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遺伝性対側性色素異常症
（DSH）治療薬
希少色素性疾患への世界初のアプローチ

遺伝性対側性色素異常症（DSH）は、両手背・両足背に色素斑と
白斑がまだら模様に出現する色素性疾患である。DSHは致死性疾患で
はないものの、外見の変化により患者に精神的な負担を生じさせることが
ある。しかし、現時点では有効な治療法は確立されていない。
ヒトにおけるDSHの病因遺伝子は、RNA編集酵素であるADAR1をコー
ドするADAR1遺伝子と特定されている。本遺伝子の変異により、炎症反
応を誘導するインターフェロンが過剰発現するため、その下流のシグナル伝
達を抑制することが治療上重要と考えられる。
発明者らは、DSH疾患モデル細胞およびモデルマウスを用いて、炎症性
シグナルを抑制するJAK阻害剤およびSTAT阻害剤のスクリーニングを実
施した。その結果、モデルマウスの体毛を野生型と同等の色に回復させる
化合物を見出した。本化合物はDSH治療薬の候補となる可能性を有す
る。

概要

 DSHの治療薬

秋田大学・名古屋大学技術紹介 DSH治療薬の候補となりうる化合物を見出した
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体毛の一部が白色となるDSHモデルマウスにdelgocitinibを
皮下注射したところ、体毛が黒色に回復した。

DSH
モデルマウス

DSH
モデル細胞
＋Infβ添加

DSHモデル細胞はInfβ添加により生存率が低下するが、さらに
JAK阻害剤であるdelgocitinibを添加することで生存率が回復した。

https://www.t-technoarch.co.jp/contact.html?anken=A26-001
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