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II. 成果の概要（総括研究報告） 

先行する理化学研究所との連携によって、これまでにすでに合計 636 例分のシークエンスデータを得

ており（小児リンパ芽球性白血病：エクソーム 150 例、RNA seq 150 例 先天性内分泌・代謝性疾患：

ターゲットリシークエンス 198 例、エクソーム 24 例 奇形症候群、ターゲットリシークエンス 96 例、

エクソーム 18 例）、小児がんや先天異常解析の連携作業は十分に経験を積んできた。本年度は小児リン

パ腫でエクソーム 30 例、RNA seq 30 例、先天性・後天性成長障害でエクソーム 10 例、先天奇形症候群

でエクソーム 10 例を選定し、理化学研究所との連携でシークエンス解析を進めた。小児リンパ腫・成長

障害・先天奇形症候群いずれの症例にも、これまで報告されていない遺伝子異常が見つかり、現在その

詳細を解析中である。 
 

英文 
In collaboration with the RIKEN institute, we sequenced and analyzed a total of 636 cases: 
150 cases of childhood acute lymphoblastic leukemia, 222 cases of inborn errors of 
metabolism and congenital disorders of the endocrine system, and 104 cases of congenital 
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anomalies consequently. In this period, in the RIKEN institute, there were 30 cases of 
childhood lymphoma, 10 cases of growth disorders, and 10 cases of congenital anomalies. 
Several previously unreported mutations have been found, and detailed analyses are 
ongoing. 
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