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研究成果の概要（和文）：縮毛症は毛髪奇形の一つであり、毛髪分化異常が原因と考えられている。本研究で
は、縮毛症マウスのkaratin71 (Krt71) の新規変異について、変異が毛包の形態、機能に及ぼす影響を解析し、
縮毛症の発症機序を明らかにすることを目的とした。走査型電子顕微鏡を用いた観察では、縮毛症マウスの毛髪
は野生型に比べ細く波打った形態を示した。縮毛症マウスの皮膚を用いて行ったKrt71の免疫組織化学染色では
毛包自体に波打ち像が観察された。また、毛幹を同心円状に取り囲むべき内毛根鞘の厚みに不均衡が観察され
た。以上より、Krt71変異により生じる毛包の形態異常が縮毛症発症において重要であることが示唆された。

研究成果の概要（英文）：Woolly hair (WH) is an abnormal variant of tightly curled hair, which is 
supposed to be caused by abnormal differentiation of hair follicle. The objective of this study is 
to elucidate the roles of keratin71 (Krt71) in the pathogenesis of WH. Scanning electron 
microscopical image of plucked dorsal pelage of the mutant strain revealed that mutant hair shaft is
 slightly curved and finer than wild-type. In addition, immunohistochemical staining of Krt71 showed
 that hair follicles in the mutant mouse were markedly curved and asymmetric. Therefore, it is 
suggested that curvature and asymmetric deformation of hair follicles, which arise from Krt71 
mutation, play an important role in the pathogenesis of WH.

研究分野： 毛髪疾患

キーワード： 毛髪疾患　縮毛症　乏毛症　ケラチン71　遺伝性皮膚疾患
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が、マウスでは確認されなか

 

次に、本症マウスの毛包における

の発現パターンを詳細に解析する

より皮膚を採取し、 4% 

で固定したパラフィン包

に対する抗体で

を行った。本症マウス毛

においては、野生型マウスに比べ、毛包

そのものに波打ち像が観察された。また、

毛幹を軸として左

観察されたのに対し、本症マウス

〕こ

毛幹を同心円状に取り囲むべき

生じ

 

 最終年度は、

遺伝子の

ーへの導入を行った。

 また、

ためのプロモーター解析を目的

トの

pGL4.12

た、毛包内毛根鞘に発現している様々な転

写因子も

した。

 本研究に

じる

おいて重要であることが示唆された。

 今後は

を

Ptk2 (kangaroo rat kidney epithelial) 

入し発現させ、変異型の

ぞれの

ある

ぼす

る予定である。

 また、発現調節機構の解明を目指し

HEK293T (human embryonic kidney) 

HeLa (human cervical cell carcinoma) 

どの培養細胞に導入し、

ロモーター活性を

る。

 

最終年度は、

遺伝子のをクローニングし、

ーへの導入を行った。

また、KRT71

ためのプロモーター解析を目的

トの KRT71 遺伝子のプロモーター領域を

pGL4.12 ベクターにク

た、毛包内毛根鞘に発現している様々な転

写因子も pCXN2 

した。  

本研究により、

じる毛包の形態

おいて重要であることが示唆された。

今後は、本研究で作成した発現ベクター

を HaCaT (human keratinocyte) 

Ptk2 (kangaroo rat kidney epithelial) 

入し発現させ、変異型の

ぞれの細胞の内在性

ある keratin 14、

ぼす影響について、蛍光二重染色

る予定である。

また、発現調節機構の解明を目指し

HEK293T (human embryonic kidney) 

HeLa (human cervical cell carcinoma) 

どの培養細胞に導入し、

ロモーター活性を

る。  

最終年度は、縮毛症マウス

をクローニングし、

ーへの導入を行った。 

KRT71 の発現調節機構を解析する

ためのプロモーター解析を目的

遺伝子のプロモーター領域を

ベクターにクローニングした。ま

た、毛包内毛根鞘に発現している様々な転

pCXN2 ベクターにクローニング

より、Krt71 の

毛包の形態学的異常が縮毛症

おいて重要であることが示唆された。

本研究で作成した発現ベクター

HaCaT (human keratinocyte) 

Ptk2 (kangaroo rat kidney epithelial) 

入し発現させ、変異型の keratin71 

内在性のタイプ

、keratin 18 との

影響について、蛍光二重染色

る予定である。 

また、発現調節機構の解明を目指し

HEK293T (human embryonic kidney) 

HeLa (human cervical cell carcinoma) 

どの培養細胞に導入し、KRT71

ロモーター活性を詳細に解析する予定であ

縮毛症マウスから得たKrt71

をクローニングし、pCXN2 ベクタ

の発現調節機構を解析する

ためのプロモーター解析を目的として

遺伝子のプロモーター領域を

ローニングした。ま

た、毛包内毛根鞘に発現している様々な転

ベクターにクローニング

の変異によって生

異常が縮毛症の発症に

おいて重要であることが示唆された。

本研究で作成した発現ベクター

HaCaT (human keratinocyte) 細胞および

Ptk2 (kangaroo rat kidney epithelial) 細胞に導

keratin71 が、

のタイプ I ケラチンで

との相互作用

影響について、蛍光二重染色法で解析す

また、発現調節機構の解明を目指し

HEK293T (human embryonic kidney) 細胞、

HeLa (human cervical cell carcinoma) 細胞な

KRT71 遺伝子のプ

解析する予定であ
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ローニングした。ま

た、毛包内毛根鞘に発現している様々な転

ベクターにクローニング

よって生

発症に

おいて重要であることが示唆された。 

本研究で作成した発現ベクター
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細胞に導

、それ

ケラチンで

相互作用に及

解析す

また、発現調節機構の解明を目指し
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細胞な
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