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論 文 内 容 の 要 旨  

 

 特発性大腿骨頭壊死症の発生機序はいまだ不明であり、その解明が切望される。骨

頭壊死と診断された家系の遺伝子解析により、骨頭壊死の発生と COL2A1 遺伝子変異

との関連が報告された。しかしながら、両者が真に関連するか否かは議論の的となっ

ている。なぜなら、特発性大腿骨頭壊死症の病理像は虚血性骨壊死であり、COL2A1 変

異による骨系統疾患で認められる骨端異形成とは病態が異なるからである。本研究で

は遺伝子解析を行い、COL2A1 変異が特発性大腿骨頭壊死症の病因であるか否かを検証

した。 1,451 人の特発性大腿骨頭壊死症患者の DNA 検体を収集した。その中でステロ

イド投与やアルコール多飲などのリスク因子を持たない狭義の特発性大腿骨頭壊死患

者 49 人に対し、全エクソン解析を行った。さらに 1,451 人の全患者に対し、東アジア

で散見される c.3508G>A 変異の有無をインベーダー法で調べた。全エクソン解析の結

果、 49 人の患者には病的な COL2A1 変異を認めなかった。また 1,451 人の全患者に

c.3508G>A 変異を認めなかった。本研究により、COL2A1 遺伝子が特発性大腿骨頭壊死

症の原因である可能性は極めて低いと考えられた。また、骨系統疾患に伴う骨端異形

成は、放射線学的に大腿骨頭壊死と似たような所見を呈する場合があるため、COL2A1

変異を認める場合はその患者の表現型を臨床的に再評価すべきであると考えられた。  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


