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研究成果の概要（和文）：ゲノム編集技術を用いて、アルギニン(R)からグルタミン(Q)へ変化するヒトのR225Q
変異に相当するR232Q変異を有する鎖骨頭蓋異形成症のモデルマウスの新規の系統を確立した。同時に、塩基欠
失によるフレームシフトによってRunx2の翻訳が途中で停止する欠失マウスの2系統も樹立した。これらの変異ホ
モマウスでは、Runx2ノックアウトマウスで報告されているように、膜性骨化が観察されなかった。４ヶ月齢の
Runx2のR232Qミスセンス変異マウスでは、R225Q変異を有するヒト鎖骨頭蓋異形成症患者のような多発性過剰歯
は観察されなかったが、野生型と比較して歯根が短根化していた。

研究成果の概要（英文）：A new mouse model for cleidocranial dysplasia (CCD) has been successfully 
established by introducing the R232Q mutation into mouse Runx2 gene using transcription 
activator-like effector nucleases mediated gene editing. Two lines of mutant mice with the 
frameshift mutations (1-bp or 2-bp deletion) have been also established. In homozygotes of these 
mutant mice, intramembranous bone formation was not observed, as previously reported in Runx2 null 
mice. In 4-month old heterozygotes, supernumerary teeth in some CCD patients have not been observed 
in mutant mice with R232Q, but the length of the tooth root in the heterozygotes was shorter than 
that of wild type. 

研究分野： 分子生物学

キーワード： 膜性骨化　Runx2　ゲノム編集　点変異　歯根
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