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「Schaaf-Yang症候群の診断基準策定と疫学に関する研究」 
 

研究分担者 黒澤 健司 

神奈川県立こども医療センター 遺伝科部長 

 

 研究要旨 

Schaaf-Yang症候群（SYS）は2013年に疾患概念が確立した新しい疾患である。我が国における

Schaaf-Yang症候群（SYS）の実態を明らかにするために、SYSの診断基準の策定を行い、全国疫学調

査を開始した。さらに、疾患啓発リーフレットおよびホームページを作成した。疫学調査を通して、

我が国のSYSの情報を集積し、疾患レジストリーの作成を行い、自然歴研究や創薬支援の基盤形成を

予定している。 

 

 

Ａ．研究目的 

Schaaf-Yang症候群（SYS）の正確な遺伝子診断

には変異の親由来の決定を含めた体系的な解析

が必要であるが、日本人における臨床症状は十

分にわかっていない。日本におけるSYSの実態

の把握を行い、小児慢性疾患や指定難病への指

定を含めた適切な対応が可能になることを目的

として、日本人におけるSYSの診断基準の策定

を行うと共に、全国疫学調査および疾患啓発の

ための取り組みを実施する。 

 

Ｂ．研究方法 

本研究では SYS の診断基準の作成、疾患啓発リ

ーフレットの作成、啓発 HP の作成、レジスト

リーの作成・自然歴の把握、全国疫学調査を実

施する。 

研究分担者は班会議に参加し、診断基準の作成

のための資料収集、批判的検討、議論を行い、

診断基準作成に参画した。また、リーフレット

作成、ホームページ作成内容について班会議を

通して議論し、参画した。特に、遺伝性疾患の

豊富な臨床経験及び他の疾患の診断基準策定の

経験から貢献を行なった。 

 

(倫理面への配慮) 

全国疫学調査についての倫理審査は名古屋市立

大学倫理審査委員会において承認を受けた。 

 

Ｃ．研究結果   

文献のまとめと経験例を基に、SYSの診断基準を

作成した。 

また、疾患啓発リーフレットを作成し、疾患啓

発ホームページの作成に参画した。 

全国疫学調査に使用するアンケート内容につい

ても班会議で議論し、その内容決定に重要な役

割を果たした。 

 

Ｄ．考察 

SYS 診断基準の策定、疾患啓発リーフレット

作成、ホームページの作成において重要な役割

を果たした。今後、アンケート調査の回答を解

析に参画する。さらに、疾患レジストリーを作

成し、自然歴研究に参加する。本センターでも

SYS 症例の集積が予想されるので、積極的に参

画したい。 

 

Ｅ．結論 

SYS の診断基準を作成し、全国疫学調査を開始

した。疾患啓発のためのリーフレットおよびホ

ームページを作成した。 

 

Ｆ．健康危険情報 

特になし。 
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H．知的財産権の出願・登録状況（予定を含
む。） 
1. 特許取得  
該当なし 
 
2. 実用新案登録 
該当なし 
 
3. その他 

該当なし 


