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Ａ．研究目的 

ファンコニ貧血（FA）は骨髄不全、奇形、白血

病、固形腫瘍などを呈し、稀ながらその重篤な症

状と診断治療法の確立の遅れから特に小児の臨床

上重大な問題となっている。臨床の現場で発症早

期に確実な分子診断を得ることは、その後のフォ

ロー、骨髄移植の実施と使用薬剤等の判断の上で

重要と思われる。本研究では、できるだけ多数の

FA と関連病態患者の分子診断結果を集積し、日本

人FAと類似疾患の分子疫学を明らかにすることを

目的として継続実施している。 

 

Ｂ．研究方法 

日本各地の臨床家から送られたFAを疑われた患

者サンプルからゲノムを分離し、必要に応じて、日

本人FA患者で高頻度であることが判明している変

異であるFANCA遺伝子c.2546delC、FANCG遺伝子

c.307+1G>C とc.1066C>T について、ゲノムPCRと

サンガーシーケンスによる分子診断を施行する。ま

た、患者によっては、我々が発見したFA類似症状

を示すAldehyde Degradation Deficiency症候群を疑

って、同じく既知のADH5変異4種をPCRとシーケン

スで検索する。ALDH2遺伝子型は、愛知がんセン

ターの松尾恵太郎博士から恵与された試薬を用い

たTaqman PCR法によって決定する。     

（倫理面への配慮） 

本研究計画は、「ファンコニ貧血と関連病態の原

因遺伝子解析」として京都大学医の倫理委員会に申

請し、G434号として承認を受けている。検体は京

大への送付時にすべて匿名化されている。 

 

Ｃ．研究結果 

 2021年度は、2例のFA症例を検索した。 

① 若年者の再生不良性貧血症例で、名古屋大学の

ターゲットシーケンスでFANCGのホモ変異を検出

された症例について依頼を受け、サンガーシーケン

スによる確定を行った。ターゲットシーケンスの結

果は正しいことが確認された。さらにALDH2遺伝

子型を検索し、GG型であることが判明した。 

② 身体的特徴や染色体断裂試験の結果から、FA と

診断され、近日造血幹細胞移植予定の患児につい

て、FA 遺伝子異常の検索依頼があった。末梢血よ

りのゲノムを検索したところ、 FANCA の

c.2536delC 変異がヘテロで見つかり、一方、FANCG

の c.307+1G>C, c.1066C>T については検出されな

かった。なお、FANCG の T297I 変異が見つかった

が、これは benign とされている。したがって、こ

の患児は FANCA の変異によって発症している可

能性が（極めて）高いと考えられた。もう一方の

アレルの FANCA 変異は、我々の検索では見つける

ことができず MLPA ないし次世代による検索が必

要とコメントした。 

 

Ｄ．考察 

このような活動を継続し、より多数の患者への

分子診断を提供し、臨床情報を蓄積することで、

今後の日本人FAおよび関連病態の疫学を明らかに

することが重要である。そのためには、研究の継

続性が重要であり、データとサンプルのRepository

の体制を整えることが必要と思われる。 

 

Ｅ．結論 

今後もこのような研究を継続し、患者データを

蓄積していくことが重要と思われた。 

 

 

 

 

研究要旨： 日本人でファンコニ貧血（FA）を疑われた患者の遺伝子解析を継続実施してい

る。本年度は、合計 2 例の症例解析の依頼を受け、実施した。 
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