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I. 基本情報 

 

事  業  名 ： （日本語）難治性疾患実用化研究事業 

      （英 語）Practical Research Project for Rare / Intractable Diseases 

 

研究開発課題名： （日本語）原因不明遺伝子関連疾患の全国横断的症例収集・バンキングと網羅的解析 

      （英 語）Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases in Pediatrics 
 

研究開発担当者  （日本語）国立成育医療研究センター 研究所 所長 松原 洋一 

所属 役職 氏名： （英 語）Yoichi Matsubara,M.D., Director, National Center for Child Health and 

Development，Research Institute 

      

実 施 期 間： 平成 28年 4月 1日 ～ 平成 29年 3月 31日 

 

分担研究     （日本語）解析ネットワーク体制とデータベースの構築 

開発課題名：  （英 語）Construction of systems for genome analysis and database 

     

研究開発分担者   （日本語）国立成育医療研究センター 研究所 副所長 梅澤 明弘 

所属 役職 氏名： （英 語）Akihiro Umezawa, M.D. Ph.D., Vice General Director, Research Institute,  

National Center for Child Health and Development 

 

分担研究     （日本語）周産期希少・未診断疾患のゲノム・エピゲノム解析およびバンキングシス

テムの構築と実践 

開発課題名：  （英 語）Genome and epigenome analyses in perinatal rare or undiagnosed diseases and  

construction of banking system 

     

研究開発分担者   （日本語）国立成育医療研究センター 周産期病態研究部 部長 秦健一郎 

所属 役職 氏名： （英 語）Department of Maternal-Fetal Biology, 

National Research Institute for Child Health and Development 

Department Head, Kenichiro Hata 
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分担研究     （日本語）小児期希少・未診断疾患のゲノム解析 

開発課題名：  （英 語）Genomic analysis in rare or undiagnosed patients in pediatrics 

     

研究開発分担者   （日本語）国立成育医療研究センター ゲノム医療研究部 部長 要 匡 

所属 役職 氏名： （英 語）Tadashi Kaname, M.D. Ph.D., Director, Department of Genome Medicine,  

Research Institute, National Center for Child Health and Development 

 

分担研究     （日本語）各種連携構築とデータ品質管理整備 

開発課題名：  （英 語）Development of collaborative networking and assurance of quality 

     

研究開発分担者   （日本語）慶應義塾大学医学部 教授 小崎 健次郎 

所属 役職 氏名： （英 語）Kenjiro Kosaki,  Keio University School of Medicine,  professor                         

 

分担研究     （日本語）北海道地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の

構築 

開発課題名    （英 語）Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases in Pediatrics;  

Hokkaido Study 

     

研究開発分担者   （日本語）北海道大学大学院 医学研究科 小児科学分野 教授 有賀 正 

所属 役職 氏名：（英 語）Tadashi Ariga, Department of Pediatrics, Faculty of Medicine and 

Graduate School of Medicine, Hokkaido University. Professor 

 

分担研究     （日本語）① 東北ブロックにおける IRUD体制の整備 

② 小児難病の IRUD による診断効率の検討 

③ IRUDの分子診断の診療における有用性の検討 

開発課題名：  （英 語）①   Management of IRUD system in Tohoku area 

②   Efficiency of diagnosis by IRUD in pediatric intractable diseases 

③ Efficacy of molecular diagnosis by IRUD in clinical diagnosis and treatemnt 

     

研究開発分担者   （日本語）東北大学大学院 医学研究科 小児病態学分野 教授 呉 繁夫 

所属 役職 氏名： （英 語）Shigeo Kure, Department of Pediatrics,  

Tohoku University School of Medicine，Professor, 

 

分担研究     （日本語）首都圏における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の構築 

開発課題名：  （英 語）Appropriate diagnosis and current situation survey of rare and undiagnosed disease    

in capital area 

     

研究開発分担者   （日本語）国立大学法人東京大学 教授 岡 明 

所属 役職 氏名： （英 語）Professor, Department of Pediatrics, Graduate School of Medicine,  

              The University of Tokyo 
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分担研究     （日本語）東京都西部地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体

制の構築 

開発課題名：  （英 語）Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases in Pediatrics  

in the west region of Tokyo 

     

研究開発分担者   （日本語）東京都立小児総合医療センター 院長 本田 雅敬 

所属 役職 氏名： （英 語）Masataka Honda M.D. Ph.D. President, Tokyo Metropolitan Children’s  Medical 

Center 

 

分担研究     （日本語）神経・筋疾患における希少・未診断患者への診断提供体制の構築 

開発課題名：  （英 語）Construction of diagnosis offering system for undiagnosed patients  

                with neuromuscular disorders 

     

研究開発分担者   （日本語）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 センター長 後藤 雄一 

所属 役職 氏名： （英 語）Yu-ichi Goto, M.D.,Ph.D  Director General. Medical Genome Center.  

       National Center of Neurology and Psychiatry. 

 

分担研究     （日本語）神奈川地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の

構築 

開発課題名：  （英 語）Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases in the Kanagawa area. 

     

研究開発分担者   （日本語）神奈川県立こども医療センター 遺伝科 部長 黒澤 健司 

所属 役職 氏名： （英 語）Kenji Kurosawa, Director, Division of Medical Genetics,  

      Kanagawa Children’s Medical Center 

 

分担研究     （日本語）神奈川地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の

構築 

開発課題名：  （英 語）Survey on the status of rare / undiagnosed cases and construction of appropriate   

diagnostic delivery system in the Kanagawa district  

     

研究開発分担者 （日本語）学校法人北里研究所北里大学 教授 高田 史男 

所属 役職 氏名：（英 語）Kitasato University, Professor, Fumio Takada 

 

分担研究    （日本語）信越地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の構築 

開発課題名：   （英 語）IRUD in Nagano and Niigata area 

     

研究開発分担者  （日本語）信州大学 医学部 遺伝医学・予防医学教室 教授 福嶋 義光 

所属 役職 氏名： (英 語）Yoshimitsu Fukushima, Professor, Shinshu University School of Medicine 
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分担研究    （日本語）小児内分泌疾患における未診断患者への診断提供体制の構築 

開発課題名：   （英 語）Establishment of a diagnostic system for patients with undiagnosed pediatric endocrine 

disorders 

 

研究開発分担者  （日本語）浜松医科大学 小児科学講座 教授 緒方勤 

所属 役職 氏名： （英 語）Tsutomu Ogata,  Professor of  Pediatrics,   

Hmamatsu University School of Medicine 

 

分担研究    （日本語）東海地区における未診断患者への診断提供体制の構築 

開発課題名： （英 語）Establishment of a genetic diagnostic system for undiagnosed patients in Tokai area

     

研究開発分担者  （日本語）名古屋大学大学院医学系研究科 小児科学 名誉教授 小島勢二 

所属 役職 氏名： （英 語）Department of Pediatrics, Nagoya University Graduate School of Medicine,  

              Emeritus Professor, Seiji Kojima 

 

分担研究    （日本語）関西・中国四国地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供

体制の構築 

開発課題名：  （英 語）Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases in Pediatrics in Kansai, Chugoku 

and Shikoku area 

     

研究開発分担者   （日本語）大阪大学大学院 医学研究科 小児科学講座 教授 大薗 惠一 

所属 役職 氏名： （英 語）Osaka University, Graduate School of Medicine,  

                           Professor  Keiichi Ozono Pediatrics 

 

分担研究    （日本語）大阪地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の構築 

開発課題名：  （英 語）Studies on pediatric patients for providing proper diagnosis of  

          rare/undiagnosed diseases in Osaka district 

 

研究開発分担者   （日本語）大阪母子医療センター遺伝診療科・研究所長 岡本伸彦 

所属 役職 氏名： （英 語）Nobuhiko Okamoto, Director, Department of Medical Genetics 

Director of Research Institute, Department of Molecular Medicine,  

Osaka Women’s and Children’s Hospital 

 

分担研究     （日本語）九州・沖縄地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体

制の構築 

開発課題名：     （英 語）Current situation survey of undiagnosed rare disease in Kyushu and Okinawa area, 

and construction and practice of adequate clinical service system. 

 

研究開発分担者  （日本語）長崎大学 原爆後障害医療研究所 人類遺伝学 教授 吉浦 孝一郎 

所属 役職 氏名： （英 語） Koh-ichiro Yoshiura,Professor, Atomic Bomb Disease Institute, Nagasaki University 
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分担研究    （日本語）沖縄地区における希少・未診断症例の現状調査と適切な診断提供体制の構築 

開発課題名： （英 語）Genetic analysis for rare and undiagnosed disease in Okinawa islands 

     

研究開発分担者   （日本語）琉球大学 医学部附属病院 講師 我那覇 章 

所属 役職 氏名： （英 語）University of the Ryukyus, Assistant Professor, Akira Ganaha 

 

分担研究     （日本語）大量配列解析データ解析法の情報共有 

開発課題名：  （英 語）Sharing of information for NGS analysis 

     

研究開発分担者   （日本語）公立大学法人横浜市立大学 教授 松本直通 

所属 役職 氏名： （英 語）Yokohama City University, Professor, Naomichi Matsumoto 

 

分担研究     （日本語）次世代シークエンサーゲノム解析と基盤標準化 

開発課題名：   （英 語）Genomic analysis and standarization of analysis pipeline using massively pararel 

sequenceing 

     

研究開発分担者   （日本語）東北大学大学院 医学系研究科 遺伝医療学分野 教授 青木 洋子 

所属 役職 氏名： （英 語）Yoko Aoki MD, PhD. Department of Medical Genetics, Tohoku University 

 

分担研究     （日本語）次世代シークエンサーゲノム解析と基盤標準化 

開発課題名：  （英 語）Next-generation sequencing-based genome analysis and its standardization 

     

研究開発分担者   （日本語）国立大学法人金沢大学 医薬保健研究域医学系 教授 田嶋敦 

所属 役職 氏名：（英 語）Atsushi Tajima, PhD. Professor, Faculty of Medicine, Institute of Medical, 

Pharmaceutical and Health Sciences, Kanazawa University 

 

 

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 

 本研究開発は、診断に至っていない症例を適切な診断につなげるための全国的で継続的な診療体

制についての基盤整備、医療への実装準備、データ収集基盤の構築、および国際連携を目的としてい

る。具体的には、まず、第一線の医療機関において診断がついていない、あるいは従来の医学的検査

で診断のつかない診断困難な患者（未診断患者）に対して、現状を調査し、全診療科にわたる専門医、

臨床遺伝専門医チーム[IRUD 診断委員会]の知識と経験を十分に活用して、次世代シーケンサー等を

活用できる、IRUD 解析センターとの連携を核とした全国的診療体制を構築し、実践する。  

 本体制構築により形成される、かかりつけ医から IRUD 解析センターまでのスムーズな連絡体制

を活用し、確実な総合診断が行えることを目指す。 

 体制については、IRUD-P 中央拠点を中心とした全国的診療体制を目的に、地域ブロック（北海道、

東北、首都圏、東京都西部、神奈川(１，２)、信越、東海、関西・中国四国、大阪、九州・沖縄、お
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よび沖縄）ごとに設定した IRUD 拠点病院に加え、IRUD 拠点病院を核として IRUD 協力病院を指定

し、さらに充実した体制を構築した。また、班会議等を通じた全体での検討会に加え、それぞれの施

設における連絡協議会を開催し、医療実装の実現へ向けネットワーク作りを充実させた。 

 本体制の啓発、広報においても、ホームページ（http://nrichd.ncchd.go.jp/irud-p/index.html）の開設、

ポスター、チラシの配布、シンポジウムやセミナーなど 60 回以上の講演等、実施した。また、国際

人類遺伝学会において３名の外国人臨床遺伝学専門医を招聘し国際的な啓発活動も行った。IRUD-P 

ホームページへのアクセスは 7,000 回を越えた。 

 未診断疾患患児症例においては、4,000 検体以上（1400 家系）の症例が、未診断疾患として全国か

ら検体収集された。うち高度医療施設における症例検討の後、未診断 762 症例（家系）の全エクソー

ム解析を中心としたゲノム解析研究では、243 症例（家系）で診断が確定し、診断到達率は 31.9%で

あった。これらの中で、新規疾患として、無鼻症（Bosma 型無鼻症小眼球症候群）、CDC42 異常症な

どが、既に誌上発表された。無鼻症については、タイ、フランス、米国などの国際連携により原因特

定された。 

 精度の高い解析を目指し、４つの NGS 解析センターにおいては、大量配列解析データ法の基本エ

レメントの共通項目の確認、パイプラインの相違点など情報共有が行われた。 

 解析後未診断症例の解決策として、診断が確定していない症例（一例のみによる未確定症例など）

の原因確定、新規疾患の確立等を目指し、データシェアリング（IRUD-Exchage）を開始した。 

 国際連携においても、情報交換、連携推進を目的として、米国 UDN、欧州、豪州などの未診断疾

患解析コンソーシアムとの連携を開始し、データ共有化を図っている。2016 年には、国際会議（The 

4th Internatinal Congress on Rare and Undiagnosed Diseases）を国内で開催した。 

 以上のように、小児の原因不明遺伝子関連疾患の全国横断的研究において、未診断疾患に対する、

全国的体制整備、ネットワーク形成、国内外への広報・啓発、大規模集中解析実施により、確定診断

提供、新規疾患の発見など大きな成果が得られた。 

 

英文   This research project is aimed to establish a nationwide continuous medical system to connect 

undiagnosed patients in clinics to an appropriate diagnosis, preparation for implementation in medical care, 

construction of data collection and banking system, and international collaboration. 

  At first, we investigate the current situation for patients who are not diagnosed in clinics or who are difficult 

to diagnose (undiagnosed patients) that cannot be diagnosed by a conventional medical examination. Then, we 

construct a suitable medical system centered on collaboration with the IRUD centers. 

  For the purpose of nationwide medical system centering on the IRUD - P centers, we are promoting regional 

block (Hokkaido, Tohoku, Tokyo metropolitan area, Western Tokyo district, Kanagawa (1,2), Shin-Etsu, Tokai, 

Kansai - Shikoku, Osaka, Kyushu-Okinawa and Okinawa), set up the regional IRUD hospitals (Clinical Centers) 

and designated IRUD cooperative hospitals in each area.  

  In addition to the general meeting on the research group, we also held meetings at each clinical center and 

made a network to realize medical implementation. 

  In order to raise awareness and public relations of this project, we opened a website 

(http://nrichd.ncchd.go.jp/irud-p/index.html), distributed posters, leaflets, and gave over 60 lectures, 

symposiums and seminars. Access to the IRUD - P homepage exceeded 7,000 times. Three foreign clinical 

geneticists were invited at an annual meeting of the International Human Genetics Society to conduct 
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international collaborative activities.  

  More than 4,000 specimens (1,400 families) cases were collected from all over the country as undiagnosed 

diseases. After examining cases in advanced medical facilities, genome analysis were performed. Whole exome 

analysis of 762 undiagnosed cases (family members), diagnosis was confirmed in 243 cases (family members), 

and the diagnosis rate was 31.9%. 

  Among these, novel disease, such as arhinia (Arhinia, microphthalmia syndrome, Bosma type) and CDC42 

dysfunction disease have already been published. Finding of causative gene for arhinia was international 

collaborative research. 

In the four NGS analysis centers, information sharing such as confirmation of common items of the basic 

programs for the large-scale sequence analysis data method, differences of the pipeline and the like was 

performed. 

  We started data sharing (IRUD-Exchage) with the aim of finding the cause of a case whose diagnosis has not 

been confirmed (such as N-of-1 case), establishing a new disease. 

  We have started cooperation with undiagnosed disease analysis consortium such as UDN in the United States, 

Europe and Australia, and are trying to share data, as well. 

In 2016, the International Conference (The 4th International Congress on Rare and Undiagnosed Diseases) was 

held in Japan. 

 

 研究開発分担者による報告の場合 

研究開発代表者： 慶應義塾大学医学部 教授 小崎 健次郎 

Kenjiro Kosaki,  Keio University School of Medicine,  professor 

公立大学法人横浜市立大学 教授 松本 直通 

Naomichi Matsumoto, Professor, Yokohama City University 

総括研究報告を参照。 
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Maki Fukami, NR0B1 Frameshift Mutation in a Boy with Precocious Puberty and Normal Adrenal

Function, ポスター，国内

159. 第 50 回日本小児内分泌学会学術集会・第 9 回アジア太平洋小児内分泌学会, 2016（平成 28

年）11 月 16 日-20 日, 千代田（東京）, Kenichi Kinjo, Yasuko Fujisawa, Yohei Masunaga, Hiroyuki

Ono, Kounosuke Ohtaka, Shinichi Nakashima, Hirokazu Saegusa, Tsutomu Ogata, Effect of

intramuscular testosterone enanthate treatment on penile length in boys with micropenis, ポスター，国

内

160. 第 50 回日本小児内分泌学会学術集会・第 9 回アジア太平洋小児内分泌学会, 2016（平成 28

年）11 月 16 日-20 日, 千代田（東京）,Shinichiro Sano, Keiko Matsubara, Keisuke Nagasaki, Toru

Kikuchi, Kazuhiko Nakabayashi, Kenichiro Hata, Maki Fukami, Masayo Kagami, Tsutomu Ogata,

Beckwith-Wiedemann syndrome and pseudohypoparathyroidism type Ib in a patient with multilocus

imprinting disturbance, ポスター，国内

161. 第 50 回日本小児内分泌学会学術集会・第 9 回アジア太平洋小児内分泌学会, 2016（平成 28

年）11 月 16 日-20 日, 千代田（東京）, Misako Okuno, Yoshihito Kasahara, Noriyuki Takubo,

Michiko Okajima, Shigeru Suga, Junichi Suzuki, Tadayuki Ayabe, Tatsuhiko Urakami, Tomoyuki

Kawamura, Nobuyuki Kikuchi, Ichiro Yokota, Toru Kikuchi, Shin Amemiya, Tsutomu Ogata, Maki

Fukami, Nucleotide substitutions in CD101, the human homolog of diabetes mellitus susceptibility gene

in non-obese diabetic mouse, in patients with type 1 diabetes mellitus, ポスター，国内

162. 第 50 回日本小児内分泌学会学術集会・第 9 回アジア太平洋小児内分泌学会, 2016（平成 28

年）11 月 16 日-20 日, 千代田（東京）, Shinichi Nakashima, Satoshi Okada, Fumiko Kato, Yamoto

Kaori, Tsutomu Ogata, WAGR syndrome due to 46,XY,del(11)(p11.12p14.3) in a patient born to a mother

with 46,XX,ins(13;11)(q21.2;p11.12p14.3), ポスター，国内

163. 第 50 回日本小児内分泌学会学術集会・第 9 回アジア太平洋小児内分泌学会, 2016（平成 28

年）11 月 16 日-20 日, 千代田（東京）, Tomohiro Ishii, Hironori Shibata, Goro Sasaki, Satoshi

Narumi, Sato Takeshi, Mie Hayashi, Naoko Amano, Naoaki Hori, Mikako Inokuchi, Seiji Sato, Tsutomu

Ogata, Nobutake Matsuo, Tomonobu Hasegawa, The efficacy of intramuscular testosterone enanthate

therapy for micropenis or microphalus is different among hypogonadotropic hypogonadism,

hypergonadotropic hypogonadism, and other etiologies, ポスター，国内

164. 第 50 回日本小児内分泌学会学術集会・第 9 回アジア太平洋小児内分泌学会, 2016（平成 28

年）11 月 16 日-20 日, 千代田（東京）, Akie Nakamura, Takanobu Inoue, Keiko Matsubara,

Shinichiro Sano, Yasuhiro Naiki, Shuichi Yatsuga, Junko Nishioka, Keisuke Nagasaki, Koji Muroya,

Sachiko Kitanaka, Toshihiro Tajima, Reiko Horikawa, Tsutomu Ogata, Maki Fukami, Masayo Kagami,

DNA methylation defects in short children born small for gestational age, 口演，国内
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165. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）,

NR5A1 は、46,XX 精巣性性分化疾患の新規発症責任遺伝子である, 五十嵐麻希, 高澤啓, 箱田

明子, 菅野潤子, 高田修治, 乾雅史, 宮戸真美, 福井由宇子, 田島敏広, 秦健一郎, 中林一彦, 松

原洋一, 緒方勤, 鹿島田健一,深見真紀, 優秀演題候補，国内

166. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）, Leri-

Weill 軟骨骨異形成症と特発性低身長症患者における SHOX 異常の頻度と種類の検討, 島彦

仁，田中敏章，上牧務，伊達木澄人，室谷浩二，堀川玲子，菅野潤子，長崎啓祐，濱島崇，神

崎晋，神野智子，緒方勤，SHOX 異常症研究会，深見真紀, 優秀演題候補，国内

167. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）, 当研

究室で同定した 132 名の片親性ダイソミーにおける両親の年齢および生殖補助医療についての

検討, 鏡 雅代、松原 圭子、中村 明枝、井上 毅信、佐野 伸一朗、緒方 勤、深見 真紀, 口

演，国内

168. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京），卵巣

機能不全患者 2 例における複雑Ｘ染色体再構成の同定, 鈴木 江莉奈 島 彦仁 土岐 真智子

羽二生 邦彦 松原 圭子 倉橋 浩樹 鳴海 覚志 緒方 勤 上牧 務 深見 真紀, ポスター，国内

169. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）, 両側

腎低形成を有する女児における 1q23.3q24.2 deletion の同定, 小野裕之 矢本香織 早川誠一 才

津浩智 緒方勤, ポスター，国内

170. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）, 6q24

関連糖尿病: 異なる臨床経過をたどった 6 番染色体父性ダイソミーの 2 症例, 中島信一 加藤

芙弥子 山口理惠 増永洋平 小野裕之 大高幸之助 永田絵子 藤澤泰子 依藤亨 緒方勤, ポスタ

ー，国内

171. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）,

Kagami-Ogata 症候群: 疾患概念の確立とその病態,鏡 雅代、緒方 勤, New Syndrome Session，

国内

172. 第 39 回日本小児遺伝学会学術集会,  2016（平成 28）年 12 月 9 日-10 日, 新宿（東京）、未診

断の精神発達遅滞症例に対する全エクソーム解析の有用性, 矢本香織、緒方勤、福田冬季子、

遠藤雄策、松林朋子、加藤芙弥子、才津浩智, 口演，国内

173. 第 21 回日本生殖内分泌学会学術集会, 2017（平成 29）年 1 月 14 日, 豊中市（大阪）, 出生

前診断された POR 異常症男児におけるアンドロゲン産生の特徴, 小野裕之、沼倉周彦、堤 誠

司、本間桂子、長谷川奉延、加藤芙弥子、藤澤泰子、緒方 勤, 口演，国内

174. 第 21 回日本生殖内分泌学会学術集会, 2017（平成 29）年 1 月 14 日, 豊中市（大阪）, MAMLD1

遺伝子異常患者の長期経過, 藤澤泰子、深見真紀、長谷川奉延、上松あゆ美、室谷浩二、長秀

男、緒方 勤, 口演，国内

175. 第 21 回日本生殖内分泌学会学術集会, 2017（平成 29）年 1 月 14 日, 豊中市（大阪）, NR5A1

ミスセンス変異 p.R92W は、ヒトとマウスに共通する 46,XY 精巣形成不全とヒト特異的 46,XX

精巣形成を招く, 宮戸真美、乾 雅史、五十嵐麻希、福井由宇子、玉野萌恵、宮戸健二、緒方

勤、高田修治、深見真紀, 口演，国内

176. 第 21 回日本生殖内分泌学会学術集会, 2017（平成 29）年 1 月 14 日, 豊中市（大阪）, 正常

月経女性および多嚢胞性卵巣症候群患者におけるアンドロゲン産生：Liquid chromatography-
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tandemmass spectrometry を用いた血清ステロイドプロファイル解析,  齊藤和毅、松崎利也、勝

見桃理、宮戸真美、苛原 稔、齊藤英和、和久田俊郎、緒方 勤、深見真紀, 口演，国内 

177. Clinical sequencing of 209 patients with suspected inherited bone marrow failure syndromes. 口頭. Hideki

Muramatsu, Yusuke Okuno, Kenichi Yoshida, Yuichi Shiraishi, Seishi Ogawa, Satoru Miyano, Seiji Kojima.

第 78 回日本血液学会学術集会. 2016.10.14, 国内.

178. Genetic background of bone marrow failure syndromes in children. 口頭. Atsushi Narita, Yusuke Okuno,

Hideki Muramatsu, Kenichi Yoshida, Yuichi Shiraishi, Yuko Sekiya, Nobuhiro Nishio, Kenichi Chiba,

Hiroko Tanaka, Xinan Wang, Yinyan Xu, Nozomu Kawashima, Sayoko Doisaki, Asahito Hama, Yoshiyuki

Takahashi, Satoru Miyano, Seishi Ogawa, Masafumi Ito, Seiji Kojima. 第 78 回日本血液学会学術集会.

2016.10.14, 国内.

179. Application of next-generation sequencing on bone marrow failure and hematological diseases. 口頭.

Hideki Muramatsu. 第 58 回日本小児血液・がん学会学術集会, 2016.12.15, 国内

180. whole exome sequencing により診断に至った Cole-Carpenter 症候群の１例，武鑓真司、宮田京、

山本賢一、北岡太一、窪田拓生、大薗恵一，国内．

181. Nobuhiko Okamoto, Fuyuki Miya, Kenichi Nishioka, Hidenobu Soejima, Tatsuhiko Tsunoda, Mitsuhiro

Kato, Shinji Saitoh, Mami Yamasaki, Yonehiro Kanemura, Kenjiro Kosaki. Novel MCA/ID syndrome with

ASH1L mutation. 第 13 回国際人類遺伝学会. 2016.4 : 京都市, 国立京都国際会館, 一般演題講演，

国内

182. Nobuhiko Okamoto, Fuyuki Miya, Tatsuhiko Tsunoda, Mitsuhiro Kato, Shinji Saitoh, Mami Yamasaki,

Yonehiro Kanemura, Kenjiro Kosaki. Homozygous ADCY5 mutation causes movement disorder with

severe intellectual disability. 第 13 回国際人類遺伝学会. 2016.4 : 京都市, 国立京都国際会館, 一般

演題，国内

183. Nobuhiko Okamoto, Keiko Shimojima, Toshiyuki Yamamoto Haploinsufficiency of ZNF385B and

neurological manifestations in 2q31microdeletion syndrome 欧州人類遺伝学会 2016.5 スペイン

バルセロナ，国外

184. K. Kosaki1, T. Takenouchi1, T. Uehara1, S. Ida2, R. Kosaki3, N. Okamoto CDC42 as a new human

disease gene associated with thrombocytopenia and intellectual disability 欧州人類遺伝学会 2016.5

スペイン バルセロナ，国外

185. N. Okamoto, K. Ueda, T. Niihori, Y. Aoki Craniosynostosis is a common complication in Rasopathies

米国人類遺伝学会 2016.10 カナダ バンクーバー，国外

186. 第一回放射線災害・医科学研究拠点カンファランス，平成 28 年 6 月 4 日（土），長崎大学良順

会館専斎ホール，長崎．長崎大学における Initiative on Rare and Undiagnosed Disease in Pediatrics

(IRUD-P)解析についての報告．吉浦孝一郎，木下 晃，三嶋博之，林田知佐，近藤達郎，渡邊

順子，伊達木澄人，要 匡，松原洋一，口頭，国内

187. 第二十三回遺伝性疾患に関する出生前診断研究会，平成 28 年 9 月 24 日（土），長崎大学良順

会館ボードインホール，長崎．IRUD-P 解析プログラムで判明した FG 症候群を疑われた家族

発症例の原因変異．前川隆太，佐藤智生，吉浦孝一郎，近藤達郎，口頭，国内

188. The international Congress of Human Genetics (ICHG2016) April 3 (sun) – 7 (Thu), Kyoto International

Conference Center, Japan.
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1) Mon(2)-P48: Kiyonori Miura, Hiroyuki Mishima, Shuhei Abe, Yuko Murakami, Naoki Fuchi, Ai

Higashijima, Yuri Hasegawa, Shoko Miura, Masako Masuzaki, Masanori Kaneuchi, Koh-ichiro

Yoshiura, Hideaki Masuzaki. Evaluation of genome-eide association study-identified SNPs at 4q12,

17q12, and 6p21.32 with cervical cancer susceptibility in a Japanese population.，ポスター，国内

2) Mon(2)-P109: Hiroyuki Mishima, Koh-ichiro Yoshiura. Bio-Virtuso: A package of Docker containers

for multiple source data retrieval, RDF conversion, and triplestore deployment in a simplified

manner.，ポスター，国内

3) Tue(3)-P213: Akira Kinoshita, Nobuo Kanazawa, Noriko Kinjo, Hiroyuki Mishima, Koh-ichiro

Yoshiura. Mutaions in the patients with Nakajo Nishimura Syndrome-like autoinflammatory

diseases.，ポスター，国内

4) Tue(3)-P232: Saori Aoki, Ken Higashimoto, Hidenori Hidaka, Hidetaka Watanabe, Yasufumi Ohtauka,

Mishima Hiroyuki, Koh-ichiro Yoshiura, Hitomi Yatsuki, Kenichi Nishioka, Keiichiro Joh, Takashi

Ohba, Hidetaka Katabuchi, Hidenobu Soejima. aberrant methylation at imprinted DMRs is associated

with placental mesenchymal dysplasia.，ポスター，国内

5) Wed(4)-P291: Yuri Hasegawa, Kiyonori Miura, Ai Higashijima, Yuko Murakami, Ozora Tsukamoto,

Shuhei Abe, Naoki Fuchi, Shoko Miura, Atsushi Yoshida, Hiroyuki Mishima, Akira Kinoshita, Koh-

ichiro Yoshiura, Hideaki Masuzaki. Circulation levels of C19Mc-cluster microRNAs in pregnant

women with abruptio placenta.，ポスター，国内

6) Wed(4)-P293: Yuko Murakami, Kiyonori Miura, Ai Higashijima, Naoki Fuchi, Shuhei Abe, Yuri

Hasegawa, Atsushi Yoshida, Masanori Kaneuchi, Yuko Murakami, Ozora Tsukamoto, Shoko Miura,

Hiroyuki Mishima, Akira Kinoshita, Koh-ichiro Yoshiura, Hideaki Masuzaki. Normal ranges of

plasma concentrations of pregnancy-associated microRNAs during pregnancy.，ポスター，国内

189. Mutations in MECOM, encoding oncoprotein EVI1, cause radioulnar synostosis with amegakaryocytic

thrombocytopenia., 口頭， Niihori T, Ouchi-Uchiyama M, Sasahara Y, Kaneko T, Hashii Y, Irie M,

Sato A, Saito-Nanjo Y, Funayama R, Nagashima T, Inoue S, Nakayama K, Ozono K, Kure S, Matsubara

Y, Imaizumi M, Aoki Y. ，ICHG 2016 The 13th International Congress of Human Genetics,  2016 年

4 月 3-7 日, 国内

190. RASopathies: 広がりゆく疾患概念, 口頭，青木洋子， 第 115 回日本皮膚科学会総会， 2016

年 6 月 3 日，国内

191. Noonan 症候群と類縁疾患における遺伝子診断体制の確立とその病態解明、口頭、青木洋子，

第 23 回 日本遺伝子診療学会大会，2016 年 10 月 6 日，国内

192. High-throughput sequencing method of the KIR haplotype for integrated MHC-KIR genotyping approach

for clinical applications，ポスター，Hosomichi K, Yabe T, Shiina T, Tajima A, Inoue I，第 13 回国際人

類遺伝学会（ICHG2016），2016/4/5，国内．

193. 次世代シークエンサーを用いた未診断疾患への取り組み，口頭，田嶋敦，第 70 回日本小児神経

学会北陸地方会公開シンポジウム，2016/9/4，国内．

194. New NGS HLA typing by targeted enrichment procedure, capture method，口頭，Inoko H, Okudaira Y,

Masuya A, Tajima A, Hosomich K，42nd Annual Meeting of the American Society for Histocompatibility

& Immunogenetics，2016/9/27，国外．
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195. HLA 遺伝子群の網羅的タイピング法の臨床検査に向けた自動化システム開発，口頭，細道一善，

副田憲司，江畑明彦，藤村興輝，尾畑浩司，猪子英俊，田嶋敦，第 25 回日本組織適合性学会大

会，2016/10/24，国内．

196. High-throughput sequencing method of the KIR haplotype structure，ポスター，Hosomichi K, Yabe T,

Tajima A, Inoue I，Advanced Genome Science International Symposium: The Start of New Genomics，

2017/1/10，国内

（３） 「国民との科学・技術対話社会」に対する取り組み

1. 体験講座「遺伝子と仲良くなろう」，2017/3/5~3/6，熊本大学 遺伝子実験施設 「生命科学の未

来について考える」，要 匡，（口頭），国内

2. 小児希少・未診断疾患イニシアチブ（IRUD-P），森川俊太郎，有賀 正，週間・北海道医療新聞

「連載：遺伝子カウンセリングの最前線」（連載企画の第 4 回目に寄稿）， 2016/11（掲載），国内

3. 小児固形腫瘍のゲノム・エピゲノム異常，口頭，滝田順子，臨床遺伝子学セミナー，東京，2016/8/21，

国内

4. 小児における遺伝学的検査 ～遺伝子解析における小児特有の問題を考える～,吉橋博史,

第 1 回 CRC 教育研修会（東京, 国立成育医療研究センター）, 2016/7/30, 国内,

（https://pctn-portal.ctdms.ncchd.go.jp/activity/training.html）

5. ミトコンドリア病をとりまく医療と治療研究の現況, 後藤雄一, ミトコンドリア病患者家族の会

2016年大阪勉強会, 大阪, 2016/7/2, 国内

6. ミトコンドリア病とはどんな病気？-難病研究班の活動と目標-，後藤雄一, 市民公開講座-ミト

コンドリア病を知る, 札幌，2016/11/19，国内

7. ミトコンドリア病, 後藤雄一, 第 7回遺伝カウンセリング研修会, 札幌, 2016/7/17，国内

8. ゲノムとこどもの健康 第 38 回こどもの健康セミナー，黒澤健司，2016/11/19，こども医療セン

ター講堂，国内

9. 朝日新聞・連続インタビュー・ゲノム医療のいま，明日，第１回目「ゲノム医療とは」，福嶋義光，

http://www.asahi.com/apital/feature/keio/genome/01.html，2016/4 から HP で公表，国内外

10. 社会環境の変化とこどもの健康，緒方 勤，内分泌撹乱環境化学物質を主に．浜松医科大学公開

講座 2016：知ることから始める健康生活，2016/11/12，浜松．国内

11. 「遺伝子からみた子どもの病気」-原因究明と治療への展望-，岡本伸彦，難病親の会講義，

2016./9/24，国内

12. 「発達に関わる遺伝要因と環境要因」， 岡本伸彦，日本小児保健協会，市民公開セミナー，

2016/4/24，国内

（４）特許出願 

     無 

https://pctn-portal.ctdms.ncchd.go.jp/activity/training.html
http://www.asahi.com/apital/feature/keio/genome/01.html
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（報告様式４）                                   
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平成  29年  5月 29日 

 

 

平成２８年度 委託研究開発成果報告書 

 

 

I. 基本情報 

 

事 業 名：     （日本語）難治性疾患実用化研究事業 

      （英 語）Practical Research Project for Rare / Intractable Diseases 
 

研究開発課題名： （日本語）原因不明遺伝子関連疾患の全国横断的症例収集・バンキングと網羅的解析 

      （英 語）Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases in Pediatrics 
 

研究開発担当者  （日本語）国立成育医療研究センター 研究所 所長 松原 洋一 

所属 役職 氏名： （英 語）Yoichi Matsubara,M.D. Director, National Center for Child Health  
and Development Research Institute 

      

実施期間： 平成 28年 4月 1日 ～ 平成 29年 3月 31日 

 

分担研究     （日本語）各種連携構築とデータ品質管理整備 

開発課題名：  （英 語）Development of collaborative networking and assurance of  
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（２）学会・シンポジウム等における口頭・ポスター発表 
 
1. 1 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.  

2. 2 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 

3. 3 International Symposium on Genomic Medicine 2016, Naomichi Matsumoto (invited speaker) “Rare variants 

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

4. 4 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 

5. 5 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 

6. 6 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 

7. 7 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 

8. 8 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 
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9. 9 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 

10. 10 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 

11. 11 A Lecture: Naomichi Matsumoto “Rare variants in human diseases” @ Central South University, Changsha, 

China on Nov 3, 2016 

12. 12 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 

13. 14 The 4th International Conference on Rare and Undiagnosed Diseases, Naomichi Matsumoto, Invited speaker, 

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

14. 15 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, 
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variants 探索の現状と展望」＠広島大学・広島 
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（３）「国民との科学・技術対話社会」に対する取り組み 

 
1 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 

 

 

（４）特許出願 

    有 
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