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１． 総合評価 

良い 
 
 

【評価コメント】 
論文数等の定量的な目標は達成されている。ミトコンドリア病・ミトコンドリア心筋

症の 23 症 例について、疾患 iPS 細胞を樹立した。当初の目標通り、トータルで健常者 
12 株、ミトコンドリア心筋症 68 株の iPS 細胞を理化学研究所バイオリソースセンター
に寄託した。さらに、特定の遺伝子型に対して有効な治療薬候補の同定を行った。BOLA3 
変異を持つ分化心筋細胞の肥大を抑制する薬剤を見いだした。KARS 変異により低下し
た呼吸鎖複合体の量を、iPS 細胞に特定の化合物を投与することで回復できることなど
を明らかにしたことは評価できる。本研究の疾患 iPS 細胞は、今後ミトコンドリア病の
治療薬探索において有益なリソースとなることが期待できる。ミトコンドリア病の疾患
iPS 細胞由来心筋細胞を用いたミトコンドリア心筋症の病態研究により、一部の薬剤の
抑制効果は確認したものの、治療標的の同定は今後の課題である。ミトコンドリア病（心
筋症）特異的 iPS 細胞が心筋以外のミトコンドリア病の表現系（神経や糖尿病、筋疾患
など）の病態解明については、今後更なる研究を是非進めていただきたい。 

 


