






 
研究要旨 Dent 病（特発性尿細管性蛋白尿症）の患者 6 家系のクロライドチャネル 5 遺伝

子（CLCN5）に新たな遺伝子変異を検出した。世界で初めて Na
+ 
 /HCO  

3 -contransporter
遺伝子（SLC4A4）の機能を低下させる変異が眼球異常を伴う純型永続性筋位尿細管性アシ

ドーシスの病因になることを明らかにした。小児期腎不全の原因として約 30％を占める低

形成腎の発症機序を病理組織学的に明らかにした。ウイルムス腫瘍を有する腎には未熟糸

球体が高率に存在することにより、術後の腎機能低下をきたす可能性を明らかにした。

C1C-K1 が細いヘンレ上行脚のクロライド輸送の大半を占め、この障害が重篤な腎性尿崩症

の原因となることを世界で初めて明らかにした。 


