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論文審査の要旨（400字以内） 

脊髄性筋萎縮症(SMA)の医師主導治験のために登録された SMA 患者を主な対

象としている。運動発達の自然歴をアンケート調査した結果を審査対象者が集

計して、従来の I型から III型までの各型に分類される患者群をそれぞれさらに

２つの亜型に分類できることを示した。対象となった患者は全例 SMN1 遺伝子

のホモ接合欠失を示すが、臨床分類は SMN1 近傍に位置する SMN2 遺伝子の

コピー数に依存することが知られている。そこで SMN2 遺伝子のコピー数を

MLPA法、あるいはデジタル PCRを用いて審査対象者自身が確認し、臨床分類

との相関を解析したが、Iaと Ibの間で有意差を認めたものの、それ以外の亜型

間では有意な差を認めず、臨床症状とのゆるやかな関連が示されるとの結論を

導いている。今後本研究の成果が、新たに臨床応用される分子治療の評価に応

用されることとなるため、大変有用な科学的知見が得られたものと考える。自

ら研究を主導する高い能力を示したものであり、学位授与に値する。 
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