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染色体欠失重複からみた精神疾患のメカニズム
Dimensional understanding of mental disorders associated with copy number variation
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人染色体22q11.2欠失重複は、高い浸透度と再現性をもって自閉スペクトラム症、統合失調症、知的障害など
を引き起こす。しかしながら、人では個々遺伝子だけに限定された欠失重複がないか、あるいはあっても少数
例であるため、内包されている個々の遺伝子がどのように多様な表現型に関わっているかの理解が進んでいな
い。われわれのグループは20年にわたり、臨床診断とは独立した精神疾患要素(dimension)がどの22q11.2内遺
伝子、脳部位、細胞によって介在されているかをマウスモデルを使って探ってきた。本講演では22q11.2内の
特定遺伝子が成体神経幹細胞、ミヱリンなどの機能と精神疾患構成要素に関与するメカニズムを議論する。
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