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研究要旨 

登録が進んでいる臨床試験「高リスク成人骨髄異形成症候群を対象としたアザシチジン投与法

に関する臨床第Ⅲ相試験 −検体集積事業に基づく遺伝子解析研究を含む− JALSG MDS212 study

および厚生労働科学研究費補助金による検体集積事業との合同研究  －JALSG MDS212 Study 

(MDS212)－」（以下 JALSG MDS212）の計画作成にあたり、民間企業を利用した検体収集、サンプ

ル調整とその保存、付随研究施行施設へのサンプル送付等について構築したシステムを用いて試

験が順調にスタートした。また、京都大学・小川誠司教授らと共同で、骨髄異形成症候群におけ

る遺伝子変異解析研究を推進し、多数のコヒーシン複合体蛋白をコードする遺伝子に変異が集積

していることを見出した。                                                           

                                    

A.  研究目的 

 JALSG MDS212試験において、民間企業を利用し

た検体収集、サンプル調整とその保存、付随研究

施行施設へのサンプル送付について構築したシス

テムを用いて上記臨床試験を開始する。また、骨

髄異形成症候群における遺伝子変異解析を推進す

る。 

B. 研究方法 

民間企業として選択された三菱化学メディエン

スとの協議を進め、検体収集の流れとその後の

検体の流れについて検討し、試験スタート後は

問題点を抽出する。また、過去に骨髄異形成症

候群サンプルを用いて行われた全エクソン解析

結果を再検討し、新たに変異が集積する遺伝子

を同定する。 

（倫理面への配慮） 

遺伝子解析については、臨床研究に関する倫

理指針、ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関す

る倫理指針に準拠して行う。 

 

C. 研究結果 

三菱化学メディエンスと協議を重ねて検体の流

れを確定し、臨床試験をスタートした。検体収集、

調整・保存、付随研究施行施設へのサンプル送付

はいずれも概ね順調に進んだ。一部検体量が不足

していたケースでは、その都度適切な保存方法等

を三菱化学メディエンスに指示することで、問題

なく進んだ。一方、骨髄異形成症候群の遺伝子解

析では、18/224（8%）でコヒーシン複合体構成要

素の遺伝子に遺伝子変異が生じていることを見出

した。これらの遺伝子変異は相互排他的に生じて

いた。 

 

D. 考察 

JALSG MDS212試験において、民間企業を利用し

た検体収集、サンプル調整とその保存、付随研究

施行施設へのサンプル送付は順調に進むことが証

明された。骨髄異形成症候群でコヒーシン複合体

構成要素遺伝子に排他的に遺伝子異常が生じてい

たことから、コヒーシン複合体が骨髄異形成症候

群で重要な役割を演じていることが示唆された。

また、本複合体構成要素の２つ以上に障害が生じ

ると、細胞が生存できないことが示唆された。 

 



E. 結論 

 臨床試験に付随する検体収集と解析において、

民間企業を利用した検体収集システムが機能す

ることが確認された。骨髄異形成症候群の8%で、

コヒーシン複合体構成要素遺伝子に相互排他的

に遺伝子異常が生じていた。 
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