，今村 明，黒滝直弘，小

澤寛樹，木住野達也，吉浦孝一郎，山口尚宏．

CFAP43 遺伝子の機能喪失性変異は正常圧

水頭症のリスク因子の可能性がある．

【Poster: P-212】 

129) 日本人類遺伝学会第 63 回大会，2018 年 10

月 10 日（水）-13 日（土），パシフィコ横浜，

神奈川．吉田真太朗，森本芳郎，小野慎治，

三嶋博之，木下 晃，今村 明，黒滝直弘，小

澤寛樹，木住野達也，吉浦孝一郎．ロングリ

ードシーケンサーのみによるヒトゲノム構

造異常の評価．【Poster: P-268】 

130) ヤポネシアゲノム新学術領域研究 第一回

A01 班会議，2018 年 9 月 8 日，長崎大学原

爆後障害医療研究所，長崎．吉浦孝一郎．耳

あか型遺伝子ハンティングと今後ヤのポネ

シアゲノムでの研究計画．【口演】 

131) 第 80 回日本血液学会学術集会， 2018 年 10

月 12 日（金）-14 日（日），大阪国際会議場，

大阪．山下友佑，田村志宣，福田有里，小笹

俊哉，金澤伸雄，邊見弘明，吉浦孝一郎改正

恒康，園木孝志．新規 LIG4 遺伝子変異を導

入した LIG4 症候群モデルマウス．【OS1-

11A-4：口演】 

132) 第 72 回日本人類学会大会 公開シンポジウ

ム 2 DNA からみた人の進化 〜故宝来聰博

士の業績を顕彰しつつ〜．2018 年 10 月 22

日，国立遺伝学研究所講堂，三島，静岡．吉

浦孝一郎．日本人のなか耳垢型多型．【口演】 

133) 日本放射線影響学会 第 61 回大会，2018 年

11 月 7〜9 日，長崎ブリックホール，長崎．

蓬莱真喜子，三嶋博之，林田知佐，木下 晃，

中根充文，松尾辰樹，鶴田一人，柳原克紀，

佐藤信也，今西大介，今泉芳孝，波多智子，

宮﨑泰司，吉浦孝一郎．WS10-4: 次世代シ

ーケンサーを用いた近距離被ばく者世代間

での新規突然変異検出．【口演】 

134) ヤポネシアゲノム新学術領域研究 第一回

全体会議，2018 年 11 月 11 日，青山学院大

学青山キャンパス，創建ビル 14 号館第 16

会議室，東京．吉浦孝一郎．A01 班の活動紹

介 3．【口演】  

135) 第 47 回日本免疫学会学術集会，2018 年 12

月 10 日（月）-12 日（水），福岡国際会議場，

福岡．3-H-WS37-3-P: Noriko Kinjo, Hiroyuki 

Mishima, Akira Kinoshita, Koh-Ichiro Yoshiura, 

Tsunehiro Mizushima, Jun Hamazaki, Shigeo 

Murata, Nobuo Kanazawa. A case of neonatal-

onset proteasome-associated autoinflammatory 

syndrome resembling but distinct from Nakajo-

Nishimura syndrome．【ポスター】 

136) 第 47 回日本免疫学会学術集会，2018 年 12

月 10 日（月）-12 日（水），福岡国際会議場，

福 岡 ． 3-H-WS37-4-O/P: Toshiya Ozasa, 

Hiroaki Hemmi, Akira Kinoshita, Takashi Kato, 

Takashi Orimo, Izumi Sasaki, Yuri Fukuda-Ohta, 

Noriko Kinjo, Koh-Ichiro Yoshiura, Tsunehiro 

Mizushima, Nobuo Kanazawa, Tsuneyasu 

Kaisho. Analysis of mice varying a novel 

mutation in a proteasome subunit gene identified 

in an autoinflammatory disease -Proteasome-

associated autoinflammation and 

immunodeficiency disease (PRAID)- ．

【Workshop 口演】 

137) 第 47 回日本免疫学会学術集会，2018 年 12

月 10 日（月）-12 日（水），福岡国際会議場，

福 岡 ． 1-E-WS7-2-O/P: Hiroaki Hemmi, 

Toshiya Ozasa, Akira Kinoshita, Takashi Kato, 

Takashi Orimo, Izumi Sasaki, Yuri Fukuda-Ohta, 

Noriko Kinjo, Koh-Ichiro Yoshiura, Tsunehiro 

Mizushima, Nobuo Kanazawa, Tsuneyasu 

Kaisho. Impaired development of dendritic cells 

in proteasome subunit mutant mice．【Workshop

口演】 

138) 日本小児学会長崎地方会，2018 年 12 月 16

日，長崎市長崎大学病院．三嶋博之，近藤達

郎，鈴木寿人，吉浦孝一郎，小崎健次郎：患

者顔貌画像による先天性形態異常症候群診

断補助システム Face2Gene の本邦症例を用

いた性能評価．【口演】 

139) 第 2 回 日本免疫不全・自己炎症学会総会・

学術集会，2019 年 2 月 2 日（土）・3 日（日），

東京ガーデンテラス紀尾井町 紀尾井カン

ファレンス，東京．小浴秀樹，山下友佑，田 

志宣，金澤伸雄，大島孝一，三嶋博之，木下 

晃，吉浦 孝一郎，園木 孝志．FAS 遺伝子

の compound heterozygous frameshift mutation

を有する腸管 MALT リンパ腫の若年例．【口

演】 

140) 樋野村亜希子,倉田真由美,山中真由美,小原
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有弘,小崎健次郎「医療法改正に伴う遺伝子

関連検査等の 適合基準の制定に係る対応」

第 41 回日本小児遺伝学会学術集会 ,愛

知,2019 年 1 月 11-12 日 

141) 山中真由美,矢野郁,前川由美,長野郁子,樋野

村亜希子 ,小林有理 ,倉田真由美 ,久津見弘

「臨床研究法適用となる研究のための「や

ることリスト」の作成」第 18 回 CRC と臨

床試験のあり方を考える会議 2018,富

山,2018 年 9 月 16-17 日 

142) 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

症候群関連疾患の治療推進に向けた臨床基

盤整備．第 60 回日本小児神経学会学術集会．

2018 年 5 月 31 日-6 月 2 日． 

143) 難波栄二,足立香織,岡崎哲也,井上知愛,田所

健一．保険診療で実施可能となった脆弱 X

症候群ならびに脆弱 X 症候群関連疾患の遺

伝学的検査の実施状況．日本人類遺伝学会 

第 63 回大会．2018 年 10 月 10 日-13 日． 

144) 岡崎哲也,野瀬まどか,白幡恵美,阿部敏明,長

谷川毅,毎原敏郎,前垣義弘,足立香織,難波栄

二．日本人脆弱 X 症候群症例の臨床的特徴

の検討．第 41 回日本小児遺伝学会学術集会．

2019 年 1 月 11 日-12 日 

145) 渡邉淳：遺伝子関連検査における課題 ―遺

伝と検査専門医の視点から―．第 1 回 東

海・北陸地区ゲノム研修会．名古屋,2019.2,

国内 

146) 渡邉淳,黒田文人,藤原浩,和田隆志,大江宏康,

渡邊真紀,岩本礼子,谷内江昭宏：金沢大学附

属病院遺伝診療外来開設に向けて―現状と

今後の課題．第 39 回北陸臨床遺伝研究会,

金沢,2019.3,国内 

G．知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得  

 該当なし 

 

2. 実用新案登録  

 該当なし 

 

3.その他  

 該当なし  
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