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研究成果の概要（和文）：分裂期チェックポイント因子BubR1の低下したマウスは早老症を発症する。しかしな
がらそのメカニズムは不明のままである。本研究では、ヒトBubR1欠損症のモデルマウスを作製して、早老症に
おけるテロメア不安定性の関与を明らかにすることを目的とする。1833delTホモ接合体マウスの作製過程で、12
塩基が欠失したマウスを取得した（Δ608-611 LAST）。1833delTホモ接合体マウスは胎生致死であった一方、
1833delTとΔ608-611 LASTのコンパウンドヘテロ接合体マウスは誕生した。しかし5ヶ月の時点では早老症の症
状は見られなかった。

研究成果の概要（英文）：Germline mutations that reduce BubR1 induce premature ageing phenotypes in 
mice. However, the molecular mechanism underlying the premature ageing phenotypes remain 
incompletely understood. The aim of this study is to study whether ageing phenotypes are associated 
with instability of telomeres. We generated the human mutation (1833delT) knock-in mice. During this
 process, we obtained a mouse carrying a 12-bp deletion (Δ608-611 LAST) in exon 15 of BubR1. No 
homozygous mice for 1833delT were generated, suggesting that complete BubR1 deficiency causes the 
embryonic lethality. On the other hand, compound heterozygotes for 1833delT and the 12-bp deletion 
were generated according to the Mendelian inheritance. However, accelerated aging was not observed 
in these mice before the age of 5 months.

研究分野： 人類遺伝学

キーワード： 細胞老化　モデル生物
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