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研究成果の概要（和文）：本研究の最終目的は、難治性眼表面疾患Stevens-Johnson症候群の発症予測システム
の開発にある。本研究では難治性眼表面疾患Stevens-Johnson症候群が極めて稀な発症である事から新生変異の
可能性に着目して全ゲノムシークエンス解析を用いた新規疾患関連遺伝子の探索を行った。難治性眼表面疾患
Stevens-Johnson症候群眼合併症が感冒薬の服用後に発症する事が多いことより、事前のハイリスク予測は発症
予防に貢献でき、また、新たな疾患関連遺伝子の発見は、病態解明を促進し新規治療薬の開発に寄与できること
が期待される。

研究成果の概要（英文）：The goal of this study is to develop a prediction system for onset of severe
 ocular surface disease, Stevens-Johnson syndrome. In this study, we investigated new 
disease-related genes using whole-genome sequencing analysis focusing on the possibility of newborn 
mutation because Stevens-Johnson syndrome, which is severe ocular surface disease, is extremely 
rare. Stevens - Johnson syndrome with severe ocular complications often occur after taking cold 
medicines, so preliminary high - risk prediction can contribute to the prevention of the onset of 
this disease, and the discovery of new disease - related genes which mgith contribute the 
pathological condition of this disease, is expected to promote elucidation and contribute to the 
development of new therapeutic drugs.

研究分野： 眼科学
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