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【審査申請課題】

稀少遺伝子疾患における遺伝要因の同定と病態解明

3 37 申

【審査課題の概要1

ヒト単一遺伝子疾患の世界最大のデータベースであるOMⅨによると単一遺伝子と考えられ
ているヒト疾患は2021年2月現在で兜胎疾患あり、そのうち疾患遺伝子が同定されている
ものは5987疾患(64.5%)であり、残り羽96疾患の疾患遺伝子は未同定である。疾患原因
遺伝子を同定することは、遺伝子の変化が来す分子病態・発症メカニズムを明らかにする
ための第一歩と位置づけられ、予防・治療法開発の契機となる。本研究では、原因不明の
稀少遺伝子疾患における疾患遺伝子を同定し、発症メカニズムを解明する。
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