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要旨 

既知の原因遺伝子に異常を認めない先天性血小板減少症家系において血小板減

少の原因となる ACTN1 遺伝子変異を発見しました。培養細胞を用いた実験では

変異型 ACTN1 蛋白は正常な細胞骨格形成に影響を与えました。また、培養巨核

球を用いた実験で、血小板産生が阻害されることを確認しました。ACTN1 遺伝子

変異は日本人の巨大血小板を伴う先天性血小板減少症で４番目に高頻度の原因

であることが判りました。 

 

背景 

先天性血小板減少症は先天的に血小板減少を呈する疾患群で、原因は不明なこ

とが多く、およそ半数の患者さんでは病因を同定することができません。難病

である特発性血小板減少性紫斑病と診断され、不必要な治療を受けることもあ

るため、確定診断は特に重要です。 

 

目的 

既知の原因遺伝子に異常を認めない原因不明の先天性血小板減少症において、

次世代遺伝子解析装置を用いた網羅的遺伝子解析を施行することにより新規原





 本研究を行なうにあたっては、名古屋医療センター、名古屋大学、東京大学

において倫理審査承認を得ました。 

 

成果の意義 

先天性血小板減少症の新規原因遺伝子の発見により、先天性血小板減少症の病

因・病態の解明に役立つことが期待でき、新しい検査診断法の確立と治療法の

開発にもつながります。一方で、先天性血小板減少症の原因を知り、的確に診

断することは、特発性血小板減少性紫斑病の正診率向上および効果的診療にも

役立ちます。また、ACTN1 の基本的働きを知ることにより、正常な血小板産生機

構の解明への貢献も期待されます。 
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