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研究要旨 

継続して全国からの特発性基底核石灰化症 (IBGC) の登録、DNA の収集を行った。

収集できた症例の DNA から、現在まで血小板由来成長因子（PDGF）B 遺伝子 5 症例、

血小板由来成長因子受容体（PDGFR）B 遺伝子 1 症例に新規の変異を見い出した。 

 

Ａ.研究目的 

IBGC 患者の遺伝子を検索し、遺伝子診断に

基づいた分類、診療ガイドラインの作成を目

的とする。 

 

B.研究方法 

 IBGC 患者（144 症例）の DNA について、

PDGFRB、PDGFB の遺伝子変異についてそれぞ

れ直接塩基配列決定法による解析を行った。 

 次世代シーケンサー（NGC）による新規遺

伝子の検索を行う。 

Diffuse Neurofibrillary Tangle with 

Calcification （DNTC）患者の DNA を対象に、

PDGFRB,PDGFB の遺伝子変異ついて検索を行

う。 

変異が見られた患者について、血清中

PDGF-BB 値を Enzyme Linked ImmunoSorbent 

Assay（ELISA）で測定する。 

 

 

(倫理面への配慮) 

ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理

指針に従い、岐阜大学ならびに東京大学の医

学研究等倫理審査委員会の承認のもとに実施

した。DNA の採取にあたっては，書面を用い

てインフォームド・コンセントを取得した．

また，個人情報は匿名化、管理を厳格に行い、

研究を遂行した。 

 

C.研究結果 

 IBGC 患者において、5 症例に PDGFB 遺伝子

に新たな変異を見出した(未公開)。このうち、

3 例について ELISA での血清中 PDGF-BB 測定

値の低下が確認された。 

また DNTC 患者において、PDGFRB 遺伝子の

新たな変異を見出した。しかしながら、この

患者家族内で変異非保有にもかかわらず、基

底核の両側石灰化をきたした者が確認された。 

 

 

D.考察 

本邦において、IBGC 患者の遺伝子検索によ

り PDGFB に変異を見出し、一部で PDGF-BB の

発現量低下が確認された。変異による



 

PDGF-BBの量的あるいは質的変化がIBGCの発

症に関連していると考えられる。 

一方、PDGFRB の変異については、患者家族

内で変異非保有にもかかわらず石灰化が生じ

ている者が見つかり、今後 IBGC および DNTC

の発症と変異との関連について慎重な検討を

要する。 

これらの結果を基盤に、遺伝子診断に基づ

いた分類、遺伝子、ターゲット分子に基づい

た病態解明を推進する。 

遺伝子診断に基づいた分子病態解明、分類

はレベルの高いガイドラインの作成に寄与す

る。 

 

E.結論 

 現在まで、継続した IBGC 患者の DNA の検

索から PDGFB で総計 5 症例に新たな遺伝子変

異を見出した。 

また DNTC 患者において PDGFRB で 1 例の新

規遺伝子変異を見出したが、この変異と DNTC

の発症との関連については疑問が残り、今後

さらなる検討を要する。 
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