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課題番号：2019B-12 

課 題 名：潜在性二分脊椎発症にかかわる原因遺伝子の検索 

 

主任研究者 （所属施設）    国立成育医療研究センター 

      （所属・職名 氏名）臓器運動器病態外科部脳神経外科診療部長 荻原英樹 

 

（研究成果の要約）本研究は潜在性二分脊椎の同胞発症例の遺伝子を解析することで、疾患

発症にかかわず遺伝子とその異常を同定することを目的とするものである。今年度は当院で

治療を行った潜在性二分脊椎患者の 2患児の家族計 8人に対して検体採取を行い、全エクソ

ン解析を行った。 

 

１．研究目的 

 本研究では、潜在性二分脊椎の一卵性双

生児や同胞発症例の遺伝子を解析すること

により、潜在性二分脊椎の発症にかかわる

遺伝子とその異常を同定することを目的と

する。遺伝子異常が同定されることにより、

実際の臨床において潜在性二分脊椎の早期

発見、治療方針の決定や、親族・同胞の罹

患の有無の判断に寄与するものと考えられ

る。 

 

２．研究組織 

 研究者     所属施設 

荻原英樹  国立成育医療研究センター 

宇佐美憲一 国立成育医療研究センター 

 

３．研究成果 

 当院で MRI を行い、潜在性二分脊椎と診

断を受けた一卵性双生児のうち、いずれか

一方にのみ罹患し手術を施行した組を対象

とし、２家族８検体(罹患患児、非罹患同胞

と両親)の検体採取を行い、全エクソン解析

を行った。さらに２家族８検体を採取し、

今後全エクソン解析を行う予定である。 

 

４．研究内容の倫理面への配慮 

 ヒトゲノム・遺伝子を解析対象とするた

め、当センターの個人情報管理指針を遵守

している。研究の妥当性については当セン

ターの倫理委員会の承認を得ている。全て

の解析対象者において、文書によるインフ

ォームドコンセントを得た後に検体を採取

し、匿名化の上で管理を行っている。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


