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１例であった。

　TNDMでは、６q２４異常が２１例で最も多く、次いで

KCNJ１１、ABCC８ の順であった。KATPチャネル異常は

２２%を占めた。PNDMでは、KCNJ１１ が１６例と半数

を占め、ABCC８、GATA６、INSが２症例であった。KATP
チャネル異常２６例中１８例（６９％）がPNDMであった。

【考　察】

　６q２４、KCNJ１１、ABCC８は既報と同様の結果だっ

た。INSについては少なく、日本人の特徴であると考

えられた。
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１） 新生児糖尿病における網羅的原因遺伝子検索
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【目　的】

　新生児糖尿病（NDM）は単一遺伝子異常により引き

起こされる生後６か月以内に発症する糖尿病である。

経過から一過性（TNDM）と永続性（PNDM）に分類

される。本研究では、NDM症例において既報の原因

遺伝子を網羅的に検索することを目的とした。

【方　法】

　１９８７年１２月から２０１３年１月までに発症したNDM 

７１症例を対象とした。TNDMの５１症例については、

６q２４領域のメチル化解析とpUPD、重複の解析を行っ

た。陰性例、発症６か月以降のPMDM症例は、

KCNJ１１、ABCC８、INS、HNF１A、HNF１B、HNF４A

の解析を行った。また合併症、経過などから、FOXP３

遺伝子解析を１例、GATA６ 遺伝子解析を２例行った。

各遺伝子の解析はcoding exonおよびexon-intron境界

部についてPCR－ダイレクトシークエンス法により

塩基配列を決定した。

【結　果】

　７１例の発症日齢は中央値１３（０-１３３）、在胎週数の

中央値３８週３日（２４週１日‐４１週３日）、出生体重

は２０３０.０±６８１.３g、発症時の血糖値は５７４.７±３４５.３gで

あった。TNDMは３９症例（５４.９%）、PNDMは３２症

例（４５.１%）であった。発症日齢、在胎週数、出生体

重、発症時血糖ともにTNDMはPNDMと比較し有意

に小さい結果であった。

　７１症例中５２症例（７３%）に遺伝子異常を認めた。

KATPチャネル異常は２６症例（３６.６%）であった。６q２４

異常、KCNJ１１ 異常はともに２１症例で最多であった。

次いでABCC８ で、INS、GATA６ は２例、FOXP３ は

表Ⅰ　NDM71症例の概要

pPNDMTNDM
１７/９/６２２/１６/１性別（M/F/NA）

０.０２４５(８-１３３)８.５(０-６０)発症日齢（day）
０.００１３９.２(３４.２-４１.３)３６.５(２３.５-４１.３)在胎週数（wk）
０.０１２３３６.０±５６２.１１８１０.６±６８１.４出生体重（g）

０.００１８０１.９±３６１.８４２５.５±２３９.５発症時の血糖
（mg/dl）

　表Ⅱ　NDMの原因遺伝子の割合

本検討既報

２９.６２２.０　１）６q２４（%）
３６.６３６.４　２）KATPチャネル異常（%）
２９.６２６.２　２）KCNJ１１（%）
７.０１０.２　２）ABCC８（%）
２.８１１.６　２）INS（%）
２.８No reportGATA６（%）
１.４No reportFOXP３（%）
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