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 研究要旨 

 対象の 53 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

評価中した。 

当研究班が診断基準を策定した13先天異常症候群の遺伝学的検査が2020年度診療報酬改定において

対象疾患となった。本研究班が遺伝子変異陽性の非典型例についての検討した結果をもとに要望した

疾患群である。 

先天異常症候群の多くは、染色体細欠失により発症する。その診断にはマイクロアレイ染色体検査が

必須である。本研究班は「診療において実施するマイクロアレイ染色体検査ガイダンス」を発出した。

このガイダンスはマイクロアレイ染色体検査キットの薬事申請に使用された。 
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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 の向上に貢献することが目的である。方策

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 53 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) 対象の 53 疾患のうち、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（全年度）。 

(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。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。 

平成 29 年度から中隔視神経形成異常、平成 30

年度から武内・小崎症候群を追加し、計 53 症候

群の症状・合併症を体系的に検討し、診療指針

等の策定・改訂を行う。 

 

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 

 

（1）診断基準や重症度分類  

対象の 53 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
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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た。 

 

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。 

（2）成人期特有の合併症についての情報収集 

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。 

（3）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

を継続して行った。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進

めた。 

（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

図った。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。 

 

（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ことが最終年度までの目標

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、HPO を NTO 法（Normalized Term 

Overlap）等の数学的手法により症例間比較の定

量的評価を行った。 

 

（6）疾患特異的成長手帳 実運用後にフィード

バックに基づいて改定し得られた最終版を「疾

患特異的成長手帳」として小児遺伝学会ホーム

ページから無料公開した。現在、実際に使用し

た担当医・患者・家族からのフィードバックを

収集している。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究は、研究開始に先立ち当院および共同研

究施設での倫理審査で承認後に開始され、患者、

ご家族の書類による説明と同意をうけて、関連

する各種の倫理指針を遵守して実施した。 

 

Ｃ．研究結果   

① 診断基準や重症度分類 

対象の53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、診断基準と重症度分類の改訂を

行った。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

い診断基準に反映させた。類型化し、データベ

ース化を行った。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データベ

ースに反映させた。 

 

松原・青木とともにRAS信号伝達系に関連する

先天異常症候群、ヌーナン症候群を中心に診療

を行った。新規原因遺伝子として同定された

RRAS2遺伝子とその変異要請患者について検

討した。 

 

森崎とともに、循環器疾患を主徴とする先天異

常症候群と、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、血管型エーラス・ダンロス症候群な

どの循環器系合併症を中心に診療を行った。保

険診療パネルによる遺伝学的検査、研究用パネ

ルによる遺伝学的検査を適宜実施し、早期診断

を心掛けた。 

 
仁科とともに視覚器の異常を主徴とする先天異
常症候群、スティックラー症候群やマルファン
症候群の眼科的合併症を中心に診療を行い、診
断基準や重症度分類に反映させた。 
 

松永とともに聴覚器の異常を主徴とする先天異

常症候群、ワルデンブルグ症候群やCHARGE症

候群の耳鼻科的合併症を中心に診療を行い、診

断基準や重症度分類に反映させた。 

 
森山とともに上顎・下顎の異常を主徴とする先
天異常症候群、鎖骨・頭蓋骨異形成症候群、各
種先天異常症候群の歯科関連合併症を中心に診
療を行い、診断基準や重症度分類に反映させた。 
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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
ラー症候群を中心に診療と行い、現行の診断基
準や重症度分類に反映させた。また、京浜地区
成育医療施設として先天異常症候群の原因とな
るゲノムの CNV検出手段であるマイクロアレイ
染色体検査のガイダンスを策定した。 
 
大橋とともにウィリアムズ症候群、外巣症候群
を中心に診療を行い、得られた結果を現行の診
断基準・重症度分類に反映させた。 
 

斎藤とともに、インプリンティング異常を主徴

とする先天異常症候群、アンジェルマン症候群、

ピット・ホプキンス症候群を中心に診療と行っ

た。成人期の情報についても収集し、診断基準・

重症度分類に反映させた。 

 

渡邉・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。さらに古庄らは国際的なエーラス・ダン

ロス症候群会議との連携を維持・発展し、新た

な命名法および分類基準を国内診療への導入を

試みた。 

 

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。具体例として、BWS

親の会が実施したアンケート調査をもとに診断

後の症状の変化等について明らかにした。これ

らの結果を通して、疾患概念の拡張、臨床診断

基準の拡張と修正を行い、感度・特異度の向上

を図る。 

 

水野とともにルビンスタイン・テイビ症候群、

モワット・ウィルソン症候群の患者の症状・合

併症を年齢別に収集した。稀少症候群の家族間

支援の一形態として病院診療の一部として患者

交流が実現できるグループ外来、グループ療育

入院を実施した。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。 

 
岡本とともに頭蓋癒合の異常とする先天異常症
候群、アペール症候群（尖頭合指症）、クルーゾ
ン症候群、コッフィンローリー症候群、ルビン
スタイン-ティビ症候群を中心に診療を行った。
得られた結果を現行の診断基準・重症度分類に

反映させた。 
 
松浦とともに候症状を主徴とする先天異常症候
群、小頭症を主徴とする先天異常症候群、
PCS/MVA 症候群を中心に診療を行った。得ら
れた結果を現行の診断基準・重症度分類に反映
させた。 
 

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。小児医療機関延

べ 281 施設にハーラーマン･ストライフ症候群

に関するアンケート調査を行い、本邦では、確

定診断例 5 例、疑診例 3 例があることが判明し

た。患者自助団体とも協力し、未発表症例なら

びにアンケート対象外の症例を発見した。 

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。 

 

難波とともに脆弱X症候群、脆弱X症候群関連疾

患を中心に診療と行った。現行の診断基準・重

症度分類に反映させた。 

 

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。 

 

吉浦とともにヒストンアセチルか・メチル会上

昇による先天異常症候群、歌舞伎症候群・外巣

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・成人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。 

 

②成人期特有の合併症についての情報収集 

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 Populations”等国際プ
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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。 

 

③ 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

を行い、変異陽性の非典型例を集積した。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、その感度・特異度の

向上を図った。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

の究明を図った。 

 

渡邉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。 

 

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。その結果、遺伝学

的に確定診断されたAS100例を集積した。発達

については非欠失群間では大きな違いはなかっ

たが、欠失群は非欠失群に比べると発達の遅れ

が強いことが示された。 

Pitt-Hopkins症候群3例、Rett症候群5例、

Christianson症候群1例と確定診断された症例

を含んでおり、アンジェルマン症候群が疑われ

る非典型例のなかに、一定の割合で異なる疾患

が存在することが明らかになった。 

 

青木・松原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。

補助診断として行った遺伝子解析にて新規原因

遺伝子であるLZTR1とRRAS2遺伝子変異陽性

患者の臨床症状を集積して検討を行った。

LZTR1 はこれまでと異なり、常染色体優性遺伝

形式で伝搬する可能性が示唆された。成人患者

の 15 人については臨床症状のみならず生活状

況を収集した。 

 

松永らとともに、難聴を症状に含む先天異常症

候群について検証した。Noonan症候群5家系は、

全員難聴の診療で受診し、難聴以外の多様な症

状がそれぞれ4家系で認められた。CHARGE症

候群3家系は、全員難聴の診療で受診して遺伝学

的検査が行われた。臨床診断可能な症状を呈し

ているが実際には診断されず、耳鼻咽喉科にお

ける本症候群に対する臨床診断の難しさ・診療

が分担で進むことが未診断の理由の一つである

ことが明らかとなり、補助診断として網羅的遺

伝学的検査の有用性が明らかになった。 

 また、ワルデンブルグ症候群の16家系では、

臨床診断に必要な内眼角開離の指標を検討した。

白人データに基づいた基準値を用いると日本人

では遺伝学的診断と整合しなくなるため、日本

人データに基づいた基準値を算出した。これに

より、補助診断である遺伝学的診断と整合する

臨床診断が可能となった。 

 

加藤らとともに、眼科診療における中隔視神経

形成異常症Septo-optic dysplasia (SOD)Sの現

状に関して専門の眼科医にアンケート調査を行

った。脳形成異常と眼病変の併発例の特徴を明

らかにするために、1338家系の脳形成異常で、

眼の異常を伴う症例を抽出し、疾患背景と遺伝

学的な原因を調査した。脳形成異常を併発する

SODでは4割で眼病変を併発しないため内分泌

異常の確認が必要であるなど、SODの臨床像の

組み合わせはさまざまであり、眼科、小児神経

科、小児内分泌科の連携が重要であることが明

らかとなった。 

 

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

5



 

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

Silver-Russell症候群に対して遺伝学的解析を

実施した。また、Silver-Russell症候群の臨床診

断は症状の組み合わせでなされる。各々の症状

が非特異的であることから様々な診断基準が提

唱されてきた。Azziらが報告した

Netchine-Harbison clinical scoring systemは、

唯一のprospective studyであり、発表されたス

コアリングシステムの中で最も高い感受性と特

異性を示すことが確認され、

Netchine-Harbison SRS clinical scoring 

systemとして承認された。 

 

難波とともに脆弱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。また、岡本らは歌舞伎

症候群60例について、発達状況と合併症の関連

について検討を行い、歌舞伎症候群の20%以上

で頭蓋縫合早期癒合症の合併がみられることを

明らかにした。 

 

研究代表者はエーラス・ダンロス症候群、シュ

プリンツェン・ゴールドバーグ症候群に類似す

る疾患としてPDGFRB機能獲得性変異を同定

しMarfan症候群関連疾患として理解可能であ

ることが示された。 

 

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。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

基づいて診断基準の修正を行った。 

 

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。具体的には、従来

のRTSの特徴を有さないCREBBP病的バリア

ント症例についてその表現型について検討した。 

 

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。 

 

難波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。 

 

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

努めた。 

 

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。通算
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の解析総数は282例で、既知の異常を認めない症

例は18例であった。これまでに蓄積した症例か

ら遺伝子変異型の頻度別傾向を示すことができ

た。また、BWS親の会でアンケート調査を行い、

尿路結石と側彎症が少なくとも学童期以降に発

症することが示唆された。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

進めた。 

 

⑤ 定量的症例間比較の検討 

今年度は対象となる53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。

集積した情報と合わせて、定量的症例間比較を

図った。 

 

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、HPOを用いて表現型を収集

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。データベ

ース構築に向けた情報の類型化を行った。 

 

⑥ 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

積した。 

 

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。ヌーナン

症候群の原因遺伝子として新たに同定された

SOS2、LZTR1、RRAS2について臨床的特徴の

検討を行った。 

 

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。また、モワット・ウィ

ルソン症候群の指趾の特徴について検討し細長

い節の目立つ指は本症の特徴であることを示し

た。成人期のモワット・ウィルソン症候群患者

の交流においては、てんかんの治療などの医療

的なマネジメントの他、運動機能や摂食機能の

退行などの日常的な問題が明らかになりその疾

患特異性の検討が今後の課題である。症例を蓄

積し、改定に向けた検討を行った。 

 

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。特に、ヤング・シンプソン症候群

の医療管理と非典型例の診断から、先天異常症

候群の医療管理の上で重要な症状の多様性を確

認した。 

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、手帳の改定に

向けて検討を行った。 

 

古庄・渡邉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。特に、古庄は

International Consortium on EDS and 

Related Disordersにおける東アジア唯一の

Medical and Scientific Board Memberとして、

その活動に参加し、最先端の問題点を共有・検

討してきた。集めた情報を元に必要に応じた改

定に向けて検討した。 

 

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・頭蓋骨異形成症候群を

中心に症状・合併症の集積を行った。具体的に

は、1) 頭部 X 線規格写真ならびにパノラマ X

線を用いた解析、2)歯列模型による解析、3) 問

診用紙による患者情報の蓄積を行っている。 

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。ウィリアムズ

症候群の患者の歯科的特徴についても検討を開

始した。症例を蓄積し、手帳に反映させた。 

 

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。フィードバックを集めて改定に

向けて検討し、最終版を小児遺伝学会ホームペ

ージに無料公開した。 

 

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。加えて、遺伝性

疾患に関する本人への情報開示（告知）の実態

調査を行った。これを通じて担当医・患者・家
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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た。 

 

⑦保険収載への貢献 

当研究班（および先行する研究班）において診

断基準を策定した先天異常症候群13 疾患の遺

伝学的検査が2020年度診療報酬改定において、

対象疾患となった。具体的な疾患名は下記の通

りである。ソトス症候群、CFC症候群、コステ

ロ症候群、チャージ（CHARGE）症候群、古典

型エーラス・ダンロス症候群、コフィン・シリ

ス症候群、歌舞伎症候群、ヌーナン症候群、ル

ビンシュタイン・テイビ症候群、ウィーバー症

候群、コフィン・ローリー症候群、モワット・

ウィルソン症候群、ヤング・シンプソン症候群。

2020年度に中医協から、保険収載すべき遺伝学

的検査についての調査に際し、本研究班におけ

る遺伝子変異陽性の非典型例についての検討結

果をもとに要望した疾患群である。なお、本研

究班で研究している8疾患アペール症候群、クル

ーゾン症候群、ファイファー症候群、アントレ

ー・ビクスラー症候群、マルファン症候群、エ

ーラス・ダンロス症候群（血管型）、ウィリアム

ズ症候群、アンジェルマン症候群の遺伝学的検

査は2018年度の診療報酬改定において収載され

た。 

 

当研究班が取り扱っている先天異常症候群の相

当数が、染色体細欠失により発症する。染色体

微細欠失の診断にはマイクロアレイ染色体検査

が必須で、欧米では標準的な診断技術となって

いるが、わが国では未だ機器承認は受けていな

い。そこで本研究班では「診療において実施す

るマイクロアレイ染色体検査ガイダンス」を発

出した。研究代表者が理事長を務める日本人類

遺伝学会・日本先天異常学会の承認を得て、連

名で発出できた。 

 このガイダンスはマイクロアレイ染色体検査

キット（製品名： GenetiSure Dx Postnatal 

Assay）の体外診断用医薬品としての薬事申請

に使用された。なお、2020年7月に当該キット

は薬事承認を受けることができた。 

 

Ｄ．考察 

53 の先天異常症候群について多角的な検討を

進めた。初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、最終版を作成・無料公開

した。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行い、修正を行っ

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、定

量的症例間比較を行った。 

 

Ｅ．結論 

対象となる 53 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。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 を用いて集積した疾患ご

との症状を基礎データとして定量的症例間比較

を実施した。得られた結果を類型化してデータ

ベース構築に反映させた。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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女性における X染色体不活化 escape 遺

伝子のメチル化状態  日本小児内分泌学

会 2019.9.26 -28 

62) 小野寺洋平、赤石理奈、和田誠司、林彩世、

粟野啓、舟木哲、金沢誠司、長谷川冬雪、

西山深雪、室本仁、網田 光善、杉林里佳、

小澤克典、和田 友香、丸山 秀彦、諫山 哲

哉、伊藤 裕司、福原 康之、小崎里華、左

合治彦: 当院の胎児先天性心疾患におけ

る遺伝学的検査の実態 第64回 日本人類

遺伝学会  2019.11.7 長崎 

63) 小崎里華 奥野弘庸 小崎 健次郎：
EP300 related  Rubinstein-Taybi 
syndrome:Expanding the phenotype and 

genotype spectrum.  第64回 日本人類遺

伝学会  2019.11.8 長崎 

64) 青木洋子、梅木郁美、阿部太紀、岡本伸彦、

水野誠司、黒澤健司、長崎啓祐、 吉田真、

大橋博文、井上晋一, 松原洋一、藤原幾磨、

呉繁夫、 新堀哲也 Noonan 症候群類縁疾

患の網羅的解析と LZTR1 の機能解明、第

43 回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 

第 26 回日本遺伝子診療学会大会、2019/8/3

日、国内 
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65) Yoko Aoki, Shin-Ichi Inoue, Taiki Abe, Yu 

Katata, Aya Shibui-Inoue, Koki Nagai and 

Tetsuya NiihoriRASopathies : genetic 

syndromes associ d with the Ras/MAPK 

pathway 、 Tohoku Forum for Creativity 

Thematic program 2019 International 

symposium1 Cancer Etiology、2019/9/24 国内 

66) 青木洋子 「NGS を用いた希少遺伝性疾患

の研究やその医療への応用」、第 37 回日本

染色体遺伝子学会学術集会 教育講演２ 

2019/1/ 16 日、国内 

67) Minswe NM, Kobayashi Y, Kamimoto H, 

Moriyama K. Aberrant activation of 

Wnt/β-catenin signaling in the coronal sutures 

of an Apert syndrome mouse model. 第 78 回

日本矯正歯科学会学術大会. 2019.11.20-22. 

長崎 

68) 横内里帆、小倉健司、庄司あゆみ、中島す

みか、辻美千子、松本力、森山啓司. トリ

ーチャー・コリンズ症候群患者の頭蓋顎顔

面形態と上気道形態に関する検討. 第 78 回

日本矯正歯科学会学術大会. 2019.11.20-22. 

長崎 

69) 井上貴裕,庄司あゆみ,小倉健司,狩野桜子,

佐川夕季,小林起穂,辻美千子,松本力,森山

啓司.トリーチャー・コリンズ症候群患者

の下顎骨における antegonial notch の形態

に関する検討第 78 回日本矯正歯科学会学

術大会. 2019.11.20-22. 長崎 

70) 平林恭子、辻美千子、森山啓司. 軟骨・毛

髪低形成症と診断された１症例の顎顔面

領域の臨床的特徴について. 第 78 回日本

矯正歯科学会学術大会. 2019.11.20-22. 長

崎 

71) 辻美千子 . 遺伝とつながる矯正歯科治療 

ささえるケア. 日本遺伝看護学会第 18 回学

術大会. 2019.09.28-29. 東京 

72) Tsuji M, Shoji A, Hirabayashi K, Kobayashi Y, 

Moriyama K. Analysis of dentocraniofacial 

morphology in patients with achondroplasia. 

第 59 回日本先天異常学会・The 13th World 

Congress of International Cleft Lip and Palate 

oundation CLEFT 2019 ICPF 合同学術集会, 

2019.07.26-29 愛知 

73) Kurosawa K, Tominaga M, Saito T, Umeda Y, 

Masuno M. Developmental delay and 

dysmorphic features in a girl with a de novo 5.4 

Mb deletion of 13q12.11-q12.13. 第 59 回日本

先天異常学会 2019.7.27-28. 名古屋 

74) 西村直人、榎本友美、鶴崎美徳、熊木達郎、

村上博昭、黒田友紀子、齋藤敏幸、升野光

雄、黒澤健司 多発性腫瘍素因を認めた

CDC73を含む1q31.2q41 構造異常の1 例 

日本人類遺伝学会第64回大会 2019.11.6-9 

長崎 

75) 全国遺伝子医療部門連絡会議が推進する

日本の遺伝医療，古庄知己，第 4 回遺伝カ

ウンセリングコース，2019/5/11，東京 

76) エーラスダンロス症候群をめぐる世界の

動向，古庄知己，2019 年度 JEFA 会合（医

療講演会・交流会），2019/5/25，大阪 

77) 筋ジストロフィーの遺伝医療「筋ジストロ

フィー診療における遺伝科の役割」，古庄

知己，第 1 回長野県筋ジストロフィー市民

公開講座，2019/9/28，長野 

78) 遺伝子診療の現場から(クリニカルシーケ

ンスからの MGeND 登録)，古庄知己，2019

年度 AMED 溝上班「ヒトバリアントデー

タ研究倫理勉強会」，2019/10/9，大阪 

79) Otological features in patients with 

musculocontractural Ehlers-Danlos syndrome 

caused by mutations in CHST14 

(mcEDS-CHST14), Kosho T et al, 

ASHG2019, 2019/10/15-19，アメリカ 

80) ゲノム医療の最前線，古庄知己，長野赤十

字病院  第 181 回がん診療研修会

2019/10/30，長野 

81) 遺伝子、ゲノム、生殖細胞・体細胞の変化

とは？，古庄知己，がんゲノム看護セミナ

ーin 信州 2019，2019/12/21，長野 

82) 筋拘縮型エーラス・ダンロス症候群の発見、

病態解明、そして治療法開発に向けた挑戦，

古庄知己，名城大学総合研究所難治性疾患

発症メカニズム研究センター・第１回セミ

ナー，2020/2/15，愛知 

83) Hori I, Miya F, Nakamura Y, Ieda D, Negishi 

Y, Hattori A, Tsunoda T, Kanemura Y, Kosaki 

K, Saitoh S. Clinical, genetic, and biochemical 

analyses for PI3K-AKT-mTOR 

pathway-associated megalencephaly. 第 61 回

日本小児神経学会学術集会（名古屋）

2019/5/31 口頭発表 

84) Nakamura Y, Kato K, Tsuchida N, Matsumoto 

N, Takahashi Y, Saitoh S. Constitutive 
activation of mTORC1 signaling induced by 

biallelic loss-of-function mutations in SZT2 
underlies a discernible neurodevelopmental 

disease. 69th American Society of Human  

Genetics Annual Meeting (Houston, USA) 

2019/10/16 ポスター発表 
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85) Kato K, Oka Y, Muramatsu H, Vasilev F, 

Otomo T, Oishi H, Kawano Y, Nakazawa Y, 

Ogi T, Takahashi Y, Saitoh S. Biallelic 
VPS35L pathogenic variants cause 

3C/Ritscher-Schinzel-like syndrome through 

dysfunction of retriever complex. 69th 
American Society of Human Genetics Annual 

Meeting  (Houston, USA) 2019/10/16 ポスタ

ー発表 

86) 水野 誠司 稀少疾患の患者間相互支援と

医療機関の役割 日本人類遺伝学会第64回

大会 長崎市 2019.11.9 

87) 稲葉美枝、根岸豊、原香織、鏡雅代、齋藤

伸治、水野誠司 11ｐ１５重複と４ｐ１６欠失に

よ る Beckwith-Weidemann 症 候 群 と

Wolf-Hirschhorn症候群の合併例 第41回日

本小児遺伝学会学術集会  名古屋市 

2019.1.12 

88) Yanagi, K. Minatogawa, M. Takeshita, M. 

Satou, K. Okamoto N. Matsubara, Y. Kaname, 

T.Entire structure of MECP2cDNA expressed 
in a patient with Rett syndrome bearing a 
large deletion between the exon 4 of MECP2 

and the upstream region of IRAK欧州人類遺

伝学会.スウェデン.ポスター.2019 

89) Okamoto N. Miya, F. Tsunoda, T. Kato, M. 

Saitoh, S. Kanemura, Y. Kosaki, 

K. .Microcephaly and intellectual disability 
with novel compound heterozygous WARS 

mutations 欧州人類遺伝学会.スウェーデン.

ポスター.2019 

90) Nishi, E. Uehara, T. Kosaki, K. Okamoto 

N.The Clinical features of individuals of 

Hypotonia,ataxia, and delayed development 

syndrome (HADDS) with recurrent EBF3 

mutations 欧州人類遺伝学会.スウェーデン.

ポスター.2019 

91) Nishi, E. Mishima, Y. Kishimoto, Y. Kaname, 

T. Okamoto N.Clinical features of individual 

with Birk Barel syndrome.米国人類遺伝学

会.ヒューストン.ポスター.2019 

92) Hosoki, K. Miyatake, S. Miyake, N. 

Matsumoto, N. Okamoto N. Rare syndromes 

with X-linked cerebellar hypoplasia revealed 

by whole-exome sequencing.米国人類遺伝

学会.ヒューストンン.ポスター.2019 

93) K. Hosoki, S. Miyatake, N. Miyake, N. 

Matsumoto, N  Okamoto Novel SON de 
novo mutation in a patient with a severe 

neurodevelopmental disorder.米国人類遺伝

学会.ヒューストン.ポスター.2019 

94) 宮本達雄、冨岡啓太、阿久津シルビア夏子、

小林正夫、工藤美樹、松浦伸也 放射線感

受性個人差を規定する遺伝素因の探索とリ

スク定量 第 4 回放射線災害・医科学研究

拠点カンファランス（広島）2019 年 6 月 1

日 

95) 冨岡啓太、阿久津シルビア夏子、柳原敬見、

田内 広、山本 卓、小林正夫、工藤美樹、

宮本達雄、松浦伸也 放射線感受性の遺伝

的個人差を規定する候補素因としての

NBS1 遺伝子 I171V 多型の定量的評価 原

子爆弾後障害研究会（広島）2019 年 6 月 2

日 

96) 阿久津シルビア夏子、落合 博、山本 卓、

大 橋 博 文 、 宮 本 達 雄 、 松 浦 伸 也 

CRISPR-ObLiGaRe 法を用いた iPS 細胞にお

ける蛍光核標識によるモザイク・トリソミ

ー21 のモデル細胞系の開発 第 4 回日本ゲ

ノム編集学会（東京）2019 年 6 月 3～5 日 

97) Akutsu SN, Ochiai H, Yamamoto T, Ohashi H, 

Miyamoto T, Matsuura S. The generation of 
mosaic trisomy 21 model cells using cells from 
a patient with full trisomy 21 by trisomy rescue 
during cell reprogramming and their 
modification with fluorescent nuclear markers 
by genome editing technique. The 65th 
Brazilian Congress of Genetics (São Paulo) 
17-20 September, 2019 

98) Akutsu SN, Miyamoto T, Tomioka K, Ochiai H, 

Yamamoto T, Ohashi H, Matsuura S. 
Generation of Down syndrome iPS cells tagged 
with fluorescence marker in chromosome 21 

using genome editing technology. 第 64 回日

本人類遺伝学会（長崎）2019 年 11 月 6〜9

日 

99) 田内 広、海野昌喜、松浦伸也、宮本達雄、

鈴木啓司 DNA 二重鎖切断修復を標的と

した放射線治療創薬の取り組み 第 62 回

日本放射線影響学会（京都）2019 年 11 月

14〜16 日 

100) 冨岡啓太、阿久津シルビア夏子、柳原

啓見、田内 広、山本 卓、小林正夫、工

藤美樹、宮本達雄、松浦伸也 NBS1 遺伝子

I171V 多型の放射線感受性に対する定量的

評価 第 62 回日本放射線影響学会（京都）

2019 年 11 月 14〜16 日 

101) 河村香寿美、松浦伸也、小松賢志、小

林純也、鈴木啓司 ATLD 細胞における

MRN 複合体形成タンパク質の発現制御メ

カニズム 第 62 回日本放射線影響学会（京

都）2019 年 11 月 14〜16 日 
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102) Yoshida K, Yamaoka S, Yoshida M, 
Nakabayashi K, Shirai R, Osumi T, Kiyotani C, 
Akutsu SN, Miyamoto T, Hata K, Kiyokawa N, 

Yuza Y, Matsumoto K, Matsuura S, Kato M. 
BUB1B の生殖細胞系列の両アレルバリア

ントによる家族性横紋筋肉腫 第 61 回小

児血液・がん学会学術集会（広島）2019 年

11 月 14～16 日 

103) 冨岡啓太、阿久津シルビア夏子、柳原

啓見、田内 広、山本 卓、小林正夫、工

藤美樹、宮本達雄、松浦伸也 放射線感受

性の遺伝的個人差を規定する候補素因とし

ての NBS1 遺伝子 I171V 多型の逆遺伝学的

解析 第 42 回日本分子生物学会年会（福岡）

2019 年 12 月 3〜6 日 

104) 河村香寿美、松浦伸也、小松賢志、小

林純也、鈴木啓司 新規 ATLD 変異細胞を

用いた MRN 複合体形成タンパク質の発現

制御メカニズムの解析 第 42 回日本分子

生物学会年会（福岡）2019 年 12 月 3〜6 日 

105) Tomika K, Fujita K, Akutsu SN, Tauchi H, 
Yamamoto T, Kobayashi M, Kudo Y, 

Miyamoto T, Matsuura S. Quantitative 
evaluation of the NBS1 I171V variant on 
radiosensitivity. The 4th International 
Symposium of the Network-type Joint 
Usage/Research Center for Radiation Disaster 
Medical Science (Hiroshima) 12 February, 
2020 

106) 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．西岡憲一、宮﨑仁美、副島英伸．第

13 回日本エピジェネティクス研究会年会 

2019.5.28-29. 国内、ポスター 

107) The extended DNA methylation anticipation 

due to ICR1 mutation in familial 

Beckwith-Wiedemann syndrome patients. 

Sun F, Higashimoto K, Soejima H.第 13 回日

本エピジェネティクス研究会年会 

2019.5.28-29. 国内、ポスター 

108) Methylation anticipation extends to the 

outside of ICR1 in familial 

Beckwith-Wiedemann syndrome patients with 

ICR1 mutation. Sun F, Higashimoto K, 

Soejima H. European Society of Human 

Genetics Conference 2019. 2019.6.15-18. 海

外、ポスター 

109) IGF2 overexpression due to IGF2-DMR0 
hypomethylation in Sotos syndrome. 

Higashimoto K, Watanabe H, Miyake N, 

Morita S, Horii T, Maeda T, Hidaka H, Aoki S, 

Yatsuki H, Okamoto N, Hatada I, Matsumoto 

N, Soejima H. The 59th Annual Meeting of 

The Japanese Teratology Society, The 13th 

World Congress of The International Cleft 

Lip and Palate Foundation 2019.7.26-29. 国

内、口頭 

110) 本邦の間葉性異形成胎盤症例における妊

娠高血圧症候群の発症に関する検討―

PMD 全国調査の副次的解析―．小寺千聡、

大場 隆、副島英伸、片渕秀隆．第 40 回日

本妊娠高血圧学会学術集会 2019.9.21-22 

国内、ポスター 

111) ヒト疾患のエピゲノム．副島英伸．日本人

類遺伝学会第 64 回大会 2019.11.6-9 国

内、口頭（教育セッション） 

112) 先天異常症候群のエピゲノム異常．副島英

伸．日本人類遺伝学会第 64 回大会 

2019.11.6-9 国内、口頭（シンポジウム） 

113) The extent of DNA methylation anticipation 

due to a genetic defect in ICR1 in 

Beckwith-Wiedemann syndrome. Sun F, 

Higashimoto K, Soejima H.日本人類遺伝学

会第 64 回大会 2019.11.6-9 国内、口頭 

114) 乳癌と卵巣癌を合併する症例の検討．大隈

恵美、橋口真理子、山本徒子、西山哲、光

貴子、中尾佳史、副島英伸、横山正俊．日

本人類遺伝学会第 64 回大会 2019.11.6-9 

国内、ポスター 

115) Atypical DNA methylation defects of ICR1 

cause two opposite imprinting disorders, 

Beckwith-Wiedemann syndrome and 

Silver-Russell syndrome．Soejima H, Sun F, 

Tanoue Y, Yatsuki H, Higashimoto K.第 42 回

日本分子生物学会年会 2019.12.3-6 国内、

ポスター 

116) IGF2-DMR0 は DNA メチル化依存的な

IGF2 P0プロモーター特異的エンハンサー

である-ソトス症候群のインプリントＤＭ

ＲのＤNA メチル化解析から-東元健、渡邊

英孝、三宅紀子、森田純代、堀居拓郎、畑

田出穂、松本直通、副島英伸．第 42 回日

本分子生物学会年会 2019.12.3-6 国内、ポ

スター 

117) 吉浦孝一郎，森本芳郎，吉田真太朗，菰原

義弘，松田勝也，中島正洋，三嶋博之，木

下晃，小野慎治．ヒト正常圧水頭症の原因

遺伝子．第 4 回 放射線災害・医科学研究拠

点カンファランス，平成 31年 6月 1日（土），

広島大学臨床管理棟３階 大会議室（霞キャ

ンパス），広島．【口演】 
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118) 吉浦孝一郎．Genome Sequence for diagnosis 

and successive research of genetic disorders．第

59 回 日本先天異常学会学術集会，愛知学

院大学名城公園キャンパス，2019 年 7 月 27

日，名古屋．【口演】 

119) 高尾真未，宮田海香子，松本 正，三嶋博之，

三浦清徳，吉浦孝一郎．当院の IRUD の実

績と遺伝カウンセリングの実際．第 26 回 

出生前から小児期にわたるゲノム医療フォ

ーラム，九州大学医学部コラボステーショ

ン I 2F 視聴覚ホール，2019 年 10 月 27 日，

福岡．【口演】 

120) 宮田海香子，松本 正，高尾真未，三嶋博之，

三浦清徳，吉浦孝一郎．IRUD によって原因

遺伝子が確定した家族の出生前検査に対す

る思い．第 26 回 出生前から小児期にわた

るゲノム医療フォーラム，九州大学医学部

コラボステーション I 2F 視聴覚ホール，

2019 年 10 月 27 日，福岡．【口演】 

121) 長谷川ゆり，宮田海香子，三浦生子，吉浦

孝一郎，三浦清徳．周産期領域における遺

伝カウンセリング．第 64 回 日本人類遺伝

学会，長崎ブリックホール／長崎新聞社文

化ホール，2019 年 11 月 6 日〜9 日，長崎．

【口演】 

122) 及川将弘，瀬戸口優美香，榎本康子，久松

和史，濱田哲夫，大坪竜太，松本 恵，矢野 

洋，永安 武，三嶋博之，木下 晃，吉浦孝

一郎．乳がん患者における血漿遊離 DNA 

(cfDNA) 濃度と血漿循環腫瘍DNA (ctDNA) 

の解析．第 64 回 日本人類遺伝学会，長崎

ブリックホール／長崎新聞社文化ホール，

2019 年 11 月 6 日〜9 日，長崎．【口演】 

123) 古賀智裕，三嶋博之，宮田海香子，三浦清

徳，吉浦孝一郎，川上 純．次世代シーケン

サーを用いた日本全域の家族性地中海熱患

者における MEFV 遺伝子の包括的解析．第

64 回 日本人類遺伝学会，長崎ブリックホ

ール／長崎新聞社文化ホール，2019 年 11

月 6 日〜9 日，長崎．【口演】 

124) 伊達木澄人，里 龍晴，渡辺 聡，宮田海香

子，近藤達郎，松本 正，吉浦孝一郎，森内

浩幸．LARP7 遺伝子複合ヘテロ接合体変異

によるAlazami 症候群の２症例．第 64 回 日

本人類遺伝学会，長崎ブリックホール／長

崎新聞社文化ホール，2019 年 11 月 6 日〜9

日，長崎．【口演】 

125) 三嶋博之，鈴木寿人，近藤達郎，吉浦孝一

郎，小崎健次郎．本邦における先天性形態

以上症候群患者の顔貌画像を用い他診断補

助システム Face2Gene の評価．第 64 回 日

本人類遺伝学会，長崎ブリックホール／長

崎新聞社文化ホール，2019 年 11 月 6 日〜9

日，長崎．【口演】 

126) 川野奈々江，福島直喜，吉浦孝一郎，井原

健二．重度の成長障害，精神運動発達遅滞

を認めた Ogden 症候群の女児例．第 42 回小

児遺伝学会学術集会，沖縄市町村自治会館，

2020 年 2 月 28 日〜29 日，沖縄．【口演】（コ

ロナウイルスのため，学会中止） 

127) 樋野村亜希子、高橋博子、倉田真由美、「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 31 回日本生命

倫理学会年次大会、仙台、2019 年 12 月 7-8

日 

128) 前川由美、長野郁子、矢野郁、樋野村亜希

子、田原育恵、森広美、倉田真由美「医学

系指針適用外の倫理申請の運用について 

―本学での取り組みについて」日本臨床試

験学会第 11 回学術集会総会、東京、2020

年 2 月 14-15 日 

129) Eiji Nanba. Diagnosis of fragile X syndrome in 

Japan. Satellite Symposium of 61th Annual 

meeting of the Japanese Society of Child 

Neurology (Kyoto). 2019 年 5 月 29 日. 

130) 難波栄二、足立香織、岡崎哲也、井上 知愛、

田所 健一. 脆弱 X 症候群・脆弱 X 症候群関

連疾患の診断：保険診療での実施状況. 第

61 回日本小児神経学会学術集会．2019 年 5

月 30 日-6 月 1 日． 

131) 足立香織、難波栄二、岡崎哲也、井上知愛、

田所健一．日本人における脆弱X症候群・

脆弱X症候群関連疾患の遺伝学的検査．日

本人類遺伝学会 第64回大会．2019年11

月6日-9日． 

132) 小島 慎也、渡邉 淳、川村 摩耶、佐原 知

子、宮川 世志幸、笠原 優子、折茂 英生、

南史朗、岡田 尚巳：骨粗鬆症のリスクファ

クター、層別化における低 ALP 血症、ALPL

病的変異の意義―成人型低ホスファターゼ

症の症状の 1 つが骨粗鬆症である．第 13 回

ALPS 研究会．金沢、2019.7、国内． 

133) 加藤光広：小児神経疾患の遺伝子解析最前

線：脳形成異常とてんかん性脳症．日本人

類遺伝学会第64回大会：長崎 2019年11月

6日-9日 

134) Mitsuhiro Kato: Perspective of treatment 

of brain malformation based on its 

etiology. 第61回日本小児神経学会学術集
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会：名古屋 2019年5月31日−6月2日 

135) 宮冬樹、加藤光広、齋藤伸治、岡本伸彦、

金村米博、鎌谷高志、小崎健次郎、角田達

彦：Prediction analysis of transcriptome 

abnormalities using AI for WES and 

WGS data of Mendelian disease. 日本人

類遺伝学会第64回大会：長崎 2019年11月

6日-9日 

136) 遠山潤、小松原孝夫、小林悠、眞柄愼一、

放上萌美、中山有美、松井亨、加藤光広、

下島圭子、山本俊至：石灰化をともなう多

小脳回をきたしたPallister-Killian症候群．

第41回日本小児遺伝学会学術集会：名古屋 

2019年1月11-12日 

137) 大吉由希美、竹下絵里、南成祐、本橋裕子、

石山昭彦、齋藤貴志、小牧宏文、中川栄二、

加藤光広、黒子由梨香、足洗美穂、梅原直、

小澤美和、佐々木征行：重症な臨床経過、

中枢神経病変を認め3kb挿入変異とdeep 

intronの点変異をヘテロ接合性に認めた福

山型先天性筋ジストロフィーの女児例．第

70回日本小児神経学会関東地方会：大宮 

2019年3月16日 

 
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 
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