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研究要旨 

 

研究目的： 

マイクロアレイ染色体検査が保険収載され、臨床現場で広く実施できるようになった。しかしな

がら、マイクロアレイ染色体検査が適用となる疾患について、日本語で書かれた診断基準は策定

されておらず、マイクロアレイ染色体検査の結果が出ても、的確な臨床診断に繋げることができな

い恐れがある。その場合、患者およびその家族が不利益を被る可能性も否定できない。そこで、

本研究では、マイクロアレイ染色体検査が適用となる染色体微細構造異常症候群の診断基準を

策定し、臨床における診断の一助とすることを目的とした。 

研究方法： 

自験例に加え、海外の論文等の情報を収集して指定難病の診断基準の形式にまとめた。 

結果と考察： 

マイクロアレイ染色体検査が適用となる染色体微細構造異常症候群においてもその発生頻度

はまちまちで、比較的頻度が高いものもあれば、本邦からの報告例がないものも含まれている。

本邦からの報告例がないものについては海外からの報告例を参考に診断基準案を策定した。今

後学会承認を経て公表する予定である。 

結論： 

マイクロアレイ染色体検査が適用となる染色体微細構造異常症候群の中には、臨床医がほと

んど認知していないものも含まれており、検査結果からスムーズに診断に結びつけることが必要

である。そして的確な治療あるいはケアに繋げなければならない。今回策定した診断基準がその

一助となることと考えるが、今後はさらに診療ガイドラインの策定に進める必要がある。 

 
 

 

Ａ．研究目的 
マイクロアレイ染色体検査が保険収載され、臨

床現場で広く実施できるようになった。しかしなが

ら、マイクロアレイ染色体検査が適用となる疾患

について、日本語で書かれた診断基準は策定さ

れておらず、マイクロアレイ染色体検査の結果が

出ても、的確な臨床診断に繋げることができない

恐れがある。その場合、患者およびその家族が

不利益を被る可能性も否定できない。そこで、本

研究では、マイクロアレイ染色体検査が適用とな

る染色体微細構造異常症候群の診断基準を策

定し、臨床における診断の一助とすることを目的

とした。 
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Ｂ．方法 

自験例に加え、海外の論文等の情報を収集し

て指定難病の診断基準の形式にまとめた。 

 

Ｃ．研究結果 

マイクロアレイ染色体検査が適用となる染色体

微細構造異常症候群においてもその発生頻度

はまちまちで、比較的頻度が高いものもあれば、

本邦からの報告例がないものも含まれていた。本

邦からの報告例がないものについては海外から

の報告例を参考に診断基準案を策定した。指定

難病の書式に従ってまとめ、研究班のホームペ

ージで公開した。 

 

Ｄ．考察 

マイクロアレイ染色体検査が適用となる染色体

微細構造異常症候群の中には、臨床医がほとん

ど認知していないものも含まれており、検査結果

からスムーズに診断に結びつけることが必要であ

る。そして的確な治療あるいはケアに繋げなけれ

ばならない。 

 

Ｅ．結論 

今回策定した診断基準案は今後学会承認を

得ることができるよう申請中である。承認された診

断基準が診断の一助となることと考えるが、今後

はさらに診療ガイドラインの策定に進み、臨床場

面での診療の一助とすることを目指す。 
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