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患者検体に対して、1．全エクソーム解析及び全ゲノム解析の網羅的ゲノム解析、2. HPO用語を
用いたフェノーム解析、3．患者由来の細胞を用いたトランスクリプトーム解析、4．セルライン（株
化リンパ芽球、iPS細胞）を用いた病態解明を施行し、疾患原因となるゲノム異常とその細胞レベ
ルでの分子病態を明らかにすることで、診療への寄与とともに、発達期脳神経疾患の病態解明
を目的とする。

当院にて手術歴があり、ESに対し発作時SPECTを施行した複数の症例を後方視的に検討し、そ
の施行状況や有用性を検討する。


