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研究要旨 
我々は以前の研究で『希少性・原因不明・治療方法未確立・生活面への長期支援の４要素』を満た
す先天性異常症候群の研究を実施し、１８疾患についての診断基準の作成・診療方針などを策定
し、先天性異常症候群の医療の質や患者のQOLの向上に貢献してきた。本研究では、既に分子遺伝
学的に確定された乳幼児期・成人期後期の臨床情報を収集・解析して（いわゆるReverse phenotypi
ng）、全ライフステージを網羅し自然歴と合併症を明らかにすることより、診断基準や重症度分類
の見直しを行った。それと並行して、指定難病に類縁する症候群について指定難病としての適格性
を評価した。また先天異常症候群のような超希少疾患ではランダム化比較試験が困難なことから、
質の高い自然歴が対照群データとされるため、詳細な自然歴・合併症についての情報を蓄積するこ
ととは重要である。本研究でも乳幼児期・成人後期を中心として臨床情報を収集・解析(いわゆるRe
verse phenotyping)を行い、数多くの疾患の診断基準への改定や提言を行った。また多くの先天異常
症候群において全自然歴を網羅した疾患レジストリの構築を行うことができたと考える。本研究で
得られた成果をもとに先天異常症候群に対する医療の質の向上および患者・家族のQOLの向上に貢
献していきたい。 
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Ａ．研究目的 

我々は平成 23 年度から、「希少性・原因不
明・治療方法未確立・生活面への長期支障の 4

要素」を満たす先天異常症候群の研究を実施し
てきた。その成果として 18 疾患について診断
基準の作成・診療指針等を策定し、医療の質や
患者 QOL の向上に貢献した。これまでの研究
では主に学童期・成人期早期を中心として研究
を展開してきたが、本研究では、既に分子遺伝
学的に確定された乳幼児期・成人期後期の臨床
情報を収集・解析（いわゆる Reverse 

phenotyping）して、全ライフステージを網羅す
ることにより、年齢に依存した臨床症状・合併
症を把握し、真の自然歴を明らかにする。 

先行研究で診断基準の作成等を行った 18 疾
患の原因遺伝子と、タンパク相互作用や信号伝
達経路の観点から関連する遺伝子群の変異によ
って惹起される類縁疾患について先天異常症候
群（310）としての要件を満たすかどうかを評
価する。 

先天異常症候群のような超希少疾患ではラン
ダム化比較試験が困難なことから、質の高い自
然歴データが対照群データとされる。先天異常
症候群の相当数はヒストン修飾や RAS 信号伝
達経路など限られた過程の異常により発症す
る。ヒストン修飾酵素修飾薬・RAS 経路阻害剤
などシーズの開発が進んでいることから、ライ
フステージ全体の質の高い自然歴の把握は急務
である。先天異常症候群患者の自然歴及び合併
症について把握し、文献と比較検討を行う。合
わせて分担研究者とともに、特にヌーナン症候
群関連疾患、エーラス・ダンロス症候群、マル
ファン症候群、CHARGE 症候群、アペール症
候群、クルーゾン症候群、Robin sequence

（RS）、Stickler 症候群（SS）、Schaaf-Yang 症
候群、歌舞伎症候群、コフィン・シリス症候
群、インプリンティング関連疾患、モワット・
ウィルソン症候群、MVA 症候群、ベックウィ
ズ・ヴィーデマン症候群、ハーラマン・ストラ
イフ症候群、脆弱 X 症候群（FXS）及びその関
連疾患、低フォスファターゼ症、SOD 及びそ
の関連疾患等についても研究を行う。 

  

Ｂ．研究方法 

研究体制 

日本小児遺伝学会・日本先天異常学会・日本人

類遺伝学会と連携して疾患研究者と希少遺伝性

疾患の専門医群の研究ネットワーク体制を構築

済みである。 

 

＜研究対象＞ 

指定難病である先天異常症候群：ルビンシュ

タイン・テイビ症候群、CFC 症候群、コステロ

症候群、CHARGE 症候群、エーラス・ダンロス

症候群、VATER 症候群、ウィーバー症候群、コ

フィン・ローリー症候群、ジュベール症候群関

連疾患、モワット・ウィルソン症候群、コフィ

ン・シリス症候群、Robin sequence（RS）、Stickler 

症候群（SS）、Schaaf-Yang 症候群、歌舞伎症候

群、ソトス症候群、ヤング・シンプソン症候群、

第 14 番染色体父親性ダイソミー、脆弱 X 症候

群、脆弱 X 症候群（FXS）関連疾患、1q 部分重

複症候群、9q34 欠失症候群、コルネリア・デラ

ンゲ症候群、スミス・レムリ・オピッツ症候群、

メビウス症候群、中隔視神経形成異常症/ドモル

難波 栄二   国立大学法人鳥取大学 研究推進機構 特任教授 

渡邉 淳 金沢大学附属病院 遺伝診療部 遺伝医療支援センター 特任教授･部長･センター長 

加藤 光広   昭和大学医学部 小児科学講座 教授  

上原 朋子 愛知県医療療育総合センター発達障害研究所 遺伝子医療研究部 非常勤研究員 

渡辺 智子   国立研究開発法人国立がん研究センター 遺伝子診療部門 認定遺伝カウンセラ
ー 

鈴木 寿人   慶應義塾大学 医学部 臨床遺伝学センター 専任講師 

古橋 博史   東京都立小児総合医療センター 臨床遺伝科 部長 

武内 俊樹   慶応義塾大学 医学部 小児科学教室 専任講師 

増井 徹    国立精神神経医療研究センター メディカルゲノムセンター  

特任研究員（令和 2 年度所属） 

沼部  博直   東京医科大学遺伝子診療センター 教授（令和2年度・令和3年度所属） 



 

3 

 

シア症候群、マルファン症候群、クルーゾン症

候群、アペール症候群、ファイファー症候群、ア

ントレー・ビクスラー症候群、およびこれらの

症候群の関連遺伝子の変異による類縁疾患。 

1. 全ライフステージを網羅する診断基準への

改定 

18 疾患について乳幼児期・成人期後期の臨

床症状・合併症を重点的に収集する。現行診

断基準は学童期・成人期早期の臨床症状に立

脚しており、他のライフステージの患者の診

断には適合しにくい。全ライフステージにお

いて有効な診断基準となるように必要に応

じて改定作業を進めた。 

①遺伝子解析を契機に診断された乳幼児

期・成人期後期症例の臨床症状を系統的

に再整理・解析し(Reverse phenotyping)、

年齢に依存した臨床症状・合併症を明ら

かにした。 

②先行する研究成果や最近の海外研究によ

り明らかになってきた乳幼児期・成人期

後期の合併症の発症頻度を明らかにし

た。 

2. 指定難病に類縁する症候群の指定難病とし

ての適格性の評価 

指定難病として指定済の 18 疾患の原因遺

伝子とタンパク相互作用や信号伝達経路の

観点から関連の深い遺伝子群の変異によっ

て発症する類縁疾患について、指定難病

（310）の要件を満たすか評価した。上掲のよ

うに未診断疾患イニシアチブ  Initiative on 

Rare and Undiagnosed Diseases （IRUD）事業

等の全国規模のゲノム研究により確定診断

されている患者の臨床情報を収集・活用する

類縁疾患の自然歴を明らかにすることが研

究の主目的である。 

3. 乳児期から成人までの全自然歴を網羅した

疾患レジストリの構築 

これまでの先天異常研究班の成果として、

対象 18 症候群の自然歴・合併症の知見の蓄

積があり、申請者が運営する Database of 

Pathogenic Variants に主治医をキーとして登

録した。 

 

Ｃ．研究結果   

1. 全ライフステージを網羅する診断基準への

改定 

松原とともにヌーナン症候群の診断基準につ

いて作成について研究を行った。ヌーナン症候

群の診断基準を作成するに際し、原因遺伝子と

して新たに MAPK1, SPRED2 を追加する一方、

RREB1 と A2ML1 については当面除外しておく

ことが妥当と考えられた。また、治療に関する

新たな知見としては、ヌーナン症候群患者にお

ける重篤な合併症に対して、MEK 阻害剤の経

口投与による治療が有効と提言した。 

森山とともに歯列模型から得られた三次元画

像より得られたデータを用いて、口蓋形態の研

究を行った。Aper症候群ではビザンチン型口蓋

が、Crouzon症候群では高口蓋がそれぞれ認め

られ、疾患に特徴的な口蓋形態を呈することが

明らかとなった。また、Turner症候群の口蓋形

態は高口蓋ではなく狭口蓋であることが示唆さ

れた。さらに、Stickler症候群、Robin sequence

は非症候性口蓋裂と比べて小臼歯部より前方部

において歯列幅径の狭窄が認められ、非症候性

口蓋裂の口蓋形態と異なることが明らかになっ

た。 

青木とともに Costello 症候群における遺伝子

変異スペクトラムと遺伝子変異特異的な臨床症

状をまとめ、発がん頻度を含めた臨床症状につ

いて検討を行い、診療指針を論文として報告し

た。CFC 症候群についても脊髄神経根腫大とい

う新しい表現型を見出した。 

緒方とともにインプリンティング疾患につい

て研究を行った。本研究期間の成果としては、

多くのインプリンティング疾患患者の集積、第

14 番染色体父親性ダイソミー症候群（Kagami-

Ogata 症候群）の新規発症機序同定、Silver-

Russell 症候群の新規発症機序同定、Prader-Willi

症候群コンセンサスガイドラインの作成と公

開、エピ変異患者における多座位低メチル化

（MLID）発症機序の解明、世界初となる SVA

レトロトランスポゾンのインプリンティングド

メイン内挿入による偽性副甲状腺機能低下症

IB 型の同定、KCNQ1OT1:TSS-DMR の低メチ

ル化エピ変異による Beckwith-Wiedemann 症候

群患者 86 例中 7 例おける多座位低メチル化

（MLID）の同定、MLID 患者における世界初

の ZNH445 ならびに TLE6 変異を含む複数のメ

チル化 DMR 維持タンパク構造遺伝子変異の同

定が挙げられる。 

水野とともに多施設共同研究でモワット・ウ

ィルソン症候群の成長曲線を作成し，臨床診断

に役立つ疾患特異的な身体所見を明らかにした

ほか、医療費助成制度事業におけるモワット・

ウィルソン症候群の事業対象基準を検討した。

また、頭蓋骨早期癒合を伴う先天異常症候群で

ある CDC45 異常症の臨床像を報告した。 

古庄とともに、本研究班活動に加え、患者会

での講演などを通じ、新国際命名法・分類法の

周知に努めてきた。特に、13 病型のなかで唯

一原因遺伝子が同定されていない関節（過可

動）（Hypermobility）型の臨床診断において、

新国際命名法・分類法と、国内の指定難病制度

の中で規定された診断基準（TNXB 遺伝子変異
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が必須とされた）との間の齟齬に関して修正の

提案を行った。 

難波とともに FXS について研究を行った。

FXS の鑑別診断ならびに遺伝学的検査の内容

（FMR1 遺伝子の変異（CGG 繰り返し配列

数））等について、診断基準の修正を行った。 

上原とともに診断のついていない患者につい

ては患者または患者保護者の同意のもとに遺伝

子解析などを実施した。ジュベール症候群関連

疾患と臨床診断または遺伝子診断された患者に

ついて、受診時の診察及び過去のカルテ等から

の情報収集を行なった。また、文献等からの情

報収集も行った。 

2. 指定難病に類縁する症候群の指定難病とし

ての適格性の評価 

森崎とともにマルファン症候群・ロイス・デ

ィーツ症候群・エーラス・ダンロス症候群につ

いて指定難病としての診断基準について検討し

た。マルファン症候群では、診断のための改定

ゲント基準において遺伝学的検査は必須ではな

いが、診断の確定している成人患者において

は、3 分の 1 の症例で診断のために遺伝学的検

査を必要としていた。ロイス･ディーツ症候群

では、遺伝学的検査で確定診断された患者の約

40％が、マルファン症候群の診断基準である改

定ゲント基準のうちの臨床的基準(大動脈基部

病変＋陽性 systemic score)を満たしており、鑑

別のためにも遺伝学的検査が必要であることが

示された。一方、マルファン症候群とロイス･

ディーツ症候群は、臨床症状は類似するが経過

や治療方針では異なる点も多く、指定難病の診

断においても、疾患ごとの診断基準を用いるこ

とが適切と判断した。血管型エーラス･ダンロ

ス症候群では、血管合併症の好発年齢は成人後

である一方、気胸･血気胸、消化管穿孔は、20

歳以下で初発の合併症として認めることが多

い。若年者にこれらの症状を認めたときには、

血管型エーラス･ダンロス症候群を念頭に置い

て家族歴聴取やその他の所見の検討を行い、疑

われる場合には遺伝学的検査を行うことが、早

期診断のためには重要である。また、末梢血ゲ

ノム DNA を用いた通常の解析で原因バリアン

トが検出できなかった症例では、血液細胞や毛

包の mRNA を用いた transcriptome 解析が補助

検査として有用であることが示された。 

渡辺とは Ehlers-Danlos 症候群において、診

断までの過程、保険適用の標的遺伝子解析や網

羅的解析を用いた遺伝学的検査等の検査結果、

臨床症状を各病型について比較検討を行った。 

小崎(里)とともに皮膚の異常を主徴とする奇

形症候群（クリッペル・トレノーネイ・ウェー

バー症候群、ゴールデンハー症候群、色素失調

症）、ルビンスタイン-ティビ症候群などの先天

異常症候群の臨床遺伝学的検討（遺伝子-表現

型）を行い、非典型患者や成人患者の情報収集

を行い指定難病としての適格性を評価した。

Phenotype Ontology 形式に従った臨床症状の体

系的・網羅的データ集積およびデータベース機

能の統合を実施した。担当する先天異常症候群

ルビンスタイン-ティビ症候群については、オ

ンラインでの交流会の支援を実施し、患者から

の実生活にもとづいた情報を入手した。 

岡本とともに各種先天異常症候群の合併症や

長期予後について分析した。歌舞伎症候群 70

例について合併症をまとめ、高頻度に頭蓋縫合

早期癒合症が合併することを見出した。ルビン

シュタイン・テイビ症候群の長期予後をまと

め、緑内障などの眼科的異常や整形外科的問題

を高率に合併することを見出した。また責任遺

伝子である CREBBP はエクソン 30 ないし 31 の

変異の場合、メンケ・ヘネカム症候群という別

の症候群を発症することが注目されているが、

５症例を確認し、Am J Med Genet 誌に投稿

した。コフィン・ローリー症候群においては非

てんかん性の驚愕発作が臨床的に問題となり、

自然な呼びかけやチャイムの音などに対しても

過剰な驚愕反応を呈して、態勢を崩して転倒す

る場合がある。各種薬剤による治療を行い、効

果が得られる処方の検討を行った。 

吉浦とともに歌舞伎症候群の原因遺伝子

KMT2D および KDM6A 遺伝子診断を提供しつ

つ，レジストリ登録のため解析依頼者との連絡

をとりあうことに務めた。遺伝子の解析と同時

に，メチル化解析も加えることで，重症度分類

あるいは症状ごとに患者を階層化し診療に役立

つ情報をえることができると考えられる。メチ

ル化率によってクラスター分類することで，歌

舞伎症候群だけが集まるクラスを分類すること

ができた。 

樋野村とともに全ゲノム解析等の推進に関す

る専門委員会第 1 回（2021 年 5 月 14 日）～第

14 回（2023 年 3 月 9 日）の議事録のテキスト

マイニングを行い、「不利益」「差別」というキ

ーワードについて関連語を調査した。最も出現

数が多いグループは①法の整備とリテラシーの

醸成であり、ゲノム医療を社会に実装するため

に法の整備が強く求められていることが明らか

になった。 

加藤とともに透明中隔の異常をきたす家族を

解析した。解析した家系は 12 家系で、欠損が

4 家系、透明中隔腔・ベルガ腔の拡大が 8 家系

であった。透明中隔欠損例は、中隔視神経形成

異常症 1 家系、全前脳胞症 2 家系であった。透

明中隔腔・ベルガ腔の拡大例で、LIS1, 

TUBA1A, DCX, COL4A1, AP4S1, FOXG1 変異を

同定し得た。 



 

5 

 

3. 乳児期から成人までの全自然歴を網羅した

疾患レジストリの構築 

仁科とともに様々な先天異常症候群に合併す

る視覚器異常の症例を集積し、乳幼児期から成

人期にわたる眼合併症につき分析した。最新の

機器を用いた網羅的かつ詳細な検査システムを

導入して、視機能障害に関与する網膜・黄斑部

および視神経の形態と機能について詳細に解析

した。非典型例に対し遺伝子検査を行い、病態

と臨床像・視機能予後について解析した。視覚

器異常が主要な兆候である CHARGE 症候群 39

症例、マルファン症候群 45 症例、ステイック

ラー症候群 42 症例における長期予後を検討し

た。 

松永とともに CHARGE 症候群についての研

究を行い、CHD7 遺伝子を含む難聴の網羅的遺

伝子検査が本症の早期診断、早期治療に有効で

あることを証明した。また、多様な難聴の診断

と治療、滲出性中耳炎の診断と治療、人工内耳

の効果と意義、手術が必要な合併症と知的発達

の遅れへの対応を、生後早期から考慮すること

も重要であると考えられた。さらに、乳幼児期

の臨床像においては難聴の随伴症状に

CHARGE 症候群に特異性の高い特徴を認め、

これらの特徴を認識することで、早期診断およ

び適切なケアや治療選択を促進できると考えら

れた。 

黒澤とともに 100 例の歌舞伎症候群を検討

し、モザイク症例、悪性腫瘍発生症例、複数の

遺伝異常を合併する症例など多様性を明らかに

することができた。Rubinstein-Taybi 症候群など

の発生頻度を推定、海外の報告と極めて一致し

た値となった。マイクロアレイ染色体検査の解

釈で注意すべき事項として、１）データとして

返却された CNV を転座として認識することの

難しさ、２）Log 値によるゲノムコピー数の評

価、３）片親ダイソミーで発症する疾患責任領

域をもつ染色体の LOH 評価、の 3 点を確認し

た。 

古庄とともに筋拘縮型 EDS（mcEDS-

CHST14）については全世界から 66 人の患者を

収集し、詳細な自然歴を示した。また、

mcEDS-DSE の 1 例を本邦で初めて見出し、特

異な電顕所見を含め論文発表した。 

齋藤とともにインプリンティング疾患につい

て研究を行った。対象疾患として PWS 疑い

173 例を解析し、片親性ダイソミー25 例、刷り

込み変異 3 例を集積した。AS 疑いは 190 例を

解析し、片親性ダイソミー12 例、刷り込み変

異 4 例、UBE3A 変異 31 例を集積した。かずさ

DNA 研究所に技術移転を行った UBE3A のパネ

ル解析は 96 例の解析支援を行い、7 例の

UBE3A 変異例が診断された。UBE3A 以外にも

MECP2 や TCF4 の変異例も同定され、パネル

解析の意義が確認された。SYS は全国調査を実

施し、遺伝子解析にて確定診断された 25 例を

集積した。これらの患者のデータベースを構築

した。さらに、我々の施設で遺伝学的解析を行

った 110 例の AS 患者について、遺伝型臨床型

連関について検討を行った。その結果、欠失例

がそれ以外に比べて重症であることが確認され

た。また、知的障害は全例で認められたが、運

動障害や行動学的特徴の存在しない例も存在し

た。これらの結果から、臨床症状のみで AS の

診断はできないことが明らかになり、遺伝学的

解析の意義が示された。 

松浦とともに早老症を呈する MVA 症候群の

１例に、新規原因遺伝子 CDC20 の変異を同定

した。本症例により、ヒトにおける紡錘体形成

チェックポイント異常と早老症との関連性が示

された。また、PCS(MVA)症候群の着床前診断

を準備した。 

副島とともに BWS のスコアリングシステム

について研究を行った。研究期間内に解析した

44 例について調査したところ、BWSp スコアが

4 以上の古典的 BWS 例は 3 以下の疑い例に比

べて、原因遺伝子異常の陽性率と過成長、巨

舌、新生児期低血糖の頻度が高かった。また、

古典的 BWS で no alteration を示した症例は、分

子遺伝学的異常を示した症例に比べ、BWSp ス

コアが低かった。これらの結果から、BWSp ス

コアリングシステムの有用性が確認できた。分

子遺伝学的解析を有償化すると、解析症例数は

半減したものの、COVID-19 の影響は統計学的

には認められなかった。BWS 成人期の臨床症

状や合併症については、海外の研究によると、

小児期の症状に対して治療を行ったとしても成

人期でも何らかの後遺症を認める症例が多く存

在した。ソトス症候群成人患者の臨床症状に関

する先行研究の調査により、その特徴が明らか

となった。ウィーバー症候群成人患者の臨床症

状に関する先行研究から、特徴的顔貌が成人期

でも認められた。 

難波とともに FXS について研究を行った。

行動異常の客観的評価に関して、臨床心理学の

専門家と連携を図った。「脆弱 X 症候群

（FXS）と診断された方とご家族のみなさん

へ」のタイトルで患者・家族のための小冊子を

作成し、デジタルブックとして Web にも掲載

した。FXS ミーティングをオンラインで定期的

に開催した。このミーティングの中で「家族間

の交流タイム」を設け、患者・家族から好評価

であった。脆弱 X 症候群の診断向上を目的と

し、学会専門医・学会員等を対象にアンケート

調査を実施した。本疾患の遺伝学的検査が保険

診療で可能であることは８割以上が理解してい
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たが、実際に検査を提出したのは 45.7%に留ま

ることが明らかになった。患者レジストリの登

録として新たに 13 例（脆弱 X 症候群 10 例、脆

弱 X 症候群関連疾患 3 例）の症例を加え、合

計 13 家計 21 名の登録となった。 

渡辺とともに先天異常症候群患者の学童期の

支援者に向けた情報発信として、New England 

Regional Genetics Network から発信されている

ウェブページ”Genetics education materials for 

school success”に着目して検討した。いずれの

項目も「知っておくべきこと」「あなたにでき

ること」という項目別に具体的な対処法が明記

されていた。加えて、小児期から成人期への移

行する際に着目すべき点を対象疾患のサポート

グループのホームページおよび文献から抽出し

た。患者・家族自身と医療者の双方向の視点か

ら、移行における各患者・家族のニーズの把握

を目指すことの必要性が示されていた。加え

て、先天異常症候群の患者・家族の心理社会的

影響の把握に向けて、質問紙調査の把握・検討

した。先行研究の質問項目を比較・検討した

後、本研究の質問紙を作成し、質問紙調査のた

めのウェブ入力フォームを構築した。 

吉橋とともに遺伝学的診断された先天異常症

候群をもつ患者家族を対象に、疾患レジストリ

を作成。先天異常症候群の自然歴に関する資料

作成、既存の代表的なデータベースへのリン

ク、患者家族同士が出会うピアカウンセリング

の実施などを通じて、先天異常症候群をもつ子

と家族を支援するシステムと支援体制の構築を

進めた。 

鈴木、武内とともにマイクロアレイ染色体検

査の結果解釈補助ツールの開発、改良を行っ

た。診療において、先天異常症候群の患者の自

然歴、合併症の蓄積を行い、新生児の迅速な遺

伝学的検査を通じて、担当する先天異常症候群

の早期の自然歴の収集や診療方針についての知

見を蓄積した。 

4．本人への情報開示について 

大橋とともにソトス症候群を含めた先天異常

症候群（ソトス症候群、ヌーナン症候群、プラ

ダー・ウィリー症候群、ウィリアムズ症候群、

カブキ症候群、ラッセル・シルバー症候群、

22q11.2 欠失症候群、ベックウィズ・ウィーデ

マン症候群）をもつ患者家族 378 人を対象とし

た本人ならびに同胞への疾患情報開示（告知）

の実態調査を行った。その結果で開示をしたと

回答したのは 87 家族（本人 60 名、同胞 98

名）だった。さらに、開示者を対象に「遺伝性

疾患に関する本人への情報開示（告知）のあり

方について：本人きょうだいを対象とした調

査」として新たなアンケートの追加実施を行っ

た。その結果計 71 名（当事者本人 30 名ならび

に同胞 41 名の）から回答を得た。 

 

Ｄ．考察 

本研究では対象となる 18 疾患、これらの疾
患と臨床的に類似する疾患、遺伝学的に類縁疾
患と考えられる疾患等について臨床像・遺伝子
について臨床だけでなく研究面を含めた多角的
な検討を進めた。 

３年間の研究で未報告の表現型や病的バリア
ントの報告などを通じて、より詳細に先天異常
症候群の自然歴などの情報を集めることができ
た。また患者会への出席や講演だけにとどまら
ず、患者および患者家族へのアンケートなどを
行っていき、より詳細に患者・患者家族に寄り
添うことができた。 

今回の研究成果を生かし、本研究の目指す
Reverse phenotyping を進め、患者・家族のさら
なる QOL 向上に貢献できると考える。 

 

Ｅ．結論 

３年間の研究で、多くの先天異常症候群に対
して、全ライフステージを網羅する診断基準の
改定を提言し、未報告の臨床症状や遺伝子の病
的バリアントを明らかにしてきた。その結果、
数多くの疾患の診断基準への改定や提言を行う
ことができた。また多くの先天異常症候群にお
いて全自然歴を網羅した疾患レジストリの構築
を行うことができ、レジストリの構築により
Reverse phenotyping をさらに進めることができ
た。今回の研究で得られた成果を基に先天異常
症候群の更なる医療の質の向上・患者および家
族の QOL の向上に貢献していきたい。 

 

Ｆ．健康危険情報 

なし 
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