
56 
 

 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 

副腎ホルモン産生異常に関する研究１ 遺伝子診断システム 
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研究代表者 長谷川奉延 慶應義塾大学 医学部・教授 

 

 

研究要旨 

副腎ホルモン産生異常のうち単一遺伝子病 23疾患の責任遺伝子の遺伝子解析・遺伝子診断

を継続している。3年間の解析総数は 100例以上であった。 

 

Ａ．研究目的 

本研究班は、副腎ホルモン産生異常のう

ち単一遺伝子病 23 疾患の責任遺伝子の遺

伝子解析・遺伝子診断するシステムを確立

し運用している。本研究の目的はこのシス

テムを継続運用することである。 

 

Ｂ．研究方法 

23疾患の責任遺伝子の遺伝子解析をする

方法として、PCR-ダイレクトシークエンス

あるいは次世代シーケンサーを用いる解析

系はすでに確立している。 

 

（倫理面への配慮） 

慶應義塾大学医学部倫理委員会の承認

（20170131）のもとに行っている。 

 

Ｃ．研究結果 

以下の 23 遺伝子の解析を継続運用した。

すなわち、CYP21A2, CYP11A1, CYP11B1, 

CYP11B2, CYP17A1, HSD3B2, POR, STAR, 

CDKN1C, GPX1, MCM4, NR0B1, SAMD9, 

PRKAR1A, AAAS, MC2R, MRAP, NNT, TXNRD2, 

NR3C2, WNK1, WNK4,ABCD1 各遺伝子である。

３年間の全国からの遺伝子解析・診断の依

頼総数は 100例以上であった。 

 

Ｄ．考察 

23疾患の責任遺伝子を解析するシステム

の継続運用が可能であった。 

 

Ｅ．結論 

副腎ホルモン産生異常のうち単一遺伝子

病 23疾患の責任遺伝子の遺伝子解析・遺伝

子診断するシステムを継続運用している。 
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Ｆ．健康危険情報 

なし 

 

Ｇ．研究発表 

 1.  論文発表 

なし 

 

2. 学会発表 

草野知江子、長谷川奉延、他 STAR遺伝子

p.Arg272Cysを認めた非古典型先天性リポ

イド過形成症の1男児例 第94回日本内分

泌学会学術総会 2021年4月22日ー24日 

村中あかり、長谷川奉延、他 古典型先天性

リポイド副腎過形成症における副腎不全発

症前後のステロイドホルモン産生能の検討 

第 54 回日本小児内分泌学会学術集会 

2021年 10 月 28 日―30日 

関祐子、長谷川奉延、他 発症時期の異なっ

た DAX1異常症の一家系例 第 5回日本小児

内分泌学会九州・沖縄地方会 2022 年 2月

11日 

天野直子、室谷浩二、佐藤武志、土岐真智子、

平野泰大、上牧務、長谷川奉延。 翻訳開始

コドンを含む微細欠失を有する小児期発症

DAX1 異常症の 2 例 第 55 回日本小児内分

泌学会学術集会 2022年 11月 1日－３日 

関祐子、柿本令奈、徳永美菜子、三浦希和子、

堀口達史、森田智、溝田美智代、玉田泉、奥

章三、内田登、天野直子、長谷川奉延。 発

症時期の異なった DAX1 異常症の一家系例 

第 55 回日本小児内分泌学会学術集会 

2022年 11月 1日－３日 

牟田龍史、石井加奈子、阿部希、トカン ヴ

ラッド、虫本雄一、長友雄作、大野拓郎、内

田登、長谷川奉延、大賀正一。 乳児期から

高血圧を呈し、１０歳時に KCNJ5 変異が同

定された家族性高アルドステロン症３型の

女児例 第 55 回日本小児内分泌学会学術

集会 2022 年 11月 1日－３日 

越智彩子、茂木桜、豊田純也、永原敬子、

安達昌功、小原淳、矢持淑子、市橋洋輔、

佐藤武志、長谷川奉延、水野克己。 腫瘍

組織の網羅的遺伝子解析を行った乳児副腎

性クッシング症候群 第 32回臨床内分泌

代謝 Update 2022年 11月 11日－12日 

山本雄太郎、方波見卓行、池田七海、清水紗

智、長坂智裕、竹本彩夏、本田美紗、志村和

浩、本間桂子、曽根正勝、長谷川奉延。急性

心筋梗塞による CPAを契機に発見された 17

α水酸化酵素欠損症（17α-OHD）の一例 第

30回日本ステロイドホルモン学会学術集会 

2023年 2月 25日 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

  （予定を含む。） 

 1. 特許取得 

なし 

 

 2. 実用新案登録 

なし 

 

 3.その他 

なし 
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