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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。これらの情

報を類型化し、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。 

 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。 

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。これらの情報を類型化し、

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。 

（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。これらの情報を類型化し、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、大動脈瘤・解離を主徴とする循

環器疾患とする遺伝性疾患（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）を中心に診療を行った。さら

に、遺伝学的検査で診断の確定した患者の臨床

症状を分析し、早期診断のための遺伝学的検査

を推奨すべき患者の選定に際しての有用な所見

を探索した。 

 

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。アンジェルマン

症候群と鑑別が問題になる疾患について明らか

にすることで、それぞれの疾患の QOL を向上す

ることを目的として研究を行った。さらにこれ

らの疾患の成人期の情報を得ることを目指した。 

 

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ィズ・ウィードマン症

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
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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。 

 

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。 

 

古庄とともにコフィン・シ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、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

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

シルバー・ラッセル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

(AS)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。 
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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)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。2年度は新規登録症例の解析を行った。3年

度は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

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。 

 

足立・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
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る疾患としてPDGFRB機能獲得性変異を同定

した。 

 国際遺伝性疾患データベースにKosaki過成長

症候群として登録されている。自験例3例ととも

に海外症例を加えて総説を出版した

（Takenouchi et al, 2020）。 

 ロイス・ディーツ症候群に類似する脳血管・冠

状動脈病変を呈することが判明した.ロイスデ

ィーツ症候群は、指定難病制度の上ではマルフ

ァン症候群に関連する疾患として位置づけられ

ていることから、Kosaki過成長症候群もMarfan

症候群関連疾患として理解可能であることが示

され、論文報告した。 

 

(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。 

 

足立・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。今後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

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) HPOを用いて表現型を収集 

 

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。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。今後も継続し、手帳の改定に向

けて検討を進めていく。 
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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。 

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。症例を蓄積した。 

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

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。 

 

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た。今後も継続して情報を

集積し、改訂版の作成について検討する。また、
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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、定量的症例間比較の基礎デ

ータとして比較を行った。 

 

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。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。これらの疾患

等は、症状の幅が広い可能性が示された。 

 

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。 

 

Ｆ．研究発表 
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phenotype and mosaic variegated aneuploidy. 

KEYSTONE SYMPOSIA MEETING, Aging 

and Mechanism of Aging-Related Disease 

(Yokohama) May 15—19, 2017 

70) 宮本達雄、松浦伸也 他 放射線感受性個

人差を規定する遺伝素因の定量的評価とし

てのヒト培養細胞株におけるゲノム編集 

第 58 回原子爆弾後障害研究会（広島）2017

年 6 月 4 日 

71) 宮本達雄、松浦伸也 他 ヒト培養細胞に

おける CRISPR - ObLiGaRe 法を用いた放射

線発がんリスクの個人差を規定する遺伝素

因の探索 第 2 回日本ゲノム編集学会（大

阪）2017 年 6 月 28～30 日 

72) Ekaterina Royba, Shinya Matsuura  他 
Evaluation of ATM heterozygous mutations 

underlying individual differences in 

radiosensitivity using genome editing in human 

cultured cells 第 42 回中国地区放射線影響

研究会（広島）2017 年 7 月 27 日 

73) Tatsuo Miyamoto, Shinya Matsuura, et al. 

PLK1-mediated phosphorylation of 

WDR62/MCPH2 is required for proper mitotic 

spindle orientation 第 75 回日本癌学会学術

総会（横浜）2017 年 9 月 29〜30 日 

74) 宮本達雄、松浦伸也 他 分裂期キナーゼ

PLK1 による遺伝性小頭症原因遺伝子産物

WDR62 のリン酸化を介した細胞分裂軸安

定化機構 第 60 回日本放射線影響学会（千

葉）2017 年 10 月 25〜28 日 

75) 小林純也、松浦伸也 他 低線量率放射線

照射によるミトコンドリア影響とROS産生

との関係 第 60 回日本放射線影響学会（千

葉）2017 年 10 月 25〜28 日 

76) 宮本達雄、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 共同利用・共同研究

拠点「放射線災害・医科学研究拠点」県民

公開大学（福島）2018 年 1 月 20 日 

77) 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） 

78) "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、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）" 

79) 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） 

80) 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） 

81) 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 

82) 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 

83) 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 

84) 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 
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85) 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 

86) 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 

87) 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 

88) "NSD1 haploinsufficiency evokes DNA 

hypomethylation 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 Annual Meeting of the 

American Society of Human Genetics. 

2017.10.17-21. Orange County,Convention 

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

89) "Germline mutations associated with polycomb 

repressive complex 2 cause Weaver syndrome 

(Poster) Imagawa E, Higashimoto K, Sakai Y, 

Numakura C, Okamoto 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 Genetics. 

2017.10.17-21. 

Orange County Convention Center,Orlando, FL, 

U.S.A." 

90) European Human Genetics Conference, 2017. 

May 27-30, Copenhagen, Denmark. (Poster: 

P05) Watanabe R., Ohno S., Aiba T., Ishikawa 

T., Nakano Y., Aizawa Y., Hayashi K., 

Murakoshi N., Nakajima T., Yagihara N., 

Shigemizu D., Mishima H., Sudo T., Higuchi 

C., Takahashi A., Sekine A., Minamino N., 

Makiyama T., Tanaka Y., Murata H., Hayashi 

M., Iwasaki Y., Watanabe A., Tachibana M., 

Morita H., Miyamoto Y., Yoshiura K., Tsunoda 

T., Watanabe H., Kurabayashi M., Nogami A., 
Kihara Y., Makita N., Shimizu W., Horie M., 

Tanaka T. Identification of novel long QT 

syndrome-associated mutations by targeted 

sequencing analyses. European Human 

Genetics Conference, 2017. May 27-30, 

Copenhagen, Denmark. 

91) (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., 

Wattanasirichaigoon D., Lyonnet S., Magdinier 

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

Reversade B. De novo gain-of-function 

mutations in the epigenetic regulator SMCHD1 

cause Bosma arhinia microphthalmia 

syndrome. 

92) American Society of Human Genetics Annual 

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. Identification 

of I287S homozygous mutation in the MLX 

gene in an infant with non-alcoholic 

steatohepatitis: A case report. American Society 

of Human Genetics Annual Meeting 2017, 

2017 October 17-21, Orland, USA. 

93) The 2 nd International Symposium of the 

Network-type Joint Usage/Research Center for 

Radiation Disaster Medical Science, Feb 3-4, 

2018, Ryojyun Hall, Nagasaki University, 

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

H., Saitoh S., Yoshiura K., Novel transcript of 

IPTR1 contributes to the development of 

anterior eye segment. 

94) 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 movement, sever psychomotor 

retardation with KCNA2 gene mutation. 

95) 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． 

96) NBDC/DBCLS BioHackathon 2017 

Symposium, 2017 年 9 月 10 日, JST サイエン

スプラザ，東京都．（口演）Hiroyuki Mishima: 

Building and Application of AMED&#39;s 

Genomic Variation Database. 
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97) 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 62 nd 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． 

98) (Oral: O-25) Hitomi Shimizu, Hideki 

Motomura, Satoshi Watanabe, Hiroyuki 

Mishima, Hiroyuki Moriuchi, Koh-ichiro 

Yoshiura, Sumito Dateki. Genetic and clinical 

analyses in Japanese Patients with 

SItosterolemia. 

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

Yoshida, Akira Kinoshita, Hiroyuki Mishima, 

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. 

100) (Oral: O-63) Tomohiro Koga, Kiyoshi Migita, 

Shuntaro Sato, Kiyonori Miura, Hideki 

Masuzaki, Koh-ichiro Yoshiura, Atsushi 

Kawakami. MicroRNA-204-3p inhibits 

TLR4-related cytokines in family 

Mediterranean fever by targeting the PI3K 

signaling. 

101) (Oral: O-82) Akira Kinoshita, Kaname Ohyama, 

Susumu Tanimura, Katsuya Matsuda, Miroyuki 

Mishima, Masahiro Nakajima, Shinji Saitoh, 

Koh-ichiro Yoshiura. Novel transcript of ITPR1 

contributes to the development of anterior eye 

segment. 

102) (Poster: P-077) Shinji Saitoh, Akira Kinoshita, 

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 aniridia, cerebellar 

ataxia and intellectual disability, Gillespie 

syndrome. 

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

Takeshi Aiba, Taisuke Ishikawa, Yukiko 

Nakano, Yoshiyasu Aizawa, Kenshi Hayashi, 

Nobuyuki Murakoshi, Tadashi Nakajima, 

Nobue Yagihara, Daichi Shigemizu, Hiroyuki 

Mishima, Takeaki Sudo, Chihiro Higuchi, 

Atsushi Takahashi, Akihiro Sekine, Naoto 

Minamino, Takeshi Makiyama, Yoshihiro 

Tanaka, Hiroshige Murata, Meiso Hayashi, 

Yuki Iwasaki, Atsuyuki 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 syndrome patients. (Poster: P-162) 

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

Noriko Oyama, Naoko Toda, Kazuhiro Okubo, 

Yoshito Ishizaki, Koh-ichiro Yoshiura, Shouichi 

Ohga. A case suspected of mitochondrial 

complex III deficiency carrying BCS1L 

mutation presented with Fanconi syndrome． 

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

Watanabe, Chisei Satoh, 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. Idrntification of I285S homozygous 

mutation on the MLX gene in an infant with 

non-alcoholic steatohepatitis． 

106) (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． 

107) (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． 

108) (口演) 三嶋博之：SATB2 遺伝子関連症候群

と口腔顎顔面の遺伝学，北海道大学歯学研

究院・歯学研究セミナー，2017 年 11 月 17

日，札幌市，北海道大． 

109) (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． 

110) (Poster) Ryo Watanabe, Naomasa 

Makita,Toshihiro Tanaka for Japanese LQTS 

Deep Sequencing Consortium. Next-generation 

sequencing targeting disease-associated 

candidate genes unveils novel missense 

mutations for long QT syndrome in Japanese 
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patients. 第 1 回日本循環器学会基礎研究フ

ォーラム, 2018 年 1 月 6 日（土）-7 日（日），

品川インターシティホール，東京． 

111) (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． 

112) (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． 

113) 難治性疾患実用化研究事業 免疫アレルギ

ー疾患等実用化研究事業（免疫アレルギー

疾患実用化研究分野）2017 年度合同成果報

告会「疾患克服への革新と創造」，2018 年 2

月 9 日，パシフィコ横浜 会議センター，横

浜，神奈川．(コンカレントセッション) 水

澤英洋，その他．未診断疾患に対する診断

プログラム（IRUD）． 

114) (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． 

115) (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． 

116) (M-01) 水澤英洋，その他．未診断疾患に対

する診断プログラム（IRUD）． 

117) (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． 

118) (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． 

119) (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． 

120) 三嶋博之：人類遺伝学分野における次世代

シークエンサーのデータ解析，長崎大学医

学部生化学／生理学合同セミナー，2018 年

2 月 23 日，長崎県長崎市 

121) 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 

122) 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 

123) 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 

124) 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 

125) 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． 

126) Mitsuhiro Kato: The Genetic Bases of cortical 

development and its disorders. The 14th 

Asian&amp; Oceanian Congress of Child 

Neurology(AOCCN 2017): Fukuoka, Japan, 

May 11-14, 2017 (invited lecture) 

127) 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 

128) 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
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月 15 日 

129) 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 

130) 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 

131) 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 

132) 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 

133) 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 

134) 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 

135) 小崎健次郎, Dysmorphology の未来：変わら

ぬ art の重要性と進化し続ける genomics を

両輪として. 2019 年 1 月 12 日 愛知 ウイ

ンクあいち 

136) 神原容子, 川目裕, 早川美佳, 上原朋子, 武

内俊樹, 小崎健次郎, 竹内千仙. 網羅的遺

伝子解析研究でCFC症候群の確定診断に至

った一例. 第 42 回日本遺伝カウンセリング

学会学術集会. 2018 年 6 月 28 日 宮城（ポ

スター） 

137) 樋野村亜希子 , 倉田真由美 , 山中真由美 , 

小原有弘, 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設定に係る

対応. 第 41 回日本小児遺伝学会学術集会. 

2018 年 1 月 11 日 愛知（ポスター） 

138) 三嶋博之, 鈴木寿人, 近藤達郎, 吉浦孝一

郎, 小崎健次郎. 患者顔貎像による先天性

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 . 

第 41 回日本小児遺伝学会学術集会. 2018 年

1 月 12 日 愛知（ポスター） 

139) 水上都, 石川亜貴, 宮崎幸子, 石井玲, 武内

俊樹, 上原朋子, 小崎健次郎, 新堀哲也, 青

木洋子, 櫻井晃洋. ARIDB 遺伝子の変異を

認めたCoffin-Siris症候群の２例. 第 41回日

本小児遺伝学会学術集会. 2018 年 1 月 11 日 

愛知（ポスター） 

140) 未診断疾患イニシアチブ（IRUD)から見え

てきたもの,口頭,松原洋一,第 91 回日本内分

泌学会学術総会,教育講演 18,2018/4/28,国内 

141) 遺伝学的検査 ～なぜ,いつ,どこで,どうや

って？～ , 口頭 , 松原洋一 ,nordiscience 

forum2018 企画セッション「日常診療にお

ける遺伝学的検査の臨床応用の現状」にお

ける基調講演,2018/6/2,国内 

142) セッション：シンポジウム 6「腎臓病領域

における希少疾患と指定難病」,口頭,松原洋

一,第 61 回日本腎臓学会学術総会,2018/6/8,

国内 

143) ゲノム医療時代に求められる遺伝カウンセ

リングの役割 Genetic counselling in the era 

of genomic medicine,口頭,松原洋一,第 42 回

日本遺伝カウンセリング学会学術集会 特

別講演, 

144) 未診断疾患イニシアチブ（IRUD)の診療体

制,口頭,松原洋一,第 25 回日本遺伝子診療学

会大会,シンポジウム２「希少疾患と遺伝医

療」,2018/7/13,国内 

145) 急速に拡大しつつある遺伝学的検査～小児

科診療へのインパクトと倫理的課題,口頭,

松原洋一,第 647 回日本小児科学会 東京都

地方会講話会,2018/7/14,国内 

146) 進化する小児疾患の遺伝子診断,口頭,松原

洋一,第 5 回サマーセミナー,国立成育医療

研究センター  セミナールーム講

堂,2018/7/28,国内 

147) Initiative on Rare and Undiagnosed Disesases 

(IRUD),口頭 ,松原洋一 ,16th Asia Pacific 

Congress of Pediatrics(APCP)2018, 9th Annual 

Scientific Meeting of Indonesian Pediatric 

Society(ASMIPS), 2018/8/27,国外 

148) 「ゲノム医療時代における遺伝カウンセリ

ング」,口頭,松原洋一,第 77 回日本癌学会,

特別企画３,人類遺伝学会,遺伝カウンセリ

ング学会,家族性腫瘍学会の３学会合同シ

ンポジウム,2018/9/28,国内 

149) Initiative on Rare and Undiagnosed Disesases 

(IRUD),ポスター,松原洋一,American Society 

of Human Genetics 2018,2018/10/16～20,国外 

150) "日本先天代謝異常学会の活性化に向け

て：関連学会の立場から How we can 

facilitate the activity of JSIMD?",口頭,松原洋

一,第 60 回日本先天代謝異常学会総会 シン

ポジウム 2 今後の日本先天代謝異常学会を

考える,2018/11/8～10,国内 

151) Plenary Lecture Ⅲ”Initiative on Rare and 
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Undiagnosed Diseases in Pediatrics in Japan”,

口頭 , 松原洋一 ,2018EAUHGS  meeting, 

Seoul, Korea,2018/11/30,国外 

152) 「遺伝子診療における倫理的課題」,口頭,

松原洋一,第 4 回日本産科婦人科遺伝診療学

会学術講演会 特別講演 1,2018/12/15,国内 

153) Morisaki H, Horiuchi M, Hibino M, Sakai Y,  

Seki R,  Kosaki K & Morisaki T,: Autosomal 

recessive cutis laxa syndrome with 

cardiovascular involvement. Annual Meeting of 

American Society of Human 

Genetics.(SanDiego, USA) : 2018.10.16-20. 

154) Morisaki H, Yamanaka I, Ohata T, Kosho T, 

Wakui K, Fukushima Y, Masuno M, Takahashi 

K, Watabe T, MorisakiT,: TMEPAI mutation 

causes MFS/LDS-like phenotypes in two 

Japanese families. 10th International research 

symposium on Marfan syndrome and related 

disorders.(Amsterdam, the Netherlands) 
2018.5.3-5 

155) 森崎裕子,森崎隆幸,藤木亮次,小原収：遺伝

性大動脈瘤・解離の遺伝学的検査：保険診

療としての検査体制整備に向けた試み： 

第 42 回日本遺伝カウンセリング学会（仙

台）：2018.6.29. 

156) 森崎  裕子 : 網羅的ゲノム解析における
Incidental  Findings(IF)/Secondary Findings 

(SF)に関する諸問題:  第 22 回日本心不全

学会学術集会（東京）シンポジウム： 

2018.10.11 

157) Comprehensive Approach for the Patients with 

Genetic Aortic Disorders：Morisaki H:第 49 回

日本心臓血管外科学会学術総会(岡山)シン

ポジウム : 2019.2.111. 

158) Ogawa H, Nishina S, Yokoi T, Tanaka S, Nakao 

S, Yoshida T, Fukami M, Hosono K, Hotta Y, 

Azuma N. Six cases of Leber congenital 

amaurosis associated with Coats-like 

vasculopathy. Distinguished Papers 

Symposium, 第 57 回日本網膜硝子体学会，

京都，2018.12 

159) 仁科幸子,細野克博,横井匡,吉田朋世,深見真

紀,堀田喜裕,東範行．CACNAIF 遺伝子変異

を同定した Leber 先天黒内障の 1 例．第 57

回日本網膜硝子体学会総会，京都，2018.12 

160) 片桐聡,横井匡,吉田朋世,仁科幸子,東範行．

家族性滲出性硝子体網膜症に伴う裂孔原性

網膜剥離における網膜裂孔の特徴と手術成

績．第 57 回日本網膜硝子体学会総会，京都，
2018.12 

161) 石井杏奈,仁科幸子,松岡真未,三井田千春,赤

池祥子,新保由紀子,越後貫滋子,吉田朋世,横

井匡,東範行．眼器質疾患をもつ低年齢児に

対する Spot Vision Screener 検査．第 59 回日

本視能矯正学会，横浜，2018.11 

162) 仁科幸子. Leber 先天盲. シンポジウム 6 小

児網膜変性疾患の病態と診断. 第 72 回日本

臨床眼科学会，東京，2018.10 

163) 堤典子,仁科幸子,吉田朋世,横井匡,東範行. 

周期性斜視７例の臨床像と治療経過. 第 72

回日本臨床眼科学会，東京，2018.10 

164) 仁科幸子. 小児の神経眼科. インストラク

ションコース 17 やさしい神経眼科. 第 72

回日本臨床眼科学会，東京，2018.10 

165) 松岡真未,仁科幸子,石井杏奈,三井田千春,赤

池祥子,新保由紀子,越後貫滋子,吉田朋世,横

井匡,東範行．低年齢児における Spot Vision 

Screener の屈折異常判定の検討．第 74 回日

本弱視斜視学会総会，倉敷，2018.7 

166) 田中慎,仁科幸子,中尾志郎,吉田朋世,横井匡,

東範行．斜位近視を契機に発見された小脳

腫瘍の小児例．第 74 回日本弱視斜視学会総

会，倉敷，2018.7 

167) 仁科幸子．新型レチノマックスの変更点．

ランチョンセミナー 1：新型レチノマック

ス どう変わった？ 第 74 回日本弱視斜視

学会総会，倉敷，2018.7 

168) 田中慎,片桐聡,横井匡,林孝彰,仁科幸子,門

之園一明,東範行. 両眼の胞状網膜分離を示

した X 染色体連鎖網膜分離症の男児の一例. 

第 66 回日本臨床視覚電気生理学会，浜松，
2018.9 

169)  仁科幸子．小児白内障の検査．教育セミナ

ー1 小児白内障・緑内障の検査と治療. 第

122 回日本眼科学会総会，大阪，2018.4 

170)  細野克博,仁科幸子,横井匡,片桐聡,倉田健

太郎,宮道大督,溝渕圭,中野匡,簑島伸生,深

見真紀,近藤寛之,佐藤美保,林孝彰,東範行,

堀田喜裕．日本人 Leber 先天盲の次世代シ

ークエンサーによる遺伝子変異解析．第 122

回日本眼科学会総会，大阪，2018.4 

171) Nakano A, Arimoto Y, Matsunaga T.   A de 

novo mutation in PTPN11 in a child being 

considered as non-syndromic sensorineural 

hearing loss. 14th Congress of the European 

Society of Pediatric Otorhinolaryngology. 2018

年 6 月 2－5 日, Stockholm, Sweden. 

172) Matsunaga T, Nara K, Inoue S, Yamamoto N, 

Minami S, Kaga K, Mutai H. Identification of 

novel candidate deafness genes by whole 
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exome sequencing in patients with hearing loss. 

Corlas Annual Meeting 2018. 2018 年 9 月 16

－19 日, Beijing, China. 

173) 南修司郎,山本修子,松永達雄,五島史行,伊藤

文展,利國圭太郎,石川直明,加我君孝. 先天

性難聴または言語習得前難聴で成人後に人

工内耳手術を行なった症例の検討. 第 119

回日本耳鼻咽喉科学会. 横浜 2018年 5月 30

日－6 月 2 日 

174) 吉浜圭祐,関水真理子,猪狩雄一,中原奈々,斎

藤真,伊藤文展,松永達雄,小澤宏之,小川郁. 

頸 動 脈 小 体 腫 瘍 症 例 に お け る

<I>SDHB</I>・<I>SDHD</I>の生殖細胞系

列遺伝子変異,および腫瘍組織内蛋白発現

の解析. 第 119 回日本耳鼻咽喉科学会. 横

浜 2018 年 5 月 30 日－6 月 2 日 

175) 南修司郎,山本修子,松永達雄,五島史行,伊藤

文展,利國桂太郎,石川直明,加我君孝. 良聴

耳平均聴力レベル 90dB 未満で人工内耳手

術を行った症例の検討. 第 119 回日本耳鼻

咽喉科学会. 横浜 2018 年 5 月 30 日－6 月 2

日 

176) 加藤秀敏,南修司郎,山本修子,松永達雄,加我

君孝. 当補聴器外来における軽・中等度難

聴児への対応. 第 4 回 耳鳴難聴研究会. 

東京都新宿区 2018 年 7 月 14 日 

177) 務台英樹,和佐野浩一郎,奈良清光,松永達雄. 

Exome 解析により同定された新規難聴原因

候補 SLC12A2 変異とその機能解析. 第 28

回日本耳科学会総会・学術講演会 . 大阪 

2018 年 10 月 3－6 日 

178) 元山華穂子,磯島豪,髙宮聖実,佐藤恭弘,小山

隆之,高橋和浩,森田訓子,松永達雄,三牧正和. 

尿路感染症時の低カルシウム血症から診断

した HDR 症候群の 1 例. 第 52 回日本小児

内分泌学会学術集会. 東京都江東区 2018 年

10 月 4－6 日 

179) 吉浜圭祐,務台英樹,和佐野浩一郎,関水真理

子, 中原奈々,斎藤真,中村伸太郎,小澤宏之,

松永達雄,小川郁. Whole Exome Sequencing

を用いた頸動脈小体腫瘍症例に対する

Germline mutation 検索の試み. 日本人類遺

伝学会第 63 回大会. 横浜 2018 年 10 月 12

日 

180) 務台英樹,和佐野浩一郎,桃沢幸秀,鎌谷洋一

郎,宮冬樹,奈良清光,角田達彦,本間和明,久

保充明,松永達雄. Whole Exome Sequencing

により同定された新規難聴原因候補

SLC12A2.日本人類遺伝学会第 63 回大会. 

横浜 2018 年 10 月 12 日   

181) 宮冬樹,重水大智,金村米博,齋藤伸治,岡本伸

彦,加藤光広,松永達雄,務台英樹,小崎健次郎,

角田達彦. exome 解析による疾患原因変異

探索の限界を突破するための手法の検証. 

日本人類遺伝学会第 63 回大会. 横浜 2018

年 10 月 10－13 日 

182) 松﨑佐栄子,藤岡正人,吉浜佳祐,野口勝,大石

直樹,神崎晶,務台英樹,奈良清光,井上沙聡,

西尾信哉,山田浩之,阿部聡子,宇佐美真一,松

永達雄,小川郁. EYA4遺伝子変異難聴 4症例

の聴力像とその経過. 第 63 回日本聴覚医学

会. 神戸 2018 年 10 月 17-19 日 

183) 森田訓子,黒木良子,小川剛,伊藤健,井上沙聡,

松永達雄. 尿路感染症による敗血症,痙攣重

積発作を契機に判明した HDR 症候群症例

の検討. 第 63 回日本聴覚医学会. 神戸 2018

年 10 月 17-19 日 

184) 遠藤理奈子,山本修子,南修司郎,榎本千江子,

加藤秀敏,小島敬史,橋本陽介,石川直明,松永

達雄,加我君孝. 当科で乳幼児期に人工内耳

手術を施行した重度難聴児１８５児の療

育・就学状況調査. 第 63 回日本聴覚医学会. 

神戸 2018 年 10 月 17-19 日 

185) 橋本陽介,南修司郎,石川直明,遠藤理奈子,伊

藤文展,和佐野浩一郎,松永達雄,加我君孝.人

工内耳埋込術を行った auditory neuropathy

の中等度難聴児例. 第 222 回東京都地方部

会例会学術講演会. 東京 2019 年 3 月 23 日 

186) 松永達雄. 難聴のゲノム医療. 第 119 回日

本耳鼻咽喉科学会 シンポジウム（2）ゲノ

ム医療新時代：耳鼻咽喉科臨床への応用. 

横浜 2018 年 6 月 1 日 

187) R. Kosaki, M. Kubota, T. Uehara, H. Suzuki, T. 

Takenouchi, K. Kosaki. Consecutive medical 

exome analysis at a tertiary center: Diagnostic 

and health-economic outcomes.  American 

Society of Human Genetics, 2018 10.16 

188) 和田友香 生田泰久 長澤純子 甘利昭一

郎 丸山秀彦 塚本桂子 井上毅信 小崎

里華 松原圭子 鏡雅代 深見真紀 諫山

哲哉 伊藤裕司： 新生児期・乳児期に筋

緊張低下,哺乳不良を認めた児に対するイ

ンプリンティング異常症の検索  第 121

回 日本小児科学会学術集会 2018 4.21 

189) 鈴木寿人 上原朋子 武内俊樹 小崎里華 

大橋博文 緒方勤 岡本伸彦 倉橋浩樹 

黒澤健司 齋藤伸治 長谷川奉延 小崎健

次郎： 日本人稀少疾患患者文献データ由来

の病的バリアントデータベースの構築と展

望 第 121 回 日本小児科学会学術集会 
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2018 4.21 

190) 柏井洋文,早坂格 寺嶋宙 小崎里華 小

崎健次郎 渡辺博 久保田雅也： 孤発性

CAPOS 症候群の一例 A sporadic case of 

CAPOS syndrome  第６０回日本小児神

経学会学術集会 2018.6.1 

191) 小崎里華： Rubinstein –Taybi 症候群： 第

58 回 日本先天異常学会 2018.7.29 

192) 小崎里華 久保田雅也 上原朋子 鈴木寿

人 武内俊樹 小崎健次郎： 三次小児医

療センター臨床遺伝診療部門におけるメデ

ィカルエクソーム解析の臨床的有用性と医

療経済の評価  第 62 回日本人類遺伝学

会 2018.10.12 

193) 山崎成敏 福原康之 佐藤奈保子 井上毅

信 蘇哲民 Seo Joo-Hyun 津島智子 真

嶋隆一 吉田和恵 小須賀基通 石黒精 

窪田満 小崎里華 奥山 虎之：末梢血アレ

イ CGH 検査でコピー数異常を検出した

Pallister-Killian 症候群の男児例 第 62 回日

本人類遺伝学会 2018.10.12 

194) 鈴木寿人 上原朋子 吉橋博史 福島紘子 

須磨崎亮 山口有 武内俊樹 小崎里華 

小崎健次郎： エクソームデータを元にし

た新しい CNV 検出アルゴリズムの評価；

325 人の未診断患者での検討 第 62 回日本

人類遺伝学会 2018.10.12 

195) 矢本香織 才津浩智 小崎里華 芳賀信彦 

外木秀文 永田絵子 加藤 芙弥子 大高

幸之助 藤澤泰子 西村玄 池川志郎 高

田修治 深見真紀 緒方勤： 裂手・裂足

症 95 家系における分子遺伝学的解析 第

62 回日本人類遺伝学会 2018.10.12 

196) 阿部裕一 小崎里華 久保田雅也： A 

novel mutation in GRIN1 gene associated 

encephalopathy. 第 52 回日本てんかん学会 

2018.10．26 

197) 占部良介 早川格 上田 武井剛 鈴木智 

神岡哲治 寺嶋宙 久保田雅也 小崎里華 

加藤光広： 新生児期発症の難治性てんか

ん性脳症をきたした SCN2A 変異の男児例 

第 52 回日本てんかん学会 2018.1027 

198) 小崎里華 阿部裕一 久保田雅也 小崎健

次郎： Bohring‐Opitz 症候群の 3 症例 第

41 回日本小児遺伝学会学術集会 2019.1.11 

199) 横川涼介 原田直樹 上原朋子 小崎健次

郎 安藤亮 小崎里華 佐藤敦志 高橋伸

浩 外木秀文： Axenfeld-Rieger 症候群 4

例のゲノム病変の細胞遺伝学的 ,分子遺伝

学的検討 第 41 回日本小児遺伝学会学術

集会 2019.1.11 

200) Shin-Ichi Inoue and Yoko Aoki. The basis of 

nutritional and metabolic problems in 

RASopathies:Lessons form mouse models 

2018 年 7th International Meeting on Rare 

Disorders of the RAS-MAPK Pathway  A 

workshop precedomg the ESHG conmferemce 

Milan 2018 2018/6/15-16,国外 

201) 青木洋子 「RASopathies～新しい疾患概念

とその病態解明～」第 42 回日本小児皮膚科

学会学術大会 特別講演 2018/7/14/,国内 

202) 青木洋子「Noonan 症候群をとりまく最新の

話題」第 52 回日本小児内分泌学会学術集会 

イブニング教育セミナー 2018/10/4,国内 

203) 青木洋子「RASopathies：広がりゆく疾患概

念とモデルマウス研究」第６３回日本人類

遺伝学会学術集会 シンポジウム 11 New 

syndromes, New concepts  2018/10/12,国内 

204) Ogura K, Kobayashi Y, Hikita R, Shoji A, Tsuji 

M, Moriyama K. Analysis of palatal 

morphology of craniosynostosis patients:  

Comparison between Apert syndrome and 

Crouzon syndrome. The 11th Asian Pacific 

Orthodontic Conference (APOC 2018), 2018年

3 月 5 日～7 日, Boracay, Phillipines. 

205) 富永千慧,松本力,辻美千子,森山啓司: 当分

野を受診した鎖骨頭蓋異形成症患者の成長

期前後における顎顔面形態の特徴. 第 77 回

日本矯正歯科学会学術大会,2018 年 10 月 30

日～11 月 1 日,パシフィコ横浜. 

206) 辻美千子,中久木康一,森山啓司: 過剰歯歯

胚を早期に摘出した鎖骨頭蓋異形成症の 1

症例 . 第 58 回日本先天異常学会学術集

会,2018 年 7 月 27～29 日,ベルサール新宿グ

ランド. 

207) 庄司あゆみ,辻美千子,木下由紀子,小倉健司,

小林起穂,鈴木聖一,森山啓司: 口腔顎顔面

領域の筋機能異常を有する先天異常疾患患

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. 

208) 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 

209) 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
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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 

210) 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 

211) 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 

212) 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 

213) 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 

214) 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 

215)  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 

216)   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 

217)  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 

218)  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 

219) 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 

220) 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 

221) 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 

222) 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 

223) 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

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. 

224) 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. 

225) 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. 

226) 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 

227) 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 

228) 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 

229) 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 

230) 宮本達雄,冨岡啓太,阿久津シルビア夏子,山
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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 

231) 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 

232) 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 

233) 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 

234) 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 

235) 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 

236)  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 

237) 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 

238) 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 

239)  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 

240) 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 

241)  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, 

2019 

242) 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 

243) 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） 

244) 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） 

245) 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） 

246) 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） 

247)  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）） 
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248) 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） 

249) 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 

250) 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 

251) 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) 

252) 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) 

253) 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) 

254) 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】  

255) 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】 

256) 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】 

257) 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】 

258) 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，

2018 年 10 月 10 日（水）-13 日（土），パシ

フィコ横浜，神奈川．【Poster: P-059】 

259) 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） 

260) 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】 

261) 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】 

262) 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，
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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】 

263) 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ポネ

シアゲノムでの研究計画．【口演】 

264) 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，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】 

265) 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】 

266) 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】 

267) 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】  

268) 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】 

269) 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】 

270) 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】 

271) 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】 

272) 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】 

273) 樋野村亜希子,倉田真由美,山中真由美,小原

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 

274) 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 

275) 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． 

276) 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
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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． 

277) 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 

278) 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 

279) 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 

280) Morisaki H, Ogino H, Minatoya K, Morisaki T: 

“Pulmonary complications and CT findings of 

vascular Ehlers-Danlos syndrome”. Annual 

Meeting of American Society of Human 

Genetics.(Houston, USA) : 2019.10.15-19. 

281) Morisaki H : “Clinical features in adolescence 

among genetically confirmed vascular 

Ehlers-Danlos syndrome in Japanese: A 

retrospective study”: The Ehlers-Danlos 

Society Scientific Conference.(Tokyo, Japan) : 

2019.11.18-19. 

282) 森崎裕子:「 遺伝性結合組織疾患の包括的

診療：診断・治療・管理・遺伝カウンセリ

ング」:  第 49 回日本心臓血管外科学会学

術総会（岡山）シンポジウム： 2019.2.11 

283) 森崎裕子、藤木亮次、小原 収、森崎隆幸：

「Marfan 症候群類縁疾患の診断における遺

伝学的検査の結果判定の検討」 第 43 回日

本遺伝カウンセリング学会（札幌）：2019.8.3 

284) 森崎裕子:「遺伝性大動脈疾患の遺伝子解

析」:  第 67 回日本心臓病学会学術総会（名

古屋）シンポジウム： 2019.9.13 

285) 横井匡、片桐聡、田中慎、八木瞳、吉田朋

世、仁科幸子、東範行．Swept-source OCT

による視神経乳頭ピット内の組織の検討．

第 57 回日本網膜硝子体学会総会，長崎，
2019.12 

286) 吉田朋世、横井匡、仁科幸子、東範行．黄

斑低形成における黄斑部血管形成解析．第

57 回日本網膜硝子体学会総会，長崎，
2019.12 

287) 三井田千春、仁科幸子、横井匡、吉田朋世、

石井杏奈 松岡真未 松井孝子 東範行、

岡前むつみ、大橋智、上條有康、山田和歌

奈、相賀直. 医療機関と教育機関の連携に

よる小児のロービジョンケア．第 60 回日本

視能矯正学会，福岡，2019.11.30 

288) 林思音、鈴木一作、稲村輝、飯野八保子、

仁科幸子、山下英俊. 山形県寒河江市にお

ける他覚的検査（屈折検査と眼位検査）を

用いた三歳児眼科健診の検討．第 50 回全国

学校保健・学校医大会，埼玉，2019.11.23 

289) 仁科幸子. 乳幼児が来院したら？. フェア

ウェルセミナー1 子どもの目を守ろう！～

実践プライマリケア～. 第 73 回日本臨床眼

科学会，京都，2019.10 

290) 仁科幸子. 小児の神経眼科. インストラク

ションコース 23 やさしい神経眼科. 第 73

回日本臨床眼科学会，京都，2019.10 

291) 吉田朋世、仁科幸子、三井田千春、赤池祥

子、横井匡、東範行．ICT 機器と斜視に関

するアンケート調査．第 75 回日本弱視斜視

学会総会・第 44 回日本小児眼科学会総会合

同学会，浜松，2019.6.14 

292) 中尾志郎、仁科幸子、田中慎、横井匡、東

範行．外直筋鼻側移動術を施行した動眼神

経麻痺の一例．第 75 回日本弱視斜視学会総

会・第 44 回日本小児眼科学会総会合同学会，

浜松，2019.6.14 

293) 八木（小川）瞳、仁科幸子、横井匡、永井

章、阪下和美、中村早希、東範行．ビタミ

ン A 欠乏による眼球乾燥症を来したダウン

症児の一例．第 75 回日本弱視斜視学会総

会・第 44 回日本小児眼科学会総会合同学会，

浜松，2019.6.14 

294) 仁科幸子．乳幼児健診の現状と今後．ラン

チョンセミナー１眼科健診の現状と今後. 

第 75 回日本弱視斜視学会総会・第 44 回日

本小児眼科学会総会合同学会，浜松，
2019.6.14 

295) 倉田健太郎、細野克博、溝渕圭、片桐聡、

宮道大督、仁科幸子、東範行、横井匡、中

野匡、林孝彰、堀田喜裕．日本人 X 連鎖性

網膜色素変性症の遺伝型と臨床像の検討．

第 123 回日本眼科学会総会，東京，2019.4.18 

296) ハック ムハンマド ナズムール、大坪正史、

仁科幸子、中尾志郎、細野克博、倉田健太

郎、大石健太郎、佐藤美保、堀田喜裕、簑

島伸生、東範行．Fine analysis of IKBKG in a 

Japanese boy and 3 girls with incontinentia 

pigmenti．第 123 回日本眼科学会総会，東京，
2019.4.18 

297) 仁科幸子、細野克博、横井匡、倉田健太郎、

54



吉田朋世、深見真紀、堀田喜裕、東範行．

X 連鎖性レーバー先天盲２症例の臨床像．

第 123 回日本眼科学会総会，東京，2019.4.19 

298) 仁科幸子. 乳幼児の眼科健診. 教育セミナ

ー4 眼科検診の現状と問題点. 第 123 回日

本眼科学会総会，東京，2019.4.19 

299) 仁科幸子. 乳幼児の前眼部疾患ファースト

ステップ. 第 7 回雪明・新潟眼科フォーラ

ム, 新潟, 2020.2.23 

300) 仁科幸子. 乳幼児の視覚スクリーニング. 

中野区医師会園医・学校医講演会 , 東京, 

2020.2.13 

301) 仁科幸子. 小児・学童への眼鏡処方の基本. 

東京都眼科医会 第 2 回眼鏡処方講習会, 東

京, 2020.1.18 

302) 仁科幸子. 小児眼科医からのアドバイス. 

乳幼児健診を中心とする小児科医のための

研修会 PartⅣ～乳幼児健診マニュアルにも

とづく診察と対応～, 大阪, 2019.11.23 

303) 仁科幸子. 乳幼児の視覚スクリーニング. 

東京都眼科医会 第 30 回医療従事者講習会, 

東京, 2019.11.16 

304) 仁科幸子. 小児眼疾患の診かた ケースス

タデイ . 埼玉県眼科教育講演会 , 浦和 , 

2019.10.6 

305) 仁科幸子. 0歳から見つけたい眼疾患～女性

医師として考えること. 第 8 回奈良県眼科

医会光明会, 奈良, 2019.9.28 

306) 仁科幸子. 乳幼児の眼疾患ケーススタデイ. 

第 69 回愛媛県眼科フォーラム , 松山 , 

2019.8.25 

307) 仁科幸子. 乳幼児健診アップデートー小児

科医と眼科医の連携のためにー. 第 4 回多

摩眼科 3M ネットワーク, 吉祥寺, 2019.7.17 

308) 仁科幸子. 視機能の発達・小児によくみら

れる眼疾患. 母子愛育会 地域母子保健 3 

乳幼児期に見られる諸問題 , 東京 , 

2019.7.11 

309) 仁科幸子. 小児の視覚に対する ICT 機器の

影響. 令和元年神奈川県医師会保育園医部

会研修会, 関内, 2019.5.30 

310) 仁科幸子. 乳幼児健診アップデート-注意す

べき眼疾患とその対応. 杉並区医師会学術

講演会, 東京, 2019.5.17 

311) 仲野敦子、有本友季子、舩越うらら、松永

達雄. 劣性遺伝が疑われた難聴同胞症例の

検討. 第 120 回日本耳鼻咽喉科学会. 大阪 

2019 年 5 月 8－11 日 

312) 細谷誠、藤岡正人、野口勝、吉浜圭祐、西

山崇経、鈴木成尚、大石直樹、神崎晶、松

永達雄、小川郁. 当院における難聴遺伝外

来の現況とこころみ. 第 120 回日本耳鼻咽

喉科学会. 大阪 2019 年 5 月 8－11 日 

313) 和佐野浩一郎、松永達雄.エクソン上の点変

異に伴うペンドリンのスプライシング異常

に関する検討. 第 120 回日本耳鼻咽喉科学

会. 大阪 2019 年 5 月 8－11 日 

314) 松永達雄、奈良清光、務台英樹、井上沙聡、

山本修子、細谷誠、和左野浩一郎、南修司

郎、加我君孝. ClinGen Hearing Loss Working 

Group による難聴遺伝子バリアント評価の

ガイドライン. 第 120 回日本耳鼻咽喉科学

会. 大阪 2019 年 5 月 8－11 日 

315) 野口勝、藤岡正人、大石直樹、吉浜圭祐、

松永達雄、務台英樹、奈良清光、西山崇経、

鈴木成尚、細谷誠、松崎佐栄子、神崎晶、

小川郁. 当院の神経線維腫症 2 型症例にお

ける NF2 遺伝子の分子遺伝学的検討. 第

120回日本耳鼻咽喉科学会. 大阪 2019年5

月 8－11 日 

316) 藤岡正人、細谷誠、西山崇経、野口勝、鈴

木成尚、矢部はる奈、吉浜圭祐、松永達雄、

宇佐美真一、小川郁. 遺伝性難聴 Pendred 症

候群/DFNB4 の難聴･めまいに対する新規療

法の医師主導治験. 第 14 回日本小児耳鼻咽

喉科学会. 福岡 5 月 23－24 日 

317) 野口勝、藤岡正人、松永達雄、大石直樹、

吉浜圭祐、西山崇経、鈴木成尚、細谷誠、

松崎佐栄子、神崎晶、戸田正博、田村亮太、

小川郁. 当院の神経線維腫症２型症例にお

ける NF2 遺伝子の分子遺伝学的検討. 第 28

回日本聴神経腫瘍研究会. 東京 2019 年 6

月 8 日 

318) 橋本陽介、和佐野浩一郎、奈良清光、南修

司郎、務台英樹、松永達雄.極めて希少な遺

伝子の病原性バリアントが原因として疑わ

れた難聴の 1 家系.第 29 回日本耳科学会 

総会・学術講演会. 山形 2019 年 10 月 10

日 

319) 松永達雄、奈良清光、務台英樹、細谷誠、

小川郁、加我君孝. 国際研究チームによる

164難聴遺伝子･疾患の組み合わせに対する

臨床的妥当性の評価. 第 29 回日本耳科学会 

総会・学術講演会. 山形 2019 年 10 月 11

日 

320) 務台英樹、松永達雄.霊長類蝸牛における高
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発現遺伝子群の探索. 第 29 回日本耳科学会 

総会・学術講演会. 山形 2019 年 10 月 11

日 

321) 仲野敦子、有本友季子、松永達雄.前庭水管

拡大症例の検討第 29 回日本耳科学会 総

会・学術講演会. 山形 2019 年 10 月 11 日 

322) 野口勝、藤岡正人、大石直樹、奈良清光、

務台英樹、長谷部夏希、松崎佐栄子、西山

崇経、鈴木成尚、細谷誠、神崎晶、松永達

雄、小川郁. 神経線維腫症 2 型を呈する日

本人症例におけるNF2 遺伝子変異と臨床像

の関係. 第 29 回日本耳科学会 総会・学術

講演会. 山形 2019 年 10 月 11 日 

323) 藤岡正人、大石直樹、長谷部夏希、野口勝、

松永達雄、小澤宏之、鈴木成尚、細谷誠、

神崎晶、北村充、小川郁. 当院における神

経線維腫症 II 型に対する試み―稀少難治性

遺伝性疾患として―. 第 29 回日本耳科学会 

総会・学術講演会. 山形 2019 年 10 月 11

日 

324) 松永達雄、奈良清光、務台英樹、井上沙聡、

山本修子、和佐野浩一郎、南修司郎、加我

君孝.病的意義不明 GJB2 遺伝子バリアント

の解釈への国際共同研究による挑戦と成果.

第 64 回日本聴覚医学会総会・学術講演会.

大阪 2019 年 11 月 7 日 

325) 川崎泰士、和佐野浩一郎、高橋優宏、務台

英樹、奈良清光、松永達雄. NLRP3 遺伝子

解析により variantを同定したクリオピリン

関連周期熱症候群症例の長期聴力経過の検

討. 第 64 回日本聴覚医学会総会・学術講演

会. 大阪 2019 年 11 月 7 日 

326) Matsunaga T, Mutai H, Nara K, Wasano K, 

Minami S, Koga K.Elucidation of Genetic 

Background and Phenotypic Features in 

Patients with Hereditary Hearing Loss to 

Improve Diagnosis and Care. Association For 

Research In Otolaryngology (ARO)  43rd 

Annual MidWinter MeetingSan Jose, 

California, USA. 2020 年 1 月 25－29 日（ポ

スター） 

327) Noguchi M, Fujioka M, Oishi N, Mutai H, 

Nara K, Matsunaga T, Ogawa K, Wasano K. 

Investigation the effects of exonic and intronic 

variants of NF2 on pre-mRNA splicing. 

Association For Research In Otolaryngology 

(ARO) 43rd Annual MidWinter Meeting San 

Jose, California, USA. 2020 年 1 月 25ー29 日

（ポスター） 

328) Wasano K, Kojima T, Takahashi S, Mutai H, 

Matsunaga T, Homma K. Investigating the 

effects of exonic single nucleotide variants of 

SLC26A4 on pre-mRNA splicing. Association 

For Research In Otolaryngology (ARO) 43rd 

Annual MidWinter Meeting. San Jose, 

California, USA. 2020年 1月 25日－29日（ポ

スター） 

329) 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 

330) 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 

331) 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 

332) 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 

333) 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 

334) 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 

335) 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 

336) 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 

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

338) 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 

339) 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 

340) 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 

341) 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 

342) 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 

343) 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 

344) 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 

345) 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 

346) 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 

347) 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 

348) 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 

349) 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 

350) 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 

351) 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 

352) 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 

353) 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 

354) 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 

355) 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 

356) 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 
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357) 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 

358) 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 

359) 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 

360) 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 

361) 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）20198 年 6 月 3～5 日 

362) 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 

363) 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 

364) 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 

365) 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 

366) 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
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radiosensitivity. The 4th International 
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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） 

377) 先天異常症候群のエピゲノム異常．副島英
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ール／長崎新聞社文化ホール，2019 年 11

月 6 日〜9 日，長崎．【口演】 
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年 2 月 14-15 日 

394) Eiji Nanba. Diagnosis of fragile X syndrome in 

Japan. Satellite Symposium of 61th Annual 
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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
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