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研究要旨 

 新たなNBS対象候補疾患を検討するにあたり、当該疾患の日本人における頻度情報は不可欠

である。今回、東北メディカルメガバンクにおける健常人コホートにおける全ゲノムシークエ

ンスデータをもとに、CPT2欠損症の保因者頻度を推定することを試みた。 

 

 

Ａ．研究目的 

新たな NBS 対象候補疾患を検討するにあたり、

当該疾患の日本人における頻度情報は不可欠で

ある。従来はこれまでに報告された症例数をもと

に推定されてきたが、未診断症例（特に早期死亡

例など）が含まれないなどのバイアスがある。 

今回、東北メディカルメガバンクにおける健常

人コホートにおける全ゲノムシークエンスデー

タをもとに、保因者頻度および患者頻度を推定す

ることを試みた。 

 

Ｂ．研究方法 

東北メディカルメガバンクにおける健常人ゲ

ノムコホート 2049 人を対象とし、その全ゲノム

シークエンスデータからカルニチンパルミトイ

ルトランスフェラーゼ 2（CPT2）欠損症の保因者

頻度と患者頻度を推定した。CPT2 欠損症は、現

在のタンデムマススクリーニング一次対象疾患

にはなっておらず、二次対象疾患として一部地域

でスクリーニングが行われている。 

（倫理面への配慮） 

東北大学の倫理委員会で承認を受けている。 

 

Ｃ．研究結果 

（スライドを参照のこと）。 

Human Mutation Database に収載されている

CPT2 遺伝子変異をもとに解析すると、日本人に

おける保因者頻度は約 342 人に一人となり、疾患

頻度は 47万人に一人と推定された。 

一方、島根大学の患者変異リストに基づくと日

本人における保因者頻度は約 102 人に一人とな

り、疾患頻度が 4.1 万人に一人と推定された。 

 

Ｄ. 考察 

今回の 2 つの解析結果が大きく異なる要因は

S12F 変異のホモ接合体の浸透率（発症するか否

か）をどうとらえるかによるところが大きい。 

  

Ｅ. 結論 

健常人ゲノムコホートデータを用いた保因者

頻度、患者頻度の推定が可能であることが示され

た。今後、最適なゲノム参照パネルのサイズの検

討とともに、CPT2 欠損症においては、さらに多

くの変異解析と S12F 変異の発現解析が重要と考

えられる。 
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