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II. 成果の概要（総括研究報告） 
小児ネフローゼ症候群の疾患感受性遺伝子を同定する目的で、小児ネフローゼ症候群患者 272 例および

健常対象者 413 例（Discovery set）を対象とし、日本人に最適化された SNPs アレイ「ジャポニカアレ

イ R」用いたゲノムワイド関連解析（GWAS）を実施した。その結果、HLA 領域に最も関連の強い SNP
を同定し、その後、HLA 遺伝子群の allele typing に基づいて、risk haplotype と protective haplotype
を同定した。この risk haplotype と protective haplotype に関しては、小児ネフローゼ症候群患者 285
例および健常対象者 710 例（Replication set）を対象とした replication study でも確認され、discovery 
set と replication set を統合すると、risk haplotype については、P < 1×10-17, OR = 4.50、protective 
haplotype についても、P < 1×10-14, OR = 0.11 と極めて強い関連を示した。 
 
We conducted a genome-wide association study of a discovery set (childhood nephrotic syndrome: 
n=272, control: n=413) using Japonica SNP array to identify disease susceptibility variants for 
childhood nephrotic syndrome. We identified a SNP showing the strongest association in HLA region. 
Fine mapping based on HLA allele typing revealed an HLA risk haplotype and an HLA protective 
haplotype, respectively. The risk haplotype and the protective haplotype were confirmed by analysis 
of a replication set (childhood nephrotic syndrome: n=285, control: n=710), and combined analysis of 
discovery and replication sets showed the very strong associations with the risk haplotype (P < 
1×10-17, OR = 4.50), and the protective haplotype (P < 1×10-14, OR = 0.11). 
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