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研究要旨  

脊椎靭帯骨化症は遺伝的要因と環境要因の相互作用により発症する多因子遺伝

病である。脊椎靭帯骨化症の遺伝的要因を解明するために、対象とする表現型を

胸椎に発生する脊椎靭帯骨化症に絞って Genome-wide association study (GWAS)

を行った。その結果、新たな遺伝子座位の発見に成功した。 

 

 

 

Ａ．研究目的 

胸椎に発生する脊椎靭帯骨化症（後縦靭帯

骨化症、黄色靭帯骨化症など）の病因（遺

伝的要因）を解明する。 

 

Ｂ．研究方法 

GWASを中心とする大規模ヒトゲノム解析、

および各種のポストゲノム解析により、胸

椎に発生する脊椎靭帯骨化症の病因遺伝的

要因を解明する。ヒトゲノム情報は、個人

情報であるので、個人情報保護法をはじめ

とする法律、法令に従い、倫理面に十分に

配慮しながら、研究を進める。 

 

Ｃ．研究結果 

GWAS の genotyping (ゲノムをカバ―する

約 50 万 個 SNP(single nucleotide 

polymorphism)についての各被験者の遺伝

型の決定)に成功した。そのデータを用いて、

各種の相関解析を実施し、後縦靭帯骨化症

に有意な相関を示す遺伝子座位を発見した。 

 

Ｄ．考察、 

先の GWAS研究（Nakajima et al. Nat Genet 

2014）にて後縦靭帯骨化症に関連する遺伝

子座位を発見した。しかし、近年の疫学研

究では、頸椎と胸椎の脊椎靭帯骨化症では、

遺伝的要因が異なることが示唆されている。

そこで、胸椎後縦靭帯骨化症に対象を絞っ

て、GWASを行った所、新たな遺伝子座位の

発見に成功した。 

 

Ｅ．結論 

胸椎後縦靭帯骨化症に特異的に相関する

遺伝子座位が存在する。 

 
Ｆ．健康危険情報 
  総括研究報告書にまとめて記載 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

（予定を含む） 

1.特許取得 

なし 

 

2.実用新案登録 

なし 

 

3.その他 

なし 


