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分子医療研究室では、厚生科研による多施設共同研究として、①胎児診断における難治性脳形成

障害症の診断基準の作成、及び②新規治療法開発に向けた病態解析研究を支援する、臨床病態、画

像情報、遺伝子情報、患者由来生体試料（組織・細胞・DNA）などのデーターバンクの構築を目的

として開始した。班会議独自のデータサーバー難治性脳形成障害症（fetal brain malformation）
（http://fms.fetal-brain-malformation.jp）を立ち上げた。2009 年 12 月～2013 年 3 月まで の間に、症

例登録協力施設 28 施設から 284 件が登録された。患者生体試料は、24 施設から合計 351 検体の試

料の提供を受け、DNA 試料 226 検体、培養細胞試料 125 検体を分離・樹立し、各々保管した。幹

細胞研究室では、これら患者由来試料から分離した線維芽細胞、神経幹細胞、間葉系細胞（臍帯由

来）、血液細胞の特性解析に既に着手しており、今後はさらにそれら細胞から疾患 iPS 細胞の樹立

を行いその解析を実施した。 
分子遺伝子学的研究は、これまでの方法に加えてアレイ CGH を用いて網羅的な遺伝子解析の方

法を用いた検索を開始し、慶応大学臨床遺伝センター小崎教授が主任研究者を務める次世代シーク

エンサーを用いた解析の共同研究者として参加している。いくつかの疾患で新規遺伝子候補が同定

され、現在確定作業中である。 
これまで当研究室においてⅩ連鎖性遺伝性水頭症 80家系における神経接着因子L1CAM遺伝子異

常を同定してきた。全世界でも約 200 家系においてのみ L1CAM 遺伝子異常が同定されているに過

ぎないので、全世界的にも L1CAM 遺伝子解析の拠点になっている。既に臨床的有用性とその診断

方法が確立した L1 遺伝子解析に関しては、先進医療として申請することを計画し、研究からは切

り離していく予定である。また平成 22 年 10 月に胎児期水頭症の診断と治療のガイドライン改訂第

2 版を刊行したので、今年度は英訳版を出版する予定である。  
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