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研究成果の概要（和文）：褐色細胞腫は、交感神経節由来の腫瘍で副腎髄質に発生する。特に副腎髄質以外の傍
神経節から発生する腫瘍を傍神経節腫パラガングリオ－マ）と呼ぶ。本分野は内分泌疾患の中で、その進歩にお
いて最も著しく、今世紀になって全く概念が変化した疾患である。その理由は遺伝的なバックグランドが急速に
解明され、遺伝子解析が診断や治療に不可欠となった点である。今世紀になり新しい原因遺伝子の発見が相次
ぎ、現時点では少なくとも17種類の原因遺伝子が同定されている。それに伴い遺伝性の頻度は全体の40％と見積
もられている。ただし、本邦においては遺伝性の背景は研究されていない。

研究成果の概要（英文）：Introduction: Great progress has been achieved in the fields, especially 
genetics in pheochromocytomas/ paragangliomas . Major aim of this study is to investigate  genetic 
back ground in Japan.Results: 1) We have carried out genetic testing in 398 cases in Japan. In 340 
index cases, we found 130 cases whose genetic mutations are positive and summarized herein : SDHB 54
 cases, SDHD 32 cases, VHL 20 cases, RET 8 cases, TMEM 127 7 cases, MAX 6 cases.Consequently, 
notably high degree (130/340=38.2%) of patients carry genetic mutation, similar to those of previous
 reports from USA and Europe.
2) Growing evidence suggest that mutation of SDHB is highly associated with abdominal paraganglioma 
and the following distant metastasis.
In the present study, analysis of blood taken from 57 cases of malignant pheochromocytomas in 
Japanese subjects led to the identification of 17 SDHB mutations（20/57=35.1％).
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研究成果の学術的意義や社会的意義
筑波大学で解析を施行したpheochromocytoma/ paraganglioma の2007年から2019年４月までの結果は以下の通り
である。1）398例解析済みである。発端者340例中変異陽性は130例で，変異陽性率は38.2％(130/340)（内訳:
SDHB.54例，SDHD.32例，VHL.20例，SDHC.2例，SDHA.1例，RET.8例，TMEM1127.7例，MAX.6例）。2）SDHB変異陽
性患者49例中54例が腹部パラガングリオ－マが初発（90.7％）であり、悪性化した例が20例（20/54＝37.0％）
であった。










