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 研究要旨 

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の全国疫学調査を行っ

た。その結果を研究班で解析し、特に臨床遺伝学的分析を担当した。集積した患者データベースを作

成し、疾患レジストリー構築のワークフローを提案した。SYSはゲノムインプリンティング関連疾患

であり、父親が保因者の可能性がある。SYSの遺伝カウンセリングの必要性について更なる啓発が必

要である。 

 

 

Ａ．研究目的 

我が国におけるSchaaf-Yang症候群（SYS）の実

態は不明である。SYSは遺伝学的診断でのみ確

定診断ができる疾患であるため、臨床的に疑っ

た患者がスムーズに遺伝学的診断に繋がる体制

が望まれる。また、SYSはゲノムインプリンテ

ィング関連疾患のため、無症状の父親が保因者

である可能性があり、遺伝カウンセリングが極

めて重要である。今回の全国疫学調査の結果を

解析し、日本人SYS患者の臨床遺伝学的検討を

行い、適切な遺伝カウンセリングの開発を行う

ことを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

全国の小児科施設 621 施設を対象に SYS の既診

断および疑い例の有無について調査を行った。

一次調査で同定された 29 例、さらに、二次調査

で詳細に情報が得られた 25 例について検討を

行った。 

集積された患者データベースを作成し、継続的

なレジストリーの維持のために、難病プラット

フォーム（RADDAR-J）によるレジストリーの作成

を検討した。 

 

(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   

二次調査で回答が得られた 25 例について検討

を行った。性別は男性 12 例、女性 13例であ

り、平均年齢は 10 歳 3か月（3〜20 歳）、死亡

例が 2例であった。Prader-Willi症候群

（PWS）の主症状である新生児期の筋緊張低

下、哺乳不良、発達遅滞はそれぞれ 96%、

82%、100%であった。その他の PWS と共通した

症状として、低身長 79%、小さな手 92%と多数

に認めた。一方、外性器低形成 21%と過食 14%

は PWS よりも低かった。また、SYS に特徴的な

関節拘縮は 83%であり、特徴的な顔貌は 100%で

あった。発達検査が行われていた 18例のうち

14例では発達指数（DQ）が 20 未満であり、最

重度発達遅滞であり、PWS より明らかに程度が

強かった。 

遺伝学的解析の結果では MAGEL2短縮型変異が

全例に同定された。c.1996dupCが 30%に同定さ

れた。両親解析ができた 21 例中、14例

（67%）が de novoであり、7例（33%）は父親

に同様のバリアントが同定され、保因者であっ

た。 

 

Ｄ．考察 

今回の調査の結果、SYS と PWS とに共通した

症状を多く認めた。特に、新生児から乳児期に

は PWS が疑われた例の中に 

 

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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