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研究要旨 

ハーラマン･ストライフ症候群をはじめとする先天異常症候群の診療ガイドライン・重症度分類の改

定の参考とするため，小児科施設を対象に当該疾患の全国アンケート調査，日本人症例の文献調

査，当該疾患患者会での患者調査を行った。また、臨床遺伝学関連画像資料の作成や、先天異常症

候群を中心とした遺伝性疾患に関する講演会等を実施し、先天異常症候群の患者・家族への啓発を

行った。 

 

 

Ａ．研究目的 

●ハーラマン･ストライフ症候群をはじめとす

る先天異常症候群の診断基準ならびに重症度分

類を見直し，改訂を行う。 

●先天異常症候群の患者・家族は，疾患の発生

機序やその遺伝性，自然歴や合併症，予後，治

療法などに関して，幅広い知識を求めている。

一方で，遺伝医学の進歩に伴い，検査診断法や

サーベイランス計画，治療へのアプローチなど

も日々，変化しており，新規情報を求める声も

少なくない。 

 これらの情報をなるべく即時性を保ちつつ

も，EBM  (evidence-based medicine：エビデン

スに基づく医療) に準ずる情報を選択して，患

者・家族にも理解しやすい形で提供することを

目的とした。 

 

 

Ｂ．研究方法 

 ハーラマン･ストライフ症候群の患者調査や

文献調査により、診療ガイドライン・重症度分

類の見直しを行った。また医学研究，医学教育

ならびに診療の場で自由に使用できる画像，動

画などを順次作成し，一部はプレゼンテーショ

ン形式にして，インターネットのウェブ上で公

開した。 

 

 

Ｃ．研究結果   

 ハーラマン･ストライフ症候群の小児科領域

での全国調査では6例の確定診断例と2例の疑診

例，患者会調査ではその他に6例の確定診断成

人例と2例の疑診成人例が見出された。 

臨床遺伝学関連医療従事者の教育，ならびに患

者・患者家族への説明に資するべく，遺伝子疾

患や先天異常症候群の診断ならびに遺伝カウン

セリングに関する画像資料を作成した。画像は

著作権フリーの形で公開予定である。 

また、分担研究者が作成していた東京医科大

学のホームページとは独立した形で，より管理

しやすいウェブサイトを作成し，そこに主に先

天異常症候群を含む遺伝性疾患や染色体異常

症，遺伝医学に関する基礎知識や，それらに関

する画像や動画を公開した． 

 遺伝医学用語の改訂に際しては，優性遺伝を

顕性遺伝，劣性遺伝を潜性遺伝に変更した新規

バージョンも作成した． 

 染色体模式図なども，マイクロアレイ検査の

普及で，より精細な模式図が必要とされてきて

いることから，ISCNの最新版に基づき，新た

に作図を行った． 

 小児難病の親の会の連絡会において，遺伝子

診断の進歩について講演を行う機会を得たの

で，参加者限定ではあるが，講演内容を録画

し，YouTubeで限定公開している． 

 

 

Ｄ．考察 

 ハーラマン･ストライフ症候群のアンケート

調査では同一患者が複数の施設から重複して報

告されていた例が複数，文献調査や患者会調査

で確認された。明確な臨床症状を示さない、も

しくはいくつかの補助的な表現型しか持たない
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患者について、新たな診断基準に基づき確定診

断が下された症例が認められたことより、 

 作成した画像資料は様々なファイル形式から

成り、容量が大きいものもあるため、収納先や

管理方法の検討が必要である。 

 遺伝学的検査の進歩に関する講演は，有意義

ではあったが、患者家族には難解な内容であっ

たとの声も少なくなく、今後はそれぞれの閲覧

者の遺伝医学に関する知識レベルにあわせた多

段階の情報提供を行うことが望まれる。 

 

 

Ｅ．結論 

 ハーラマン･ストライフ症候群に関して

は，少なくとも国内に 12 例の確定診断症例を

確認することが出来た。 

 遺伝医学の情報提供サイトとして以下を構築

し、先天異常症候群を含む画像資料を追加掲載

した。 https://cligen.org/ 
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