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成果の概要 

 

本研究は、小児腫瘍で発見した BCOR遺伝子内縦列重複変異（BCOR internal tandem 
duplication: BCOR-ITD）をゲノム編集で模倣した Bcor-ITD 変異マウスを使用し、発生異常

をより詳細に解析することで様々な細胞や組織における Bcor-ITD 変異の影響を明らかにする

ことを目的とした研究である。 

新生児期に死亡した Bcor-ITD 変異マウスの個体は全例で骨格の異常が生じていた。その異

常は、腫瘍組織の解析で得られている遺伝子発現や修飾の特徴を反映しているものと予想され

た。そのため、本研究では胎仔期の体節部を含む組織について RNA-seq を実施した。その結

果、野生型マウスと比較し変異マウスの組織において特徴的な遺伝子発現を認め、それらは腫

瘍組織の遺伝子発現と部分的に一致していた。 

  さらに当該変異マウスは出生時の死亡率が高いこと、出生時に小さい傾向があること、一部

のマウスに不妊傾向があることから、ホルモン異常や胎盤形成の異常について観察を行った。 

自然交配による妊娠を確認出来ない個体において、ホルモン補充により性周期のコントールを

行ったが、いずれも妊娠を確認することは出来なかった。胎生期における胎盤組織の観察の結

果、胎盤形成の異常が胎仔の成長を妨げていると予想される組織像が観察され、その結果、変



 

異マウスの死亡率が増加していると考えられた。 

本研究結果の一部を第 65回小児血液・がん学会学術集会にて発表した。 

 


