




要約:共同調査用紙を用いた疾患毎の自然歴調査はほぼ終了し、疾患毎の年齢に応じたト

ータルケアガイトラインが試作された。これらはわが国における最初のものであり、臨床

の現場で十分利用できるものである。まとめられた主な疾患は、Prader-Willi 症候群、

Marfan 症候群、Rubinstein-Taybi 症候群、CATCH-22 症候群、Beckwith-Wiedemann 症候群、

5p-症候群、4p-症候群、Brachmann-de Lange 症候群、Noonan 症候群、Sotos 症候群、脆

弱 X症候群である。遺伝病の適切な医療や正しい遺伝カウンセリングを普及・定着させる

ために、遺伝医療情報ネットワークシステムの構築が不可欠である。本年度はそのための

情報収集を行った。


