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letllalであることが判明 した.emt)rynを調べ

たところ,受精後 18.5F=)までは Msx-1･Msx-2

両欠損 embryoは認められた,心液の異常とし

て.心脱出,両天血管石室起始,肺動脈狭窄.両

房室弁ロの低形成,心室中隔欠損などが認められ

た.

【考察】Msx-1あるし､は Msx-2単独欠損てrLT一･くでは,

心臓L')奇形は生 し､Lないが,Msxl ･Msx-2両欠損てr'7

弟では,太別 して2穫額の心奪形が認められた.すなわ

石室起始,肺動脈狭窄1上 endocalldialcl.lShionLT)発

生異常をこよる心奇形 (両房室弁ロの低形成)が認められ

た.心室中隔矢損は conot工uュCuSおよび ビndoeal･dial

eushionのいずれの発生異常でも生 じうる.Msx-1お

よび Msx-2は,受精後8-1OHに neurこllcrestに.

受精後 10.5-1射._1に trunL-(てont-dridge･および endLt-ar-

dialcushionに発現がふl■'来る.npuralcr(stは Ileural

crestdel･i＼･でdcellLり心陳へL71migratiollにより C什

notl-unCuSL'77-形成に関与するが.pndoc;u-dialcushion

の形成には関与しないとされている. したがって,Msx1

1･Msx-2雨欠損マウスに認められる心発生異常には予

11eLu･alcIILTStL7)異常に由来するも〔里二end(でIu･diLd cushion
の発生異常をこよるものの2つの異なる機序が存在すると

考えられる,いずれにしても,Msx-1および Msx-2

は,心臓の発生をこ重要な役割を担い,一方の遺伝子が機

能しない場合でも,その歯髄を相互に代償 しうることが

窯証できた.

ノ̀1)Duchenne型摘ジーくトロ7 I∩ Cat･rier

の心筋におけるジス トロフイソ,脂肪酸

代謝,交感神経機能をこついて

草野 頼子･柴 正美 ･ - I

Duchcnnt,'smLlSCulこu-dystrophl,し【)A/lDト ト十■1

7-患者の心病変進行経過について 2OL'l'lCl､123トBh,1ト

ングを SPECT によ･rl解析 した.I)hJID の診断は骨格

筋と心筋生検のジストロフイソ簸色で行った. 1回目の

201TIClの集積低下は前壁の一部をこわずかをこ見られるの

みで,123IIBMIPP と 123三一MIBG では前壁の一部,鶴

尖部,側壁.下壁に見られ 集積低下部の広さは 2OITICl

<12311うMIPP<1-33トMIBG であった.6ケ月後に同検

査を再検すると.201TIClL')繁積低下は前壁の一部,心

尖部.側壁.下壁C二見L､'れ 6り1前(7)123卜BMIPP と

123Ⅰ-MIBG では集構低下部の範囲が広がり,その範囲

123Ⅰ-Ⅶ BG では心金体-の集積が著明に低下していた.

本症例ではまずはじめに心臓の交感神経機能障害,次

に脂肪酸代謝障害,さらに心筋血流 (心筋壊死)の欄をこ

進行 していくことが示唆された.

IT. 特 別 講 演

1)循環器領域の分子生物学

国立循環器病一号･_ン7-研究所

バイオサイエジス部部長

向 井 常 博 発生

医学をこおける分子生物学的研究は,遺伝子工学,さら

をこ発生工学により飛躍的をこ発展しつつある.循環器僚域

をこおいても分予遺伝学的手法により多くの成果が得られ

ている.

い 心筋の発生 ･/')化

肥大型心筋症 (HCM)の2割は予 ミオシソ蓋蘇遺伝

子をこ変異が認められるが,残り8割は原因不明である.

最近,eyトロポミオシン遺伝子,心鷹 トロポニンT遺伝

子に変異が報告された.骨格筋L･')発て_1二･分化については.

筋芽細胞-LJつ分化を決定する Myol).Myf5.さ!､-)に筋

管細胞-分化を促す Myogenin,そ して筋線維に成熟

させる MRF複などの転写因子が明らかにされているが,

心筋の発生 e分化には,上記の転写因子は認められず,

不明のままである.現在,心筋の発生 ･分化に関係する

遺伝子として,Csx,RXRa,TGF勘 Connectin43,NFl
などが明らかにされているが,これらの遺伝子は,ヒエ

ラルキ…では下位に位置するものと思われる.ヒトの心

奇形では,Down症候群と CATCH22の原因遺伝子が,

数年以内に明らかにされると思われる.

2)循環静領域の生理活性物質

ニーL-ントヒ1)ン.hANPなどが日本人の研究者によ･'l

分離 書同意された.エンド也リン1のノックアウトマウ

スは,大動脈弓の低形成をきたし,神経鰹細胞の遊走に

エンドセリン1が関与 していることが明らかをこされた.

この結果は,当初のエソドセリソの生理活性からは予測

できなかったものである.

3)循環器疾患の遺伝子治療

家族性商コレステロ-ル血症の遺伝子治療が行われた.


