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A．研究目的 

バーター症候群／ギッテルマン症候群は診断基準

が存在せず、その診断には臨床の現場では大きな

混乱を来していた。また、ギッテルマン症候群は軽

症の疾患と広く考えられているが、実際は倦怠感、

多尿、夜間尿などにより QOLが著しく低下するが、

その臨床像が医療者も含めて正しく理解されてい

ないことが知られている。今回、私たちは未だ確立

していない診断基準の作成および遺伝子診断体制の

整備、患者向けパンフレットの作成、最新の知見の英

文誌への投稿を行った。 
 
B．研究方法 

責任遺伝子をパネル化し、Target sequenceを用いた
網羅的診断体制を確立する。また、正しく理解されて

いないギッテルマン症候群の臨床像に関して、患者向

けパンフレットを作成し、さらに最新の知見をまとめ、

review articleを作成する。 
 
（倫理面への配慮）  

遺伝子解析は神戸大学倫理委員会において承認さ

れた研究計画書、説明書を用いて説明を行ない、書

面による同意書を取得した上で施行した。 
 
 
C．研究結果 
日本人バーター症候群／ギッテルマン症候群患者

40 例において遺伝子診断を行った。また患者パン

フレットの作成を行いホームページに掲載した。

さ ら に  review article を Pediatrics 

International 誌に投稿した（Epub ahead of 

printing）。 
 
D．考察 
昨年度発表した大規模な検討でギッテルマン症候

群患者における診断契機および合併症の発症頻度

等を明らかとした。それらのデータを元に患者向

けパンフレットを作成することで、いまだその臨

床像が正確に理解されていない同疾患に関する啓

発を行うことができた。さらに、英文誌への review 
article を投稿することで、医師への啓発活動も行

っている。 
 
E．結論 
Gitelman症候群においては従来考えられていた以
上に腎外合併症を伴うことがあるものの、医療従事
者を含めてあまり知られていないという問題があ
る。そのため、本研究班を通じてさらに啓発活動を
行う必要があると考えられた。 

 
 
F．健康危険情報 
なし 
 
G．研究成果の公表 
1.  論文発表 
1. Fujimura J, Nozu K, Yamamura T, Minamikawa S, 

Nakanishi K, Horinouchi T, Nagano C, Sakakibara 
N, Nakanishi K, Shima Y, Miyako K, Nozu Y, 
Morisada N, Nagase H, Ninchoji T, Kaito H, Iijima 
K: Clinical and Genetic Characteristics in Patients 
With Gitelman Syndrome. Kidney Int Rep, 4: 119-

研究要旨 

【研究目的】 

未だ確立していないバーター症候群／ギッテルマン症候群の診断基準の作成および遺伝子診断体制の

整備、日本人患者における臨床的特徴の解析を行う。また、その臨床像が正しく理解されていないギッ

テルマン症候群に関して患者用パンフレットを作成する。さらに、バーター症候群／ギッテルマン症

候群に関する総説を執筆する。 

【研究方法】 

責任遺伝子をパネル化し、Target sequence を用いた網羅的診断体制を確立する。日本人 Gitelman 症

候群患者における臨床的特徴に関する解析を行う。 

【結果】 

日本人 40名における遺伝子診断を行った。患者用パンフレットを作成し、研究班ホームページに掲

載した。さらに、最新の知見をまとめ、英文誌への投稿を行った。 

【考察】 

あまりその病態が良く理解されていないこれらの疾患に関して、患者および医師へ広く正しく理解で

きるような資料を作成し、成果を残すことができた。 
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