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A：研究目的 

骨格筋と骨軟骨系に異常を示す軟骨異栄養

性筋強直症(Schwartz-Jampel 症候群、SJS)

は細胞外マトリックス分子パールカンの機能

部分欠損疾患であり、筋の自発持続収縮によ

るミオトニアと骨格病変を主症状とする全身

疾患である。本疾患は効果的対症療法、根治

療法が確立しておらず、かつ筋、骨格の症状

から ADL を著しく障害する難治性疾患であ

る。分担研究者らを含むこれまでの国内外の

研究により、Schwartz-Jampel症候群の病態、

原因遺伝子との関連が明らかになりつつある。

本研究の目的は、SJS の臨床診断・遺伝子診

断方法の確立、支援とそれによる症例の蓄積

である。 

B：研究方法 

これまでに論文などで報告された国外症例

の情報と我々が作成したモデルマウスから得

た分子病態結果を合わせ、診断基準を見直し

た。継続的に神経内科学会より承認された診

断の手引き書を関連領域学会に展開し、症例

蓄積するとともに、整備していく。 

（倫理面への配慮） 

Schwattz-Jampel 症候群調査に関しては、医

学部倫理委員会の承認を得ている。組み換え

DNA 実験と動物実験は順天堂大学及び名古

屋大学の承認を得ている。動物実験は、カ

ルタヘナ法、ならびに、順天堂大学の動物

実験委員会の承認を得て動物実験指針を遵

守して研究進めている。 

研究要旨 

パールカン機能部分欠損疾患である Schwartz-Jampel 症候群（SJS）と機能完全欠損で

ある Silverman-Handmaker type of dyssegmental dysplasia (DDSH)の疾患スペクトラ

ムを明らかにするため、症例の発掘、調査、診断、蓄積を進めた。引き続き得られた患

者情報より、疾患重症度と細胞外でのパールカンタンパク質の発現量の関係を検証し、

診断および診療の手引きを整備していく。 



 
 

C：研究結果 

これまで神経内科以外の診療科より発掘され

た dyssegmental dysplasia (DD)の長期生存

例について各施設で解析された遺伝子診断情

報を得るための倫理申請を整備し、情報を集

約した。遺伝子解析で、4 例に共通した

HSPG2 変異が検出され、この変異をホモ接

合で持つ症例は骨変化が重度であり、臨床的

に DDSH と診断されていた。 

 

D：考察 

DD と SJS は perlecan 欠損に起因する疾患ス

ペクトラムと考えられるが、現時点では DDと

SJS の鑑別基準が不明確である。本研究にお

いては、遺伝子およびタンパク発現レベルは

重症度と相関する可能性が見出された。 

 

E：結論 

臨床所見に加えて、perlecan の遺伝子・タン

パク質発現レベルによる疾患分類を再検証す

ることで、稀少疾患に対する難病申請や治療

開発に役立つものと思われた。骨軟骨領域で

は DDSH の良性型として Dyssegmental 

dysplasia Rolland-Desbuquois type (DDRD) 

という疾患概念があり、SJS との関連性も診

療科横断的にする必要があると思われた。 
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