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 研究要旨 

 京浜地区の成育医療施設で経験した先天異常症候群の診断と医療管理についてまとめた。1）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。2）Beare-Stevenson症候群におけるTracheal cartilaginous sleeveは生命予後に深

くかかわることを確認した。3）臨床で用いるマイクロアレイ染色体検査の留意事項をガイダンスと

してまとめ、実臨床で活用されるように広く公開した。先天異常症候群の検査・診断はその予後を向

上させるための第1段階として有用である。根本治療は困難ではあるものの、自然歴を念頭にいれた

医療管理は重要である。地域の中核的役割を果たす成育医療施設の課題としてこうした先天異常症候

群の研究の継続は重要である。 
 

 

Ａ．研究目的 

神奈川県立こども医療センターは、年間総出

生数が約70,000におよぶ神奈川県の成育医療施

設として中核的機能を有している。先天異常の

発生頻度は一般に約3％であるが、遺伝的異質

性が極めて高く、その病因・診断を明らかにす

ることは極めて困難である。多くが発生頻度が

低いことから診断そのものが極めて専門性を必

要とすることがある。診断を明らかにしたのち

に、さらに診断に基づく医療管理に結び付ける

ことは中核的機能を果たす成育医療施設として

重要な役割でもある。本研究では、こうした京

浜地区の成育医療施設で経験した先天異常症候

群の診断と医療管理についてまとめた。 

 

Ｂ．研究方法 

まとめるにあたって、ゲノム解析および分子

細胞遺伝学的解析については、施設内解析機器

を用い、広く公表されいるガイドラインやデー

タベースを参照した。個別症例においては、診

療記録を参考とした。すべての個人情報は匿名

化して解析を進めた。マイクロアレイ染色体検

査のガイダンスを策定するにあたって、関連学

会や研究班の支援を仰いだ。 

 

(倫理面への配慮) 

遺伝学的検査にあたっては、連結可能匿名化

により個人情報の取り扱いを厳守した。 

 

 

Ｃ．研究結果   

1）ヤング・シンプソン症候群の医療管理と非

典型例の診断 

パネル解析により新規のKAT6B変異を検出し

たヤング・シンプソン症候群非典型2症例の医

療管理をまとめた。 

水腎症が著しい新生児例と自閉傾向が極めて強

い成人例の2例を経験した。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。 

2）Beare-Stevenson症候群におけるTracheal 

cartilaginous sleeve 

Apert症候群、Crouzon症候群と並んで特徴的

なBeare-Stevenson症候群におけるTracheal 

cartilaginous sleeveの医療管理の注意点をまとめ

た。定期的な気管の観察や頸椎脱臼の有無が予

後に影響を与えることを確認した（Seki et al., 

2019）。 

3）マイクロアレイ染色体検査のガイダンス 

先天異常症候群の診断に有用なマイクロアレ

イ染色体検査の国内の状況を考慮にしれつつ診

療に有用な留意点を、ガイダンスとしてまとめ

た。 

 

Ｄ．考察 

1）ヤング・シンプソン症候群の医療管理と非

典型例の診断 
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ヤング・シンプソン症候群非定型例 2例に対

して遺伝子診断を行い、新規の KAT6B変異を

検出した。症例 2の変異（exon 16）と臨床症状

（歩行可能、自閉傾向が強いなどの行動特徴）

から、症状スペクトラムの広がりを確認した。

頻度は必ずしも高くないものの、医療管理上重

要な合併症と考えられた。さらに症例の蓄積が

必要となる。 

2）Beare-Stevenson症候群におけるTracheal 

cartilaginous sleeve（TCS） 

FGFR2 関連頭蓋骨縫合早期癒合症のなかで

も特に Beare-Stevenson症候群は、TCS 合併率

が高く、そのことが予後に影響を与えている可

能性が示唆された。 

3）マイクロアレイ染色体検査のガイダンス 

今後、網羅的な遺伝学的検査が主流となる可

能性があり、マイクロアレイ染色体検査もその

範疇に入る可能性がある。網羅的であるゆえ

に、多くの留意事項を念頭に入れて実施するべ

きである。日本の実態に合わせたガイダンスが

活用されることが望まれる。 

 

Ｅ．結論 

 先天異常症候群の検査・診断はその予後を向

上させるための第 1段階として有用である。根

本治療は困難ではあるものの、自然歴を念頭に

いれた医療管理も重要である。地域の中核的役

割を果たす成育医療施設の課題としてこうした

先天異常症候群の研究の継続は重要である。 
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