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研究成果の概要（和文）：ヒト性の多様性の観点から、スペクトラムとしてのヒト性の再定義を行った。特記す
べき成果として、（i）性分化疾患、生殖機能障害、性成熟疾患を招く新たな遺伝学的異常の発見、（ii）新規
ヒト男性ホルモン（11-oxygenated C19 steroids）の生理的および病的意義の解明、（iii）初期胚のX染色体不
活性化と異数性レスキューの時期の同定、（iv）胎児期低栄養が性分化に与える影響の理解、（v）健常小児や
胎盤における性ホルモン代謝の解明が挙げられる。さらに、TV番組等により「性スペクトラム」の概念を社会に
周知した。

研究成果の概要（英文）：We addressed the concept of "sex spectrum" in humans. Our notable 
achievements include (i) discovery of several novel genetic abnormalities leading to disorders of 
sex development, pubertal disorders, and spermatogenic failure; (ii) elucidation of the 
physiological and pathological roles of novel human androgens (11-oxygenated C19 steroids); (iii) 
clarification of the timing of X chromosome inactivation and aneuploidy rescue in early embryos. 
(iv) understanding the effects of intrauterine malnutrition on sex differentiation and 
spermatogenesis; and (v) elucidating sex hormone metabolism in healthy prepubertal children and in 
the placenta.

研究分野： 分子内分泌学

キーワード： 遺伝子　性分化　ホルモン　先天性疾患
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令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
ヒトを含む動物の性について、「連続する表現型スペクトラム」という新たな概念を提唱した。また、ヒト性分
化や性成熟に関与する多くの新規因子を見出した。さらに本研究によって、性染色体進化の理解が深まった。わ
れわれの研究の成果は、社会におけるヒトの多様性の理解の基盤となる。また、本研究によって得られた知見
は、性分化疾患、性成熟疾患、精子形成不全症の新規診断法や重症化予防法の開発につながる。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。
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１．研究開始当初の背景 
われわれは長年にわたり、ヒトの性分化・性差構築メカニズムの研究を行ってきた。過去に新規性分化
疾患責任遺伝子 MAMLD1 の同定や男性生殖機能に関与する Y 染色体微細構造多型の解明などを
行った。このような先行研究の中でわれわれは、「男女は必ずしも二項対立的な表現型ではない」と考
えるに至った。事実、性分化疾患や性同一性障害患者ではしばしば一個体内の器官の性に明らかな
乖離を認めるが、これは従来の性の概念では説明困難である。さらに、われわれおよび他の研究グル
ープは、健常人の性染色体構造の多様性および体細胞における性染色体不安定性を見出し、一個体
の細胞間で染色体レベルの性の乖離が生じうることを明確とした。しかし、本研究以前には、細胞・器
官・個体の性を連続する表現型スペクトラムとしてとらえ、典型的な男女の間に位置する性の存在を想
定する研究は存在しなかった。 
 
２．研究の目的 
本研究の目的は、内分泌疾患患者および健常男女の性的多様性の観点から、科学的根拠をもってヒト
の性が連続する表現型スペクトラムであることを証明し、さらに、細胞―器官―個体の各階層における
性スペクトラム上の位置を決定する分子機構を解明することである。 
 
３．研究の方法 
下記の 3 項目の研究を推進した。 
項目 1. ヒト性スペクトラムの成立と同調に関与する遺伝的因子の解明 
これまでに集積した性分化疾患患者や性成熟疾患冠者などの臨床検体を対象として、次世代シーク
エンサーやアレイ CGH、パイロシークエンサーなどを用いた網羅的ゲノム・エピゲノム解析および臨床
データ解析を行い、性の表現型バリエーションを招く遺伝学的変化を解明した。さらに変異陽性患者の
各器官の性的形質を定量的に評価し、表現型決定因子を明らかにした。これによってヒト性スペクトラ
ムの成立と同調に関与する新たな因子を同定した。 
項目 2. 個体内の性スペクトラム同調における性染色体ゲノム安定性の意義の解明 
ゲノム再構成を有する患者のゲノム構造決定や切断点の解析に基づき、減数分裂過程および体細胞
分裂で生じる染色体構造異常の発症メカニズムを検証した。また、片親性ダイソミーや性染色体異数性
を有する患者の X 不活化解析に基づき、卵割期から胚盤胞期の胚に生じる染色体動態を明らかにし
た。 
項目 3. 個体内の性スペクトラム同調における性ステロイドの役割の解明 
多嚢胞性卵巣症候群(PCOS)などの内分泌疾患患者や非罹患者を対象とするステロイド解析によって、
古典的アンドロゲン、backdoor pathway 代謝産物および新規ヒト男性ホルモン（11-oxygenated C19 
steroids）がヒト性スペクトラムに与える効果を検証した。また、一般人の臨床検査と遺伝学的検査などを
行い、性のバリエーションとそれに影響を与える遺伝的因子と環境因子を同定した。 
 
４．研究成果 
各項目の主な成果は下記のとおりである。 
項目 1. ヒト性スペクトラムの成立と同調に関与する遺伝的因子の解明 

1. STX2 機能喪失が精子形成障害の原因となることを発見し、sulfoglycolipid 代謝異常が多核細胞
形成を伴う精子成熟停止という特異な表現型を招くことを明らかとした（Nakamura et al. 2018, Hum 
Mutat.）（図 1 上段）。 

2. 無精子症の原因となる単一遺伝子変異を明確とした（Nakamura et al. 2017, Andorology）。また
46,XY 個体における男性化不全の原因としての GATA4 変異などの寄与の程度を明らかとした
（Fukami et al., 2017, Ann Pediatr Endocrinol Metab.; Igarashi et al., 2018, Asian J Androl.）。 

3. マウスモデルを用いて、胎児栄養障害が胎児期テストステロン産生と性成熟期精子形成障害を招
くことを明らかとした (Fujisawa et al., 2022 J Endocr Soc)。 

4. インプリンティング遺伝子 GNAS の生殖細胞系列機能亢進変異を有する個体が出生可能であり、
水代謝障害を主徴とする遺伝疾患を呈することを発見した（Miyado et al., 2019, J Am Soc 
Nephrol.）。これは、G タンパク共役型受容体（GPCR）シグナル伝達に関する従来の理解を覆す知
見である。 

5. ゴナドトロピン分泌制御因子 PROKR2 の C 末端喪失変異が共在する野生型受容体の活性化を
介して性成熟促進を招くことを見出した（Fukami et al., 2017 J Cell Mol Med.）。これによって GPCR



奇異性活性化に起因する
新たなホルモン過剰産生メ
カニズムが明らかとなった
（Fukami et al., 2018, Clin 
Endocrinol.）。 

6. 男性化不全を招く AR のイ
ン ト ロ ン 深 部 塩 基 置 換
（ Ono et al., 2018, Sci 
Rep.）、症候群性性腺機能
低下症を招く FGFR1 プロ
モーター喪失（Yamoto et 
al., 2018, Am J Med Genet 
A.）、ゴナドトロピン単独欠
損症を招く SOX2 と SOX10
機能喪失変異 （Shima et 
al., 2017, Endocr J.; 2021, J 
Endocr Soc）など、性分化・
性成熟のバリエーションを招く新たなゲノム変化を見出した。 

7. 性分化疾患を招く新規遺伝子変異を同定した（Ushijima et al., 2021 Am J Med Genet A；Kinjo et 
al., 2020, Sci Rep）。 

8. 視床下部性成熟中枢におけるインプリンティング遺伝子 MKRN3 異常症の主体が父由来創始者
変異の伝達であって減数分裂時の de novo 変異発生ではないことを明らかとした（Suzuki et al., 
2019, Hum Genome Var.）。 

項目 2. 個体内の性スペクトラム同調における性染色体ゲノム安定性の意義の解明 
1. 体細胞におけるモザイク Y 染色体喪失が、高齢男性のみならず胎児や若年男性において発生

し、各年代における性スペクトラムの移動に寄与することを示した（Miyado et al., 2019, FASEB 
BioAdvance）。 

2. 46,XY 胎児における 2 動原体 Y 染色体の形成が体細胞性モザイク Y 染色体喪失を招き、その
結果として男性化不全を生じることを明らかとした。さらにこのような後天性 2 動原体 Y 染色体の
形成に Y 染色体特異的パリンドローム構造が寄与することを明らかとした（Miyado et al., 2018, 
Cytogenet Genome Res.）。また、Y 染色体 AZF 領域のコピー数多型が、加齢性モザイク Y 染色
体喪失のリスクにならないことを明らかにした（Ogiwara et al., 2021, J Hum Genet .）。 

3. 減数分裂時の染色体破砕現象（クロモスリプシス）および連続する組み換え現象が、X 染色体複
雑ゲノム再構成を生じ、卵巣機能不全を招くことを明らかとした（Fukami et al., 2017, Clin Genet.）。 

4. 20 番染色体父性片親性ダイソミーが成長障害と特異的内分泌異常を主徴とする新規インプリン
ティング疾患の原因であることを発見した（Kawashima et al., 2018, J Clin Endocrinol Metab.）。 

5. 片親性ダイソミーが劣性変異の顕在化を介してホルモン産生異常に関与することを明確とした
（Mastubara et al., 2018, Clin Pediatr Endocrinol.）。 

6. X 染色体上の大規模なゲノム再構成が、X 染色体 DNA メチル化に与える効果を明らかとした
（Kawashima et al., 2018, Clin Epigenetics.）。また、ヒト男性の妊孕性が、性染色体擬常染色体領
域の大部分欠失下においても保持されることを明らかにした（Fukami et al., 2020, Genome Biol 
Evol） 

項目 3. 個体内の性スペクトラム同調における性ステロイドの役割の解明 
1. 近年ヒトで発見された新たな男性ホルモン 11-oxygenated C19 steroids の生理的および病的意義

を明らかとした。女性の体内ではこれらのステロイドが古典的男性ホルモンとほぼ同レベルに産生
されていること、その蓄積が PCOS 患者における男性化の一因であることを見出した（Yoshida et 
al., 2018, Endocr J.）。また、母体腫瘍における 11-oxygenated C19 steroids 過剰産生が、胎児の男
性化を招くことを見出した（Nagasaki et al., 2021, Hum Reprod.）（図 1 下段）。 

2. アンドロゲン受容体変異を有する性分化疾患患者および対照群の外陰部皮膚由来培養細胞を用
いたトランスクリプトーム解析により、APOD を含む多数の AR 標的遺伝子の協調的変動が外性器
男性化を誘導することを明らかとした（Tanase-Nakao et al., 2018, Endocr J.）。 

3. 性腺機能障害患者の遺伝子解析に基づき、NR5A1 の C 末端の機能的重要性を明らかとした
（Hattori et al., 2017, Hum Genome Variat.）。また、単一遺伝子変異に起因する性腺機能障害患者
の長期予後に影響を与える因子について検討した （Fukami, 2018, EbioMedicine）。 

4. 正常ヒト胎盤の高精度ステロイド定量によって、胎盤が多量の 11-oxygenated C19 steroids を産生し
ていること、また、アンドロゲン前駆体の供給源として男性性分化に寄与していることを明らかにし
た（Yoshida et al., 2021, Eur J Endocrinol.）。 

5. PCOS 患者の心理学的検査と高精度ホルモン定量を行い、これらの患者に高頻度に認められる抑



うつや不安が単一のステロイド蓄積では説明できないことを明らかとした（Yoshida et al., 2021, 
Steroids.）。 

6. 6 歳児の高精度ホルモン定量を行い、二次性徴開始の数年以上前の段階で性ホルモン濃度に精
査があることを見出した。また、二次性徴の最初の徴候が、女児特異的アロマターゼ活性化である
ことを明らかとした（Igarashi et al., 2021, Endocr Connect）。 
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children with and without androgen insensitivity

Endocrine Journal 387～393

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Tanase-Nakao Kanako、Mizuno Kentaro、Hayashi Yutaro、Kojima Yoshiyuki、Hara Mariko、Matsumoto
Kenji、Matsubara Yoichi、Igarashi Maki、Miyado Mami、Fukami Maki

66
 １．著者名

10.1016/j.ebiom.2018.10.026

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Long-term healthcare of people with disorders of sex development: Predictors of pubertal
outcomes of partial androgen insensitivity syndrome

EBioMedicine 29～30

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Fukami Maki 37

 １．著者名

10.1507/endocrj.EJ18-0212

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
11-oxygenated C19 steroids as circulating androgens in women  with polycystic ovary syndrome

Endocrine Journal 979～990

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
Yoshida Tomoko、Matsuzaki Toshiya、Miyado Mami、Saito Kazuki、Iwasa Takeshi、Matsubara Yoichi、
Ogata Tsutomu、Irahara Minoru、Fukami Maki

65
 １．著者名



2019年

2018年

2018年

2018年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

10.1297/cpe.27.113

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Uniparental disomy as a cause of pediatric endocrine disorders

Clinical Pediatric Endocrinology 113～121

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Matsubara Keiko、Kagami Masayo、Fukami Maki 27

 １．著者名

10.1210/jc.2017-02780

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Maternal Uniparental Disomy for Chromosome 20: Physical and Endocrinological Characteristics of
Five Patients

The Journal of Clinical Endocrinology & Metabolism 2083～2088

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 １．著者名  ４．巻
Kawashima Sayaka、Nakamura Akie、Inoue Takanobu、Matsubara Keiko、Horikawa Reiko、Wakui Keiko、
Takano Kyoko、Fukushima Yoshimitsu、Tatematsu Toshi、Mizuno Seiji、Tsubaki Junko、Kure Shigeo、
Matsubara Yoichi、Ogata Tsutomu、Fukami Maki、Kagami Masayo

103

10.1371/journal.pone.0206184

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
MIRAGE syndrome is a rare cause of 46,XY DSD born SGA without adrenal insufficiency

PLOS ONE e0206184

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 １．著者名  ４．巻
Shima Hirohito、Hayashi Mie、Tachibana Takashi、Oshiro Makoto、Amano Naoko、Ishii Tomohiro、
Haruna Hidenori、Igarashi Maki、Kon Masafumi、Fukuzawa Ryuji、Tanaka Yukichi、Fukami Maki、
Hasegawa Tomonobu、Narumi Satoshi

13

10.1016/j.ejmg.2019.01.016

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
WDR11 is another causative gene for coloboma, cardiac anomaly and growth retardation in 10q26
deletion syndrome

European Journal of Medical Genetics 印刷中

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 １．著者名  ４．巻
Sutani Akito、Shima Hirohito、Hijikata Atsushi、Hosokawa Susumu、Katoh-Fukui Yuko、Takasawa
Kei、Suzuki Erina、Doi Shozaburo、Shirai Tsuyoshi、Morio Tomohiro、Fukami Maki、Kashimada
Kenichi

印刷中



2019年

2019年

2019年

2019年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Y染色体喪失とヒトの性スペクトラム

実験医学 印刷中

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
宮戸真美、深見真紀 印刷中

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
片親性ダイソミー

遺伝子医学 印刷中

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
深見真紀 印刷中

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Turner症候群の遺伝学

小児科診療 印刷中

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
深見真紀 印刷中

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
ヒト染色体バリエーションの新知見

Journal of Mammalian Ova Research 印刷中

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
深見真紀 印刷中

 １．著者名



2018年

2018年

2018年

2018年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

10.1159/000488162

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Somatically Acquired Isodicentric Y and Mosaic Loss of Chromosome Y in a Boy with Hypospadias

Cytogenetic and Genome Research 0～0

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Miyado Mami、Muroya Koji、Katsumi Momori、Saito Kazuki、Kon Masafumi、Fukami Maki 0

 １．著者名

10.4103/aja.aja_20_18

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
GATA4 mutations are uncommon in patients with 46,XY disorders of sex development without heart
anomaly

Asian Journal of Andrology 0～0

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Fukami Maki、Igarashi Maki、Mizuno Kentaro、Kon Masafumi、Narumi Satoshi、Kojima Yoshiyuki、
Hayashi Yutaro、Ogata Tsutomu

0
 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
性分化疾患（性腺分化異常症）の診断と治療.

最新女性医療 -

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
服部淳、深見真紀 -

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
停留精巣の原因遺伝子と環境因子

臨床泌尿器科 -

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
深見真紀 -

 １．著者名



2018年

2018年

2018年

2017年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

10.1002/ajmg.a.38535

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
FGFR1 disruption identified by whole genome sequencing in a male with a complex chromosomal
rearrangement and hypogonadotropic hypogonadism

American Journal of Medical Genetics Part A 139～143

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Yamoto Kaori、Okamoto Shingo、Fujisawa Yasuko、Fukami Maki、Saitsu Hirotomo、Ogata Tsutomu 176

 １．著者名

10.1038/s41598-018-20691-9

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Partial androgen insensitivity syndrome caused by a deep intronic mutation creating an
alternative splice acceptor site of the AR gene

Scientific Reports 2287

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Ono Hiroyuki、Saitsu Hirotomo、Horikawa Reiko、Nakashima Shinichi、Ohkubo Yumiko、Yanagi
Kumiko、Nakabayashi Kazuhiko、Fukami Maki、Fujisawa Yasuko、Ogata Tsutomu

8
 １．著者名

10.1038/hgv.2018.6

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
An unclassified variant of CHD7 activates a cryptic splice site in a patient with CHARGE
syndrome

Human Genome Variation 18006～18006

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Katoh-Fukui Yuko、Yatsuga Shuichi、Shima Hirohito、Hattori Atsushi、Nakamura Akie、Okamura
Kohji、Yanagi Kumiko、Iso Manami、Kaname Tadashi、Matsubara Yoichi、Fukami Maki

5
 １．著者名

10.1002/humu.23423

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
STX2 is a causative gene for nonobstructive azoospermia

Human Mutation 0

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 １．著者名  ４．巻
Nakamura Shigeru、Kobori Yoshitomo、Ueda Yoshihiko、Tanaka Yoko、Ishikawa Hiromichi、Yoshida
Atsumi、Katsumi Momori、Saito Kazuki、Nakamura Akie、Ogata Tsutomu、Okada Hiroshi、Nakai
Hideo、Miyado Mami、Fukami Maki

0



2017年

2017年

〔学会発表〕　計26件（うち招待講演　26件／うち国際学会　5件）

2022年

2022年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

九州大学ダイバーシテイ推進トップセミナー（招待講演）

JCR GD&DSDセミナーin関西（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

深見真紀

深見真紀

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

性スペクトラム：ヒトの性の新知見

ヒトの性の多様性

10.1111/cen.13496

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Gain-of-function mutations in G-protein-coupled receptor genes associated with human endocrine
disorders

Clinical Endocrinology 351～359

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Fukami Maki、Suzuki Erina、Igarashi Maki、Miyado Mami、Ogata Tsutomu 88

 １．著者名

10.1111/andr.12378

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Next-generation sequencing for patients with non-obstructive azoospermia: implications for
significant roles of monogenic/oligogenic mutations

Andrology 824～831

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 １．著者名  ４．巻
Nakamura S.、Miyado M.、Saito K.、Katsumi M.、Nakamura A.、Kobori Y.、Tanaka Y.、Ishikawa H.、
Yoshida A.、Okada H.、Hata K.、Nakabayashi K.、Okamura K.、Ogata H.、Matsubara Y.、Ogata T.、
Nakai H.、Fukami M.

5



2022年

2021年

2021年

2020年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

NIHS特別講演会（招待講演）

日本アンドロロジー学会第40回学術大会（招待講演）

第5回ART Japan生殖医療研究会（招待講演）

第93回日本内分泌学会学術総会（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

深見真紀

深見真紀

深見真紀

深見真紀

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

ヒト生殖と染色体のトピックス

性分化疾患の分子メカニズム

 １．発表者名

性スペクトラム

Y染色体と男性力



2020年

2019年

2019年

2019年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

人類遺伝学会専門医セミナー（招待講演）

第92回 日本内分泌学会学術総会（招待講演）

第３７回内分泌代謝学サマーセミナー（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名
秋田内分泌懇話会（招待講演）

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

深見真紀

深見真紀

深見真紀

深見真紀

 ４．発表年

ヒトの性分化

性成熟疾患の分子基盤

ヒトの性成熟の分子基盤

日常診療に役立つ遺伝学の基礎知識：低身長をモデルとして

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年



2019年

2019年

2018年

2018年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

第53回日本小児内分泌学会学術集会（招待講演）

16th Asia-Oceania Congress of Endocrinology（招待講演）（国際学会）

16th Asia-Oceania Congress of Endocrinology（招待講演）（国際学会）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

第8回日本DOHaD学会学術集会（招待講演）

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

深見真紀

性分化疾患に関与する遺伝的因子と環境因子update

小児内分泌疾患遺伝子診断の現況

Delayed puberty

Molecular basis of disorders of sex development

深見真紀

Fukami M

Fukami M



2019年

2018年

2018年

2018年

 ２．発表標題

Pediatric Academic Societies Meeting（招待講演）（国際学会）

泌尿器抗加齢医学研究会第10回研究会（招待講演）

第91回日本内分泌学会学術集会（招待講演）

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ２．発表標題

Fukami M

深見真紀

深見真紀

Ogata T

International Joint Conference on Genetics & Medicine（招待講演）（国際学会）

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 １．発表者名

ヒトの性の再定義

IGF2: a paternally expressed gene essential for pre- and post-natal growth and placental development

New aspects in human sex development

Y染色体とMen’s health.

 １．発表者名



2018年

2018年

2019年

2018年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

PEDフォーラム（招待講演）

第33回 東北成長障害・成長因子研究会（招待講演）

第28回日本内分泌学会臨床内分泌代謝アップデート（招待講演）

深見真紀

深見真紀

 ３．学会等名
日本内分泌学会関東甲信支部学術集会（招待講演）

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

遺伝子から見たMen’s health

SHOX異常症の診断update

低身長を招く遺伝学的異常のトピックス

性スペクトラム

 １．発表者名

 １．発表者名

深見真紀

緒方勤



2017年

2017年

2017年

2018年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

日本人類遺伝学会第62回大会（招待講演）

第27回臨床内分泌update（招待講演）

第88回日本衛生学会学術総会（招待講演）
 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

7th Gonad Biology Joint Meeting（招待講演）（国際学会）

Fukami M

深見真紀

深見真紀

深見真紀

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

Molecular basis of disorders of sex development.

染色体構造異常・片親性ダイソミーと疾患　内分泌疾患をモデルとして

先天性内分泌疾患診療における遺伝学的検査Update

46,XY性分化疾患の分子基盤



〔図書〕　計2件

2019年

2018年

〔産業財産権〕

〔その他〕

６．研究組織

７．科研費を使用して開催した国際研究集会

〔国際研究集会〕　計2件

研
究
分
担
者
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