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유병률 약 1/300,000

원인
• HRAS 유전자의 돌연변이

• 기능획득변이

• 상염색체우성 유전

증상

• 다양한골격계의이상
• 심장 기형

• 정신 지체

• 피부나 머리카락의 이상

치료 특별한 치료법 없음

(Costello, 1977)
(Hennekam, 2003)

(Aoki et al., 2005)
(Leoni et al., 2014)

ERK 신호전달체계 이상

81.2%: G12S (c.34G>A)

Rasopathy
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종간 차이로 인해 뼈 발생 기전 규명에 한계 구체적인 뼈 발달 이상 기전이

보고되고 있지 않음

인간 질 함
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시장성및경쟁력이있는것으로판단
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**, p<0.01;  ***, p<0.001 (n=3)

D07 D14

Alkaline phosphatase(ALP) (D07)

Mineralization
-Alizarin red (AR-S) (D14)
-Von kossa (VK) (D21)

조골세포로의 분화능 결함
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CS-osteoblasts

ECM remodeler

TIMPs

MMP13
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*, p<0.05;  **, p<0.01 (n=4)
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TIMP1 TIMP2

Scale bars: 200 μm
siT1,2 : TIMP1 siRNA1,2
M13 : recombinant MMP13

*, p<0.05 (n=3)

TIMPs 발현 조절을 통한 CS 조골세포의 분화기능 회복



*, p<0.05

TIMPs 발현 조절을 통한 CS 조골세포의 분화기능 회복
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TIMP1 TIMP2



*, p<0.05; **, p<0.01 (n=4) 

SB (10 μM): TGF-

CS 조골세포의 비정상적 분화 원인 규명
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CS-osteoblasts

SMAD3

ECM remodeler

TIMPs

MMPsSMAD3



*, p<0.05; ***, p<0.001

ㅎ

CS-osteoblasts

TIMPs

OSX

TIMP1

TIMP2

CS 조골세포의 비정상적 분화 원인 규명
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*, p<0.05; **, p<0.01(n=4)

유전자 가위를 통한 HRAS 돌연변이 교정 줄기세포를 이용한 연구
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관련 논문 및 특허 현황
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