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研究要旨 

GATA2 は生体内の造血機能に重要な役割を果たしている転写因子である。近年、家

族性 MDS/AML、MonoMAC 症候群、DCML 欠損症、Emberger 症候群など、様々な疾患

群で GATA2 遺伝子異常が共通して同定された。小児血液疾患における GATA2 異常症

の果たす役割を明らかにする目的で、家族性 MDS3 家系 4 例、AML75 例、再生不良性

貧血 75 例、若年性骨髄単球性白血病 96 例において GATA2 異常症を検索した。家族

性 MDS4 例全例および AML2 例（3%）に GATA2 遺伝子変異が同定されたが、再生不良

性貧血および若年性骨髄単球性白血病症例では GATA2 遺伝子変異は認められなかっ

た。 

 

A. 研究の目的 

GATA2 は生体内の造血機能に重要な

役割を果たしている転写因子である。近年、

家族性 MDS/AML、MonoMAC 症候群、

DCML 欠損症、Emberger 症候群など、

様々な疾患群で GATA2 遺伝子異常が共

通して同定された。小児血液疾患における

GATA2 異常症の果たす役割を明らかにす

るため、GATA2 遺伝子変異を検索した。 

 

B. 研究方法 

家族性 MDS3 家系 4 例、AML75 例、再

生不良性貧血 75 例、若年性骨髄単球性

白血病 96 例の骨髄ないし末梢血単核球か

ら genomic DNA を抽出し、サンガーシーク

エンス法で GATA2 の全エクソンおよびイン

トロン 5 の塩基配列を決定した。 

 

（倫理面への配慮） 

名古屋大学医学部倫理委員会の承認を

得た研究計画のもと、患者家族の同意を得

た。 

 

C. 研究結果 

家族性 MDS4 例全例および AML2 例

（3%）に GATA2 遺伝子変異が同定された

が、再生不良性貧血および若年性骨髄単

球性白血病症例では GATA2 遺伝子変異

は認められなかった。家族性 MDS3 家系の

家系図および変異部位について、図１にま

とめた。Family1 に属する患者#2 では、同

一家系の他の罹患者と共通の germline 

GATA2 変異に加えて、MDS 発症時の検体

から somatic GATA2 変異が同定された。 
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図 1. 家族性 MDS 3 家系の(A)家系図および

(B) GATA2 変異部位 

 

 

患者#2 の germlineGATA2 変異（エクソン 4

の c.892dupT）および somatic GATA2 変異

（エクソン 6 の c.1168_1170delAAG）が同一

アリルに存在するか、対立アリルに存在す

るか検討するため、両変異を含む PCR アン

プリコンを増幅し、TA クローニング法による

解析を行った。20 クローンをピックアップし、

塩基配列を決定した。エクソン 4 の変異の

みが検出されたクローンが 11 個、エクソン 6

の変異のみが検出されたクローンが 5 個、

両方とも正常配列であったクローンが 4 個

であった（図 2）。この結果から、これら 2 つ

の変異は対立アリルに存在すると考えられ

た。 

 

 

 

 
図 2. TA クローニング法による患者#2 の

GATA2 変異解析 

 

D. 考察 

germlineGATA2 変異に加えて、MDS 発

症時に対立アリルに somatic GATA2 変異

を獲得した家族性 MDS 症例を同定した。

GATA2 遺伝子変異は、MDS クローンの腫

瘍化進展にも関与していることが考えられ

た。また、若年性骨髄単球性白血病および

再生不良性貧血では変異例を認めず、

GATA2 異常症がこれらの病状を示す可能

性は低いことが考えられた。 

 

E. 結論 

小児血液疾患における GATA2 遺伝子

異常について解析を行った。家族性 MDS

では高率に変異が検出された一方、若年

性骨髄単球性白血病および再生不良性貧

血では変異例は認められなかった。 
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