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研究要旨 本研究では、遺伝子治療臨床研究の被験者それぞれにおける治療効果と原因遺伝子の因果関

係を検討するために、被験者の原因遺伝子検索を実施する体制を整備することを目的とする。治療効果

の評価の一つとして、治療タンパクであるヒト色素上皮由来因子（PEDF）の発現を確認するため、同意

の得られた被験者 3名から採取した前房水を用いて、タンパク濃度を ELISA 法にて測定した。いずれの

被検者のサンプルにおいても、投与後 6ヶ月、12 ヶ月の時点で、ヒト色素上皮由来因子濃度が投与前よ

りも上昇しており、眼内で遺伝子が発現していることが確認できた。一方、原因遺伝子の検索について

は、独自で実施する体制整備を整えるとともに、より精度の高い遺伝子診断を実現するために東北大学

眼科、理化学研究所横浜キャンパスと共同研究を開始する手続きを完了した。これまでの低用量群 5名

の被験者からのサンプルは回収済みで適切に保存されている。 

 

Ａ．研究目的 

 遺伝子治療臨床研究の被験者それぞれにおけ

る治療効果と原因遺伝子の因果関係を検討する

ために、被験者の原因遺伝子検索を実施する体制

を整備することを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

１．治療効果の評価の一つとして、ヒト色素上

皮由来因子（PEDF）の眼内での発現を確認する。

同意の得られた被験者から採取した前房水を

用いて、タンパク濃度をELISA法にて測定する。 

２．被験者から採取されたサンプルからの DNA

抽出法、保存法の手順作成し、既知の原因遺伝

子を検出するためのプライマーやプローブを

設計する。さらに、次世代シークエンサーを用

いた全ゲノム解析、ならびにエクソーム解析を

実施するため、他施設との共同研究を開始する。 

（倫理面への配慮） 

「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指

針」（平成 20 年 12 月 1日一部改正）に基づいて、

ゲノム診断を施行する。 

 

Ｃ. 研究結果 

１．同意の得られた被験者 3名から採取したいず

れの前房水においても、投与後 6 ヶ月、12 ヶ月

の時点で、ヒト色素上皮由来因子濃度が投与前よ

りも上昇しており、眼内で遺伝子が発現している

ことが確認できた。 

２．手順に従い、被験者から採取されたサンプル

は適切に保存されている。既知の原因遺伝子を検

出するためのプライマーやプローブを設計し、適

正化した。また、全ゲノム解析による原因遺伝子



検索を実施するため、東北大学眼科、理化学研究

所横浜キャンパスと共同研究を開始した。 

 

Ｄ, Ｅ．考察、結論 

 治療遺伝子であるヒト色素上皮由来因子

（PEDF）の眼内での発現を確認できたことより、

これまでの動物実験で得られた知見と同様の結

果がヒトにおいても証明され、視細胞保護効果が

期待できる状況であることが明らかとなった。今

後実施予定である医師主導治験（phase I/II）で

治療効果を検討する。 

 また、原因遺伝子検査を実施する体制は共同研

究実施により十分整備されたので、必要な時期に

速やかに検査を実施することが可能となった。 
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