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Conclusion 

Publication 

  今回の論文により、難治性希少疾患である限局性皮質異形成症（FCD）の原因遺伝子の一つとしてMTOR遺伝子の活性
型低頻度体細胞モザイク変異が同定されました。 
 

  更に、これら変異体のうち一部ではMTORアロステリック阻害剤であるラパマイシンに感受性を持つことから、これら変異
を持つFCDタイプ IIb患者の難治性てんかん症状軽減にラパマイシン系の薬剤が使用できる可能性も示唆されました。 
 

  変異アリル頻度が1%付近の低頻度の体細胞モザイク変異のバリデーション・確認では、リアルタイムPCRでは検出する
ことが困難です。よってQX Droplet Digital PCR （ddPCR）は、存在比率が極めて少ない体細胞モザイク変異の検出や正
確なモザイク率の検討に大変有用なツールであると考えられます。 

※ 本資料作成に当たり、横浜市立大学 医学部 遺伝学教室 松本 直通先生より監修を頂いております。 
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  論文には同一患者由来のペアサンプル（病巣： 脳、正常対照部位： 血液）を用い、NGSとQX ddPCRという異なる2つの
方法でMTOR遺伝子変異モザイク率の比較を行った結果、見された体細胞MTOR遺伝子変異のアミノ酸配列ドメインの同
定、さらに同定したMTOR遺伝子変異と基質タンパクとを導入したHEK293T細胞でのキナーゼ活性の変化など数々の興
味深い結果が掲載されています。詳細は下記Publicationに記載されている論文をご参照ください。 

 

 

Content 

  今回、横浜市立大学 医学部 遺伝学教室 松本 直通先生のグループがAnnals of Neurology 誌でご報告された MTOR

遺伝子における低頻度体細胞変異が引き起こす限局性皮質異形成症（FCD）タイプIIbについてご紹介します。 
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ddPCRを用いた論文の検索サイトはこちら （www.bio-rad.com/ddPCR/publications） 
 


