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（プラダーウイリ症候群・ヌーナン症候群を含む）の診療水準向上を目指す調査研究 
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研究要旨 

本研究の目的は、性分化・性成熟異常を伴う内分泌症候群であるプラダーウイリ症候群

(PWS)（指定難病 193）、ヌーナン症候群(NS)（指定難病 195）、ターナー症候群(TS)、マッ

キューンオルブライト症候群(MAS)、バルデビードル症候群(BBS)、多嚢胞性卵巣症候群

(PCOS)（全て小児慢性特定疾病）の医療水準向上のために診断基準、ガイドライン、疾患

レジストリー構築を行った。 

 

Ａ．研究目的 
本研究の目的は、性分化・性成熟異常
を伴う内分泌症候群の医療水準向上で
ある。 
 
Ｂ．研究方法 
プラダーウイリ症候群(PWS)（指定難
病193）、ヌーナン症候群(NS)（指定難
病195）、ターナー症候群(TS)、マッキ
ューンオルブライト症候群(MAS)、バ
ルデビードル症候群(BBS)、多嚢胞性卵
巣症候群(PCOS)（全て小児慢性特定疾
病）の診断基準、ガイドライン、疾患
レジストリー構築。 
（倫理面への配慮） 
特になし 
 
Ｃ．研究結果 
上記疾患の診断基準、ガイドライン、疾患
レジストリー構築をおこなった。 
 
Ｄ．考察 
研究分担者は内分泌内科医であり、成人診
療の立場からトランジション、成人後のフ
ォロー等を含めて議論に参加した。 

 

Ｅ．結論 
当初の目標を達成した。 
 
Ｆ．健康危険情報 
  特になし 
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