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○評価できる点、推進すべき点、研究事業にとって必要である理由 

様々な視点からの研究が計画に沿って進められている。 

本疾患は紀伊半島及びグアム島、パプア州のみに存在する希少疾患であるため国際競争力のある研究

課題と言える。 

主に日本で特有に見られる疾患の研究であり、国際的に追従のない研究テーマである。病理、疫学、

分子生物学、画像など多面的な研究を含んでいるが、各分野に於いてそれぞれ成果が見られている。 

 

 

○疑問点、改善すべき点、その他助言等 

希少疾患であるため症例数が少なく、病態解明には時間が必要。 

今後のレジストリ運営の方針が未定である点。 
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