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II. 成果の概要（総括研究報告） 
 研究開発代表者による報告の場合 

 
和文 

I. 希少遺伝性難病の新規遺伝子異常同定 

様々な原因不明の遺伝性希少難病を全国の研究協力者および難治性疾患等克服研究事業（難治性疾患等

実用化研究事業（難治性疾患実用化研究事業））の他の拠点班と各連携研究班、あるいは共同研究の要請

に応じて諸外国の病院等から症例検体を集積し全遺伝子を対象とした全エクソーム解析を中心とした解

析を行い、原因となる遺伝子異常の特定を進めた。3 年間で 6483 サンプルのエクソーム解析を行った。

遺伝学的解析結果から、新規の責任遺伝子を 15 疾患で確立した。Coffin-Siris 症候群（SOX11, Nat 
Commun 2014）, Leigh 脳症（GYG2, Hum Genet 2014）、グリコシル化異常症（COG2, Clin Genet 
2015）、限局性皮質形成異常症（MTOR の体細胞変異、Ann Neurol 2015）、ステロイド抵抗性ネフロー

ゼ症候群（NUP107, Am J Hum Genet 2015）、脊椎硬膜外くも膜嚢腫（HOXD4, Plos One 2015）、軸性

脊椎骨幹端異形成症（C12orf65, Plos One 2016）、視床下部過誤腫（OFD1 と GLI3 の体細胞変異、Ann 
Clin Transl Neurol 2016）、先天性糖鎖異常症（PIGG, Am J Hum Genet 2016）、小児早期神経変性脳症

（TBCD, Am J Hum Genet 2016）、視神経萎縮を伴う難治性てんかん性脳症（AP3P2, Am J Hum Genet 
2016）、MIRAGE 症候群（SAMD9, Nat Genet 2016）、橋小脳低形成（TOE1, Nat Genet 2017）、ネマ

リンミオパチー（MYPD, Am J Hum Genet 2017）、Weaver 症候群（SUZ12, Hum Mut 2017）である。 
論文は 2014 年に 42 本、2015 年に 37 本、2016 年以降には 67 本が印刷された(計 146 本)。 
拠点としてのインフォーマティクス解析を強化するため、解析サーバーを新たに導入した。さらに遺伝子

変異同定率を向上させるためインフォーマティクスプロトコールの改良や次世代シーケンス解析の手法

についても検討を加えた。全ゲノム解析において Short read sequencing 技術で補えない CNV 検出法の

開発を目的とした long read sequencing 技術を導入し、解析系の確立を進めた。 
II.難病に関連する遺伝子診断 

難治性疾患等克服研究事業（難治性疾患等実用化研究事業（難治性疾患実用化研究事業））の他の拠点班

と連携・分担し、難病症例の遺伝子診断の体制づくりと診断業務を協力して進めた。遺伝子診断結果の返

却に関しては、診断委員会を得て研究室内の合意（診断委員会での了承）を得て適切な手続きを踏んだ上

で診断書を郵送する手順で進めた。本研究の遺伝学的解析により 2014 年〜2016 年の 3 年で独立した（家

族例でない）2815 例中 1182 例 (42.0%)が確定診断となり、臨床現場における診断に大きく貢献した。 
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英文 

I. Identification of novel mutated genes for rare genetic diseases 
Through broad collaborations with clinical doctors and Practical Research Projects for 
Rare/Intractable diseases as well as oversea’s clinicians, we analyzed a total of 6483 exomes in these 
three years (fiscal 2014~2016). Through this project, we could successfully find novel culprit genes 
mutated in a total of 15 different diseases as follows.  
 
2014 Leigh syndrome: GYG2 (Hum Genet) 
 Coffin-Siris syndrome: SOX11 (Nat Commun) 
2015 Glycosylation disorder: COG2 (Clin Genet) 
 FCD Type IIb: MTOR (somatic) (Ann Neurol) 
 Steroid-registant nephrotic syndrome: NUP107 (Am J Hum Genet) 
 Spinal extradural arachnoid cyst: HOXD4 (Plos One) 
 Axial spondylometaphyseal dysplaia: C21orf2 (Plos One) 
 Hypothalamic Hamartoma: OFD1 & GLI3 (somatic) (Annals of Clinical and Translational Neurology) 

2016 Congenital glycosylation disorder: PIGG (Am J Hum Genet) 
 MIRAGE syndrome: SAMD9 (Nat Genet) 
 Progressive neurodegeneration: TBCD (Am J Hum Genet) 
 EOEE with optic atrophy: AP3P2 (Am J Hum Genet) 
2017 Nemaline myppathy: MYPN (Am J Hum Genet) 
 Pontocerebellar Hypoplasia 7: TOE1 (Nat Genet)  
 Weaver syndrome: SUZ12 (Hum Mut) 
 
We have published a total of 146 scientific papers: 42 (2014), 37 (2015) and 67 (2016~). 
To strengthen informatics analysis power, we newly installed servers. Using these, we improved 
analytical protocols. Furthermore, we also newly installed a long-read sequencer (Sequel) for 
improved detection of relatively small-sized CNVs which short-read sequencers may easily miss. 
II. Genetic diagnosis of rare/intractable diseases 
Through collaboration with Practical Research Projects for Rare/Intractable diseases, we have done 
genetic diagnosis in 1182 out of 2815 independent cases. Diagnostic rate was 42.0%. 
 
 
 
 研究開発分担者による報告の場合 

研究開発代表者：公立大学法人横浜市立大学・医学研究科遺伝学・松本直通 総括研究報告を参照。 
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myopathy”(poster), @ Glasgow, Scotland, United Kingdom, June 6-9, 2017 

27 2015 アジレントゲノミクスフォーラム・招聘講演・松本直通「全エクソーム解析データの様々な活用

法」＠ヒューリックホール浅草橋・東京・平成 27 年 6 月 16 日 

28 第 33 回内分泌代謝学サマーセミナー・続・内分泌至上主義・松本直通（シンポジスト（招聘））「ヒト

疾患と rare variants」@柳川藩主立花邸・柳川（福岡）・平成 27 年 7 月 9 日 

29 第 22 回日本遺伝子診療学会大会・プレシジョン医療と診断情報の質保証（シンポジウム 3）松本直通

「遺伝性疾患における話題提供」＠かながわ労働プラザ・横浜・平成 27 年 7 月 19 日 

30 浜松医科大学大学院特別講演・松本直通「ヒト疾患と rare variants」＠浜松医科大学・浜松・平成 27 年

9 月 11 日 

31 日本人類遺伝学会第 60 回大会・シンポジウム９「ヒト疾患に関わる体細胞モザイク変異とその検出

法」・松本直通「低頻度体細胞モザイク変異が惹起するヒト疾患」（シンポジスト）＠京王プラザホテ

ル・東京・平成 27 年 10 月 16 日 

32 The VI Croatian Congress of Human Genetics, Naomichi Matsumoto, “Next Generation Sequencing Dissecting 

Human “Genetic” Diseases” (invited) Nov 6, 2015@Hotel President Split, Split, Croatia. 

33 Invited lecture, Naomichi Matsumoto, “Rare variants in human diseases” (invited) Nov 9, 2015@University of 

Split, Split, Croatia.  

34 Biochemistry and Molecular Biology (BMB) 2015, Workshop, Naomichi Matsumoto, “Somatic mutations in the 

MTOR gene cause focal cortical dysplasia type IIb” Dec 1, 2015@Kobe portpia hotel, Kobe. 

35 第 38 回日本分子生物学会年会(第 88 回日本生化学会大会)BMB2015, ランチョンセミナー, 松本直通

（講師）“遺伝子解析におけるドロップレットディジタル PCR の活用”＠神戸ポートピアホテル・神

戸・平成 27 年 12 月 1 日 

36 第 23 回食細胞機能異常症研究会、特別講演・松本直通「ヒト疾患と rare variants」＠東京慈恵医科大

学・東京・平成 27 年 12 月 12 日 

37 第 1 回日本産婦人科遺伝診療学会学術講演会・教育講演・松本直通「最先端テクノロジーによる疾患

ゲノム解析」H27 年 12 月 18 日＠長崎ブリックホール・長崎 

38 平成 27 年度 IRUD-A 研究班班会議・松本直通「成人未診断疾患のゲノム解析」H28 年 1 月 21 日・＠

シェーンバッハサボー・東京 

39 平成 28 年横浜市立大学医学部呼吸器病学勉強会・松本直通「ヒト疾患と rare variants」H28 年 2 月 15

日＠横浜市立大学医学部・横浜 

40 第 35 回小児成長研究会・松本直通「ヒト疾患と rare rariants」H28 年 2 月 27 日・＠霞山会館・東京 

41 ゲノムテクノロジー第 164 委員会第 51 回研究会「ゲノム医療」講師・松本直通「難治性疾患の遺伝子

解析の現状」H28 年 3 月 24 日＠コンファレンススクウェアエムプラス・東京 

42 International Congress of Human Genetics 2016 (ICHG2016) Concurrent Invited Session 21. Naomichi 

Matsumoto (Invited speaker) “Next Generation Sequencing Dissecting Human Genetic Diseases”. Apr 6, 

2016@Kyoto International Conference Center, Kyoto, Japan.  
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43 The 11th Asian & Oceanian Epilepsy Congress (AOEC), Naomichi Matsumoto (Invited speaker) “Somatic 

mutation in Sturge Weber syndrome” May 16th, 2016 @ Hong Kong Convention & Exhibition Centre, Hong 

Kong 

44 International Symposium on Genomic Medicine 2016, Naomichi Matsumoto (invited speaker) “Rare variants in 

human diseases” June 24, 2016@Samsung Medical Center, Seoul, Korea 

45 The 22nd Annual Meeting of Japan Society of Gene and Cell Therapy (JSGCT), Naomichi Matsumoto (Education 

Session), “Rare variants in human diseases”. July 29, 2016 @ Toranomon Hills Forum, Tokyo 

46 第 2 回日本筋学会学術集会・最新テクノロジーによる骨格筋研究の新展開・松本直通（シンポジスト）

「Rare variants とヒト疾患」H28 年 8 月 5 日国立精神・神経研究センター・小平・東京 

47 H28 年 9 月 9 日・Ingenuity ユーザーミーティング・松本直通「HGMD で加速するヒト遺伝子変異探索」

＠大手町サンケイプラザ・東京 

48 H28 年 9 月 13 日・北海道大学臨床遺伝子診療部講演・松本直通「Rare variants とヒト疾患」＠北海道

大学病院・札幌 

49 H28 年 10 月 8 日・第 50 回日本てんかん学会学術集会アドバンストコース 7／松本直通「エクソーム

解析の進歩」＠グランシップ・静岡 

50 LMCE2016, Symposium 13: Applications to disease gene identification & diagnosis using NGS. Naomichi 

Matsumoto (Invited speaker), “Mendelian Exome in Japan”@The-K Hotel, Oct 28, 2016, Seoul, Korea 

51 H28 年 11 月 1 日・東京大学医学部腎臓内分泌内科講演・松本直通「ヒト疾患と Rare Variants」東京大

学附属病院・東京 

52 A Lecture: Naomichi Matsumoto “Rare variants in human diseases” @ Central South University, Changsha, China 

on Nov 3, 2016 

53 The 2016 Annual Meeting of The Chinese Society of Medical Genetics (CSMG), Keynote Lecture, Naomichi 

Matsumoto, “Rare variants in human diseases”. Hanghzou, China on Nov 6, 2016 

54 The 4th International Conference on Rare and Undiagnosed Diseases, Naomichi Matsumoto, Invited speaker, 

“Rare variants in human diseases”@Gakushikaikan, Tokyo, Nov 16, 2016 

55 2017 Educational Seminar of Genetic & Metabolic Diseases for Young Pediatricians. Naomichi Matsumoto 

(Invited Lecturer), “NGS dissecting pediatric neurological disorders” @Awards Inn Hankyu, Tokyo on Jan 22, 

2017 

56 H29 年 2 月 23 日・広島大学原爆放射線医科学研究所セミナー・松本直通「ヒト疾患における Rare 

variants 探索の現状と展望」＠広島大学・広島 

57 2017 Deciphering Genome Big Data Symposium. Naomichi Matsumoto (Invited) “Rare variants in rare 

diseases”@The Institute of Medical Science, The Univ of Tokyo, March 21, 2017 

池川志郎 
58 How to identify disease genes in skeletal dysplasias. 口頭, Shiro Ikegawa, Oslo（Third Scandinavian Skeletal 

Dysplasia Workshop）, 2016.3.10, 国外. 

59 Rare monogenic disease and common polygenic disease. 口頭, Shiro Ikegawa, Oslo（Third Scandinavian 

Skeletal Dysplasia Workshop）, 2016.3.11, 国外. 

60 Identification of the disease gene by whole exome sequencing. 口頭 Shiro Ikegawa, Lausanne（10th Annual 

Introductory Course on Skeletal Dysplasias）, 2016.7.6, 国外. 
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61 骨系統疾患のゲノム解析, 口頭, 池川志郎, 神戸（第 88 回日本整形外科学会学術総会）, 2015.5.22, 国

内. 

62 骨・関節疾患の遺伝性疾患研究の最前線, 口頭, 池川志郎, 東京（日本人類遺伝学会 第 60 回大会）, 

2015.10.15, 国内. 

63 Genomic study of skeletal diseases: Combined genetics approach using rare monogenic and common polygenic 

diseases. 口頭, Shiro Ikegawa, Seoul（Samsung Medical Center）, 2015.5.28, 国外. 

64 Rare disorders and common problems in the age of deep sequencing. 口頭, Shiro Ikegawa, Lousanne（9th 

Annual Introductory Course on Skeletal Dysplasias）, 2015.7.8, 国外. 

65 Combined genetics for rare and common bone and joint diseases. 口頭 , Shiro Ikegawa, Istanbul（12th 

International Skeletal Dysplasia Society Meeting）, 2015.7.30, 国外. 

66 常見骨与关节疾病的基因研究, 口頭, Shiro Ikegawa, Xi'an（2015 年度中国関節外科学術大会）, 

2015.9.12, 国外. 

67 Genomic studies of bone and joint diseases: past, present and future. 口頭, Shiro Ikegawa, Stockholm（Skeletal 

dysplasia workshop.）, 2014.3.13, 国外. 

68 Genomic Study of Skeletal  Diseases. 口頭, Shiro Ikegawa, Seoul（2nd Asia-Pacific Bone & Mineral Research 

Meeting）, 2014.5.31, 国外. 

69 Genetic study for skeletal dysplasia. 口頭 , Shiro Ikegawa, Incheon（The 1st Gachon Skeletal Dysplasia 

Symposium）, 2014.5.31, 国外. 

70 Genomic study of bone and joint diseases in east Asia. 口頭, Shiro Ikegawa, Tokyo（59th Annual meeting of 

the Japan society of human genetics）, 2014.11.22, 国内. 

71 整形外科疾患のゲノム解析：パーソナルゲノム時代に取り残されない為に, 池川志郎, 札幌（第 3 回

北大 Orthopaedic Research Seminar）, 2014.3.24, 国内. 

72 ゲノム解析による疾患の原因と病態の解明：パーソナルゲノム時代の疾患研究の現状と問題点, 池川

志郎, 東温（愛媛大学大学院医学系研究科セミナー）, 2014.4.21, 国内. 

73 骨・関節疾患のゲノム解析, 池川志郎, 大阪（第 32 回日本骨代謝学会学術集会）, 2014.7.24, 国内. 

74 骨系統疾患のゲノム解析 － 日常の臨床の中の遺伝病, 池川志郎, 新潟（第 18 回新潟小児整形外科

研究会）, 2014.9.27, 国内. 

75 ゲノム研究の進歩と臨床への応用, 池川志郎, 鹿児島（第 29 回日本整形外科学会基礎学術集会）, 

2014.10.10, 国内. 

76 病気と遺伝：疾患研究のためのひとの遺伝学の基礎知識, 池川志郎, 東温（愛媛大学医学部特別講義）, 

2014.10.20, 国内. 

77 ゲノムからの疾患の解明, 池川志郎, 東京（第 4 回 臨床ゲノム医療学会）, 2014.11.30, 国内. 

福嶋義光 

78 20q11.2 領域の微細欠失を認めた男児例．ポスター，西恵理子，涌井敬子，荒川経子，古庄知己，川目

裕，福嶋義光．日本小児遺伝学会学術集会，2014 年 4 月 9-10 日，名古屋, 国内. 

79  B リンパ芽球様細胞株の樹立により生じうるゲノムコピー数異常．口頭，涌井敬子，福嶋義光．日本

小児遺伝学会学術集会，2014 年 4 月 9-10 日，名古屋, 国内. 
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80 An interstitial microdeletion of 20q11.21 in a boy with cheilognathopalatoschisis, anorectal malformation, severe 

microcephaly, craniofacial features, feeding difficulty, mild growth impairment, and mild intellectual disability. 

ポスター，Nishi E, Wakui K, Arakawa M, Kawame H, Fukushima Y, Kosho T. The European Human Genetics 

Conference 2014，2014 年 5 月 31 日-6 月 3 日，Milano，国外 

81 各種遺伝学的解析法による染色体異常診断に関する考察．口頭，涌井敬子，福嶋義光．第 38 回日本遺

伝カウンセリング学会学術集会．2014 年 6 月 26 日-29 日，東大阪，国内 

82 番染色体長腕端部欠失を持つ左心低形成症候群の双胎 1 児．口頭，岸本洋子、荒木尚美、涌井敬子、

望月純子、峰尾絵梨、高梨学、福田令、石井正浩、海野信也、福嶋義光、高田史男．第 54 回日本先

天異常学会学術集会．2014 年 7 月 26 日-27 日，相模原，国内 

83  A duplication of the CDKL5 gene identified in a boy with developmental delay with autistic behavior, short 

stature and microcephaly. ポスター，Takano K, Nishimura T, Wakui K, Takahashi S, Inaba Y, Kosho T, 

Fukushima Y. American Society of Human Genetics, 2014 年 10 月 18-22 日,  San Diego，国外 

84  An interstitial microdeletion of 4q21 in a girl with pituitary hypoplasia , epilepsy, severe growth impairment, 

and profound intellectual disability. ポスター，Nishi E, Wakui K, Arakawa M, Hirabayashi S, Fukushima Y, 

Kosho T. American Society of Human Genetics, 2014 年 10 月 18-22 日,  San Diego，国外 

85  CGH+SNP アレイを用いた特定染色体領域の genotyping 評価の試み：トリソミー14 モザイク症例の 2

細胞系列の 14 番染色体親由来推定．口演，涌井敬子、山口智美、江口真理子、山内俊史、太田雅明、

檜垣高史、石井榮一、福嶋義光．日本人類遺伝学会第 59 回大会，日本遺伝子診療学会第 21 回大会．

2014 年 11 月 19 日-22 日，東京，国内 

86  4q21 微細欠失症候群の女児例．ポスター，西恵理子、涌井敬子、荒川経子、平林伸一、福嶋義光、

古庄知己．日本人類遺伝学会第 59 回大会，日本遺伝子診療学会第 21 回大会．2014 年 11 月 19 日-22

日，東京，国内 

87  信州大学医学部附属病院遺伝子診療部知的障害（ID）外来開設の試み，口頭，高野亨子、本林光雄、

稲葉雄二、福山哲広、平林伸一、笛木昇、西恵理子、古庄知己、福嶋義光、第 118 回日本小児科学会

学術集会、2015.4.18、国内 

88  β-propeller protein-associated neurodegeneration (BPAN)の１女児例，口頭、高野亨子、柴直子、本林光

雄、稲葉雄二、福嶋義光、第 57 回日本小児神経学会学術集会、2015.5.29、国内 

89  信州大学医学部附属病院遺伝子診療部知的障害（ID）外来開設 1 年間の成果 －遺伝学的背景・臨床

症状の検討－，口頭、高野亨子、柴直子、本林光雄、稲葉雄二、福山哲広、平林伸一、笛木昇、西恵

理子、石川真澄、黄瀬恵美子、山口智美、河村理恵、涌井敬子、古庄知己、福嶋義光、第 38 回日本

小児遺伝学会学術集会、2015.7.25、国内 

90 “pathogenic”と考えた CNV が症状を伴わない血縁者に検出されたら？，ポスター、涌井敬子、古庄知

己、髙野亨子、山口智美、福嶋義光、第 38 回日本小児遺伝学会学術集会、2015.7.25、国内 

91  信州大学医学部附属病院遺伝子診療部知的障害（ID）外来受診患者の遺伝学的背景・臨床症状の検

討，ポスター、高野亨子、古庄知己、涌井敬子、神谷素子、石川真澄、黄瀬恵美子、山口智美、河村

理恵、西恵理子、柴直子、本林光雄、稲葉雄二、福山哲広、平林伸一、笛木昇、福嶋義光、日本人類

遺伝学会第 60 回大会、2015.10.16、国内 

92  次世代シーケンスを併用した脊髄小脳変性症関連遺伝子解析の試み，ポスター、中村勝哉、吉田邦広、

古庄知己、高野亨子、涌井敬子、佐藤俊一、関島良樹、福嶋義光、日本人類遺伝学会第 60 回大会、

2015.10.16、国内 
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93  Yoshimitsu Fukushima、Current status of genetic testing in Japan、14th Annual Meeting of East Asian Union 

of Human Genetics Societies. 2015.11.26、 Seoul, Korea、国外 

94 Yoshimitsu Fukushima、Clinical Genetics in Japan、14th Annual Meeting of East Asian Union of Human Genetics 

Societies. 2015.11.26、 Seoul, Korea、国外 

95  Pathophysiological investigation of Ehlers-Danlos syndrome caused by CHST14/D4ST1 deficiency using iPS 

cells and knockout mice, 口頭, Tomoki Kosho, Nana Tsumita, Chiaki Masuda, Takahiro Yoshizawa, Fengming 

Yue, Yuko Kasahara, Shuji Mizumoto, Takuya Hirose, Masashi Uehara, Noriko Miyake, Ken-ichi Matsumoto, 

Yuki Takahashi, Tomomi Yamaguchi, Masumi Ishikawa, Jun Takahashi, Shuhei Yamada, Kazushige Takehana, 

Jun Nakayama, Takumi Era, Yoshitsugu Aoki, Yoshihiro Nomura, Naomichi Matsumoto, Yoshimitsu 

Fukushima, Atsushi Watanabe, Atsushi Hatamochi, Kazuyuki Sugahara, Kiyoshi Matsumoto, Katsunori Sasaki, 

Shin-ichi Takeda, Takashi Okada. The 13th International Congress of Human Genetics, Kyoto International 

Conference Center, 京都, 2016/4/3-7, 国内(国際学会). 

96  Retrospective evaluation of rare benign CNVs detected by chromosomal microarray. ポスター，Keiko Wakui, 

Tomoki Kosho, Kyoko Takano, Yoko Narumi, Kenji Shimizu, Eriko Nishi, Seiji Mizuno, Tomomi Yamaguchi, 

Rie Kawamura, Hirofumi Ohashi, Yoshimitsu Fukushima, The 13th International Congress of Human Genetics, 

Kyoto International Conference Center, 2016/4/3-7, 京都, 2016/4/4, 国内(国際学会). 

97  Next Generation Sequencing as a Clinical Diagnostic Tool for Hereditary Spinocerebellar Degeneration, ポス

ター，Katsuya Nakamura, Kunihiro Yoshida, Tomoki Kosho, Kyoko Takano, Keiko Wakui, Shunichi Satoh, 

Yoshiki Sekijima, Hideo Makishita, Shinji Ohara, Masumi Ishikawa, Yosimitsu Fukushima ， The 13th 

International Congress of Human Genetics, Kyoto International Conference Center, 2016/4/3-7, 京都, 2016/4/4, 

国内(国際学会). 

98  Multisystem involvement and progressive course in Woodhouse-Sakati syndrome: from detailed, 

comprehensive, and longitudinal observation of the first East Asian patient, ポスター ,Motoko Kamiya, 

Tomomi Yamaguchi , Kyoko Takano, Masanori Yamazaki, Masanori Yasuo , Maiko Miyagawa, Shin-ichi Usami, 

Akane Minagawa, Jun Takahashi, Masafumi Kanai, Kazuki Hirabayashi, Katsuya Nakamura, Masumi Ishikawa, 

Emiko Kise, Keiko Wakui, Yoshimitsu Fukushima,  Tomoki Kosho，The 13th International Congress of Human 

Genetics, Kyoto International Conference Center, 2016/4/3-7, 京都, 2016/4/4, 国内(国際学会). 

99 Genetic evaluation of patients with intellectual disability (ID) using chromosomal microarray and targeted next-

generation sequencing at the “ID clinic” ，ポスター, Kyoko Takano, Tomoki Kosho, Keiko Wakui, Motoko 

Kamiya, Mitsuo Motobayashi, Naoko Shiba, Tetsuhiro Fukuyama, Noboru Fueki, Shinichi Hirabayashi, Eriko 

Nishi, Masumi Ishikawa, Emiko Kise, Tomomi Yamaguchi, Rie Kawamura, Yuji Inaba, Yoshimitsu Fukushima, 

The 13th International Congress of Human Genetics, 京都, 2016/4/5, 国内(国際学会). 

100 信州大学医学部附属病院遺伝子診療部知的障害（ID）外来の取り組み～第 2 報～, ポスター,  高野

亨子，神谷素子，稲葉雄二，福山哲広，平林伸一，笛木昇，西恵理子，古庄知己，福嶋義光, 第 119

回日本小児科学会学術集会, 札幌, 2016/5/15, 国内  

101 SHANK3 遺伝子変異を認めた 1 女児例, ポスター、高野亨子，古庄知己，涌井敬子，福嶋義光, 第 58

回日本小児神経学会学術集会, 東京, 2016/6/4, 国内 

102 知的障害(Intellectual Disability: ID)外来～2 年間の成果～, 口頭, 髙野亨子，古庄知己，福嶋義光, 第

8 回日本小児科学会長野地方会, 上田, 2016/6/26, 国内． 
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103 遺伝性結合組織疾患の包括的遺伝子解析をめざして：次世代シーケンスを活用した自施設でのパネ

ル解析と IRUD への参加，口頭，古庄知己，高野亨子，福嶋義光，第 8 回日本小児科学会長野地方

会，上田市文化会館ホール／中央公民館，2016/6/26，国内． 

104 Hepatosplenomegaly as the initial manifestation of Coffin-Siris syndrome caused by an ARID1B mutation. ポ

スター, Kyoko Takano, Mitsuo Motobayashi, Tomomi Yamaguchi, Keiko Wakui, Yuji Inaba, Yoshimitsu 

Fukushima, Tomoki Kosho, American Society of Human Genetics 66th Annual Meeting, Vancouver Convention 

Center,  2016/10/20, 国外． 

105 Evaluation of the parental origin of the chromosomes by using SNP genotype data from CGH+SNP microarray: 

Two cases with multiple congenital abnormalities. ポスター, Keiko Wakui, Kyoko Takano, Tomoki Kosho, 

Tomomi Yamaguchi, Yuki Takahashi, Rie Kawamura, Yoshimitsu Fukushima. American Society of Human 

Genetics 66th Annual Meeting, Vancouver Convention Center,  2016/10/20, 国外． 

106 遺伝学的検査情報サイト‘GeneTests’に掲載されている細胞遺伝学的検査についての分析．ポスター，

涌井敬子，福嶋義光．第 39 回日本小児遺伝学会学術集会，2016/12/10，国内． 

高橋篤 

107 大規模ゲノム解析と臨床応用，高橋篤，第 24 回日本臨床精神神経薬理学会/第 44 回日本神経精神薬

理学会，2014 年 11 月 20 日，国内 
108 遺伝統計・インフォマティクスからみた多因子疾患の解明と現状，高橋篤，第 25 回日本臨床精神神

経薬理学会，2015 年 10 月 29 日，国内 
 
 
（３）「国民との科学・技術対話社会」に対する取り組み 
松本直通 
1 横浜市立大学先端医科学研究センター市民講座・松本直通「難病を解き明かすヒト全遺伝子・全ゲノム

解析」2014 年 8月 7日ウィリング横浜・横浜 

2 プレ先端科学特論（市立札幌開成中等教育学校の高校 1年生に対して）・松本直通「次世代シーケンス

と遺伝性疾患」H28年 1月 7日＠北海道医療大学・石狩郡当別町・北海道 

3 第 43 回先端医科学研究センター市民講座・松本直通（講師）「遺伝性難病の遺伝子解析最前線」H28 年

6 月 21 日＠ウィング横浜・横浜 

池川志郎 
4 ゲノムから骨関節疾患へ：単一遺伝子病と多因子遺伝子病の統合解析, 池川志郎, 広島（広島大学歯

学部 特別講義）, 2016.1.7, 国内. 

5 ゲノム解析の基礎知識, 池川志郎, 札幌（北海道脊柱靭帯骨化症友の会）, 2016.9.4, 国内. 

6 ゲノム解析の基礎知識-新たに研究を始める臨床医のために, 池川志郎, 和歌山（和歌山県立医科大

学 整形外科学セミナー), 2015.4.2, 国内. 

7 遺伝子解析の説明と今後の展望, 池川志郎, 東京（平成 27年度全国柱靱帯骨化症患者家族連絡協議

会総会）, 2015.5.9, 国内. 

8 ゲノム解析の基礎知識 病気と遺伝の関係を正しく理解するために, 池川志郎, 松山（愛媛大学医学

部特別講義）, 2015.10.19, 国内. 

9 病気と遺伝－ ゲノム解析による疾患の原因遺伝子の解明, 池川志郎, 茨木（大阪府立茨木高校 卒

業生講座）, 2015.7.11, 国内. 



35 
 

福嶋義光 
10 遺伝医療関係者と報道関係者による合同シンポジウム ーメディアに求めること，メディアが求める

ことー、基調講演，福嶋義光、日本人類遺伝学会・日本遺伝カウンセリング学会主催合同シンポジウ

ム、2015年 5月 17日、AP 品川アネックス，国内 

高橋篤 
該当なし 
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