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１．研究計画の概要 
 本研究では、多数の新規および既知の動物遺伝病（特
に、ライソゾーム蓄積病）について、1) 診断・スクリ
ーニング法を開発し、2) 各疾患の予防法を確立・実践
し、さらに 3) 治療法を開発・考案する。 
 すなわち、1)では、大規模集団に適応可能な簡易・
迅速・安価な診断・スクリーニング法を開発する。こ
のために、各疾患の分子基盤を明らかにする。そして、
これらの特徴を基にして、2)では、実践可能な予防計
画を立案・実行し、実行前後の変異アレル頻度などを
基にして予防効果を評価する。また、いくつかの疾患
では、3)動物モデルとして応用し、これらの神経難病
に対する有効な治療法を検討・開発する。このために、
その治療根拠となる病態メカニズムを明らかにして、
実践可能な治療を実際の症例に試行し、これらの動物
疾患の治療法の確立を目指す。 

２．研究の進捗状況 
1) 診断・スクリーニング法開発 
 GM1 ガングリオシドーシス（柴犬、日本猫）、サンド
ホフ病（日本猫 2変異、トイプードル）、ニーマンピッ
ク病（シャム猫）、セロイドリポフスチン症（ボーダー
コリー、サルーキ）、コリー眼異常（ボーダーコリー、
北海道犬）、犬 MDR1 遺伝子変異、猫多発性嚢胞腎に関
する各種新規遺伝子型検査法を開発した。また、血液
バフィーコート電顕法を使ったライソゾーム病スクリ
ーニング法を開発した。 
2) 予防法の確立・実践 
 上記遺伝子型検査法を用いた大規模調査を実施し、
各種疾患の犬および猫集団における変異アレル頻度を
算出して、予防すべき疾患であるかを評価した。同時
に、予防すべき疾患については繁殖ラインからキャリ
ア動物を外す繁殖コントコールを実施し、変異アレル
頻度を低下させた。 
3) 病態メカニズム解明と治療法開発 
 柴犬の GM1 ガングリオシドーシスに関する経時的
頭部 MRI 変化および病理組織学的変化を記録し、これ
らの変化が診断補助因子となりうることを明らかにし
た。また、MRI 画像上の変化の組織学的根拠（白質形
成不全等）を明らかにした。一方、猫サンドホフ病症

例に対する抗炎症療法を試行し、ステロイドによる延
命効果を明らかにし、脳における炎症が増悪因子であ
ることを証明した。 
4) 新規疾患および新規変異の発見 
 研究の過程で、新たな疾患（キサンチン尿症、ピリ
ミジン代謝異常症、チロシン血症、シスチン尿症、メ
ープルシロップ尿症、マール症候群など）ならびに新
規変異を発見同定した。これらについても、随時、そ
の分子基盤・病態メカニズムの解析に着手してきた。 

３．現在までの達成度 
①当初の計画以上に進展している 
 進捗状況で述べたように、当初の研究計画 1)〜3)は
順調に進んでおり、さらに下記の研究成果で示したよ
うに、多くの研究論文を出版することができている。
さらに、4)で示したように、新たな疾患および変異が
次々に発見され、これらが加わって、当初の計画以上
の成果が上がっている。ちなみに、論文に関しても提
示した 12 本以外にすでに 6 本の関連論文を投稿済み
である。 

４．今後の研究の推進方策 
 当初の計画通りに推進する他、新たに加わった対象
についても解明し、さらに多くの成果（論文）を発表
する。 
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