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プレス㏻知㈨料㸦研究成果㸧     
 

報㐨㛵係各位 

2021 年 3 月 2 日 

国立大学法人 東京医科歯科大学 

 

成人慢性腎臓病患者䛻潜在䛩䜛希少疾患䝛䝣䝻䞁癆䛾臨床像䜢解明 

 
䛆䝫䜲䞁䝖䛇 

z 遺伝性希少疾患䛷䛒䜛䝛䝣䝻䞁癆䛿従来䚸小児䛾疾患䛸䛥䜜䛶䛔䜎䛧䛯䛜䚸近年䚸成人䛾末期腎不全

症例䛻潜在䛧䛶䛔䜛䛣䛸䛜海外䛾研究䛷指摘䛥䜜䜎䛧䛯䚹䛧䛛䛧䚸成人䛻䛚䛡䜛䝛䝣䝻䞁癆䛾診断䛿難

䛧䛟䚸䛭䛾実態䜔臨床像䛿明䜙䛛䛻䛥䜜䛶䛔䜎䛫䜣䛷䛧䛯䚹 

z 本研究䜾䝹䞊䝥䛿䚸腎生検䛻䛶䝛䝣䝻䞁癆䛾可能性䛜疑䜟䜜䛯日本全国䛾成人患者䜢集䜑䛶網羅

的遺伝子解析䜢行䛳䛯䛸䛣䜝䚸本邦䛷䜒成人慢性腎臓病患者䛾中䛻䝛䝣䝻䞁癆患者䛜潜在䛧䛶䛔䜛䛣

䛸䛜遺伝学的䛻明䜙䛛䛻䛺䜚䜎䛧䛯䚹 

z 遺伝学的䛻䝛䝣䝻䞁癆䛸確認䞉診断䛥䜜䜛症例䛿䚸腎生検時䛾年齢䛜若䛔傾向䛜䛒䜚䜎䛧䛯䚹 

z 䛥䜙䛻䚸䝛䝣䝻䞁癆䛾遺伝子変異䜢認䜑䜛患者䛻䛿䚸組織学的䛻尿細管䛾基底膜䛻厚䛔二重化䛜認

䜑䜙䜜䜎䛧䛯䚹 

z 䛣䜜䜙䛾結果䛿䚸本邦䛻䛚䛔䛶䚸成人䛷䜒原因不明䛾腎機能障害患者䛻対䛧䛶䝛䝣䝻䞁癆䜢疑䛖重要

性䜢明䜙䛛䛻䛩䜛䛸同時䛻䚸䛭䛾臨床像䛿成人䛻䛚䛡䜛䝛䝣䝻䞁癆䛾診断䛾一助䛸䛺䜛䜒䛾䛷䛒䜚䚸

今後䛾慢性腎臓病診療䛻繋䛜䜛䛣䛸䛜期待䛥䜜䜎䛩䚹 

 

 東京医科歯科大学大学院医歯学総合研究科腎臓内科学分野䛾蘇原映誠准教授䛸藤丸拓也非常勤講師䜙

䛾研究䜾䝹䞊䝥䛿䚸筑波大学腎䞉血管病理学教室䜢始䜑䛸䛩䜛日本全国䛾施設䛸䛾共同研究䛷䚸腎生検䛻䛶

䝛䝣䝻䞁癆䛜疑䜟䜜䛯患者䜢対象䛻遺伝子解析䜢行䛔䚸世界䛷初䜑䛶成人䛻䛚䛡䜛䝛䝣䝻䞁癆䛾臨床的特徴

䜢明䜙䛛䛻䛧䜎䛧䛯䚹䛣䛾研究䛿文部科学省科学研究費補助金䚸国立研究開発法人日本医療研究開発機構䚸

公益法人䝋䝹䝖䝃䜲䜶䞁䝇研究財団䚸公益財団法人石橋由紀子記念基金䛾支援䛾䜒䛸䛷䛚䛣䛺䜟䜜䛯䜒䛾䛷䚸

䛭䛾研究成果䛿䚸国際科学誌 㻷㼕㼐㼚㼑㼥 㻵㼚㼠㼑㼞㼚㼍㼠㼕㼛㼚㼍㼘 㻾㼑㼜㼛㼞㼠㼟 䛻䚸㻞0㻞1 年 㻟 月 㻟 日午後 㻣 時䠄米国東部時間䠅

䛻䜸䞁䝷䜲䞁版䛷発表䛥䜜䜎䛩䚹 

 

䛆研究䛾背景䛇 

䝛䝣䝻䞁癆䛿小児期䛻末期腎不全䛻至䜛遺伝性疾患䛷䚸小児慢性特定疾病䛾 1 䛴䛷䛩䚹従来䛿小児䛾病気

䛸考䛘䜙䜜䛶䛔䛯䜒䛾䛾䚸遺伝子䜢見䜛䛸成人䛷末期腎不全䛻䛺䛳䛯患者䠑䠒䠌䠒名䛾約䠌.䠑䠂䛻䝛䝣䝻䞁癆䛜

解禁日時䠖㻞0㻞1 年 㻟 月 㻠 日䠄木䠅午前 㻥 時䠄日本時間䠅 
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潜在䛧䛶䛔䛯䛣䛸䛜欧州䛾国際共同研究䛷指摘䛥䜜䜎䛧䛯䚹䛧䛛䜒䚸䛭䛾䛖䛱䠕割䛾成人症例䛿正䛧䛟䝛䝣䝻䞁

癆䛸診断䛥䜜䛶䛚䜙䛪䚸䛭䛾原因䛾一䛴䛿成人䝛䝣䝻䞁癆䛾臨床像䜔䛭䛾特徴䛜不明䛷䛒䜛䛣䛸䛷䛧䛯䚹䝛䝣

䝻䞁癆䛿成人䛾場合䚸小児䛸異䛺䜚腎外合併症䛜少䛺䛟䚸腎生検䛻䛶初䜑䛶疑䜟䜜䜛䛣䛸䛜多䛟䛒䜚䜎䛩䚹䛧䛛

䛧䚸䝛䝣䝻䞁癆䛾病理所見䛸䛥䜜䜛尿細管拡張䜔間質䛾線維化䛿成人䛷䛿他䛾疾患䛷䜒認䜑䜙䜜䜎䛩䚹䛭䛾

䛯䜑䚸腎生検䛰䛡䛷䛿鑑別䛜難䛧䛔䛣䛸䛛䜙䚸成人患者䛻䛚䛡䜛実態䜔臨床像䛿明䜙䛛䛻䛥䜜䛶䛔䜎䛫䜣䛷䛧

䛯䚹䛥䜙䛻䚸本邦䛻䛚䛡䜛成人䝛䝣䝻䞁癆䛾現状䛿不明䛷䛧䛯䚹本研究䜾䝹䞊䝥䛿䝛䝣䝻䞁癆原因遺伝子䜢含

䜐䚸遺伝性腎疾患䛾網羅的遺伝解析技術䜢開発䛧䚸日本全国䛷䝛䝣䝻䞁癆䛺䛹遺伝性腎疾患䛜疑䜟䜜䛯患

者䜢対象䛻網羅的遺伝子解析䜢行䛳䛶䛝䜎䛧䛯䚹 

 

䛆研究成果䛾概要䛇 

本研究䛿䚸全国䛾様䚻䛺施設䛾協力䛾䜒䛸䚸腎生検䛻䛶䝛䝣䝻䞁癆䛾可能性䛜䛒䜛䛸疑䜟䜜研究参加䛻同

意䛜得䜙䜜䛯 1㻤 名䛾成人患者䜢対象䛻次世代䝅䞊䜿䞁䝃䞊䜢用䛔䛶網羅的䛺遺伝子解析䜢行䛔䜎䛧䛯䚹䛭

䛾結果䚸㻣 名䛿䝛䝣䝻䞁癆䛸遺伝学的䛻確定診断䛥䜜䜎䛧䛯䚹従来䚸臨床情報䛰䛡䛷䛿診断困難䛷䛒䛳䛯成人

䝛䝣䝻䞁癆患者䛾特徴䜢明䜙䛛䛻䛩䜛䛯䜑䛻䚸䝛䝣䝻䞁癆䛾遺伝子変異䜢認䜑䛯患者䛸認䜑䛺䛛䛳䛯患者䜢比

較䛩䜛䛸䚸䝛䝣䝻䞁癆䛸診断䛥䜜䛯患者䛿腎生検時䛾年齢䛜有意䛻低䛟䚸腎生検組織䛷䛿䚸従来䛾小児䝛䝣䝻

䞁癆䛻特徴的䛸䛥䜜䛶䛔䛯所見䛿有用䛷䛿䛺䛟䚸䝛䝣䝻䞁癆成人患者䛻䛿尿細管䛾基底膜䛻厚䛔二重化䜢認

䜑䜎䛧䛯䚹 

 

 

図 腎生検䛻䛶䝛䝣䝻䞁癆䛜疑䜟䜜成人患者䛾遺伝子解析結果䛸臨床的特徴 
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図 成人䝛䝣䝻䞁癆患者䛻特徴的䛺尿細管基底膜䛾厚䛔二重化 

 

䛆研究成果䛾意義䛇 

本研究䛿䚸腎生検䛻䛶䝛䝣䝻䞁癆䛜疑䜟䜜䛯患者䜢対象䛻遺伝子解析䜢行䛔䚸成人䛻䛚䛡䜛䝛䝣䝻䞁癆䛾

臨床像䜢明䜙䛛䛻䛧䜎䛧䛯䚹䛣䜜䜙䛾結果䛿䚸日本䛷䜒原因不明䛺慢性腎臓病成人患者䛷䛿䝛䝣䝻䞁癆䜢疑䛖

重要性䜢明䜙䛛䛻䛧䛯䛸同時䛻䚸新䛯䛻発見䛥䜜䛯臨床的䛚䜘䜃病理学的所見䛿成人䝛䝣䝻䞁癆䛾診断䛾一

助䛸䛺䜚䚸今後䛾慢性腎臓病診療䛻繋䛜䜛䛣䛸䛜期待䛥䜜䜎䛩䚹 

 

 

䛆論文情報䛇 

掲載誌䠖㻷㼕㼐㼚㼑㼥 㻵㼚㼠㼑㼞㼚㼍㼠㼕㼛㼚㼍㼘 㻾㼑㼜㼛㼞㼠㼟 

論文䝍䜲䝖䝹䠖 

㻳㼑㼚㼑㼠㼕㼏 㼎㼍㼏㼗㼓㼞㼛㼡㼚㼐 㼍㼚㼐 㼏㼘㼕㼚㼕㼏㼛㼜㼍㼠㼔㼛㼘㼛㼓㼕㼏 㼒㼑㼍㼠㼡㼞㼑㼟 㼛㼒 㼍㼐㼡㼘㼠-㼛㼚㼟㼑㼠 㼚㼑㼜㼔㼞㼛㼚㼛㼜㼔㼠㼔㼕㼟㼕㼟 

 

 

䛆研究者䝥䝻䝣䜱䞊䝹䛇 

蘇原 映誠 䠄䝋䝝䝷 䜶䜲䝉䜲䠅 㻱㼕㼟㼑㼕 㻿㼛㼔㼍㼞㼍 

東京医科歯科大学大学院医歯学総合研究科 

腎臓内科学分野 准教授 

䞉研究領域 

慢性腎臓病 水電解質輸送 遺伝子解析 

 

 

藤丸 拓也 䠄䝣䝆䝬䝹 䝍䜽䝲䠅 㼀㼍㼗㼡㼥㼍 㻲㼡㼖㼕㼙㼍㼞㼡 

東京医科歯科大学大学院医歯学総合研究科 

腎臓内科学分野 非常勤講師 

䞉研究領域 

慢性腎臓病 遺伝子解析 
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䛆問䛔合䜟䛫先䛇 

䠘研究䛻関䛩䜛䛣䛸䠚 

東京医科歯科大学大学院医歯学総合研究科 

腎臓内科学分野 蘇原映誠䠄䝋䝝䝷 䜶䜲䝉䜲䠅 

㼀㻱㻸䠖0㻟-㻡㻤0㻟-㻡㻞1㻠 㻲㻭㼄䠖0㻟-㻡㻤0㻟-㻡㻞1㻡 

㻱-㼙㼍㼕㼘䠖㼑㼟㼛㼔㼍㼞㼍.㼗㼕㼐㻬㼠㼙㼐.㼍㼏.㼖㼜 䠄蘇原映誠䠅 

 

䠘報道䛻関䛩䜛䛣䛸䠚 

東京医科歯科大学 総務部総務秘書課広報係 

䛈11㻟-㻤㻡10 東京都文京区湯島 1-㻡-㻠㻡 

㼀㻱㻸䠖0㻟-㻡㻤0㻟-㻡011 㻲㻭㼄䠖0㻟-㻡㻤0㻟-0㻞㻣㻞 

㻱-㼙㼍㼕㼘䠖㼗㼛㼡㼔㼛㼡.㼍㼐㼙㻬㼠㼙㼐.㼍㼏.㼖㼜 

 


