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A：研究目的 

パールカンの機能部分欠損疾患である軟骨異

栄養性筋強直症(Schwartz-Jampel 症候群、

SJS)は、筋症状と骨格病変を主症状とする全

身疾患である。本疾患は効果的対症療法、根

治療法が確立しておらず、筋、骨軟骨病変の

進行により ADLが著しく障害される難治性

疾患である。分担研究者らを含むこれまでの

国内外の研究により、SJSの病態、原因遺伝

子との関連が明らかになりつつある。本研究

の目的は、SJSの分子病態解明と画期的治療

に向けた基礎研究の成果を活用するため、臨

床診断・遺伝子診断を必要とする対象を調査

することである。 

 

B：研究方法 

これまでに論文などで報告された国外症例の

情報と我々が作成した SJSモデルマウスから

得た分子病態結果を合わせ、診断基準を見直

した。。また、パールカン分子異常に起因する

疾患スペクトラムを明らかにするため、診療

領域を超えて、パールカン機能完全欠損であ

る Silverman-Handmaker type of 

dyssegmental dysplasia (DDSH) を含めた

症例の発掘、調査、診断、蓄積を進めた。今

後も神経内科学会より承認された診断の手引

き書を関連領域学会に展開し、継続的に症例

蓄積と治療法開発の基盤を整備していく。 

 

 

研究要旨 

パールカン機能部分欠損疾患である希少性疾患 Schwartz-Jampel症候群（SJS）の症例

の発掘、調査、診断、蓄積を進めてきた。症状に基づく治療方法の開発や検証のための

基盤とすべく、引き続き診断および診療の手引きを整備し発信する。診療領域を超えた

調査により、機能完全欠損である Silverman-Handmaker type of dyssegmental 

dysplasia (DDSH)と連続的疾患スペクトラムを形成する可能性も見出した。 



 

 
 

（倫理面への配慮） 

Schwattz-Jampel症候群調査に関しては、医

学部倫理委員会の承認を得ている。組み換え

DNA 実験と動物実験は順天堂大学及び名古

屋大学の承認を得ている。動物実験は、カル

タヘナ法、ならびに、順天堂大学の動物実験

委員会の承認を得て動物実験指針を遵守して

研究進めている。 

 

C：研究結果 

研究分担者のグループおよび諸外国で行われ

た研究成果を検証し、診断基準の見直しを行

った。これに基づき、神経内科学会承認のも

と診療の手引きを作成した。加えて、小児期

の患者をみることが多いとされる他の臨床領

域（小児神経科、遺伝学、産婦人科、整形外

科を想定）の研究者とも情報交換を行うこと

で、これまで SJSと診断されてこなかった患

者の発掘が可能となった。実際、共通変異を

有する３症例（ヘテロ接合か２症例、ホモ接

合１症例）が新たに発掘された。これら症例

の臨床像の解析に、これまで明らかにしてき

たモデルマウスの解析結果を合わせ検証する

ことで、SJSの発症、病態機序の予測やパー

ルカン欠損に起因する疾患スペクトラムの提

示を行い、治療開発のための基盤整備となる

よう調査を進めた。 

 

D：考察 

本調査班で発掘したホモ接合例は、将来 iPS

細胞樹立などの手法を用いる研究班と協力し

て、治療の評価系を構築することなどに有用

となると思われた。興奮異常を正常化する既

知分子を検証し治療方法が検討されると期待

される。症状に基づく治療方法の開発や検証

のための基盤とするため、診断および診療の

手引きを整備し発信していく。 

 

E：結論 

本調査研究班の成果により、パールカン欠損

に起因する疾患スペクトラムの広がりが想定

され、これまでの疾患分類を再検証する必要

があると思われた。今後の本研究の課題と思

われた。 
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