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研究報告書 

 
 造血器腫瘍における遺伝子異常を同定し、その発症機序の解明を行っている。 
先天的に GATA2 変異を有する Emberger 症候群から発症した骨髄異形成症候群

（MDS）症例から、MDS 移行の責任遺伝子として STAG2 変異と SETBP1 変異を同定

した。そして、GATA2 変異とこれらの遺伝子変異による MDS 発症機序を明らかにす

るため、マウス造血幹細胞にGATA2変異とSTAG2変異、またはGATA2変異とSETBP1
変異を導入してモデルマウスを作製した。しかし、両変異導入マウスは MDS の発症を

来たさず、他の遺伝子変異との協調作用が必要であると推測された。そこでこの

GATA2 変異家系における MDS 発症者と非発症者の全エクソンシーケンシング解析を

行い、新たな MDS 発症に関わる候補遺伝子異常を同定した。 


