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研究成果の概要（和文）：本研究では常染色体優性遺伝疾患顎骨骨幹異形成症および常染色体劣性遺伝疾患肢帯型筋ジ
ストロフィーの責任遺伝子TMEM16E分子の機能および生理的役割を分子細胞生物学的手法により検討した。その結果TME
M16EはTMEM16ファミリーの中でも際立ったタンパク不安定性を示すことを発見した。さらに、PI3Kシグナルの抑制ある
いは化学シャペロン存在によりタンパク安定性が獲得されることを見出した。このタンパク安定化の特性は骨組織ある
いは骨格筋特異的なタンパク安定化システムの疾患発生への関与を示唆した。

研究成果の概要（英文）：We identified TMEM16E has a constitutive susceptibility to proteasome-dependent de
gradation, which was compromized by PI3K inhibitors or addition of a chemical chaperon in vitro.Since TMEM
16E gains protein stability in skeltal muscle tissue,our results suggested tissue-specific environments (e
.g., energy metabolism and molecular chaperon) may support stabilization of TMEM16E.

研究分野：
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患顎骨骨幹異形成症（
座が
のミスセンス変異が優勢遺伝形質として
GDD
に、同遺伝子のナンセンス変異が劣性
として常染色体劣性遺伝疾患肢帯型筋ジ
ストロフィー（
とを報告した。
 

２．研究の目的
本研究では、
理的役割を検討し、遺伝性疾患発症のメ
カニズムを解明することを目的とした。
 

３．研究の方法
TMEM16E
分子細胞生物学的手法により検討した。
 

４．研究成果

 
本研究では
GFP
クを培養細胞に強制発現することにより解
析を行った。

 

 
HEK293
常的に分解されていることがタンパク合成
阻害剤
価実験により
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