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ヒト正常圧水頭症の原因遺伝子発見 

―将来発症予測や手術適応選択の指標の可能性― 

 

【概要】 

長崎大学原爆後障害医療研究所 小野慎治客員研究員（元長崎大学医歯薬学総合研究科 

精神科 助教）・吉浦孝一郎 教授，長崎大学医歯薬学総合研究科 精神科 森本芳郎 助教

らの研究グループは，ヒト正常圧水頭症の一つの型が，運動型繊毛の一つである 

CFAP43遺伝子の変異によって発症することを明らかにしました。 

正常圧水頭症は，認知機能低下，歩行障害，尿失禁を特徴とする神経疾患です。髄液の

循環を改善させる手術（シャント術）により症状が改善することから，治療可能な認知症

としても知られています。高齢者に好発するため，認知症と診断されている人の中に一定

数含まれていると考えられますが，正常圧水頭症は診断指標に乏しく，実態は把握できて

いません。 

研究グループは，家系内に複数の水頭症罹患者がみとめられる家族に着目し，

CFAP43遺伝子内に罹患者特有の変異を見つけました。さらに，その変異を導入したマ

ウスにも正常圧水頭症の症状が確認されたことから，CFAP43遺伝子の変異がヒト，マ

ウスともに正常圧水頭症を引き起こすことを示しました。 

CFAP43遺伝子のヘテロ接合変異によって，男性不妊が発症することが2017年に報

告されていましたが，今回の研究で初めて同遺伝子変異によって正常圧水頭症が発症する

ことが判りました。 

今回の研究成果は，正常圧水頭症が患者さんの体質によって発症する可能性を示してい

て，同じような働きをもつ別の遺伝子の変異によっても，正常圧水頭症が発症する可能性

を示唆しています。本研究成果が水頭症を発症する機序を解明する第一歩になり，遺伝子

を解析することで，これまで苦慮していた正常圧水頭症の正確な診断や適切な治療指針の

決定，さらには体質診断，発症の予測が可能になることが期待されます。 

本成果は、Neurologyの5月号 Neurology® 2019;92. doi:10.1212/WNL.0000000000007505 に掲

載される予定です。 
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