
筋ジストロフィー患者由来のipsを作成、
変異を修復した上で筋肉に分化

オフターゲットの評価修復の評価
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Cystic Fibrosisの患者由来の幹細胞の
変異を修復して表現型の回復を確認

Schwank et al. Cell Stem Cell. 2013 Dec 5;13(6):653–8. 
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筋ジストロフィーモデルマウスの
初期胚のゲノムの変異を修復

マウス受精卵にhCas9/gRNAと
一本鎖DNAをインジェクションし
mdxマウスの変異を修復。
ジストロフィンの回復を観察

Long et al. Science. 2014 Sep 5;345(6201):1184–8. 
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免疫不全症の患者由来
造血幹細胞の変異を修復し
マウス体内で機能回復を評価

SCID‐X1 patientから採取したCD34+細胞の
IL2RG遺伝子座に野生型のIL2RG‐cDNAをノックイン
マウスに移植し生着および機能型タンパク質の
（一部）回復を観察

Genovese et al. Nature. 2014 Jun 12;510(7504):235–40. 
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小括２

ゲノム編集技術を用い臨床へ向けた研究は主に
①疾患モデルの作成
②疾患変異の修復
の２つアプローチで行われている。

実験動物を用いる系では個体や培養細胞を用いた研究が、
ヒト組織を用いる系では培養細胞レベルでの研究が行われている。
現段階では技術的な可能性の探求段階の研究が多いと考えられる。

今後は①のアプローチから病態の解明や創薬のためのモデル作成が、
②のアプローチから遺伝子治療等の進展が期待される。
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日本におけるゲノム編集ネットワーク
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