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II. 成果の概要（総括研究報告） 
 研究開発代表者による報告の場合 

 
山本俊至准教授（東京女子医科大学）、山形崇倫教授（自治医科大学）、岡本伸彦部長（大阪母子医療

センター）らのグループにより、自閉症スペクトラムを含む発達障害患者の発症においては、多様な

ゲノム構造異常や疾患遺伝子変異が関わっていることを明らかにした。それらの遺伝子は、マウス脳

において機能不全にさせると遊走障害を来すなどの病態を示すことを永田浩一部長（愛知県コロニ

ー発達障害研究所）らのグループが明らかにした。発達障害の原因となるゲノム変異が明らかになっ

た患者から、齋藤潤准教授（京都大学 iPS 細胞研究所）らや北畠康司助教（大阪大学）らが iPS 細

胞を樹立し、病態解析に供した。疾患 iPS 細胞から分化誘導した神経細胞では、シナプス形成が不

良であることを、山本俊至准教授（東京女子医科大学）、永田浩一部長（愛知県コロニー発達障害研

究所）、小坂仁教授（自治医科大学）らのグループが明らかにし、矢田俊彦教授（自治医科大学）ら

のグループはその所見をパッチクランプによる電気生理学的に証明した。 
 
The group of Associate Professor Toshiyuki Yamamoto (Tokyo Women’s Medical University), 
Professor Takanori Yamagata (Jichi Medical School) and Department Manager Nobuhiko 
Okamoto (Osaka Women’s and Children’s Medical Center) revealed various genomic structural 
abnormalities and disease gene mutations in patients with developmental disorders including 
autism spectrum disorder. The group of Department Manager Koichi Nagata (Aichi Prefectural 
Colony Developmental Disorders Research Institute) clarified that those genes show pathological 
conditions such as migration abnormality when those were knocked-down in the mouse brain. By 
the group consisted with Associate Professor Megumu Saito (iPS Cell Research Institute, Kyoto 
University) and Assistant Professor Koji Kitahata (Osaka University) established iPS cells from 
patients with genomic abnormalities, and used them for pathological analysis. In the neurons 
differentiated from disease-specific iPS cells, synapse dysfunction was confirmed by Associate 
Professor Toshiyuki Yamamoto (Tokyo Women’s Medical University), Koichi Nagata (Aichi 
Prefectural Colony Developmental Disorders Research Institute), and Professor Hitoshi Osaka 
(Jichi Medical School). The group of Professor Toshihiko Yada (Jichi Medical School) revealed 
synaptic dysfunction by use of electrophysiological analysis using patch clamp. 
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病態解明, 平田克也，北畠康司，坂野公彦，川谷圭司，辻田麻友子，荒堀仁美，和田和子，大薗

恵一, 第 89 回日本組織培養学会大会, 2016/5/25-26, 国内. 
 
 

（３）「国民との科学・技術対話社会」に対する取り組み 
 
1. 患者さんの細胞で病気を調べる, 齋藤潤, NＨＫ文化センター京都教室 特別講座, 2018/12/28, 

国内. 
 

 

（４）特許出願 

なし 

 


