KATE

Foundation

KATOAH & T'KAT6OB
REE@EIT/NR T WY

WWW.KAT6.0RG



https://kat6.org/

L ®IC

DIV hLL—E—

EFIADKATOIEREF I NICE M S Tc e & TR FHRED
AHEIFBEIETL & S0 BIAPAR. ZLTEFTADHRANDHERRF
BE KD LICFRSDIFBABRILTY, cH5D—HZHAH
HIICHTED. BRIIF—ATIEBEVWEWVWS ZEZTNRVTLSRES

Lo

ZHEORVOEBREN Sy Bld. FRLWRIREKL S eh'H
306 LNFEHFA. LHL. BEZED. BLEIOBREEREZIFDOIR
BEHESTET. TRABEVEBVWROICHINIOAZTa =T D—
BTH3CICTI<KTLL S EDEICIFFENHD £, KAT6D
FEHBIFRABEL. 2O, REICEVZHS5LTVWET,

BB DICONT. BFHRITHTOFEZEBITHEL. HOFED
B e HBIZANDNESNBLSICEDET, BFHEIAKRKDZHD
IE. BB, 20, KI5, ELTDOAMDTY, L. ENENOR—
AT, ENENDRAIVJTHRERLTVWE XY, KATOIXEEMRE
W THD. BFROBENPCRIEMZRODIBEDTIEHD FHA.

KATOIEIREF ISR B OREZH S —H T MEAPXIEV. ELTE
FEDBEVWSAYIBK[IETZEZXTINET, TDKREIFKIS00HA
ICIAKREBE SNBEBICTFNREGHEREBTITD. HBLIFRLT—
ATIEHD FEA. KATEOI 2 =7 (CId. FIUEERZF D IRED
£ED. BRPBEREDDEE>TVET,

KAT6 Foundationld. HRBT=DCRIENCDEDD DH 5 P 3 ERFE%
FEOBITWITIBEELES. HICHAR—FLTULEET,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKATGBREERIT/N> KT v | WWW.KAT6.0RG 1


https://www.youtube.com/watch?v=3-5_xvMAMEs&t=6s

10

11

12

14

16

19

20

22

24

25

27

R

KATGIEIRBEICDWT
KAT6DE2
KAT6DBIGFER

KAT6 D454

KAT6ICBI:E T 3 iHILERFRDRIE

ISR hi=A

EROEFIR

UNEVT—23>

&< HBEM

B VY=

KAT6 FOUNDATION

EMPOWERED GRANTS

ASa=51EH

BMAE

hicbDF—L

SRAVWEHE

SEVWabhbERL
support@kat6.org

KAT6 Foundation
8 Leland Court
Chevy Chase MD, 20815 USA

ok vk ke
www.Kat6.org

FACEBOOKZ IL—7
KAT6 Foundation

V= AT T

BOEMO

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKATEBREERITNY KT vy | WNW.KAT6.0RG


https://www.instagram.com/kat6foundation/?hl=en
https://www.facebook.com/kat6foundation
https://www.linkedin.com/company/kat6-foundation?_l=en_US
https://www.youtube.com/@kat6foundation381
https://x.com/KAT6foundation
https://www.facebook.com/groups/1924074790952872

KATOIEI&ET & (3171

TIH ?

KATOIEIREE (X, KATOABIGF F 7-IZKAT6B
BLFOERICE>TIIEFRITNZIEE
ICENBBETLHERETY, CNS5DELF
FIES T v IRAHERFE LTE
I, DNAZHC 2T, EYPHREIINE
BREBLFHEYRRZA I VI TEELEIN
5EDICLFT,

DNAZARESZICETMITONILRDL SR
HDODEEZTHTLIET V. BHERICHE
BB B1cOICIE. TDRDVBEYI LRIV
JTIECHIN. ENTNOBEGFHIREIZ
RIEBESICTIHEDNDHD 9, KAT6
BIFIZTE—DHEELITZE S DTIIR
<. RBALEICOILEZZDEEGFOEH
SICREBEEZATVET,

ZDT=H. KATOAE K U'KATEBICEE S 2/t
RIE. FOTEIETREADED L SITH
L. BALTHEETZ2DONMIDOVWT, &
BERIEBREHIO L TVET, KATOICEAT
BRANLSR/ONDIHARIE. CNoDFh
RIERBFDIERZ RD BT TR £D
[EWEFIIEZOME EICDBN 2 AIEEED
HOFEIo

KATOIEIREF D EF I AIE. TNETNEL S
RREFEZORBZICD. RBEETSY
R=—bDBIEITETY, FOFFNLER
CHEXENVBERDHZED OIS L
BEHNEVRHEOADNRONDBZEOLHD &
o EDLSIBHZBETH. TNTNDOXR—
ATREU. BRLTVLWEE T, RCFHE
ZX ZBYR— b BEE. € LTEMR
NMFELE T,

MFELBIE. COZKREDERZHESH
ICTBIHICHEZREITTWVWE T, BInF
ZEOBECZDMUEN. ERDEBVLRE
EEICKEZSZ 30NN H Sty
M2 TVET, FENDEGCFERUFHL
DOFRIF. ELFRCREROBEEC LT
B#BINTWED,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AS & UKAT6BREEZERIT /N> R T v | WNW.KAT6.0RG



KAT6DEZH#

KATOEMREE (3. FRIRDFEDIEE ICFE VRS
TEGFEENELDCICL->TRRID E
T, ZLDFPE. CNH5DEE|Lde novo
(Z7VET IRUHL 5] ZEKLEY) T
HH. FEHSRITHINIHDTIEARLL, K
MNCHFICELCTEHD T,

FITE T, KATOOEEZHFE T 3 ICIFTIER
BELFREVVETHD. ZLDHFERHE
TILKHATETE3HDTIEFHD FEATL
feo HMETIF. TNHSDOEEIFRRTHN—
INB3EHER. KATODZERIFL DR L
RENRIIZHZEND L DICAD, i
FRERBEIODIETHALPIC B> TVE
ER

FHEBEEAF T a VI TOEDTY @
2T VY —Lf#F (WES) : 7/ LDINRT
OA—T >JmEE (TIYVY) ZHEiTL.
REDFRRC B 32ZEEDEZ ZRELE T,
) L=V (WGS) : O—F >
JEEESVEI—Tr VIEREETT /
L2z e 3. RHBIENERHETT,
- MIEEREE -T2 25 (IDNGS)
INFIL CKATOERZZLX—7 v MR
T. ZLDHFE. FDAERTHBLPTL .
HHRERPE TRIEAGR I NP T LIRE T,

BREOH AARMEIIECHIBICK > TELSS
e, CTRIFIGHEOERKZHER TS
NEETT,

CSLIERICHED DD ST, BLDNEB &
U A DKATOREREE (ZMKAE LTRBI TN
TWETY, KAToDHHHIE. B, MR
B, SRMNEEERLER Y DHOREC TV
ZEhHB1H. BEANGETCHERIIEFES
NBEVWXEEZEWZzRIT3H5E80HD £, £
oo TIRTOEFEREEDN BV BETHEREIC
BELTLWADITTIERW D, BYIRKEED
TNV EeHHD £,

KAT6 Foundationid. KKk, ERAERE. AZEED
BTR#MEEZHBZCICHODBATVWET, FA
TEDBEEIF. EDZBLDADNELCFREZS
IToNdEL5FE L. FEBMNORAZTTHL
DEIEREAEZHESIT. TOBDOHYR— K
DRMNBELSICTBETY,

2026 FRF R T KATGREMREF & IETNICEZHT SN
A IFHEARTL00AXRE TS, LA L. BE
DEREEFHDOE LICHVL. CORIFSEIBEN
L. COFEMREANDEBINISICEEZ L
DI INTULET,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AE & U'KAT6BIREZEMRIT/N>Y FT v | WWW.KAT6.0RG 4



KAT6/\NJ 77> b

KATODZER : fhizcbhah>TWB ., FEAD>TLWAERWVLWZ L

KAT6AE & PKATBEGFDIFEDZEENMEALDAICED LS BEEESZZ20OMNMIDVWTIE. £
EEZ2LDIEDDD>TVWEREFA. BEOMREDOZCIINERLBHATRICEDOVWTHE D, REELS
IFTEIELBEENEECRERICEDESICHKET DN Z5|SHIMAFTELTVET, HAEIED
ICDONT, IREDEBRIIEDLZEEMLH D £,

BELERIFHLSREOSNZCEH DD E I BFTAZERT B LOICETCFOEMRTH S
HEIFHD FEA. ZLDHFE. BELFERIEI—RNBERZFHAT 3FHADDICIFHED TIHN
EFTADIER. 81, M. FLEFAREZTFATEIHDOTREDD A, BFTADFHEIR.
oA BERT 7. REOXE. TLTIBFIABBDORARYE, TETFRBERICE>THEILS
nxdo

KAT6DBIZFERICDWVWT DIFfE

BLFIEEROFICEINTIETOLSIBHDTY, CNE5DIBRIE. FHREDLSICEZYNIESRE
B2 D %EIEZ. MIENZDREZRI-TOERITE T, KATAB KUVKAT6BEZFNEER (L)
X, CNSDI/THEDIREELLFEAFESN. RITTNEINNHEEEEZZRHEEDHD £7,
BPFTADEEDNDEERZBR T D CIE. ERELDLKIEBETZFIMFICHRZICHHD £,

KATODEIFEEDTESE .

KAT6 DB FERDIESE
o FUOEIRERFRBIL—-LIOIMER IBERMEPTHRTLTLE (KAT6AS & T'KAT6B)
W RREBEVNIVENMESNE T, ROXENERPRTRHO-TLE Sy RTE

N AUNTBEDOEMHIER

W, BEDNBESRLCABBKDBIRRETT,

AT 51 RABMUER | EGLFDIRTHNEDELSICTIDES N, DREE
DEINBIMNIRELF T, BEEAIPOMRITLOMLVBZSNLD TS
CEDBDFET, CNIFEFEDO—EHHIFRIND ZE TEKRIE D ST
D, BRLDO5< B3I ICBITWVWET, . remember » member
SAEVRER  BLRFOFDIDD [XF) HBODDICE D
D, ANVBOERERNEDD £7, BF ISLLENER VER & BEE
LEd, CNIEARILZRADELSHBHDT. ENMELZHEDHNIE
ZH->TLESHEDHDFI, fl @ sit—>sat (BKISEL D)

sat — cat (BRMHZEDH3B)

KIBRRKRFLIZEE | ECFO—E. FLIFHBSICL>TIEGFE
ADRITTWEED (REK). #8ORINTD (BE) LTWLWBRET
o ROBTNENINICIRITEBD, BLXEMIEDHEDIRTN
b3 IClTVWET,

N TIEED. FELmRE
ICHEDET

IL—LPT M ER

FAHED DRHEA DS

n. BELGEZONIED
fEonEd

2751 AEBUER
BELEFOERNEDL S
ICDBRFEDINBZNIC
HELEY

IREVRER
NI BEDOBEERD

—EHBDOBDICESHR
relok- 33

REBRKREBER
BEFO—ERE 32
HRITED. BOERIN
O LET

BLEFOERIDVWTELEUVELL S,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREERIT/N> KT v | WWW.KAT6.0RG 5


https://www.khanacademy.org/test-prep/mcat/biomolecules/genetic-mutations/a/types-of-mutations-and-their-notations

ERDOMIE  EERDEIEN

ZEE 1Z. KATOAZE 7= IZKATEBEBIZF D £ DI
BICEENELZDEFARTVET, i
ZEDODMUEICLE > TELGFDIERNEDL SIS
FARLNZ D, BRELTESNEZ N
JBOBRTICHENRZEHHB7H T,
CDELDRATIE. EBRDOAICHBIT 3ERZ
BOIF2DIRIILEXEITH. FEDFEEDHDRF
KzFRTBHDTIEHD £H A

BILFIIFRVEHAZDOLSBHDTY, €D—
HICEHEC D & BIOE D TOELL IFE
BRBLENRRNBBRICENS LD HO X
To ZLDODANDEEDUEZFANRSD LT, W
REIIKATOEIGFNEEE LTEDLSICE
KD ZEEDKICERETIBZLIICHDETS, &
BROIE. N5 DEMIFHEITAIED D TIEE
<. FAILHUEICEENH >TH. FEDHICED
THES]. SR REORBIIARTER DA
MHHD2EVWOIRTT,

CNETOHRTHD>TVSB L

WEOHETIE. BREOMUENERICEERS
ZABABEENRINTUVETHA. CNSDHE
SRS NTEABICEDVWTED, §%BBHZEL
TUWL HBREMDH D £9, KATAZEICET 3
RAHRBEDAE TlE. BLFORFICELZE
BILDEVWVRELDRBELBEETZLHD
<. BI¥ICEL2ZEISHEBHNBEVWEECFE
DEWVWCEETZ BTV CHREINATVLE
3 (Kennedy et al., 2019),

KAT6BICBE 9 B ERIRAAZE Tld. BENELGTD
BEODHEBICERZMERNHD. TNENER
BEERIISFHEBEELTVWA e RINTUL
F9, TUYVVIBDEIFICUET SEREIF. &£
JERRE BEIREF (GPS) CRIET R eh'%
o KDEEBLES). S8 MICET35EN
ERonxd, —AT. TUYVI8DEBERTY
V30 T 110 14~1TICET 3 EEIF. ©
A - N—N—E—tvvh—F¥>2T -7
YV VIEEEE (SBBYSS) CEEET S & HZ W
rINTULWxd (Johnstonetal., 2018;
GeneReviews, 2020), CN5DIERIF. BE
DNUBICL > TEEDHENANELR D 0L
TRLTUWETH, IRTOBFTADRBIZE
NENELZD XY,

RIEICE > TEER Ay E—
NS DBRISEFC LTOEEREZRITEDTHD., ELOERZTFATZIHDTIEIHD £H
Ao BILFDEBFICEEZFH ODOEFIANEFULONZRHKIETZ b HNIE. BIFICERRL
FHOBFIANFEINAEL - I-RRBICEETACCEHHDET,
ZEONEIS. EE. BE. REOXE. TLTEFIA—AVDEDDEAPZ—ZEL. £
DAZIBESHRRO—EHCTTEFA. COBRIIIBEZEFDHD-HDHDODTHDH. FL%EHIEL
=D, BFTADAEMZRDDITZIHDTIEHD £FH Ao
KATOD H BB FIAIE—AVDEDELBD, FOSHIIBELFLEITTREFZDBDTIEHD £ A

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREERIT /N> F T v o | WWW.KAT6.0RG 6



KAT6 DFF!:

BIEF FEIRE¥ A BIEFORIA

Lysin nsf A
Arboleda-Tham syndrome ysine acetyltransferase 6

KAT6A MOZ (Monocytic Leukemia
(ARTHS) Zinc finger protein) MYST3
Say-Barber-Biesecker-Young- .

Simpson syndrome (SBBYSS) Lysine acetyltransferase 6B

KAT6B pson sy MORF (MOZ-related factor)

Genitopatellar syndrome (GPS)

Ohdo syndrome (OHDOS) MysT4

KATEAL KATEBO FE BB ICIEZK DHBREARESNE T, TNH2DDELFIF. IED T
2Ty IV RHEBAFORLC 7 7IV—ICBLTED, MOBEGFOEIZHET SREZHE-
TWET, CHDBEGEFOVWTNMNMIEMNEL D E. BKEOT I ERAEICEEZRIZT
AREMED DD T, TNENDOEREICIIEBORHENHD FIH ZLOHBRHRSNE

ED

Z < DKATODFE B IE. FICHDHICHE VT, SBOEFOREDEN. HERET (ER
). BEVHRICEATIHFEZREL X T, EEOBECHREDEEDLLICESNET,
KATEBDFX'H Tld. BIENME. EEEDEV. BREBDEREA Y. BB CEEICE T 2/ &
DZBEonN3MERLHD £,

—HDFEDHTIE. RIEPHBEDEVW R DHEZHNFRNRSNZCcHHD 9, BED
WaH HE. 1HHE. HRROEELREDHBEROEEIZ. RRECDHICEKDBESHNIEDIL
NHOET, INSOEZHNLFAENESNBIHBETH. KATOA/KATEBEEL DX~ (2025
F) DT —2TlE. ZLOREEDNFEDDOLANLRFREIRFTHIEHRELTVET,

FEBIF—AVEDELBBIFETHBZ L ZTNABVTENKRYITY, ALEGFEMLNH>T
H. BN2FHCEOREDOEEIIASKERIBEDHBD 9, BFTAIRFENTN. BA.
. TLTAEEZFE >TLET, ZLDOITREIF. EFTAZHRTERBRS. TLTEL
BIENZFOFELECRTLTVET,

RD2IR—T DF v — Tl KATOAH &K UKATEBICRE SNAEHDOFHE. EnoA RN T
WEFRRICDWTFEOHTWVE T, CRIKFCDOFv—hZHRIL. BFSADERT—LCHE
TBHILT. TT7DORHEZEZTD, BBZEELIDTEDICRITEIEHTEERT,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & U'KAT6BIREZEMRIT/N\N>V KT v | WWW.KAT6.0RG 7



KATGIEIXEICREE L THES

FEBICBV I 50% U LEDALICEBNS

—fiBHY 1 25~49% DEAICES N3

STV

HBHDEW  5~24%DEAICR 5N
ENSNRBDEAICESNS

AFdV-— 15 KAT6A KAT6B FETERFHA
5 5 g |EH ~ |EH :%%J'\% G
e SRIRBEE / EE Ercsn | gmcsn | T
TESLUREORE (RE0 e s o | DRBRBICREDE
BN, %K17) RS0 RIS NABES IS
VBRI TLIR ISR
BHERET (E5E) — TR
FHOME (SME. B - \ NREEELTRSN
1, ADHDEET) e DL 3
EBREOEN (EAEE, H " g | RBGRBINS
sz@J E@JBE%) _HIE"J 5”5-%‘;_57\/‘ 7J‘L_7d~0\ ﬁm:?’%;
PR LhBB
5 IHEA - HY C
ez Chih Bl oy | sy | TP EEISSE
RISEORE (7 UFW. B s \
RER. WEA, WA B 30 Fmizpyn e | MREEECES OB
R, ARG, MRTRET)
7 | nmmcmE; B0
BEHE | BREE RTEE. SR FHCEL | BN | GEERESRELS
BsHD
INRERA S R ABEE T
- _ _ B L. RIS
3 g 2 Ak — 4 7 ah - 42 8
HLBOME (Ff. 7R FEFICZV FEFICZV PRRBY 53 rHS
L
" B, REREEE (CV). I s | EEIFIIRE~ LR
*Eﬁ.. IR FEBICZV FEBICZV IS I NB
3 —=r 04, XL Ep s N LA [+ ~
- W (REM - BE). BESE | oo | g | BRRLES~HR

il

ICERH NS

HEEIZUTOBREN S DT —ZICEDIWTWET: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019 5. NORD Patient Registry, 2025
6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021

KAT6 FOUNDATION | KAT6ASH & UKAT6BREEMEIT N R T v | WWW.KAT6.0RG 8




KAT 6 fiE{&

ICEEL THRS

STV

It
(4

<
~

FEBICZV : 50%ULDALICRBNS DLW 5~24%DEAICESNS
—HREY . 25~49% DEAICESNS FN 5% KFOBAICESNS
A5V — Y5 KAT6A KAT6B SAERFHER
SRS B AEESR (\EBRE. BF) FEEc2zW | EEICSY | ARBEHNSBHBIND
ERMOESR (OEPRIE
[ASD]. OEAHFRERIE wis1— sz T - 8 | HERICRDSNZIHE
[vSD]. BARER FRISEL | FRESL N5%
[PDA]l. AE=)
INBBSE —RBHy —phaHy ° LR SBHIND
BH, PRI, B RS N w6 | TLRER~NBHRIC RS &
CKEE. . wmRe) | COOOBL | ARRICEL ns
RMORIE (FAREE. RE gty e ® e
et Bt Eb 8B/ 25 L REHY RAERII I EIF
7 | . | — -
HBIER BSERIAE BATEIM HEsglmL | fERic s | TR ”gﬁhﬁb“
. . INBERE A~ B E A IR
& oA J¥s
B RS Eragpg b0 | e A e sl g
= = (ER Z I, IBEE~4h B EAIC B S
Hﬁ%ﬁo)ﬁ% (,mﬁ/ﬁi/1ﬁﬂ/ $I§%:7Z£L EIF,\'%;.‘:%L\B ?LJL./\H Zj]JL:/\HL Ebh
[39) 3
HEBICESNBIES
¥kE OB S WERL EFICZWV | P BELCHICHET
3CehHB
ZOMOEELD | REICHETIHE (RSE. e A7 el vo | B ISILREI~ 4 RHRIC
e %) LEBBID AL AL L ZHIh3
RS (R, H) —RBHy° —hety I IBHA~ 4 BHRICIA % B
; o | WRERICEHNZ ez
=] — AL SA 7y A
BERR (D FSEE REHY BB G | e T e
g IBBA~_4H 18 — 7] ik =
JH_%]O)ET%" —ﬁryLE’\J 6 —ﬂrgLE'\J 8 ?LJL.ﬂH Zj]*:%gﬂ Luwuuﬁk

HBEMEIFUTOBEREL S DT —RICETIWVWTWET: 1. Arboleda et al., 2015 4. Kennedy et al., 2019 5. NORD Patient Registry, 2025
6. National Organization for Rare Disorders, 2023 7. Tripathi et al., 2025 8. Yabumoto et al., 2021

KAT6 FOUNDATION | KAT6ASH & UKATEBREERIT /N> KT v | WWVW.KAT6.0RG




KAT6ICBEEJ 5 H1LE
(GD O)ﬁ:ﬁ&

KATODBE T, FIZERET (ERE) CHEOEBMEDEWVICED. HIb
EOMENMEREICESNE T, CNSOMEIE. EW. HILDEN. B
DR THICIIBHAERED LD FZLULEHEZSIZE TRIEEENH
DFEF, KEICRERLZHDH LNFHAD, BECREBEBYR— MIKIER
REH6LFET,. BEGREECHIRERCDOERIIHTIH, BIRIC
BELBVWCERICERZRIZITHEENDD £9, KAT6TIFOII 27
—> aYOREPEAICRTIMENRTVNESNZ ZENZVH. &
FROFEZEEZ TEFEREREL. THOELICKEED. ﬂﬁﬁ%%ﬁ
CBERIFTCICEMDEZREZRITAIHNENDHD £, BHHRER N

W FRNEBEHEZHST-ODOREED £,

HoTHES-WHILE
DRE
FEEIERRE:

RROREBPICEIT 5
DEELAE

BRI2EE ©
RO CNIC L3RR

B

GERZE-EH2H1TF

KATED FHEPRAANIZREAZEZZRER T2 A H O, RRITBEL BV EMmICERZE &

FTABEED DD T T

ARINEY T

o BHEDZ{LCER

o MENME. THI. REESEE. F7cidEEh

o RELMD 2IFI. FIFTH0. ERN. FLIFELBEIORT

* BFTANRBAZEIIMEZONBWVGE. THORMIRIIOY 1 EBBIL

NHO T,

BEEEBZODD,

PRI REECHEIRER L OREOMEIR. ARGEFRLEDKDSNE T, HFHELE
RAZREZHELTVWEHETH. BRAEIRLAGEEC B SREDHD T, A

NEBZRLIS. TCICEMDEZRZRITHZCHERTT,

HET-D1%2:

EFTADILICDOVTE, HBIEDNRDOICERLTVLET, B?éh@ﬁ??’)“%ﬁﬁ
CERBRBERKLTED. AN ARZREATHEIF. BEREF—LICHKL TS
DERZEL. FLBIEDDNIRERETICEZ LIFB T, EB?"-‘A,G)TLF%%E‘F’E

FL. TR—bFIBCICKS<KFELET

o B7

KAT6 FOUNDATION | KAT6AS & UKAT6BREEMITNY KT v | WWW.KAT6.0RG 10


http://www.kat6.org/family-resources/of-special-concern-bowel-obstructions-in-the-kat6-population-november-2022

ZhE T IEDD DA
KATGIEIZB¥ DN EERF v IURX K

<:)E$ET®71D Ty
O BFHEDNERE - EREZOSPIEICRV. BEICOVTHEES. NEERELEL & S0
O L OBPIELSD T 50 EREL. NEOBEEFMLEL £ o,
OLAE— k. RERE. Eg. EMHSOEFPREOIP—2RELTI AL

PENALKEY—E X
0~35%:
OFRHIN A DT % 88 L % 3
QREICEHIIHRERCES ZEERL T T,
S HnHA:
OFRTOE%E SEVEL EIFET,
OREMBEETZ > (IEP) &I BEFEFVOETHERAIN TWLWBRAKD TV ZRTEL £75

B
OKAT6A/KATEB EE BT ANDEMZHEVWLET. B55Hh5%%
OKAT6 dZa =7 D7 YT —hITEMLIET Ve Pur— hAD S HEBEWVWLE LT,

NEEH— b
OFacebook @ KAT6 HRh— k JIL—TIZBMML. MO TRE/ A NN—2BHD, BEZHBLELD
TRACZREZ IO LELLS, JIL—FINDSB
OBEHEIEL 725 L LWRIEA T OEUIE T4 % CBL 72 a8 HEZES
OEA%%%EE%C&ﬁkWTﬁoﬁb@i%@#@%ixt@éctﬁﬁbiﬁo

F)) iR EEET S
ORDINA VRZ—=FTIET ORI T I —%ER L £,
- ERMEL ¢
BB, PROFE. BEULE—k
_HFROIV A MER
-FH¥/—
- EROTE

BHOBEEE
OKAT6 Foundation % Facebook. Instagram. LinkedIn. X. YouTube THUO7x#AO—L T T L

WEAOSMgS
QO KAT6.org TRITOMBRRAES L U7 — @W%jﬂylﬁh%ﬁﬁbi?o
OQHKAT6IPSCN\> U ICEBS 78 Jx‘ﬁbf@i L O EEMME B,
ORBREIFXBROIOHICFEL TS

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREEZERITNY KT v o | WNW.KAT6.0RG 1


http://www.kat6.org/patient-registry
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://www.facebook.com/groups/803280496369674
https://www.youtube.com/watch?v=3-5_xvMAMEs
https://www.youtube.com/watch?v=3-5_xvMAMEs
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u

EEDEFRK

KATOIZFHEZEPRERDZ DDFICKEZ SR 512D, £<
DEFEXIFEROEFARD OB IERT —LICKDT T
RITET. 2LDHE. NERECEGEMEDORZH 5h
O, BHOZ—XZBEL. BEICKC TEMEABN T
NEY, AEETHNIE. BEROEMENINFATEEZITD
ZHBEEE IV v IICED. TT7HEDAL—=XITHB
CHHDET,

—ﬂQE’JI:EEh%@Fﬁ%W:I& RD&ESHHBEHHD T,

o BIEEME-ZHMRNAEHBAL. PFIFOEGLCFRERBRZRERL. RENART 7EHR—
MLETS

o FENMREE-FZ0RBEHRL. HEIZGL TEMAERADEBNZITVWE T,

o HIERIE - HER. RE. TOMOHRROBBEEML £,

o JHILBEIE (GI) -BEOMA. BREWR. FMEEELFET,

o DIREME- DEBOERFEOEEXFML £,

e ANRBEME - K. BFRE. RILEVORETHRLET,

e REESIURREME-GHCENZFHEL F7.

e EEABESLUVEEL - FCEHZFTML. KEICGLC THBIEZRHEL X,

o HEMMERIE (ENT) - KREOME. BEORRGE. BEH. BT PMEROREEICHEL £,

o NE4, HEeEEt., FLIITERELT - BEORELTIELE T,

o WRE - OFFDERE. HORE. HOMEETHRLET,

EFTFDOTT7F LI KEDEBE EDICEILTDEDHD T THCXZIANILID
BRRAGE B XL TEMEIN3HBELHNIE. HRECEDHICFABICBZFFARD L
9. KAT6OOEFTXIFENTNERBZ O, BEREICKLTT V7 ZRABETEICHEETT,

KAT6% ') =% (Boston Children’s Hospital ZHEEE IV =v )

FZ57 e REARX—ELET4 VT LTIy A—BEHNTET 3 ZHEELOBRAKTOT 5 L
D 20265 2R ICRIA T . KAT6AF T IZKATOBIEREF D EE ICOIEN B ERAGIZRME L T

W&EJo
@ Boston Children’s Hospital
Where the world comes for answers

CFHPCEMICOVTIE. KAT6Z U Zw D0 d—FT 1 F—4—
(rarediseases@childrens.harvard.edu) & TIEES TV

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH L UKAT6BIREEZERITNY R T v o | WNW.KAT6.0RG 12



EEF v X - KAT6A/KAT6BIE(XEF

KRERICIRIIDE> b

o Dfiel. Bl . ADMHEEEOEEFMILIFRICEE T,
o BFRICIRNTORENUELEWVWSDIFTIFHD FEADT. NEREXLIFEGEFIEDIERICE> T RT LY,
o RREIDEBICHSIEW ZEBIT 57DIC. IRNTORBROIE—ZHRELTIRLTEL,

@ Ems
O DIJ—8BE GcRMIEEDHERR : ASD. VSD. PDA. ADEE)

©F 712

O BENRHE S - S B RE O BPIEIC & 5 REE

O SEMAADEN (BHEA. (FLE0A. S EREAEE)

O SEEEL 7 HERTPIOEIIRIC L 318 - BT O

(@) maz

O NERZHTE (HRE. K. BIE).

O Bl (RIEDPBEONBPE. FRER—Z51>2 LT,

O BMRI (X7 UEH. BEIA. BIAEE. BHEE. MREFRL L O . thDLE THED
FEINTWBRIEHEEG., €EOFMIVIJTMRINEREINZZCHHD £,

Bhis & VR
O BREBERRE (BEHEEPKBEORR)
IR

O FRBRERERE
O MRDE=ZUVY (BR. FE. BREE)
O BHEHOFHE (FHMNBERISEDIZDONT)

@ ELBRLEE
O HLEDOHE (E. EW. ZDOMoRIHE)
O B/ 52E+IC L2188 RECERICHTIBANHZEE

RECER
O REMRE (R, REREERE. BIFRE)
O BHIRE

O HERES LUBHAR
O BRAROTME (BIEOME. AIZE. 1. EURE. EER)

& miR
O EEIRTE (ABRESE. SEEREE. EREETROEVA D ZIES)

KAT6 FOUNDATION | KAT6AE & U'KAT6BIREZERIT /N> FT v | WWW.KAT6.0RG 13



JN\NE)T—2 =

BHAN A C SR AREEIL. KATED B FRDFIEICAKIAEL
ZHEOTHEEDNHD 3, KEICHBEFVDOIREDHS.
ZLDOY—EZANERTHRHATESZCHHD £9, BEEDEBN
IFEE. BFROERREECHEF—LLSTTbNETH
CRIEMMERICEEERITZ BRI Z58HHD £95
BFRRIFENZNOR—IATHRERLZFITH. BUYLRZEC+D
BEmE LHAHBNIE. FILLWAFILHABUVWHAITRVWETIRNS C

EDHBD XY,

BEREE
AZaZ7—2a>OENICRIGL. BFHKD
SEPLVIEEIZI 2= —>a VEENORE
ErRLE T, KATODBFRRICITTEFHFZED
BENARESNZ 2V, ESEX NI
RIECEMEZ SR TS OIC. @Bz
—a—>3> (AAC). F5E. EOMDFEZE
DANDZEHHDFT, REZIRT -0 ICHH
HHFEHLDD ZALBPROMPTEEIL. HEP
BB DE EICIRIIDAEE LTHEINB C
EDHD ET,

ﬁﬁ%i

BEEE, T OB &K UREICEE
T%Eﬁ@ﬂﬁuﬁmbiiomm®5¥ﬁ
DRI, BRPEROBMORSE. F7clHRE
xﬁmugn%é%@0§¢o%$fm\aé
BBARBEZRIL. FTHERISEICIZEOER
ANOBITEXEL. REBROKEZBELE
ER

>/

HEEL (PT)
BFROENI. HFEM. £ L TEMEICX T
5EEZBCCEZHNELTVE,
KAT6DHFIEDZ < 1F. HIBEFEET (K
EiR). BEDOW3H. XIEHFED
BNHNRE SN, HITeINIRE DEENH
LWEERH D £9, BEELEIF. B8
BEELEL. NSUREHREL. TR
FIERBEOERETE T, iz, 51T
25, EEH, HEFLBLOBEY)REZRDEFER
ICDOWTHPR—FLET,

EEEE (OT)
mMHEEIRE ). HREEEEE (BT
7). BLOBESAFILOFREEZELE
9, BE. BBX. EF. 77/0°—-0
FERBREDENZHR— TR bl
KATETL K BoNZRENIBDREICH
WHELET, BFHROBIULZRT oI,
RECER THERATIZ2@HBENREIN
5_rbHHET,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & U'KAT6BIREZERIT/N\N>V F T v | WWW.KAT6.0RG 14



RERE
EFHRPREEREEES (CVD). #R. 7k
T EDMORREREZ EFLDIHE. REE
ENBENTHZ D HD T, RERE
& FE. 2. AREREXZIBHDR

BABgeNZzm EIEZ TN AIEETT, R
BMECPHREERLELICK 3 RHOFEIZ. BF
ROREREZEARICFITSHIFHITER
DEI,

sA1TEIS M (ABA)
ABABAIZ. 1TTBIRFIL. HEMNIIazZy

TWFEI, KATOIEREFDFEHcBICE >
T. ABABREITERBDHFE. SRR,
BRTHOERICTFSLEY, corFOJ>
LlF. EFCHDEALE Z—XITIH L THE
SN, RPTaoTVAVTH—AAV FER
FILOERERZBELC THREZIREL £75

ShRE770-F

KpEE

KPEEIF. KOZFACEMZZB LT B
D8t AIEMtOE L. BAEAMOREEZZIEL
9, KiF. HIREET (EEBR). FAAODKE
T. EEOMEERBRIZFEDHBICE>TE
ERREBEFREL. BLIEFHETLVEAHLSHK
BEN LR EBRENZ B L A AEET T,

EXtESE—

EEBEIZ. BORCHTUII AN EH;ESZ
mAL. NSUR EB Wt KE0ES
ZMETEBZ 2B LTVETD,
SHENBRRICINA T, 2LOFHIEBIERSEZ
ELATWET, EFIFEECEEREZSD. B
BOEBPEIE—AOSMZEEL T, 1FL
AEDRRT Z Y TR EBFEAIAN-TNLTL
FHEAD ZOMIFICIE, EMHE X 7o IR
EZBLTERESE—HY—EXZRHT B3
ENEFECERETOTSLDBHBD T,

SEPEAISBENIBBICHIED. DMl (BAFI VD « L—TXY b A2FZ—AR23Y) BY
DOFEFANGY IR T Iy 72 AVWTCBLOERFA, EREA FLEEFREOEY a3 Y
NEENE I, COEFNLT7TO—FII. BENGES Dty 3 e BT Bl FE
M. BEIVWEDE. TLIIHENIAFTILOREICEVWTIDARILRRZDH LS TAIREELDHD F
To ZLDKATODRIEIF. EFL v a3 hELUttYy Y a v RICEEGERZERLTVLE T,

MIDEER - BEEIS2=Tr DRFELI2HEHD, BODERZBELTHEUEL LS,
THREBEEAICMAT. BRREACPENEA. BORA N14 70— FNv I, REEEA.
Ry MEA BREEBEDT7 7O—FICHRZzRE L TLWBREDLWLE T,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREERITNY KT v o | WNW.KAT6.0RG 15



F < HBEM

IMDFEBHIRBITBESICHEDETH? = - ¢ e ¥
KATOD B FIADEZLIIHITEFUVE TN FAFEROEFIALDHLENDZ LKL HD
$7, MBBE, EATF. £ IMOBHFEEFERTECT. BFTALIERLRZEHS
ETB_rbHDET. BEFTADHNPNS YV ABBEB LI ER0IC. BEEEYT
DD R— DR EBICHEZ D HD EFT, RIFP>KDEEDHBH LNIFEAD . M
FRREE. EL. FLTEMAHDNIE. SFTAIIFLLWAFILEBEZRLAICEICD
ITTWCTL & D6

MOFEBICE>T, FULFREFBREDLSBHDICHEZIDTL & 5572
KATED B FHRICIE. FEDOENPHEEETORVALIFLIERZITSNE Y. REHNA. E
BIBBEE (EP). BLUEBEZEAT S LT, BFROFBIIAS<MELET, BF
RENZNOBAPREIIRB B FET7IO-—FPHER—MMI. BFHF—AVLOHD
TR L THBIZHBENH D &9, ZRTOR— MIE HEDORE. EHEE.
DANBHOFBRIR. EREFINE S fc1>I)L— /7@%F\§ﬁ%rﬁt#aini
o

HhDFRIIFEICEDTERLSICLBTLLSN?

KATOIEIREFDIFE AL D AISEEBREZEOEBNZREBR L T IH. ZOBENICIKREIREAZED
HOFET, ERZFEST. F&a. BIRO. T3z AVWTIIa=Z7r—>3>zl
BZ2FCHDVNL. BHOBNICHDDHST. IIRPHAICE D EEREZFEESLDICH
B2FEBBHVET, ZLOBRESANS. BFTARKRTESZIULOZZ2EBEL TV
EDWMEDBDFY, BFTADHLWBZIIa=r—>a3>ZE L. TOAEEICEV
HARGZRBEHITS CENERTT,

FEHHEEZEFELVEE., EDLSICOASaz—2a EZRBTNUELVDOTL &5H7

KATODEFTADZ L IE. SEZFEERD 27D, BEHIBESNTUVEDLEITH. 1
NAZ 2= —oa>ZBNABVEBRTIESD FHA, SEBEECPRBIZ 22—y
FEIF. BPFIADBRDEZRZREL. B ODAHZIFMITZ LEX T, F&E. ah—
R, BEEREE (AAC) BREDY—ILIE. BFIALBEDTDIAZILTESORIFERE
AZLERABDFREBEDET, BikD. R, 77/00—RE, IFEFIFLAZIa2=275—>
I VFROBREHZRL. TNZEHL. RHZHEICHS CEHEETY,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AE & U'KAT6BIREZEMRIT/\N>V FT v | WWW.KAT6.0RG 16


https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_83

KAT6L B2 S NBADBIEENS SVWTTH ?

2026 FIRTE. KATOAR7-IZKATEBOERB L ZHrE N7 HIZEHATL000ARE T, MR
AODBUEAZEBRDHT. KATOIFIERICHRBREBD—DOTHD. BREEIFE XL E800HAIC
INEHETINTUVLET,

BILFRECVERKBIIERZHEATT —22zHE L TRV, EROHIEEZ5< N
EOBHZVWEEZONF T, BN 22T+ ZEBHT2ROEEEOEVAZEIE.
KATEA/KATEBAEFREB T I, C DEFRBICIFS00AULNERINTED. SRAMEDHE L ER
BORRIRICHV. BHREHIEMLEITTVERT,

KAT6 DRI DFIRHEE T B AIEEIEIRE D 5VTTH?

REZBDHIGEGCEMEICHEA L. SHEROFTREMENROEIRICEET 2EREEXIERT S
CEHEETY, KATOBEBTFDEEDAEDIE. BERICVIDTREL. REEOHFOVLTN
DEHRITMANBZ ZIEHD FtHA. COLSRIHFE. RLEGFEEZFDOINOFEHN
FENIERIFEL<. F2%ETNTLET,

WRT—R LT, BB oNIEBERICEGTFEREZIFOCAH D CIFEIEMETE
PA O EMEINZIKRET. BROV AV ZE020EMNHD £, £/, IFEICHETIEHD
FIH. FAAE2TOMBIICKATOEEZFHE. B TFRICEA S D HD EFT, D5
B, FBFEACOKREE Z I SHEEXIZ50% T,

KAT6 7 7 S =R TP AVAELVBADECICFELTVEID?

KATOD A DR E HTONETHERINTWVWE T, FacebookdHR— 7 )L —FEEHZA
WhatsApp2/ IL—7%EL T, D SRIEL DBHD, BHPRBERETZ LA TIET,
KAT6 Foundation TTIZEIRRSN-BRZIREL THH. TELILG L TEMDIBEHRD CERNL
TWET, £y 773XV FITEBMITBIET. BEFVDELICVWBIREE DRD
HBELHTTED,

nnnnn

KAT6 FOUNDATION | KAT6A® & U'KAT6BIREZEMIF/\> K 7w | WWW.KAT6.0RG 17


https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_86
https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_86
https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_82
https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_82
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7

EDE S BRBEEDNEFELEITH?

IRTE. KATOERBF 2R ERVICRE T 2ERINIBEEAEH D FEAD . BEDERICK LT
RIUDBEEIZVS DD HD 9, EAMIZ. M. BEER. 1TEIORE. EIE. EEROME
BE. ENENDOERICIHC TERICHIGLE S, LAILZFo. N hTUE (EZ2IY

BS). ALY H+LQL0. EXIVE. EXZIC, Cytra-3A8 X DI OV RUTFTHTFUXT
ICDOWVWT IRDD T ERETVRREZOREZDHDE T, MILLWTTUXY L ZHBDHD

AIICIE, Z\TZB?*/\JU)I:EFE LTSV, S OV FUT7BREICETZ5FMIE. UF

v—R | T —FKICLZHELBERTV I EFT—BXUV2023FDEEFHK TKAT6AS £ U'KAT6B
il D=y ] TEEDIL\TZX’&TO

KAT6 L BB S NI E DFIGHFRIIEDS SVWTTH ?

KAT6 Foundationld. KAT6A/KAT6BEHE &% 1E L T
REMNABEIBRZHAE T D -OICEBINICT —2EINEL
TWET, 2025FRE. KATGADH DR E#HBIZ501C.
KAT6BD A D minid408Td, KATOIZIER ICH#R T.
RITICBE > TE OB IND L DICH -, 2
Wzl T ADZBLLIEFEDBTHD. BADHFIET<H
ITHTY, MEHRAREICKD. BFYEHm. €L TC
NS OEBREOETICOVWTOEBENSISISREEFS L
HEBFINTUVETS,

il 81 'l

H-. lL![_J

DORERZEDE S ICHARICEBMI B EDHTIEITH?

KATOIAR = 212 T 2 D MRN AT EIE. KATOA/KATEBEEZTRKICEMTZ LTI, CDF
ERiF. KATEDNEEDSEERT —FZNE L. BEEDKATOAE & UKATEBIERE = £ DR
CEIZIFMITZLET, £loo RRX b YRFEDOKATOAE & 'KATEB iPSC/N > 7 I E R

ZIRMMT B EHERETT, RMOMABBRPATHABICOVTIE. www.katb.orgz CEL T2
AN

1= BDOREIIEFNZIRERITIERDHDETH?

CREOFAIBEHZHBILLTVWARL TH. BFHRIIEEICEET BN DOERECEENZIE
ZRITFBDENTEZHEELHD FT, Z<DOETIE. ELUEERBECLEZEEEZFOEFHKD
EEE. AEE. #RE. Y R— M —EXRCEZ@ITZ23 70 S LZRHBEELTVES, &
EFVORIGETHRIBERY —EXICDVWTIE. BFROEERTF—L. rﬁ@v—vav—
73—\ FIIMABBERCEEEY —EXBBFAICEEAVELELIET VN, BFEIATREA
AEEMDOHBMBNMBICDOVWTITRAL. HEZ T R—EVWELFT,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREEZERIT/NY R T v o | WNW.KAT6.0RG 18


https://kat6a.org/kat6a-faqs/#collapse_84
https://www.youtube.com/watch?v=kgGGeFX0dwY
https://www.youtube.com/watch?v=kgGGeFX0dwY

B - VY —X

KAT6 Foundation
© KAT6A® &K U'KAT6BICRES 2 N D 7 —H T
@ KAT6 FoundationD&ullE 5 A4
© KATERF a2 X&) —: =3« SOFRICLBECHER
KAT6 iPSC/\ > 7 DR LR
© KAT6 YouTubeF ¥ >R JL: KAT6ICRE T B3R EREXE LUV T T EF—
O BICERIINBZDIF. KATCEHICHBIT3BHETH 3.

Q

O

Q

(¢

QO

El [ KAT6 D & [
KAT6A LWEhE%

Q

¢ BLEFHBCYZ—NTRHBETIKATAT 7 U b — oA S TR
- 3 - == ~
NORDIC & % KAT6ASEI&EH IC R Y 5 ¥R © F—2 kT HAE

KATGATEMREE | RISKATOAZR 2B T BT6RDEBICETHEET ., 559 2 4fE

Q

C
C

Q

By RIFBOREMS o A4 FHNE
@ KATOASEIREF D FBEAIRICHITZ EBHRECELFEE LURFED © B&
RE © FIVHAEH

® Za—I—TVREE
e JINox—FH

KAT6B @ RIL M HILHEFE
@ KAT6BELFNEE & ARA VEH
¢ NORDIC & B KAT6BREERE DRSS @ A REF
& KATOBANRY b S LKRRBICHE T Z2F-REREKIZ. BFRERS U9 ® tHEE
FAAZXLICEHT 3EEZ FXD D, e AFX) REEEEH

& A« N—N\N—+ E—FY v hH—iEEE (SBBS) 1=—7

£ EBOHK ‘ \
o POTATEE D EREA FE 4 FacebookVIL—7F
© Eurordis: 3—Ov/NNOFEWMRERY T —2 @ KAT6 Foundation : KAT6AE & T
© JO—NILEEF KAT6BICEAY AR ER DI IL—7
¢ ERHEIEEI VY -7 A © KAT6 LiEH IL—F
@ NORD (EIFHIEEBEIEE) @ KAT6AS & U'KAT6BIEBIEFEE

¢ HMEREBEOR~L

O [F VAN % A

CO "gfﬁ/ﬁ:ﬁf’: EDFEELESTSUICELTIE. KAT6.0rg
¢ AZ—7 . BEFEIUVREEDIER DT F7IY=Y—ZAR—THETE IV,

KAT6 FOUNDATION | KAT6ASH & U'KAT6BREERITNY R T v | WWW.KAT6.0RG 19


http://www.kat6.org/family-resources/kat6a-fact-sheet
https://www.facebook.com/groups/1924074790952872
https://www.facebook.com/groups/1924074790952872
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK114806/
https://www.facebook.com/groups/2909554822606307
https://www.apardo.org/about
https://serranolab.github.io/iKAT6_BANK/
https://www.youtube.com/watch?v=eQAgOKZDAUE
https://www.youtube.com/@kat6foundation381
https://www.youtube.com/@kat6foundation381
http://www.kat6.org/family-resources/of-special-concern-bowel-obstructions-in-the-kat6-population-november-2022
http://www.kat6.org/published-research
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/
https://cdn.prod.website-files.com/691e09357224aab7e74eee5c/697e4de26c744cda21effb25_St%20John%20et%20al%20(2022)%20.pdf
https://cdn.prod.website-files.com/691e09357224aab7e74eee5c/697e4de26c744cda21effb25_St%20John%20et%20al%20(2022)%20.pdf
http://nature.com/articles/s41436-018-0259-2.epdf?author_access_token=vYPabhA0DkDjxiy06EVfmtRgN0jAjWel9jnR3ZoTv0N-KnpQudTOm8X4nQqV34S_FgZxk0QmmOfMakjjNnn7Cod9Vd3FCj7riSKfS5AWJpxjnuID9QuHHDCQXfoLeSiSIOW8kwD2fEeR_C_VXZu9Dw%3D%3D
http://nature.com/articles/s41436-018-0259-2.epdf?author_access_token=vYPabhA0DkDjxiy06EVfmtRgN0jAjWel9jnR3ZoTv0N-KnpQudTOm8X4nQqV34S_FgZxk0QmmOfMakjjNnn7Cod9Vd3FCj7riSKfS5AWJpxjnuID9QuHHDCQXfoLeSiSIOW8kwD2fEeR_C_VXZu9Dw%3D%3D
https://rarechromo.org/media/information/Chromosome%2010/Say-Barber-Biesecker%20Syndrome%20QFN.pdf
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6b-related-disorders/
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/mgg3.1809?fbclid=IwAR1qKDuJcs1uFhInoGrUcaEBzgtp117rTe9hBCXXl1BUGB4YDhsw9pWvRmY
https://globalgenes.org/
https://www.eurordis.org/
https://irdirc.org/
https://rarediseases.org/
https://www.rarediseaseday.org/
https://www.rarediseaseday.org/
https://www.rarediseasesinternational.org/
https://rarechromo.org/
https://www.facebook.com/groups/803280496369674
https://www.facebook.com/groups/293247751198738
https://www.facebook.com/groups/912306662254794
https://www.facebook.com/groups/131529749041035
https://kat6b-suisse.org/
https://kat6a.es/
https://kat6a.pt/
https://www.facebook.com/groups/1308670296436783/
https://www.facebook.com/groups/2909554822606307
https://sepkat6a.jimdofree.com/
https://www.facebook.com/groups/134798708624609
https://www.facebook.com/groups/252732594119043
https://kat6france.org/
https://kat6france.org/
https://www.kat6a.at/?fbclid=IwAR0JGKLt8J8d_cQACjNjF983Vsd5Kvy-tLEyXRCrM5BKQ_yYXe04K03HfOM

KAT6 Foundation

hi=b0BEB

FT=BE. KATOAL K VKATBOZRIZ K -
C3IFHEC SN BKATEERED H 35 ¥ 2
DCHMEE. HRETHELTVET, ik
5OEEE. AEEOBEIC OB BRI
e L. KATORERBEADRIES
B &DERIN, FEOED & S>TETS
ST

KAT6D 7 RKRH > —

MIEBEDT7 FRAS—F—LIF. CREZS
FTFREBETHR—FLET, BHEVCER
RIEICDOVWTERZRD. THRIBERICED
WEBRRENTESLO5XEL. BFTA
DURICHEBRY —EXARTT7ZRITOND
EOEFLELLET,

2RO SEAAITH —EXADBITERETL
TWBIREICH L TH, FhfeBlddR—k
ERHLTUVWET, BDOF—LIE. BT
DOt RETHBICKEL. BEHNHEE

(IEP) ICEDK BFTADHERICDOWVWTE
BAL. sMAELR— FDEBEESFEVLE

T BRIIE—ATIEHD TR A FFcBD
BHiZIX. BICEMICRLSNEINEDRT
wIEHDIDP I L. CREDEEEZDL
THERITZC T,

i=BldbRi-e CREDT-0OIZF
ELTUWLWET,

MO TNIALICRIID
BIWRITHD ECA. BEDS
< NRBEUEICRANRE
HweFoNBILOEHDET,
FILEBRZ_FDOCKEP. D
RRUCDWTIEBRDH B
AEDBNBZENTETRIL
IF. REIBZZICHED X Lol

— Lindsey Blanch —

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREERIT/NY KT v o | WNW.KAT6.0RG 20



MREEDZE

CRIEDCHAICE D, MIREBLBIIBEHRLCBNRZ/FITUVET, CNSDEDHEHIL.
KATOD'RZICE X B REICDO VW T DERZ RD. RERDBEAENDEZTIDAVTVET,
KAT6 Foundationid. KATOIEREFDHBEFIAL TDIREOEERM LZBIEL. EFRIZ
MREZZELTVET, RFIOTOD T FTlE. BENGBFERADRR. HETBOETIL
R, EBANAAN—N—DOKE. BARTOTV S LOBERZREZTV. MROBEEPERR
HEBROEBZRZVTWVWEY, BN EZRT B3 INTOMARIF. MHEHRICIODRBWT 77 A
BVKREZDIOHTLICDBH>TVET,

FLLUITHES

KAT6EE DT %

2019 | KEEFIMEEME (NORD) %8 L TR I N/-KAT6A/KAT6BEEZERIX. KAT6
FEREBHCE T 3MOEBRNAMETY, HIXDLSHIRED S DIBRIZEICL D, FAREIE
KATOIERBED SRS % & DR IBR L. HARMREEERDIH3 N TEET,

KAT6 Foundationid. BAZRETCETAWETT—2ZEEL. INZZALTHEZHEL.
EEHIFETRREEBLTVEY, £l BRZOIWMLTCCRECHMREEZHE T 5 Z T
BFIAZLIDFECERL, IBPTIBLS5UAR—FLTVWET, TEMVEECIET. TH
BOBFIALITTHL, KATOOAZ a2 Z 714 2KICEM I AN TEF X,

BESGRICBMT S

KAT6 IPSC/N> ¥

20225, KAT6 Foundation Z Dt & IE. KATEAH K
UKAT6BIZHHE L 7= ¥ D BB HR A TZae 4 #r AT
(iPSC) N> U %I L F Lo CNSOMABIE. KB
P& EE DT> TILD B IES N, AZEEDKAT6Z IEAR
L. FIRDBELEZIRILT 2 7OIERATNTVWETD,

SRR, BREIADY S TILEIPSCA Y 2 IR T B "KATG6 Foundation £ 1#73°C
CrT. ROERCAROTERICERT 5 epT o oo ClE AT DO
eq T TR BED B HERO
— DT,
IPSCAX>ZICBMT S
53—/ 5FKeRFTS S5 —J SROTES — Dr. Angie Serrano —

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREERIT/NY KT v | WWW.KAT6.0RG 21


https://kat6a.org/category/events/
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
https://forms.office.com/Pages/ResponsePage.aspx?id=zDJ91SHBj0iwe9_nBWgMcYPtLnP7IghFlEt-_hcPC4JUMTBUUFNTUVdGUjZZN0pPQzFPODJZVkxRTC4u
http://www.kat6.org/research-network
http://www.kat6.org/research-network
https://www.youtube.com/watch?v=5YAjCOvKx1c

Empowered Grants

KAT6D CRIENDZ &I, FATeBDFERDHLTY, Empowered Grants 7O Z L%ZEL T, O
RENHBEETOF TERELREZRIRTETS LS. @R, 7N\rX 72/00—, L
TBRBENDEERRHZIT O TVET,

INSDXIEICEKD. KATOIEREF D H B HF S AlE. HIBHEIADSMOM L. HEBIRDE
. A2 =3 EEADMALE. DBADDRE. £ LTHRR - RBENBHRZRT

TEEY,

KAT6 Foundationid. 2020F(ICATOJ S L%ZRAMBLTUER. XV ABLOCHERFD CREICH
L T120 A EDEmpowered GrantsE i L TEF £ L7 RBIHEIE. BEEEZRA LI E SR
BIARZ—XICHIGT 370 DRFENZETENE LTVWET,

RiFEEZSvO—F

BEBICHERDHD :
v BLFREERLCOZKES

v ERERRESCHFS

v/ BFETIHECAEICETIRBEEIIEROFE

KAT6 FOUNDATION | KAT6A® & U'KAT6BIREZEMIF/\>Y KT w4 | WWW.KAT6.0RG 22


http://www.kat6.org/empowered-grant

ZTHOH. REWVTIZHD FEA. BFHI
FE. BER. FTEHELEEICAERTHS EROSNDHEIE. BF

HHUVE

Empowered Grants :

MTFDIERIE. Empowered Grant Program%z @ L THEDORREABDEFT, COURXMIHL EFTH
ICREEH SN TV WFEFIRZ—XDH B HETH.

ii-?—ﬁ:f%%:—

tZE—RAAR—-I

Nyb. vxzvy>
JAx—L0O—F—

JrxAM b LREZVANVER
N S
BEZIRE. 4

SHITHBIE. H1THL

-

B ANE—H— REZYTAITTNAR

NTVRR—R

oA I~/\Z ~

TS S

R— &7w$ﬁ¥%xm -7
R ——
774:>77¢—»\ﬁ¥
FEEYI—IXDEE
¥EiEsRE

BEY AT L
RA)ESNHEES
ES>RD Y

ES bR

BOE BEES KU =&HE

REZEIvX

7220 (ZHeER)
WO N TERFa—7.
JaxTl)—
TSS9 VTY T A
I7Fa2—TX
METS >y bRX K
RE$HITE
TJ4xTvbhY—I)Ll. AL RKR—
+—
SAMRYIRIZART—=TIL
A=A

AHIFARZ ~

BEHER

JAXF o) Oy RT £

HWRCHEER

b LXiEE
BECHhy S (TETT747)
FEMIEITECETE
BN DOE T Z >
RLYSYITOREY R
BREE. #HEESS

M LB 21T —
TETT4TNAFTT

O e TED

Lo RE

k_k__L__

B
)=

X R fa—

EICFDEZ ALV
EsEN

R4S

2 AV el 274
FEZOV-I

JOv oL d% e oirtns
227 b
RO9AT X
NIV — L
TLAR—
RIR—FR
FRTAYIT YR BUBRLSAENZBEL N T
TERHAEBHMTY, FTHND L. £BTKOLSICHEN
RN HD. SEIEBHEEZCNTEET, O
Wig. FERAESOREZREL. EFIPFEORATZ
MEIEZDICRILE £,

L—>>dh—

EINTA. X514

[ ]
o WL REBRNEVEETSZY —L (VA FRL—

A

Pay X—TIIURY)
11—t ERTL—F

E—F&Lv0AZaz=5—>3y
o AACTNA R (PadBrEDETL Y hELUVERTS
), BEHOEE)

AZazZ45—2avYBAYIhoz 77U r—23
D

fizl

NOPIREN

RAT7EANY RT x>ty bk

B, Oy ARVE AH <KEHE»)
[WENRTDa2—)L. V=29I)LR =10 —
RRCEBOREZ(ET 57— L

#HE

t

2BY 1 FOTEHES.. BFE5E
J—0TwY

*F—HR—R
BWHEZEY —)L (REA1TRARY)

SE— (FEE)

el oo

e L

EELSE—

BEREL

ABASE L

KL

ﬁﬁhb—:/ﬁ

SEEEL. BREA. AACELE
= /‘\’/)LX#)L@@)L -7

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREERITNY KT v o | WNW.KAT6.0RG

23



=

s R o gt

KATwalk (F+¥v ko x—2)

KATwalkid. KATEHARDORIMEZED. BE€ZEHD L |
DICHR—FZ—HEES. ELREDTOBEEHO 25
Ry T, FBL7U74EFc. ZLCAIa=F1 -
DRERICHINT—HERD, BESLULKAT6EZ 731
—EMZ BB ADET, HIT. KDBEZVEXREBE
LTHATVWEFEL LS !

TY, BFE2ADRBRBICITONE T, B IFERPORECZIEE
CEEL. CREDAFRBRZHEEL. BEHZa9. AMERERIC—ATH
TEOMBEI BV EZEBATVET,

[CZICVWBETIFBENRLLABRZD
T. CCICKTWVWET, BETALEF

EIFRKAT6> R I L EBELTCNB I ERELLTT, 5
FEXRDHEIT. TRk B, AREN—BICEF BLTNBIEPELWVWTT, BF
BRI ES TS, KAT6ICRET 3 RFIERE S DEEEZRF>TLNTLWBLEEST
U, COBDDEFCEBRTBEALREEHAL, & <NBIEMEBEBLVWTY, -ZDI=X

AT D—ETHD . TFT
FREKTAYICcOI=—27 THR%A
_ ¥ T9Y,.l

SICHRICEMTE 3B LB >TVET,

IRV M 2BRETS

- Amy Young -

KAT6 FOUNDATION | KAT6AE & U'KAT6BIREZEMRIT/N\N>Y FT v | WWW.KAT6.0RG 24


http://www.kat6.org/%20events

SN A

KAT6 Foundationld. REHE. CFRik. KA.
ZLTEHEBEDERICEZONTULET, KD
RAODWKEI BB EEAHLET !

RS T707LTENMTS

MHOEE X E L KT ZRI T T7%E
BRIEELTVWET, HRIAFILXTEZHFS
DHIF. TOTIHELTETV, KDKRIRIERNIC
BIXDH B HICIE. KAT6 FoundationDIBESAD
SMHAIEET 9o

RI2T71 7iEE

seMZILIF 3

HRTEDAZI 2T A >S4 2T KAT6 ICHE

TERBERZILH DT R— SHEIEET T,

BRELIRICITONZHMEEDOHDOEREF v >R

—NCTEMLIET L,

RAX® 7 07—, Facebook. Instagram. X
(Twitter). LinkedIn. YouTube Tt 07 +0O—

LTLIEE L,

BFHRDBEEXP R =) —ZHOHBLTLLES

T, b EREEZZA2 AL EHRICRT
EEEBERLTUVWETY,

KAT6Y v XZHBAT 3
LD Bonfire > 3w FTld. RELEHNELODD
EmBEOKRHEBCEREETICHRDOBMATUVET,

KAT6 R b 7 &5 3

KAT6 D =8 D E £ ifEEED
b0 7O7 S LCHIEEENZ. A a7
1 DBRIPVKIEBICE>TVETD,

KATwalk

BEIAICTTHON B KATwalklx, g EAETRA
DESFHELIUVBERAREITT, BEF—LA
TRER L CERBICUF— TV %ZHELRZD.
KATwalk AnywhereZ i@ C T/N—F v JLICEML
33T COFEHZEZERTETFI. BM
FEIChD 5T, BERO—S5—FSH. £DEES
WREAD—HIZDHRHND £7,

FXRT7E-IL

MIEBDERDT7E—ILTIF. EFBERFMHE.
bR, XEEOERIC. B DOFEMICH LT
TENOHZDEMZ LTVWRIELSIBBEVL
TWET,

'l Care for Rare; F v R—>

Ml CareforRare] ¥+ >R—2lF. WO THHE
IR TCIZFRATHENBEREHTY, MHiHO
PEYEHELZD, IRV EEBELIED. &
NOHZZIT T, HIFOKAT6 7 7 X —ADE
HEECEEFIHILIETL,

JO7ICKkEdT 3
HBI-OYEZETOEEIELLIET V!
KATOISIEEICE L\WRR TH D7D, Z<DT
REDNIIRZRLZeHhHD £d, CEBED
BEEHBLIZVAIR. TOTEELET VL,
HRBRIEODEEIF. HRPOIREICE o T BY
PEEL. TXERBTL &L S,

B TOT % EFHALIEI L,

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKATGBREERIT/N> KT v | WWW.KAT6.0RG 25


https://www.bonfire.com/store/kat6-foundation/
http://www.kat6.org/volunteer
http://www.kat6.org/blog

m

|

x|

BFHKATo ZWrI N3HIIE. CDOEDDZFI=bBT
[TTHEATWSHDIEEB>TWVWE LTz, ENALIR.
HIELBRO RS TIL. Filf. 2L TERAMOBREDOH 4
IF. EETIEFEVREAVIFEXRELRDHDTL o
KAT6 O = 2 =7« X Facebook®HR— rFIL—FIcE
MLTHSE. 5K FLELZ DO, FLTEXRAERL S
CENTEFRLT AABIFRLT—ATIEHEVWERD
TFELT, RALBEEZLTVWABIREEEHEZ T2 CIC
BTFE LT REEBEBEDALDSDRARRT R/INA R
Z<DHEL VWV ES X, FATeBICE > TELWARA
YEBWTKNE LT, KAT6 Foundation® &L, Fhic
SEONEICEVTNMIDZADBEVWEFEEER>TVWETD,
BEFICERREZ X 25858 @ CHAEXET
5 EIC. KDRVWAEIEHD FHA.

- Katie Bator -

BR—-FTIL-FIZEMT S

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BIREEZERITNY R T v o | WNW.KAT6.0RG

26


https://www.facebook.com/groups/1924074790952872

=B D3

KAT%

Foundation

Foundation ﬂ
@EE%%\ X WA D Jordan Muller Karen Ginsburg Katéeré\?vl::]ow Maureen Martini
J\— BEE ALTE Ek ER#1E
Dr. Andrew Rankin David Woodbury Rachel Worden Kevin Young
Bl WE BELFES L UBIHE T714F>V2R
Foundation

DF—LX
> IN—

Aimee Reitzen
X=7TT1>7c]
SazZ7—>r3ar

Megan Stetts
V—=2vI)LXT1 T

Susan Hartung
RN =&
A:U%%’*ﬁ

Katie Bator
KATwalk

Dr. Typhaine Lejeune
BT RN —

Jessica Wiemann Lindsey Blanch

Empowered BEs LU AR
Grants =y

REERT VT TOBERKICIF. BERPF—LAYN—ZHRLIBERETHR—FL
TWERCZILZESBEVWLTVWE T, F—LOZEXEERADOBNMICEHEKLH DA
3. EOTEEL T,

MEIE. RTB0FEEBZZELIEVWRI YT 70 FICHBLIELWIAFIILPERZ S
RbEDHRZELL £

BERODY3—4 Y « 25— (support@katb.org) IC EKL 2

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKAT6BREE®EIT/NY R T v | WWW.KAT6.0RG 27



BUODBHADERL&LD !

UTOBERT7 > 7r—MIZEEW RS, BEBAMRORHBER. 1S2=7
A AR b YR- MY —EXICETREREEBITITITE I, CAHVLRWE
[BEMISKATO OIS 2 =T ATOAMEAIN. AFMICHBEINZZCIEZHD FE A

CNSDERE CREVWIIEC I EIE RIBDEEZRESE. HBTcE TREK
ZRABICHDL U TILTHRNGFETT,

TIANS =R S —%HEER LTI,

ASaz=71 77— FCEZETS

KAT6 Foundation
8 Leland Court
Chevy Chase, MD 20815 USA

EINZES 82-3118535

X—JL 7 K L X:support@kat6.org

f1GIXJinjo

WWW.KAT6.0RG

KAT6 FOUNDATION | KAT6AH & UKATEBR#EERIT/NY KT v | WNVW.KAT6.0RG

28


https://kat6a.org/
https://www.instagram.com/kat6foundation/?hl=en
https://www.facebook.com/kat6foundation
https://www.linkedin.com/company/kat6-foundation?_l=en_US
https://www.youtube.com/@kat6foundation381
https://x.com/KAT6foundation
https://forms.gle/yHkthuNqGfNNUd8k7
http://www.kat6.org/privacy-policy

(D)=

CDODNYRTYIIE PFLP T VOHOZRBIEZEICEDFEIRL £ L7, 2025%F. KAT6
Foundation|&RAREis Global Advocate GrantOZEE &SN, HAEHBD TREDT=HICA)
V—XDERS FUVBRRICHNEBERESRBEEZRITE Lo RARESIZIT LS = VAT ET 3 EH
BRRAERDEATHD. ZVRBLECDICEZTZIALEEFDIREDDEHAD. 2V HLZD
GERZLDBRBCEZHDOZEZITOTVWETD,

CONYRTYIDERICHTED. EELRBCEFANBZIREL TS 2R Z YT 7
BLUEMT7 RNTH—DE ﬁk\®$DMﬁ$LLT$?Oit\m%&F TERT 1 —
RNy LEa—%ZiToTLIEE oT-KATOIEE R D EHKRIC CREWELET, THIC
HVREBEDAZI 22T ICBITRAMEADEME . KUK %ﬁ«@ﬁb@i% RAgTnTw
BKATODNEEDERRICH. DL DHELEL EIFFT,

SEXA) X

1.Arboleda, V. A, Lee, H., Dorrani, N., Zadeh, N., Willis, M., Macmurdo, C. F., Manning, M. A, Kwan, A., Hudgins, L.,
Barthelemy, F., Miceli, M. C., Quintero-Rivera, F., Kantarci, S., Strom, S. P., Deignan, J. L., Grody, W. W., Vilain, E., &
Nelson, S. F. (2015). De novo nonsense mutations in KAT6A, a lysine acetyl-transferase gene, cause a syndrome
including microcephaly and global developmental delay. American Journal of Human Genetics, 96(3), 498-506.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2015.01.017

2.GeneReviews®. (2020). KAT6B disorders. NCBI Bookshelf. National Center for Biotechnology Information.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK114806/

3.Johnston, J. J., Sapp, J. C., Turner, J. T., Amor, D., Aftimos, S., Aleck, K. A,, ... Biesecker, L. G. (2018). Molecular
analysis expands the spectrum of phenotypes associated with KAT6B pathogenic variants and supports a clinical
continuum. American Journal of Medical Genetics Part A, 176(2), 417-426. https://doi.org/10.1002/ajmg.a.38574

4.Kennedy, J., Goudie, D., Blair, E., Chandler, K., Joss, S., McKay, V., ... Clayton-Smith, J. (2019). KAT6A syndrome:
Genotype-phenotype correlation in 76 patients with pathogenic KATGA variants. Genetics in Medicine, 21(4), 850-
860. https://doi.org/10.1038/s41436-018-0259-2\

5.National Organization for Rare Disorders (NORD). (2025). KAT6A and KAT6B patient registry. IAMRARE®.
https://kat6a.iamrare.org

6.National Organization for Rare Disorders. (2023, June 15). KAT6A syndrome. National Organization for Rare
Disorders (NORD). https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/

7.Tripathi, T., St John, M., Wright, J., Esber, N., & Amor, D. J. (2025). Research Themes in KAT6A Syndrome: A Scoping
Review. DNA, 5(2), 21._https://doi.org/10.3390/dna5020021

8.Yabumoto, M., Kianmahd, J., Singh, M., Palafox, M. F., Wei, A, Elliott, K., Goodloe, D. H., Dean, S. J., Gooch, C.,
Murray, B. K., Swartz, E., Schrier Vergano, S. A,, Towne, M. C., Nugent, K., Roeder, E. R., Kresge, C., Pletcher, B. A,,
Grand, K., Graham, J. M. Jr., ... Arboleda, V. A. (2021). Novel variants in KAT6B spectrum of disorders expand our
knowledge of clinical manifestations and molecular mechanisms. Molecular Genetics & Genomic Medicine,
9(e1809). https://doi.org/10.1002/mgg3.1809

KAT6 FOUNDATION | KAT6A® & UKAT6BREEMIF/N> KT v | WWW.KAT6.0RG 29


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK114806/?utm_source=chatgpt.com
https://kat6a.iamrare.org/
https://rarediseases.org/rare-diseases/kat6a-syndrome/?utm_source=chatgpt.com

	KAT6AおよびKAT6B 保護者向けハンドブック
	お子さんがKAT6症候群と診断されたと知ったとき、さまざまな感情が込み上げることでしょう。疑念や不安、そしてお子さんの将来への期待など、未知のことに戸惑うのは自然なことです。これからの一歩を踏み出すにあたり、あなたは一人ではないということを忘れないでください。
	診断後の最初の数週間から数ヶ月は、戸惑いや孤独を感じることがあるかもしれません。しかし、理解を深め、同じような経験を持つご家族と出会うことで、支え合いと思いやりにあふれたコミュニティの一員であることに気づくでしょう。その先には希望があります。KAT6の子どもたちは日々成長し、学び続け、家族に喜びをもたらしています。
	時が経つにつれて、お子様は当初の予想を超えて成長し、他の子どもたちと共通する点が見られるようになります。お子様が求めるものは、愛情、学び、友情、そしてつながりです。ただし、それぞれのペースで、それぞれのタイミングで成長していきます。KAT6は医学的な診断名であり、お子様の能力や可能性を決めるものではありません。
	KAT6症候群は特有の課題を伴う一方で、回復力や支え合い、そして無条件の愛という大切な気づきを与えてくれます。この疾患は約800万人に1人未満とされる非常にまれな遺伝性疾患ですが、あなたは決して一人ではありません。KAT6コミュニティには、同じ経験を持つご家族が集まり、経験や情報を分かち合っています。
	KAT6 Foundationは、あなたのご家族がこの道のりのあらゆる段階を乗り越えていけるよう、共にサポートしていきます。
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	KAT6症候群とは何ですか？
	KAT6症候群は、KAT6A遺伝子またはKAT6B遺伝子の変異によって引き起こされる非常にまれな遺伝性疾患です。これらの遺伝子はエピジェネティックな調節因子として働き、DNAを開くことで、成長や発達に必要な遺伝子が適切なタイミングで活性化されるようにします。
	DNAを糸巻きに巻き付けられた糸のようなものと考えてみてください。体が正常に機能するためには、その糸が適切なタイミングでほどかれ、それぞれの遺伝子が役割を果たせるようにする必要があります。KAT6遺伝子は単一の機能だけを担うのではなく、染色体全体にわたる多くの遺伝子の働きに影響を与えています。
	そのため、KAT6AおよびKAT6Bに関する研究は、体のさまざまな部分がどのように成長し、協調して機能するのかについて、重要な理解をもたらしています。KAT6に関する研究から得られる知見は、これらのまれな症候群の理解を深めるだけでなく、より広い医学的理解の向上につながる可能性があります。
	KAT6症候群のお子さんは、それぞれ異なる成長と発達の経過をたどり、必要とするサポートもさまざまです。より専門的な医療や発達支援が必要となる場合もあれば、比較的軽い特徴のみが見られる場合もあります。どのような場合でも、それぞれのペースで学び、成長していきます。成長と発達を支えるサポート、治療法、そして専門家が存在します。
	科学者たちは、この多様性の理由を明らかにするために研究を続けています。遺伝子変異の種類やその位置が、症状の違いや重症度に影響を与える可能性があることが分かっています。特定の遺伝子変異と特徴との関係は、遺伝子型と表現型の関連として理解されています。


	KAT6の診断
	KAT6症候群は、胎児の発達の非常に早い段階で遺伝子変異が生じることによって起こります。多くの場合、これらの変異はde novo（ラテン語で「最初から」を意味します）であり、親から受け継がれたものではなく、本人に新たに生じたものです。
	最近まで、KAT6の変異を特定するには包括的な遺伝子検査が必要であり、多くの場合高額で広く利用できるものではありませんでした。現在では、これらの検査は保険でカバーされることが増え、KAT6の変異はより特化した検査パネルにも含まれるようになり、遺伝子検査はより迅速で利用しやすくなっています。
	主な検査オプションは以下の通りです： ・全エクソーム解析（WES）：ゲノムのすべてのコーディング領域（エクソン）を解析し、疾患の原因となる変異の多くを特定します。  ・全ゲノムシーケンス（WGS）：コーディング領域および非コーディング領域を含むゲノム全体を解析する、最も包括的な方法です。  ・知的障害次世代シーケンシング（ID NGS）パネル：KAT6変異を含むターゲットパネルで、多くの場合、より迅速で利用しやすく、初期段階で保険承認されやすい検査です。
	検査の利用可能性は国や地域によって異なるため、ご家族は地域の選択肢を確認することが重要です。

	こうした進展にもかかわらず、多くの小児および成人のKAT6症候群は依然として見過ごされています。KAT6の特徴は、自閉症、脳性麻痺、全般的発達遅延などの他の状態と似ていることがあるため、根本的な遺伝的原因が特定されないまま診断を受ける場合があります。また、すべての医療従事者が希少な遺伝性疾患に精通しているわけではないため、適切な検査が行われないこともあります。
	KAT6 Foundationは、家族、臨床医、研究者の間で認識を高めることに取り組んでいます。私たちの目標は、より多くの人が遺伝子検査を受けられるよう支援し、子どもから大人までがより早く正確な診断を受け、その後のサポートにつながるようにすることです。

	2026年時点で、KAT6症候群と正式に診断された方は世界で1,000人未満です。しかし、検査の普及と認識の向上に伴い、この数は今後増加し、この希少疾患への理解がさらに深まることが期待されています。

	KAT6バリアント
	KAT6の変異：私たちが分かっていることと、まだ分かっていないこと
	KAT6AおよびKAT6B遺伝子の特定の変異が個々の人にどのような影響を与えるのかについては、まだ多くのことが分かっていません。現在の知見の多くは小規模な研究に基づいており、科学者たちはさまざまな変異が発達や健康にどのように影響するのかを引き続き研究しています。研究が進むにつれて、現在の理解は変わる可能性があります。
	遺伝情報は難しく感じられることがありますが、お子さんを理解するために遺伝学の専門家である必要はありません。多くの場合、遺伝子変異は一般的な傾向を説明する手がかりにはなりますが、お子さんの将来、能力、性格、または可能性を予測するものではありません。お子さんの発達は、療法、医療ケア、家族の支援、そしてお子さん自身の強みなど、さまざまな要因によって形づくられます。

	遺伝子は本の中に書かれた指示のようなものです。これらの指示は、体がどのようにタンパク質を作るかを伝え、細胞がその役割を果たすのを助けます。KAT6AおよびKAT6B遺伝子の変異（変化）は、これらの指示がどの程度正しく読み取られ、実行されるかに影響を与える可能性があります。お子さんの特定の変異を理解することは、症状をよりよく理解する手助けになることがあります。

	KAT6の遺伝子変異についての理解
	KAT6の遺伝子変異の種類：
	ナンセンス変異またはフレームシフト変異：指示が途中で終了してしまい、不完全なタンパク質が作られます。本の文章が途中で終わってしまい、意味が通らなくなるような状態です。
	スプライス部位変異：遺伝子の指示がどのように切り取られ、つなぎ合わされるかに影響します。重要な部分が抜けたり並び替えられたりすることがあります。これは単語の一部が削除されることで意味が変わったり、理解しづらくなることに似ています。例：remember → member
	ミスセンス変異：遺伝子の中の1つの「文字」が別のものに置き換わり、タンパク質の構成要素が変わります。通常は比較的軽い症状と関連します。これはスペルミスのようなもので、意味が通じる場合もあれば変わってしまう場合もあります。 例：sit → sat（意味は通じる）         sat → cat（意味が変わる）
	大きな欠失または重複：遺伝子の一部、または場合によっては遺伝子全体が欠けていたり（欠失）、繰り返されたり（重複）している状態です。本の中で文章が丸ごと抜け落ちたり、同じ文章が何度も繰り返されたりすることに似ています。
	KAT6の遺伝子変異の種類（KAT6AおよびKAT6B）
	KAT6 FOUNDATION | KAT6AおよびKAT6B保護者向けハンドブック | WWW.KAT6.ORG




	KAT6の特性
	KAT6AとKAT6Bの子どもたちには多くの共通点が見られます。これら2つの遺伝子は、エピジェネティックな調節因子の同じファミリーに属しており、他の遺伝子の働きを調整する役割を担っています。これらの遺伝子のいずれかに変化が生じると、発達のさまざまな側面に影響を及ぼす可能性があります。それぞれの症候群には固有の特徴がありますが、多くの共通点も見られます。
	多くのKAT6の子どもは、特に幼少期において、言語や運動の発達の遅れ、筋緊張低下（低緊張）、摂食や消化器に関する課題を経験します。睡眠の問題や視覚の問題もよく見られます。KAT6Bの子どもでは、関節拘縮、四肢の違い、膝蓋骨の異常など、骨格や関節に関する特徴がより多く見られる傾向があります。
	一部の子どもでは、発作や脳構造の違いなどの神経学的所見が見られることもあります。関節のゆるみ、側弯、拘縮、筋緊張の異常などの筋骨格の問題は、成長とともにより明らかになることがあります。これらの医学的な所見が見られる場合でも、KAT6A/KAT6B患者レジストリ（2025年）のデータでは、多くの保護者が子どもの全体的な健康状態は良好であると報告しています。
	子どもは一人ひとり異なる存在であることを忘れないことが大切です。同じ遺伝子変化があっても、現れる特徴やその影響の程度は大きく異なる場合があります。お子さんはそれぞれ、強み、課題、そして個性を持っています。多くのご家族は、お子さんを社交的で愛情深く、そして高い回復力を持つ存在だと表現しています。

	次の2ページのチャートでは、KAT6AおよびKAT6Bに見られる特徴の詳細と、それらが現れやすい時期についてまとめています。ご家族はこのチャートを印刷し、お子さんの医療チームと共有することで、ケアの方針を考えたり、経過を把握したりするのに役立てることができます。

	KAT6症候群に関連して報告されている特徴
	KAT6 FOUNDATION | KAT6AおよびKAT6B保護者向けハンドブック | WWW.KAT6.ORG
	続き

	KAT6症候群に関連して報告されている特徴
	KAT6 FOUNDATION | KAT6AおよびKAT6B保護者向けハンドブック | WWW.KAT6.ORG

	KAT6に関連する消化管（GI）の問題
	KAT6の患者では、筋緊張低下（低緊張）と腸の運動性の違いにより、消化管の問題が頻繁に見られます。これらの問題は、便秘、消化の遅れ、胃酸の逆流、さらには腸閉塞などのより深刻な合併症を引き起こす可能性があります。大変に感じるかもしれませんが、治療と栄養サポートは大きな効果をもたらします。腸回転異常症や腸捻転などの症状は稀ですが、迅速に治療しないと生命に危険を及ぼす可能性があります。KAT6ではコミュニケーションの困難や痛みに対する耐性が高いが見られることが多いため、お子様の排便習慣を注意深く観察し、行動の変化に気を配り、何か異常を感じた場合はすぐに医師の診察を受ける必要があります。早期発見と介入が、深刻な合併症を防ぐための鍵となります。
	知っておきたい消化管の用語

	腸閉塞 – 簡易ガイド KAT6の子供や大人は腸閉塞を経験することがあり、迅速に治療しないと生命に危険を及ぼす可能性があります。
	注意すべきサイン:
	排便の変化や便秘
	嘔吐、下痢、腹部膨満、または腫れ
	異常な怒りっぽさ、引きこもり、無気力、または落ち着きのなさ
	お子さんが痛みを適切に伝えられない場合、行動の変化が最初のサインとなることがあります。
	なぜ重要なのか。 腸回転異常症や腸捻転などの腸の問題は、迅速な医療処置が求められます。お子様がまだガスや便を排出している場合でも、腸閉塞は深刻な問題となる可能性があります。何か異常を感じたら、すぐに医師の診察を受けることが重要です。
	あなたの役割: お子さんのことについては、あなたが最もよく理解しています。お子さんの様子が普段と異なると感じたり、何か不安を覚えた場合は、医療チームに相談してください。自分の直感を信じ、不安なことがあれば遠慮せずに声を上げることで、お子さんの健康を維持し、サポートすることに大きく寄与します。
	KAT6 FOUNDATION | KAT6AおよびKAT6B保護者向けハンドブック | WWW.KAT6.ORG



	診断を受けたばかりの方へ
	KAT6症候群の介護者用チェックリスト
	医療面でのフォローアップ     お子様の小児科医または遺伝学の専門医に会い、診断について説明を受け、内容を確認しましょう。。     どの専門医を受診するかを確認し、初回の診察を予約しましょう。。     レポート、検査結果、画像、医師からの指示や提案のコピーを保存してください。
	早期介入と教育サービス  0～3歳:     早期介入の評価を依頼します。     治療に関する推奨事項と進捗を記録します。  学齢期:     学校での評価をお願い申し上げます。     個別教育プラン (IEP) またはお住まいの国で使用されている同様のプランを策定します。
	登録      KAT6A/KAT6B 患者登録への参加をお願いします。      KAT6 コミュニティのアンケートにご参加ください。
	介護者サポート     Facebook の KAT6 サポート グループに参加し、他のご家族 / メンバーとつながり、経験を共有したりアドバイスを受けたりしましょう。      財団が制作した新しい家族向けの歓迎ビデオをご覧ください。     友人や家族に頼ることが大切です。彼らは重要な精神的支えとなることがあります。
	記録を整頓する     次のバインダーまたはデジタルフォルダーを作成します。  – 医学的要約と評価  – 治療、学校の計画、およびレポート  – 専門家のコンタクト情報  – 予約ノート  – 開発の記録
	最新の情報を取得     KAT6 Foundation を Facebook、Instagram、LinkedIn、X、YouTube でぜひフォローしてください。
	研究への参加機会      KAT6.org で最新の研究調査およびデータ収集プロジェクトを確認します。      KAT6 iPSCバンクに貢献するために登録してください。      同意書は記録のために保管してください。

	こちらから登録
	アンケートへのご協力をお願いいたします。
	グループに加わる
	動画を見る
	より詳細を知る。


	医療の専門家
	KAT6は発達や健康の多くの分野に影響を与えるため、多くのお子さまは複数の専門家からなる医療チームによるケアを受けます。多くの場合、小児科医や遺伝専門医の受診から始まり、早期のニーズを把握し、必要に応じて専門医へ紹介されます。可能であれば、複数の専門医が1か所で診療を行う多職種連携クリニックにより、ケアがよりスムーズになることもあります。
	一般的に関わる専門家には、次のような職種があります。
	遺伝専門医 – 診断内容を説明し、お子さまの遺伝子検査結果を確認し、長期的なケアをサポートします。
	発達小児科医 – 発達の経過を観察し、必要に応じて専門医への紹介を行います。
	神経科医 – 筋緊張、発作、その他の神経系の問題を評価します。
	消化器科医（GI）– 摂食の問題、胃食道逆流、便秘を管理します。
	心臓専門医 – 心臓の異常の有無を評価します。
	内分泌専門医 – 成長、甲状腺、ホルモンの発達を観察します。
	眼科医および聴覚専門医 – 視力と聴力を評価します。
	整形外科医および装具士 – 骨や関節を評価し、必要に応じて補助具を提供します。
	耳鼻咽喉科医（ENT）– 気道の問題、耳の感染、聴力、嚥下や呼吸の困難に対応します。
	栄養士、摂食療法士、または管理栄養士 – 食事や成長を支援します。
	歯科医 – 口腔の健康、歯の発達、歯の問題を観察します。


	お子さまのケアチームは、時間の経過とともに変化することがあります。行動やメンタルヘルスの専門家など、新たなニーズに応じて追加される場合もあれば、成長とともに不要になる専門家もいます。KAT6のお子さまはそれぞれ異なるため、各段階に応じてケアを調整することが重要です。
	KAT6クリニック（Boston Children’s Hospital 多職種連携クリニック）
	オラフ・ボダマー博士とウィリアム・ブルッカー博士が主導する多職種連携の臨床プログラムが、2026年2月に開始され、KAT6AまたはKAT6B症候群の患者に包括的な医療体制を提供しています。
	ご予約や詳細については、KAT6クリニックのコーディネーター（rarediseases@childrens.harvard.edu）までご連絡ください。



	医療チェックリスト – KAT6A/KAT6B症候群
	家族に役立つヒント:
	心臓、腎臓、脳、内分泌機能の基準評価は非常に重要です。
	お子様にすべての検査が必要というわけではありませんので、小児科医または遺伝専門医の指示に従ってください。
	時間の経過に伴う進捗を追跡するために、すべての結果のコピーを保存してください。
	循環器 心エコー検査（先天性心疾患の発見：ASD、VSD、PDA、弁の異常）
	発達と療育 発達小児科医または神経発達の専門医による発達評価 早期介入の紹介（理学療法、作業療法、言語聴覚療法）  言語聴覚士または摂食専門の専門家による摂食・嚥下の評価

	神経学 小児神経学的評価（筋緊張、反射、発作）、 脳波（発作が疑われる場合、またはベースラインとして）、 脳MRI（キアリ奇形、脳室拡大、髄鞘形成遅延、脊髄係留、脳梁無形成などの評価）。他の処置で麻酔が予定されている場合、そのタイミングでMRIが実施されることもあります。
	腎臓および尿路 腎臓超音波検査（構造的異常や水腎症の発見）
	内分泌 甲状腺機能検査  成長のモニタリング（身長、体重、成長曲線）  思春期の評価（子供が思春期に近づくにつれて）
	消化器系と栄養 消化管の評価（逆流、便秘、その他の問題） 栄養評価/栄養士による相談（成長や摂食に関する懸念がある場合）
	視覚と聴覚 眼科検査（斜視、皮質視覚障害、屈折異常） 聴力検査
	筋骨格系および整形外科 整形外科の評価（関節の弛緩、側弯症、拘縮、無形成症、低形成）
	睡眠 睡眠評価（入眠困難、持続睡眠困難、睡眠時無呼吸の疑いがある場合）



	リハビリテーション
	早期介入と継続的な療法は、KAT6のお子様の発達に大きな違いをもたらす可能性があります。米国にお住まいのご家族の場合、多くのサービスが無料で利用できることがあります。療法の紹介は通常、お子様の医療提供者や教育チームから行われますが、ご家族が個別に療法を受けることを選択する場合もあります。お子様はそれぞれのペースで成長しますが、適切な支援と十分な励ましがあれば、新しいスキルが思いがけない形で現れることがあります。
	言語療法
	コミュニケーションの遅れに対応し、お子様の言語および非言語コミュニケーション能力の発達を支援します。KAT6のお子様には言語発達の遅れが見られることが多いため、セラピストは表現や理解を支援するために、補助代替コミュニケーション（AAC）、手話、その他の方法を取り入れることがあります。発話を促すために触覚的手がかりを用いるPROMPT療法は、発音や明瞭さの向上に役立つ方法として推奨されることがあります。

	理学療法（PT）
	お子様の筋力、協調性、そして動作に対する自信を育むことを目的としています。KAT6のお子様の多くは、筋緊張低下（低緊張）、関節のゆるみ、または運動発達の遅れが見られ、歩行や立位などの動作が難しい場合があります。理学療法は、安全な移動を支援し、バランスを改善し、新たな発達段階の達成を助けます。また、歩行器、装具、車椅子などの適切な機器の選択についてもサポートします。

	作業療法（OT)
	摂食療法
	口腔運動機能、嚥下の問題、および感覚に関連する摂食の課題に対応します。KAT6のお子様の中には、逆流や経口摂取の困難、または経管栄養が必要な場合もあります。療法では、安全な摂食方法を確立し、可能な場合には経口摂取への移行を支援し、栄養摂取の改善を目指します。
	微細運動能力、日常生活動作（セルフケア）、および適応スキルの発達を支援します。食事、着替え、書字、テクノロジーの使用などの活動をサポートするとともに、KAT6でよく見られる感覚処理の課題にも対応します。お子様の自立を促すために、家庭や学校で使用できる補助具が提案されることもあります。


	視覚療法
	水中療法
	お子様が皮質性視覚障害（CVI）、斜視、またはその他の視覚障害をお持ちの場合、視覚療法が有効であることがあります。視覚療法は、学習、安全、日常生活を支えるためのスキルである追跡、焦点合わせ、眼の協調、視覚処理能力を向上させることが可能です。眼科医や視覚療法士による早期の評価は、お子様の視覚発達を最大限に引き出す手助けとなります。


	応用行動分析（ABA）
	ABA療法は、行動スキル、社会的コミュニケーション、日常生活能力の向上に焦点を当てています。KAT6症候群の子どもたちにとって、ABA療法は言語の発達、社会的な交流、問題行動の軽減に寄与します。このプログラムは、各子どもの強みとニーズに応じて調整され、ポジティブリインフォースメントとスキルの構築を通じて成長を促進します。
	水中療法は、水の浮力と抵抗を活用して、筋力の強化、可動性の向上、協調性の改善を支援します。水は、筋緊張低下（低緊張）、持久力の低下、関節の問題を抱える子どもたちにとって安全な環境を提供し、楽しく運動を行いながら機能的な運動能力を育むことが可能です。

	ヒポセラピー
	乗馬療法は、馬の穏やかでリズミカルな動きを活用し、バランス、姿勢、協調性、体幹の強さを向上させることを目的としています。 身体的な成長に加えて、多くの子供たちは乗馬を楽しんでいます。乗馬は自信や積極性を高め、日常の活動やセラピーへの参加を促進します。ほとんどの保険プランでは乗馬療法はカバーされていませんが、多くの地域には、低価格または財政支援を通じてヒポセラピーサービスを提供する非営利団体や乗馬プログラムがあります。

	集中治療アプローチ
	集中療法は通常約3週間にわたり、DMI（ダイナミック・ムーブメント・インターベンション）などの専門的なツールやテクニックを用いた日々の理学療法、作業療法、または言語療法のセッションが含まれます。この集中的なアプローチは、標準的な週ごとのセッションと比較して、筋力、可動性、お問い合わせ、または機能的スキルの発達においてより大きな成果をもたらす可能性があります。多くのKAT6の家族は、集中セッション中およびセッション後に顕著な進展を実感しています。
	地域の障害児・障害者コミュニティの家族とつながり、彼らの経験を通じて学びましょう。  伝統的な療法に加えて、音楽療法や芸術療法、遊び療法、バイオフィードバック、反射統合療法、ペット療法、呼吸療法などのアプローチに利点を見出している家族もいます。



	よくある質問
	私の子どもは歩けるようになりますか？
	KAT6のお子さんの多くは歩行を学びますが、同年代のお子さんよりも遅れることがよくあります。補助器具、車椅子、または他の移動手段を使用することで、お子さんとは異なる動きをすることもあります。お子さんの筋力やバランス感覚を向上させるために、理学療法やその他のサポートが必要になることがあります。成長はゆっくりと進むかもしれませんが、継続的な治療、励まし、そして忍耐があれば、お子さんは新しいスキルと自信を徐々に身につけていくでしょう。
	私の子どもにとって、学びと学校生活はどのようなものになるのでしょうか?

	KAT6のお子様には、発達の遅れや学習面での違いがしばしば見受けられます。早期介入、個別教育計画（IEP）、および療育を活用することで、お子様の学習は大きく向上します。お子様それぞれの強みや課題は異なるため、学習アプローチやサポートは、お子様一人ひとりのニーズに応じて調整する必要があります。学校でのサポートには、教室の調整、個別指導、少人数制の学習環境、支援体制が整ったインクルーシブな環境、専門学校などが含まれます。
	私の子供は話すことができるようになるでしょうか？

	KAT6症候群のほとんどの人は言語発達の遅れを経験しますが、その能力には大きな個人差があります。言葉を話さず、手話、身振り、または補助技術を用いてコミュニケーションをとる子どももいれば、早期の遅れにもかかわらず、10代や成人になると言葉を話せるようになる子どももいます。多くの親御さんから、お子さんは表現できる以上のことを理解しているとの報告があります。お子さんのあらゆるコミュニケーションを支援し、その可能性に高い期待を持ち続けることが重要です。
	子どもが言葉を話せない場合、どのようにコミュニケーションを支援すればよいのでしょうか?

	KAT6のお子さんの多くは、言葉を話せなかったり、語彙が限られていたりしますが、それがコミュニケーションを取れない理由ではありません。言語療法や代替コミュニケーション手段は、お子さんが自分の考えを表現し、他者とつながる手助けをします。手話、絵ボード、音声生成装置（AAC）などのツールは、お子さんが自分のスタイルで自分の気持ちや考えを伝える手段となります。身振り、表情、テクノロジーなど、さまざまなコミュニケーション手段の模範を示し、それを奨励し、成功を共に祝うことが重要です。

	KAT6と診断される人の数はどれくらいですか？
	2026年現在、KAT6AまたはKAT6Bの変異型と診断された方は全世界で1,000人未満です。世界人口が80億人を超える中で、KAT6は非常に稀な疾患の一つであり、有病率はおよそ800万人に1人と推定されています。 遺伝子検査や医療機関は国境を越えてデータを共有していないため、実際の数はおそらくこれよりも多いと考えられます。私たちがコミュニティを追跡する最も信頼性の高い方法は、KAT6A/KAT6B方登録簿です。この登録簿には500人以上が登録されており、認知度の向上と検査の充実に伴い、登録者数は増加し続けています。

	KAT6 の別の子供が誕生する可能性はどのくらいですか?
	保護者の方は遺伝専門医に相談し、各妊娠の可能性や将来の妊娠に関する考慮事項を理解することが重要です。KAT6遺伝子の変異の大部分は、罹患児に初めて発生し、保護者の方のいずれからも受け継がれることはありません。このような場合、同じ遺伝子変異を持つ別の子どもが生まれる確率は低く、約2%とされています。 稀なケースとして、親が限られた生殖細胞に遺伝子変異を持つことがあり、これは生殖細胞モザイクと呼ばれる状態で、再発のリスクを高める可能性があります。また、非常に稀ではありますが、親が全ての細胞にKAT6変異を持ち、遺伝形式で子供に伝えることもあります。この場合、各子供がこの疾患を受け継ぐ確率は50%です。

	KAT6ファミリーはアメリカおよび海外のどこに存在していますか？
	KAT6の方は少なくとも70カ国で確認されています。Facebookのサポートグループや国際的なWhatsAppグループを通じて、他のご家族とつながり、情報や経験を共有することができます。KAT6 Foundationでは翻訳された資料を提供しており、ご要望に応じて追加の情報もご案内しています。また、ファミリーマップに参加することで、お住まいの近くにいるご家族とつながることもできます。
	マップに参加していただけますか。


	現在、KAT6症候群を特異的に治療する承認された治療法はありませんが、特定の症状に対して役立つ治療法はいくつかあります。医師は、便秘、胃酸逆流、行動の課題、発作、睡眠の問題など、それぞれの症状に応じて個別に対応します。L-カルニチン、パントテン酸（ビタミンB5）、コエンザイムQ10、ビタミンE、ビタミンC、Cytra-3などのミトコンドリアサプリメントについて、効果があったと感じている保護者の報告もあります。新しいサプリメントを始める前には、必ずお子さんの医師に相談してください。ミトコンドリア治療に関する詳細は、リチャード・I・ケリー氏による消化器系ウェビナーおよび2023年の学会発表「KAT6AおよびKAT6B症候群における代謝異常の治療」で確認できます。
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	KAT6 Foundation
	私たちの目的
	私たちは、KAT6AおよびKAT6Bの変異によって引き起こされるKAT6症候群のある方とそのご家族を、世界中で支援しています。私たちの目標は、治療法の開発につながる科学的研究を推進し、KAT6症候群への認知を高め、より理解され、研究が進むよう支援することです。

	KAT6のアドボカシー
	私たちのアドボカシーチームは、ご家族をさまざまな段階でサポートします。教育や医療制度について理解を深め、十分な情報に基づいた意思決定ができるよう支援し、お子さんの成長に必要なサービスやケアを受けられるようお手伝いします。
	学校から成人向けサービスへの移行を検討しているご家族に対しても、私たちはサポートを提供しています。私たちのチームは、移行のプロセスを丁寧に支援し、個別教育計画（IEP）に基づくお子さんの権利について説明し、評価レポートの理解をお手伝いします。あなたは一人ではありません。私たちの目標は、時に複雑に感じられるこれらのステップをわかりやすくし、ご家族の負担を少しでも軽減することです。 。
	私たちはあなたとご家族のために存在しています。
	「地域の中でこれ以上に役立つ情報源はありません。おそらく、小児科医以上に実用的な情報を得られることもあります。同じ経験を持つご家族や、この病気について理解のある親御さんとつながることができたことは、大きな支えになりました。」
	― Lindsey Blanch ―


	研究資金の支援
	ご家族のご協力により、研究者たちは毎年新たな知見を得ています。これらの取り組みは、KAT6が発達に与える影響についての理解を深め、将来の治療法への道を切り開いています。KAT6 Foundationは、KAT6症候群のあるお子さんとそのご家族の生活向上を目指し、国際的な研究を支援しています。最新のプロジェクトでは、潜在的な治療法の探索、脳と行動のモデル研究、重要なバイオマーカーの特定、臨床プログラムの開発などを行い、将来の治療法や臨床試験の基盤を築いています。私たちが支援するすべての研究は、地域社会により良いケアと明るい未来をもたらすことにつながっています。
	詳しくはこちら

	KAT6患者の登録
	2019年に米国国立希少疾患機構（NORD）を通じて開始されたKAT6A/KAT6B患者登録は、KAT6症候群に関する初の長期的な研究です。皆さまのようなご家族からの情報提供により、研究者はKAT6症候群の多様な特性をより深く理解し、新たな研究領域を見つけることができます。
	KAT6 Foundationは、個人を特定できない形でデータを管理し、これを活用して研究を推進し、責任ある方法で結果を共有しています。また、情報を分析してご家族と知見を共有することで、お子さんをより深く理解し、支援できるようサポートしています。ご参加いただくことで、ご自身のお子さんだけでなく、KAT6コミュニティ全体に貢献することができます。

	患者登録に参加する

	KAT6 IPSCバンク
	2022年、KAT6 Foundationとその協力者は、KAT6AおよびKAT6Bに特化した初の患者由来人工多能性幹細胞（iPSC）バンクを設立しました。これらの細胞は、皮膚や血液などのサンプルから作られ、研究者がKAT6を理解し、将来の治療法を検証するために活用されています。ご家族は、お子さんのサンプルをiPSCバンクに提供することで、研究の進展や治療の可能性に貢献することができます。
	「KAT6 Foundationと協力できたことは、私たちの研究の中でも最も意義のある経験の一つです。」
	― Dr. Angie Serrano ―
	IPSCバンクに参加する   セラーノラボを見学する
	セラーノラボの探訪


	Empowered Grants
	KAT6のご家族への支援は、私たちの使命の中心です。Empowered Grantsプログラムを通じて、ご家族が日常生活の中で有意義な変化を実現できるよう、補助機器、デバイス、テクノロジー、そして治療への資金提供を行っています。
	これらの支援により、KAT6症候群のあるお子さんは、地域社会への参加の向上、教育目標の達成、コミュニケーション能力の向上、つながりの強化、そして社会的・感情的な成長を促すことができます。
	KAT6 Foundationは、2020年に本プログラムを開始して以来、アメリカおよび世界中のご家族に対して120件以上のEmpowered Grantsを提供してきました。各助成金は、日常生活を向上させる実用的なニーズに対応するための経済的支援を目的としています。

	申請書をダウンロード
	申請に必要なもの：
	遺伝子検査結果などの診断書類
	連絡先情報を含む申請書
	申請する機器や治療に関する見積書または費用の詳細


	Empowered Grants：対象商品一覧
	以下の項目は、Empowered Grant Programを通じて支援の対象となります。このリストはあくまで参考であり、限定的ではありません。お子様にここに記載されていない特別なニーズがある場合でも、発達、健康、または日常生活に有益であると認められる場合は、申請書にその旨をご記入ください。
	理学療法器具
	感覚支援グッズ
	給食と日常生活
	細かい運動能力
	スピーチおよびコミュニケーション
	教育
	セラピー（療法）
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	コミュニティ活動
	KATwalk（キャットウォーク）
	KATwalkは、KAT6研究の認知度を高め、資金を集めるためにサポーターが集まる、楽しく家族向けの毎年恒例のイベントです。笑顔とアクティビティ、そしてコミュニティの精神にあふれた一日となり、素晴らしいKAT6ファミリーを称える機会となります。共に、より明るい未来を目指して歩んでいきましょう！

	希少疾患の日々
	希少疾患デーは、KAT6症候群などの希少疾患に焦点を当てる特別な日です。毎年2月の最終日に行われます。私たちは世界中の家族や支援者と連携し、ご家族の体験を共有し、意識を高め、希少疾患に一人で向き合う必要がないことを伝えています。
	「ここにいると気持ちが良くなるので、ここに来ています。皆さんが息子を愛してくれることが嬉しいです。応援してくれることが嬉しいです。息子の成長を見守ってくれていると言ってくれることが嬉しいです。…このコミュニティの一員であることは、さまざまな意味で本当にユニークで特別なことです。」
	- Amy Young -

	国際KAT6シンポジウム
	年次会議は、ご家族、医師、研究者が一堂に集まる特別な機会です。KAT6に関する最新情報を学び、この道のりを深く理解する人々と出会い、さらに研究に参加できる場となっています。

	イベントを検索する

	参加方法
	KAT6のための資金調達活動
	ボランティアとして参加する
	ボランティア活動

	認知を広げる
	ブログに投稿する

	KAT6グッズを購入する
	KAT6ストアを訪れる
	あなたの物語をぜひお聞かせください！ KAT6は非常に珍しい病気であるため、多くのご家族が孤立感を感じることがあります。ご自身の経験を共有したい方は、ぜひご連絡ください。あなたの言葉は、世界中のご家族にとって、学びや励まし、支えとなるでしょう。

	私たちのブログをお読みください。


	証言
	息子がKAT6と診断される前は、この道のりを私たちだけで歩んでいくものだと思っていました。眠れない夜、消化器系のトラブル、手術、そして未知の出来事の数々は、言葉では言い表せないほど大変なものでした。KAT6コミュニティとFacebookのサポートグループに参加してから、ようやく希望と安心、そして支えを感じることができました。私たちは決して一人ではないと気づきました。同じ経験をしているご家族と出会えたことに驚きました。保護者の方々からの洞察やアドバイスは、多くの難しい判断を支え、私たちにとって正しい方向へと導いてくれました。KAT6 Foundationの活動は、私たちの人生においてかけがえのない存在となっています。息子に直接影響を与える募金活動を通じて財団を支援すること以上に、より良い方法はありません。
	- Katie Bator -
	サポートグループに参加する
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	マーケティングとコミュニケーション
	科学アドバイザー

	Megan Stetts
	Jessica Wiemann
	Empowered Grants

	Susan Hartung
	アドボカシーおよび患者登録

	Lindsey Blanch
	助成金およびスポンサーシップ

	Katie Bator
	KATwalk

	保護者ボランティアの皆様には、理事会やチームメンバーを様々な役割でサポートしていただくことをお願いしています。チームの支援や理事会への参加に興味がある方は、ぜひご連絡ください。
	財団は、私たちの活動を支援したいボランティア、特に共有したいスキルや経験をお持ちの方々を歓迎します。
	理事長のジョーダン・ミュラー (support@kat6.org) にご連絡ください。
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	ぜひつながりましょう！
	以下の簡単なアンケートにご回答いただくと、重要な研究の最新情報、コミュニティイベント、サポートサービスに関する情報をお届けできます。ご入力いただいた情報はKAT6コミュニティ内でのみ使用され、外部に共有されることはありません。
	これらの情報をご提供いただくことは、私たちの活動を前進させ、あなたとご家族を支えるためのシンプルで効果的な方法です。
	プライバシーポリシーを確認してください。


	コミュニティリサーチ
	コミュニティアンケートに回答する
	KAT6 Foundation 8 Leland Court Chevy Chase, MD 20815 USA
	WWW.KAT6.ORG


	感謝の意
	このハンドブックは、アムジェン社の多大なご支援により実現しました。2025年、KAT6 FoundationはRAREis Global Advocate Grantの受賞者に選ばれ、世界中のご家族のために本リソースの作成および翻訳に必要な資金提供を受けました。RAREisはアムジェン社が支援する国際的な取り組みであり、希少疾患とともに生きる方々とそのご家族がつながり、学び、日々の生活をより良く送るための支援を行っています。
	このハンドブックの作成にあたり、貴重な時間と専門知識を提供してくださったボランティアおよび専門アドバイザーの皆様に、心より感謝申し上げます。また、最終段階で丁寧なフィードバックとレビューを行ってくださったKAT6理事会の皆様にも深く感謝いたします。さらに、希少疾患コミュニティにおける研究への貢献と、大切なご家族への日々の支援に尽力されているKAT6の介護者の皆様にも、心より御礼申し上げます。

	参考文献リスト
	KAT6 FOUNDATION | KAT6AおよびKAT6B保護者向けハンドブック | WWW.KAT6.ORG


