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【研究内容の概要】

リピート配列の異常伸長変異を原因とする筋萎縮性側索硬化症および前頭側頭型認
知症における神経変性はリピートRNAに結合するFUSタンパク質によって抑制される。

筋萎縮性側索硬化症および前頭側頭型認知症の予防・治療薬候補

筋萎縮性側索硬化症、前頭側頭型認知症、C9orf72、治療薬キーワード
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特
徴
／
効
果

・ C9orf72遺伝子内のGGGGCCリピート配列の異常伸長変異を原因とする筋萎縮性側索硬化
症/前頭側頭型認知症において、FUSは異常伸長リピートを含む変異RNAからのリピート関連
非 AUG(RAN)翻訳を抑制する。その結果、産生されるジペプチドリピートタンパク質(DPR)が減
少し、神経変性が抑制される。
・ 病態発症メカニズムに基づいた予防・治療法開発につながる。

利
用
／
用
途

・C9orf72遺伝子内のリピート配列の異常伸長変異を原因とする筋萎縮性側索硬化症/前頭側
頭 型認知症の予防法・治療薬開発
・ 遺伝子内のリピート配列の異常伸長変異を原因とする他のリピート病(筋強直性ジストロ
フィー、一部の脊髄小脳変性症、脆弱X関連振戦・失調症候群など)の予防法・治療法開発
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