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【背景と目的】先天性門脈体循環シャントは、門脈と静脈系に先天的に短絡を有する稀な血管
奇形の一つであり、多臓器に渡る合併症を有することも多い。特に肺高血圧症は致死的合併症
の一つであり、管理方針として定まったガイドライン等はない。また、その遺伝学的背景は不
明である。本研究の目的は、全国調査を用いての臨床像を明らかにし、その適切な治療管理方
法を模索すること、並びにに共通する遺伝子変異を同定することである。【対象と方法】参加
協力施設にてこれまでに管理したの臨床情報を、を用いて収集する。また、患者及びその家族
に対して、全エクソーム解析による網羅的遺伝子解析を行う。【結果】全国調査によって集積
された例のうち、高アンモニア血症にみられた。解析対象となった例のうち、例がを合併して
おり、そのうち７例は治療後にの改善がみられた。遺伝子解析によって、繊毛関連遺伝子と発
症の関連が示唆された。【今後の方針】得られたデータを詳細に解析し論文として発表してい
くことを目標とする。
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