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特 集  アルツハイマー型認知症診療のBreakthrough

は　じ　め　に

　アルツハイマー型認知症は，先天的

因子と後天的因子が複合的に関与して

発症に至る多因子疾患である。先天的

因子の代表である遺伝因子をゲノム

DNAの変化として理解しようとする

研究が進められており，アルツハイ

マー型認知症の原因遺伝子や感受性遺

伝子が同定されている。最近では次世

代シーケンサーを用いた網羅的な遺伝

子解析とバイオインフォマティクスを

統合した解析が進んでおり，アルツハ

イマー型認知症の新しい病態研究が創

出されている。本論では，ゲノムDNA

の解析技術の進歩とともに発展してき

たアルツハイマー型認知症の遺伝子解

析と，その臨床応用について展望する。

Ⅰ．認知症診断と遺伝子解析

　アルツハイマー型認知症患者の家族

歴を聴取すると，兄弟や両親のいずれ

かに認知症患者がいることは日常診療

のなかで珍しいことではない。この場

合，家族内発症に何らかの遺伝的因子

が関与している可能性，あるいはアル

ツハイマー型認知症が頻度の高い疾患

であるため，偶発的に家族内で罹患し

た可能性も考えられる。一方，家族内

発症を認めない孤発例においても，感

受性遺伝子が発症に関与している。認

知症診断における遺伝子解析の役割と

留意点について述べる。

１． 単一遺伝子疾患としての

アルツハイマー型認知症

　単一遺伝子の変異を原因とする家族
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●次世代シーケンサー

●ゲノムワイド関連解析

●バイオインフォマティクス

●先制医療

●個別化医療

アルツハイマー型認知症の
遺伝子解析と
バイオインフォマティクス
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