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研究概要  ○目的 

 Shwachman-Diamond（シュバッハマン・ダイアモンド）症候群 (SDS) は、骨

髄不全と骨髄異形成症候群 (MDS) および急性骨髄性白血病 (AML) を発症する素

因を特徴とする稀な遺伝性疾患です。造血幹細胞移植 (HSCT) が根治的治療ですが、

MDS/AML を発症した患者の予後は、治療関連毒性および再発率が高く治療抵抗性で

あることが多いことから依然として不良です。至適な移植時期、方法については未だ

確立されていません。本研究は、SDS における MDS/AML の発症率およびその転帰

を調査し、発症に先立つ徴候をとらえるマーカーを同定することを目的とした後方視

的観察研究です。これにより、SDS のフォローアップの方法や移植時期について最適

化され、患者さんの予後改善が期待できます。 

多数例のデータが必要ですが、SDS は稀少疾患であるため、ボストン小児病院を中心

に、各国の SDS 研究者による多機関国際共同後方視的研究となっています。研究体制

は以下の通りで、当院は共同研究機関となります。 
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○対象 

SDS の原因となる両アレル SBDS 遺伝子の病原性変異が認められ、診断の確定した

SDS 患者さん。 

 

○方法 

この研究は、学術研究目的で海外の共同研究機関の研究者に臨床情報を提供する場合

に当たります。既存の情報を匿名化して提供し、データはこの研究の目的のみに使用

されます。 

1）当該する外国の名称：アメリカ合衆国（米国） 

 

2）適切かつ合理的な方法により得られた当該外国における個人情報の保護に関する

制度に関する情報：https://www.ppc.go.jp/files/pdf/USA_report.pdf を参照く

ださい。 

 主研究施設の研究者は、米国、各州、各地区の法律、指針等に従うこととなってお

り、データ移転契約（data transfer agreement）に明記されています。このよう

な措置のうえ、求めに応じ対象者の情報提供をします。 

 

3）当該者が講ずる個人情報の保護のための措置に関する情報 

対象となる患者さんの診療録（カルテ）から情報を調査しデータベース化します。

当院の対象患者さんのデータは識別番号を割り付け、個人を識別できる情報がない

状態にして、国内研究分担責任者＊（静岡県立こども病院）へ、ファイルに保護を

かけて情報を提供します。さらにここで国内全体のデータベースをまとめて作成し、

新たな識別番号をつけ、ボストン小児病院のデータセンターに提供します。患者さ

んと当院でつけた識別番号を結び付ける対応表は、当院内で厳重に保管します。 

提供方法は電子的配信とします。 

 

○利用する項目 

・体細胞変異、細胞遺伝学的異常、異形成、血球数の変化、骨髄細胞密度の変化 

https://www.ppc.go.jp/files/pdf/USA_report.pdf


 

 

 

倫理的配慮・個人

情報の保護の方

法について 

本研究のすべての担当者は、「ヘルシンキ宣言」及び「人を対象とする医学系研究に関

する倫理指針」を遵守して実施します。 

研究の結果を公表する際は、対象者を特定できる情報を含まないようにします。また、

研究の目的以外に、研究で得られた情報を使用しません。 

上記の研究に情報を利用することをご了承いただけない場合は，研究の問い合わせ先

までご連絡ください。この調査へのご自分の診療録の使用をお断りになっても、不利

益を受けることは全くありません。ただしデータが既に解析、公開された場合撤回は

不可能となります。 

ご要望、御不明点は担当医あるいは下記にお申し出ください。 

 

研究の問い合わ

せ先 

千葉県こども病院 血液・腫瘍科 種山 雄一 

  〒266-0007 千葉市緑区辺田町 579-1 

  TEL: 043-292-2111 

 

結果の公表につ

いて 

個人情報を消去した上で，集計されたデータのみを国内外の学術集会・学術雑誌など

で公表します。  

 


