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研究成果の概要（和文）：我々は偽性副甲状腺機能低下症の症例を集積し、分子遺伝学的要因を同定した。更
に、GNAS A/B領域の軽度低メチル化を呈する兄妹例において、次世代シークエンサーを用いた全ゲノム解析によ
りXLASとA/B領域の間に1100bpのレトロトランスボゾン由来の挿入配列を確認した。ドロップレットデジタルPCR
を用いた遺伝子発現解析によりNESP55発現低下傾向を認めたが、今後、更に詳細な遺伝子解析を確認するため、
RNA-Seq解析を行う予定である。

研究成果の概要（英文）：We clarify the molecular basis of PHP cases. Furthermore, we identified a 
family case of PHP1b with mild hypomethylation of GNAS A/B. We performed whole genome sequence 
analysis with next generation sequencer and found out 

研究分野：小児内分泌
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