
治験に対応したジストロフィン測定の標準業務手順書の作成に関する研究

エクソン ・ スキップ治療はジストロフィン ・ メッセンジャーRNA(mRNA） のアウト ・ オブ ・ フレー

ム変異をイン ・ フレーム変異に誘導し、デュシェンヌ型筋ジストロフィーで欠損しているジスト

ロフインタンパク貨の発現を回復させることで、本疾患の有効な治療法になると考えられて

います。現在、本治療法の治験が計画されていますが、mRNAのヱクソン ・ スキップ、ジスト

ロフインタンパク質の発現を、信頼性の高い方法で検出するために、これらの測定手法に

関する標準業務手順書の作成が必要とされています。本研究ではこの手順書の作成を目

的として、ヒト由来凍結骨格筋試料を用いて、実施手順を検証するものです。具体的には、

「神経 ・ 筋疾患研究資源レポジトリ ーの構築と運用」（主任研究者：後藤雄一）（倫理委員会

受付番号20-9-7、最終承認日 平成21年5月1日）において承認を受けた方法により、当レ

ポジトリ ーに保存されている凍結骨格筋試料のうち、ジストロフィノパチー患者およびジスト

ロフィンに関して正常な発現が確認されている患者、ならびに健常者由来の試料について、

免疫蛍光染色、ウエスタンブロット、RT-PCR、mRNAシーケンスにより解析し、その結果を

検査実施手順の信頼性の観点から評価します。解析対象数は10例程度、期間は平成28

年3月31日までを予定しています。以上、ヒトゲノム ・ 遺伝子解析研究に関する倫理指針

の規則に則って公表します。

研究に関するお問い合わせは下記までお願いいたします。
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治療研究部
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