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論 文 審 査 の 結 果 の 要 旨 
 
 遺伝性プロテイン C 欠乏症は、新生児期に電撃的に発症し、その診断は困難であ

る。申請者らは、本研究において、遺伝性プロテイン C欠乏症に対して、日本人特

異的な新生児スクリーニング法を確立した。まず、健常新生児の日齢 28 までのプ

ロテイン C およびプロテイン S 活性値を測定すると、いずれも幅広い偏差を示し

ながら上昇した。一方、プロテイン C/プロテイン S 活性比は、出生後より収束し

た。次に、新生児期に発症したプロテイン C欠乏症の臨床像を解析すると、両 Allele

変異を有する 19 名は、いずれの変異も有しない 13 名に比べてプロテイン C/プロ

テイン S 活性値が低値であった。しかしながら、片 Allele変異 9名と非変異 13名

では、活性比に有意差を認めなかった。Logistic 解析によって、プロテイン C 活

性値（カットオフ値 ＜10％、オッズ比 30.0）とプロテイン C/プロテイン S 活性比

（カットオフ値 ＜0.35、オッズ比 22.7）の 2 つの変数を含む、感度 93％と特異度

44％の、遺伝子変異を検出するための判別式を立てた。日本人集団において、プロ

テイン C/プロテイン S 活性比は、新生児期発症のプロテイン C 欠乏症の遺伝学的

スクリーニングに有用な指標であることが示された。 

    以上の成績はこの方面の研究の発展に重要な知見を加えた意義あるものと考

えられる。本論文についての試験はまず論文の研究目的、方法、実験成績など

について説明を求め、各調査委員より専門的な観点から論文内容及びこれに関

連した事項について種々質問を行ったが適切な回答を得た。 

   なお本論文は共著者多数であるが、予備調査の結果、本人が主導的役割を果た  
していることを確認した。 

   よって調査委員合議の結果、試験は合格と決定した。 


