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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。た

だ、マイクロアレイ染色体検査で診断される個々の疾患の中には非常に稀で、頻度の低い

疾患も含まれるため、一般診療診断ができるようになった一方で、それぞれの疾患の発生頻

度などは不明のままである。患者数の把握は医療や福祉の手立てを考える上で最も基礎的

で重要なデータとなるため、実態調査を行った。 

研究方法： 

疾患の発生頻度については全数把握することが理想であるが、実際には難しい。アンケ

ート調査の場合、患者の存在を把握できたとしても母数が不明なため、発生頻度などの疫

学研究には結びつかない。そこで一般的な頻度がよく知られている疾患の頻度と比較する

こととした。調査期間は 2022年 4月 1日から 2023年 3月 31日とした。 

結果と考察： 

研究班メンバーの所属施設において、診断された患者数を同時期に 22q11.2 欠失症候

群と診断された患者数と比較することにより、一般頻度を推測した。 

結論： 

研究班メンバーの所属施設において診断された患者数から割り出された推測頻度は

DECIPHER データベースへの登録数と概ね比例していた。一方で、まったく患者の存在が

確認できなかった疾患が 8 症候群あった。これらについては非常に希少であることが考えら

れるため、さらに調査を継続して実態把握を行う必要がある。 

 
 

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。

ただ、マイクロアレイ染色体検査で診断され

る個々の疾患の中には非常に稀で、頻度

の低い疾患も含まれるため、一般診療診断

ができるようになった一方で、それぞれの疾

患の発生頻度などは不明のままである。患

者数の把握は医療や福祉の手立てを考え

る上で最も基礎的で重要なデータとなるた

め、実態調査を行った。 
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Ｂ．方法 

疾患の発生頻度については全数把握する

ことが理想であるが、実際には難しい。アン

ケート調査の場合、患者の存在を把握でき

たとしても母数が不明なため、発生頻度な

どの疫学研究には結びつかない。そこで一

般的な頻度がよく知られている疾患の頻度

と比較することとした。調査期間は 2022年 4

月 1日から 2023年 3月 31日とした。 

 

Ｃ．研究結果 

研究班メンバーの所属施設において、

診断された患者数を同時期に22q11.2欠失

症候群と診断された患者数と比較すること

により、一般頻度を推測し、表（巻末）にまと

めた。発生頻度はまちまちで、比較的頻度

が高いものもあれば、存在が確認できない

ものもあった。 

 

Ｄ．考察 

研究班メンバーの所属施設において診

断された患者数から割り出された推測頻度

は DECIPHER データベースへの登録数と

概ね比例していた。一方で、まったく患者の

存在が確認できなかった疾患が 8症候群あ

った。これらについては非常に希少である

ことが考えられるため、さらに調査を継続し

て実態把握を行う必要がある。 

 

Ｅ．結論 

難病行政を行う上で疾患頻度の把握は

重要である。今回、研究班班員が所属する

施設における定点観測でおおよその疾患

頻度を推測した。されに精度の高いデータ

とするため引き続き母数を増やして検証す

ることが必要である。 
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 なし 

2. 実用新案登録 

 なし 

3. その他 
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表．研究班による研究結果

参考となる既知疾患 一般頻度 推定患者数

22q11.2 およそ3,000にひとり 約20,000人

研究対象疾患 研究班の試算による頻度 推定患者数

1q21.1微細欠失/重複症候群 15,000~25,000人にひとり 推定数千人程度

* 2p21微細欠失症候群 100名程度 推定100名程度

2p15-16.1微細欠失症候群 100名程度 推定100名程度

* 2q33.1欠失症候群 100名程度 推定100名程度

2q37欠失症候群 1000名程度 推定1000名程度

3q29微細欠失/重複症候群 1000名程度 推定1000名程度

7q11.23重複症候群 4,000~300,000にひとり 推定数千人程度

8p23.1欠失/重複症候群 12,000~90,000にひとり 推定数千人程度

8q21.11微細欠失症候群 およそ40,000にひとり 推定数千人程度

9qサブテロメア欠失症候群 10,000~15,000にひとり 推定数千人程度

* 12q14微細欠失症候群 100名程度 推定1000名程度

15q13.3微細欠失症候群 およそ40,000にひとり 推定2000名程度

* 15q24微細欠失症候群 100名程度 推定100名程度

* 15q26過成長症候群 100名程度 推定100名程度

16p12.1微細欠失症候群 3,000~70,000にひとり 推定数千人程度

16p11.2微細重複症候群 10,000~12,000にひとり 約10,000人

16p11.2-p12.2微細欠失/重複症候群 およそ40,000にひとり 推定2000名程度

16p13.11微細欠失/重複症候群 3,000~70,000にひとり 推定数千人程度

17q21.3微細欠失症候群 30,000~40,000にひとり 推定2000名程度

22q11重複症候群 4,000~300,000にひとり 推定数千人程度

22q11.2遠位欠失症候群 30,000~40,000にひとり 推定数千人程度

Xp11.22知的障害 15,000~25,000にひとり 推定数千人程度

* Xp11.22-p11.23微細重複症候群 100名程度 推定100名程度

ATR-16症候群 100名程度 推定100名程度

22qテトラソミー症候群（Cat-eye症候群）4,000~300,000にひとり 推定数千人程度

Phelan-Mcdermid症候群 4,000~300,000にひとり 推定数千人程度

Potocki-Lupski症候群 3,000~20,000にひとり 推定数百人程度

Potocki-Shaffer症候群 100名程度 推定100名程度

RCAD症候群 3,000~20,000にひとり 推定数千人程度

* TAR症候群 推定100名程度

WAGR症候群 100名程度 推定100名程度

* ステロイドスルファターゼ欠損症 1000名程度 推定1000名程度

*症例の存在が確認できなかった症候群
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資料 

 

疾患概要・診断基準について 

 

【下記参照】 

研究班が策定した疾患概要・診断基準（案）の掲載URL 

http://square.umin.ac.jp/CMA/ 

（研究班ホームページ） 

 


