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村松 一洋, 小坂 仁, 岩本 禎彦, 山形 崇倫: 難治性てんかん、光、音過敏を呈したDNM1L変異の1歳
男児例. 日本人類遺伝学会第65回大会, パシフィッコ横浜, 2022/12/14-17 

 
（竹内千仙） 

1.  竹内千仙, 大迫美穂, 望月葉子：成人期ダウン症候群における中枢神経合併症．第 63 回日本神
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経学会学術大会, 東京, 2022/5/21 

2.  望月葉子, 大迫美穂, 竹内千仙：小児期発症神経系疾患を有する患者の成人診療科移行後の長

期経過．第 63 回日本神経学会学術大会, 東京, 2022/5/18 

3.  Osako M, Yamaoka Y, Takeuchi C, Fujiwara T, Mochizuki Y：Roles of primary care providers in caring 

for adults with childhood-onset neurlogical conditions. 第63回日本神経学会学術大会, 東京, 

2022/5/20 

4.  竹内千仙. 重症心身障害児(者)の遺伝カウンセリング. 第64回日本小児神経学会学術集会, 高崎, 

2022/6/5 

5.  大迫美穂, 山岡祐衣, 竹内千仙, 藤原 武男, 望月葉子：小児期発症神経系疾患患者の成人期

医療への移行−小児科医と脳神経内科医に対する調査−．第 40 回日本神経治療学会学術集会, 

福島, 2022/11/3 

6.  大迫美穂, 山岡祐衣, 竹内千仙, 藤原 武男, 望月葉子：小児期発症神経系疾患患者のサービス

利用と介護者の実態．第 10 回日本難病医療ネットワーク学会学術集会, 東京, 2022/11/18 

 

 
（西 恵理子） 
1. 武田 良淳, 小林 純, 久保田 紀子, 日高 惠以子, 荒川 経子, 西 恵理子, 涌井 敬子, 高野 

亨子, 古庄 知己：長野県立こども病院におけるマイクロアレイ染色体検査(SNPアレイ)の実施状況. 
第125回日本小児科学会学術集会，福島，2022/4 

2. 長谷川 結子, 西 恵理子, 松田 圭子, 岡本 伸彦：思春期にマルファン症候群の診断となり心理
的な葛藤が推察された一例. 第125回日本小児科学会学術集会，福島，2022/4 

3. 柳下 友映, 衞藤 薫, 西 恵理子, 山本 圭子, 永田 智, 山本 俊至：MEF2Cが位置する5q14.3
の微細欠失を示した2例. 第64回日本小児神経学会学術集会，群馬，2022/5 

4. 木水 友一, 位田 忍, 沖 啓祐, 西本 静香, 最上 友妃子, 柳原 恵子, 藤田 宏, 松田 圭子, 
西 恵理子, 長谷川 結子, 岡本 伸彦, 鈴木 保宏：新生児スクリーニングを通して診断され発症前
治療を実施した脊髄性筋萎縮症の男児．第49回日本マススクリーニング学会学術集会，大阪，2022
/8 

5. 西村 夕美子，松田 圭子，長谷川 結子，西 恵理子，川戸 和美，井上 佳世，岡本 伸彦：当院
におけるウィーデマン・スタイナー症候群8症例の遺伝カウンセリングと継続フォロー．第46回日本遺
伝カウンセリング学会学術集会，東京，2022/6 

6. 山本 圭子，西 恵理子，岡本 伸彦，菅野 仁，山本 俊至：異なるアクロセントリック染色体短腕に
転座していた22q partial tetrasomy (triplication) のメカニズムの考察．日本人類遺伝学会第67回
大会，横浜、2022/12 

7. 西 恵理子，長谷川 結子，柳 久美子，要 匡，岡本 伸彦：TRIO-related intellectual disability
の2例．日本人類遺伝学会第67回大会，横浜、2022/12 

8. 長谷川 結子，西 恵理子，柳 久美子，瀬山 理恵，内山 由理，要 匡，松本 直通，岡本 伸
彦：Pierpont症候群の3症例：歌舞伎症候群との類似についての検討．日本人類遺伝学会第67回大
会，横浜、2022/12 

9. 岡本 伸彦，西 恵理子，長谷川 結子，宮 冬樹，小崎 健次郎：MSTO1変異によるmitochondrial 
myopathy and ataxiaの3例．日本人類遺伝学会第67回大会，横浜、2022/12 

10. 山本 俊至，清水 健司，松本 歩，竹内 千仙，粟屋 智就，西 恵理子，山本 圭子，今泉 太一，
北 洋輔：マイクロアレイ染色チア検査で明らかになる染色体微細構造異常症候群を示す小児から
成人の診断・診療体制の構築．日本人類遺伝学会第67回大会，横浜、2022/12 

11. 西村 夕美子，鈴木 寿人，西 恵理子，長谷川 結子，山田 茉未子，武内 俊樹，小崎 健次郎，
岡本 伸彦：Opitz-GBBB症候群の家系の遺伝カウンセリング. 日本人類遺伝学会第67回大会，横
浜、2022/12 

12. 松田 圭子，木水 友一，西 恵理子：新生児マススクリーニングを契機に脊髄性筋萎縮症と診断し
た児の家族に対する遺伝カウンセリング．日本人類遺伝学会第67回大会，横浜、2022/12 

13. 下島 圭子, 清水 健司，松本 歩，竹内 千仙，粟屋 智就，西 恵理子，今泉 太一，北 洋輔，
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山本 俊至：染色体微細構造異常症候群の実態調査．第45回日本小児遺伝学会学術集会，東京，
2023/1 

14. 岡本 伸彦，西 恵理子，宮 冬樹，山田 茉未子，鈴木 寿人，武内 俊樹，小崎 健次郎：POLR2
A遺伝子異常症の2例，第45回日本小児遺伝学会学術集会，東京，2023/1 

15. 西 恵理子、三宅 紀子，細木 華奈，長谷川 結子，松本 直通，岡本 伸彦：頭蓋骨早期癒合を
合併するKabuki症候群．第45回日本小児遺伝学会学術集会，東京，2023/1 

 
（下島圭子） 
1. 下島圭子, 清水健司, 松本歩, 竹内千仙, 粟屋智就, 西恵理子, 今泉太一, 北洋輔, 山本俊至：

 染色体微細構造異常症候群の実態調査.  第45回日本小児遺伝学会学術集会,  東京,  2023/
01 

2. 田村豪良, 今泉太一, 下島圭子, 森岡一朗, 山本俊至： デジタルPCRを用いたCNV定量家族解
析の有用性.  第45回日本小児遺伝学会学術集会,  東京,  2023/01 

3. 下村里奈, 田村豪良, 町田修, 柳下友映, 下島圭子, 雨宮光宏, 齋藤聡, 山本俊至： In-house
データベースを利用したCNVチェックサイトの構築.  第４５回日本小児遺伝学会学術集会,  東京,
  2023/01 

4. 柳下友映, 下村里奈, 町田修, 下島圭子, 永田智, 山本俊至： Potocki-Lupski症候群家族会の
設立.  第４５回日本小児遺伝学会学術集会,  東京,  2023/01 

5. 柳下友映, 星野恭子, 石垣景子, 佐藤孝俊, 福永道郎, 木村一恵, 山本圭子, 朝野仁裕, 永田 
智, 山本俊至： HECW2変異に起因する中枢神経・筋障害の重症度に関する考察.  日本人類遺
伝学会第67回大会,  横浜,  2022/12 

 
（北 洋輔） 
1. 北 洋輔：神経発達症児の教育的支援. 第64回日本小児神経学会学術集会, 群馬, 2022/6/2 
 
（粟屋 智就） 
1. 粟屋智就，萩原正敏．ダウン症iPS細胞のミクログリアへの分化誘導と網羅的遺伝子解析．第45回日

本小児遺伝学会学術集会，東京，2023年1月28日 
2. 粟屋智就．稀少疾患の治療開発〜疾患研究から創薬研究への橋渡し〜．第52回小児神経学セミナ

ー「小児神経疾患の新しい治療の扉を開く」教育講演1，オンライン，2022年12月1日〜2023年1月22
日 

 
 
 

 


