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 研究要旨 

ハーラーマン･ストライフ症候群の診療指針に関する学際的・網羅的検討を目的に，有病率や診断
状況を調査するために，まず平成 29 年度までに仮の診断基準ならびに診療指針を策定した．その
後，疾患頻度を調査する目的で，全国の小児病院･大学病院等の主に周産期･小児科領域の医師に対し
て，ハーラーマン･ストライフ症候群の診療経験や診療内容のアンケート調査を行い，確定診断例 5

例，疑診例 3 例が存在することが明らかとなった．これに患者自助団体より得られた情報を加え，国
内罹患者に関する論文を作成投稿中である．また，患者自助団体からの聴き取りにより視力や眼科合
併症が患者の QOL や ADL に影響を与えていることが判明したため，これらを管理指針に盛り込む
予定である． 

遺伝カウンセリングに役立つ説明資料の作成に関しては，遺伝カウンセリングにおいて患者や家族

へのさまざまな遺伝学的事項に関して理解を補助するための画像資料を作成し，公開準備中である 

 

 

Ａ．研究目的 

ハーラーマン･ストライフ症候群の診療指針

に関する学際的・網羅的検討を行うため，本疾

患の有病率や診断状況を調査した． 

 遺伝カウンセリングに際しては，さまざまな

視聴覚資料が有用となるが，本邦においては自

由に利用できる著作権フリーの資料は十分とは

言えない．本研究では新たに遺伝カウンセリン

グに役立つ画像資料を加工しやすいパワーポイ

ント形式で作成し，公開することを目的とし

た． 

 

Ｂ．研究方法 

平成 29 年度までにまずハーラーマン･ストラ

イフ症候群の仮の診断基準ならびに診療指針を

策定した．その後，この診断基準を基にして，

全国の 240 の小児病院･大学病院等の主に周産

期･小児科領域の医師に対して，ハーラーマン･

ストライフ症候群の確定診断例，診療経験や診

療内容に関するアンケート調査を行った．この

調査とは別に，ハーラーマン･ストライフ症候

群の自助団体である「唯結」の協力を得て，年

次総会時に参加者から情報を聴取，収集した．

更に文献的検討を加え，日本におけるハーラー

マン･ストライフ症候群の診療指針策定のため

の情報収集を行った． 

 遺伝カウンセリングに役立つ説明資料の作成

には，臨床遺伝学や遺伝カウンセリング学の講

義用に独自に作成した画像資料を蓄積してい

る．作成に当たっては著作権に留意した．ま

た，遺伝医学に限らず，医学一般に関する資料

も作成している．これらの資料の公開にあたっ

ては，研究費ベースでのウェブ公開は永続性に

乏しいことから，遺伝医学関連学会の協力を得

て，ウェブ経由で公開予定である． 

 

(倫理面への配慮) 

 特に倫理面への配慮を必要とする研究項目は

なかった． 

 

Ｃ．研究結果   

ハーラーマン･ストライフ症候群の患者数は

アンケート調査結果により，全国の240の小児

病院･大学病院等において，確定診断例5例，疑

診例3例が存在することが明らかとなった．そ

の後，国内学会などで各地の臨床遺伝専門医と

討議を行った際に，未報告の疑診例が数例ある

可能性があることや，それらが確定診断例とな

る可能性があることなどの情報が得られた． 

また，本症候群の患者自助団体にも今回の調

査には含まれていない患者が8名参加してお

り，うち4名は論文報告済，1名は新規診断小児
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であり，最終的に最低10例の確定診断例のほか

7名程度の疑診例があることが判明した． 

 遺伝カウンセリングに役立つ資料の作成にあ

たっては，利用者が改変しやすいパワーポイン

トファイル形式を中心にして行った．講義用画

像も兼ねて作成したものも多く，総計3千点以

上を作成したが，著作権のある画像も一部には

含まれることから，これらに関しては，オリジ

ナル画像の出典のみを記載して，画像は非表示

としてある．これらの画像ファイルは公開可能

な状況となっている． 

 

Ｄ．考察 

 ハーラーマン･ストライフ症候群の有病率の

より正確な把握には，小児科を中心とした診療

科のみならず眼科医の協力や，患者自助団体の

協力も必要と考える． 

 患者自助団体での聴き取りによれば，患者の

QOLやADLは視力や眼科的合併症の影響が大き

いことが判明しており，今後は眼科的合併症に

関する調査研究を進め，診断基準や医療管理指

針に反映させてゆきたい． 

 遺伝カウンセリングに役立つ資料の作成は，

フリー素材としての公開を前提にパワーポイン

ト形式でファイルを作成しているが，今後のニ

ーズに合わせて著作権にも留意しながら更に動

画も含めた資料を作成・蓄積してゆく予定であ

る． 

 

 

Ｅ．結論 

 ハーラーマン･ストライフ症候群の頻度調査

の結果は，すでに英文論文化を終了しており，

現在，査読後の修正論文を投稿中である． 

 ハーラーマン･ストライフ症候群患者の QOL

や ADL には眼科学的合併症の関与が大きいた

め，これらのエビデンスを反映した診療指針の

策定を進めることが必要である． 

 遺伝カウンセリングに役立つ資料も画像資料

を中心に追加作成中である．公開準備中であ

る． 

 

Ｆ．研究発表 

1. 論文発表 

 投稿中 
 

2. 学会発表 

 なし 

 

Ｇ．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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