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研究成果の概要（和文）：Duchenne 型筋ジストロフィー（ＤＭＤ）では精神発達遅滞（ＭR）

が約 3 割もの多くの患者に合併する。しかし、ジストロフィン遺伝子の異常とＭＲの発
生とを直接的につなげることは困難である。今回、ＤＭＤのジストロフィン遺伝子の解

析をもとにＭＲにつながる遺伝子について研究を行った。その結果、新たなジストロフ

ィン遺伝子のスプライシングバリアントの同定に成功するなどの成果を挙げた。また新

たなジストロフィン遺伝子産物をクローニングし詳細を解析している。 
研究成果の概要（英文）：DMD is characterized by high incidence of complication of mental 

retardation, although it is s progressive muscle wasting disease. Here, we have 
identified a new variant of R-dystrophin. In addition, a new transcript from the 
dystrophin gene was cloned.  
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１． 研究開始当初の背景 
Duchenne 型筋ジストロフィー（DMD）で
は精神発達遅滞（MR）が約 3 割もの多く
の患者に合併する。この MR の発症に関
与する遺伝子の同定は高次脳機能解明
の手懸りとして、世界中で大きく注目さ
れている。DMD に合併する MR はジスト
ロフィン遺伝子の 3‘側に異常を持つ側
に好発すると考えられてきた。DMD の遺
伝子解析を進めたところ、それ以外の遺
伝子の異常でも MR を合併することを明
らかにしてきた。しかしながら、DMD に
合併する MR の詳細な発生機序は不明で
ある。 
最近、私たちは、MR を合併した DMD 患
者の遺伝子診断をする中で、ジストロフ
ィン遺伝子の異常に加えて、X 染色体上
の未知の遺伝子の断片が挿入された複
合遺伝子異常例を少なからずの例で見

出した。これは DMD に合併する MR の発
生に関与する遺伝子の解明手掛かりで
ある。そこで、遺伝子診断結果を出発点
として、DMD の MR 合併に関与する遺伝
群について明らかにした。  

 

 
 
 
 

２．研究の目的 
本研究は、DMDに合併するMRの責任遺伝
子としてすでに手掛かりが得られた断
片、あるいは、その他のMRと関連すると
考えられる遺伝子を対象として、これら
の一群の新規遺伝子のクローニングを
行い、分子生物学的・分子遺伝学的手法
を駆使してMRの責任遺伝子との関連を
明らかにするものである。 
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〔その他〕 
ホームページ等 
http://www.kobegakuin.ac.jp/general-inf
ormation/soran/08_rehabilitation/matsuo
.html 
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