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A：研究目的 

 マリネスコ-シェーグレン症候群(MSS)は、

先天性白内障、小脳失調、知的障害、ミオパチ

ーを臨床的特徴とする希少難病である。常染

色体劣性の遺伝形式をとり、原因遺伝子 SIL1

が同定されている。我々は平成 23 年度難治性

疾患政策研究事業で実施した MSS 全国調査、

ならびに平成 28 年度本研究班で患者追跡調

査を実施し、長期にわたる臨床経過について

の情報を得ることが出来た。 

 本年度は、再度、患者追跡調査を実施し、長

期経過の更なる情報を得ることを目的とする。 

 

B：研究方法  

 平成 23 年度に実施した MSS 患者全国調

査、平成 29 年度実施した患者追跡調査で臨床 

 

情報の得られている、あるいは得られる可能

性のある 13 例、ならびに本研究班で新たに判

明した 2 例の主治医に平成 29 年度追跡調査

で実施したものと同じ質問用紙に追記する形

で追跡調査を実施した。 

 

（倫理面への配慮） 

 本研究は、ヒトゲノム・遺伝子解析研究に

関する倫理指針を遵守し、東京医科大学医学

倫理委員会で承認を受けて行っている。研究

を実施するに当たり，プライバシーに十分配

慮し、本研究で用いた臨床・病理学的データ

は匿名化の上、解析を行った。 

 

C：研究結果 

 調査用紙発送 15 例のうち、12 例について
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情報を得ることが出来たが、すでに 3 例は受

審終了（理由不明）となっており、前（々）回

調査以降の経過は不明となった。12 例のうち、

5 例は SIL1 変異確定例、7 例は遺伝子解析未

実施例であるが、診断基準では「疑い例」に合

致するものであった。 

 これまでの調査結果をまとめると、SIL1 変

異確定例では、全例で幼小児期発症の両側急

性進行性の白内障で手術を受けていた。頭部

画像検査では、虫部に強い小脳萎縮、ならび

に幼小児期に筋生検が実施されている場合、

縁取り空胞が全例に認められ、診断的価値が

極めて高いことが裏付けられた。また、知的

障害は軽度から中等度に認められるが、成人

期以降も正常例があること、筋力低下は緩徐

進行性であり、30 歳までに車椅子となること

が多いが、成人期以降も筋力低下の認められ

ない例があること、70 歳を過ぎても呼吸障害

や心障害が認められず、生命予後の良い疾患

であること、などの特徴を有することが明ら

かとなった。 

 

D：考察 

 代諾者のいない成人 MSS 疑い例の場合、

知的障害のために遺伝子解析に対する十分な

インフォームドコンセントが取得できず、遺

伝子変異に基づく確定診断は困難な場合が多

い。 

症例の蓄積に伴い、知的障害や筋力低下の

認められない軽症例が存在することが明らか

となり、今後、診断基準の見直しを検討して

いく必要があると考える。 

 

E：結論 

 MSS は経過の長い難治性疾患であり、今回

の追跡調査により 70 歳代の患者情報も得る

ことができた。今後も、定期的に追跡調査を

実施していく必要がある。また、非典型軽症

例の存在も加味した診断基準の見直しが必要

である。   
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