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研究成果の概要（和文）：繊毛の構造と機能に関連する新規遺伝子を見出し、KOマウスを作出してその表現形を
解析した。顕著な異常が見られた組織を電子顕微鏡で解析したところ、繊毛表面の脂質二重膜構造、軸糸の配置
および数などが乱れており、また繊毛内部に異常な小胞も認めた。これら形態学的な異常に伴い繊毛の機能低下
も認めた。この新規分子は繊毛の形成時に機能していると推測された。この遺伝子の変異によるヒトの疾患は報
告されていないが、ゲノムのSNP解析により、この遺伝子の機能を損なうようなSNPが存在していることを見出し
た。

研究成果の概要（英文）：A novel gene involved in the proper formation of vertebrate cilia was 
identified and characterized. The knockout mouse demonstrated a severe phenotype after birth due to 
defects in ciliogenesis. Transmission electron microscopy of the affected organs revealed that the 
integrity of axonemal arrangement and number were lost in the null mutant. Although there is no 
clinical report related to this gene, SNP analysis suggested the existence of SNPs that would lead 
to the loss of function of this gene. 

研究分野： 細胞生物学

キーワード： 繊毛
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