
様式Ⅰ 

Ⅰ.難治性疾患克服研究の対象となっている１２３疾患について 

 

主任研究者；葛原 茂樹          
疾 患 名；ハンチントン舞踏病（HD）  
 
１． 初代研究班発足から現在までの間の研究成果について（特定疾患の研究班が独

自に解明・開発し、本研究事業として公表したもの。なお、原則他の研究事業等に

依存していないもの。） 
（１）原因究明について（画期的又は著しく成果のあったもの） 

 時期 及び 
班長名（当時） 

内容 備考 

１ 1990年度 
中西孝雄 

わが国のハンチントン病家系において欧米例と同じ

く第４番染色体 G8プローグに連鎖することの証明 
別添 
(最終項) 
１ 

２    

３    

※他の研究事業の成果と分かち難い場合は、備考欄に「合」と記載し理由を付記。 
 
 
（２）発生機序の解明について（画期的又は著しく成果のあったもの） 

 時期 及び 
班長名（当時） 

内容 備考 

１ 2001年度 
葛原茂樹 

ミオグロビン蛋白質にポリグルタミン鎖を封入し，鎖

の伸長によって蛋白が不安定になることを確認し，不

安定化を抑える抑える物質を検索した（トレハロー

ス） 

別添 
(最終項) 
２ 

２ 2003年度 
葛原茂樹 

延長したポリグルタミンは蛋白凝集の初期に偽凝集

物を形成する 
別添 
(最終項) 
３ 

３ 2006年度 
葛原茂樹 

Na チャネルβ4 サブユニット発現抑制は HD モデル
マウスにおいて Naチャネルの異常と神経変性を引き
起こす 

別添 
(最終項) 
４ 

※他の研究事業の成果と分かち難い場合は、備考欄に「合」と記載し理由を付記。 
 
 
 
 



（３）治療法（予防法を含む）の開発について 
ア 発症を予防し、効果があったもの 

 時期 及び 
班長名（当時） 

内容 備考 

１    

２    

３    

※他の研究事業の成果と分かち難い場合は、備考欄に「合」と記載し理由を付記。 
 
 
イ 完治に至らしめることはできないが、進行を阻止し、効果があったもの 

 時期 及び 
班長名（当時） 

内容 備考 

１ 2004年度 
葛原茂樹 

糖質の一種で健康食品としても市販されているトレ

ハロースが，ハンチントン病モデル・トランスジェニ

ックマウスの症状を軽減 

別添 
(最終項) 
５ 
 

２    

３    

※他の研究事業の成果と分かち難い場合は、備考欄に「合」と記載し理由を付記。 
 
 
ウ その他根本治療の開発についてもの 

 時期 及び 
班長名（当時） 

内容 備考 

１    

２    

３    

※他の研究事業の成果と分かち難い場合は、備考欄に「合」と記載し理由を付記。 



２．「１」以外で、国内、国外を問わず、研究成果の現在の主な状況について  
（１）原因究明について（画期的又は著しく成果のあったもの） 

 時期  内容 文献 
１ 1983年 連鎖解析により第 4 番染色体短腕先端部に遺伝子座を

同定 
別添 
（最終項） 

６ 
２ 1993年 原因遺伝子 IT15(huntingtin)発見 別添 

（最終項） 
７ 

３ 1998年 ヒト・ハンチントン病の神経細胞核内に CAGリピート
延長と関連のある封入体が存在 

別添 
（最終項） 

８ 
 

 
 
（２）発生機序の解明について（画期的又は著しく成果のあったもの） 

 時期  内容 文献 
１ 1995年 ハンチンチン遺伝子のノックアウトマウスでは，胚発生

の障害と胚生致死を認め，ハンチンチンが胚発生に主要

な機能を果たしていることを示唆 

別添 
（最終項） 

９ 

２ 1996年 ハンチンチン遺伝子に増大した CAGを発現させたトラ
ンスジェニックマウスで，ヒト舞踏病のモデルマウスを

作成した 

別添 
（最終項） 
１０ 

３    

 
 
 
（３）治療法（予防法を含む）の開発について 
ア 発症を予防し、効果があったもの 

 時期 内容 文献 
１    

２    

３    

 
 



イ 完治に至らしめることはできないが、進行を阻止し、効果があったもの 
 時期 内容 文献 
１ 2000年 精神症状に非定型抗精神病薬が有効である 別添 

（最終項） 
１１ 

２ 1999年 不随意運動に非定型抗精神病薬が有効である 別添 
（最終項） 
１２ 

３ 2000年 マイクロカプセル封入の神経栄養因子 (ciliary 
neurotrophic factory)産生細胞を患者脳に移植し，細胞
変性を阻止 

別添 
（最終項） 
１３ 

 
 
 
ウ その他根本治療の開発についてもの 

 時期  内容 文献 
１    

２    

３    

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



３．現時点において、次の事項について残された主要な課題及び今後の研究スケジュー

ルについて 
（１）原因の解明について 
 課 題 解決の可能性 今後の研究 

スケジュール 
１ ハンチントン病については，原因遺伝子は同
定されている 

  

２ ハンチントン病以外の舞踏病（有棘赤血球舞
踏病）の実態調査と原因解明 

有 次期研究期間に

疫学調査を実施

予定 
３    

 
 
（２）発生機序の解明について 
 課 題 解決の可能性 今後の研究 

スケジュール 
１ 原因遺伝子ハンチンチンの CAG リピートの
異常伸長で生じるポリグルタミンの神経細胞

死に与える影響 

大 貫名班員が担当 

２    

３    

 
 
（３）治療法（予防法を含む）の開発 
 課 題 解決の可能性 今後の研究 

スケジュール 
１ トレハロースの患者への投与治験 大 H17年度に臨床

評価表作成予定 
投与治験準備中 
(別添(最終頁)１４) 

２    

３    



 
４． 重症化防止対策について 
大多数の患者に対して外来通院によって症状のコントロールが可能な治療法（重症

化防止のための治療法）の確立 
 重症化防止のための治療法確

立について解決すべき課題 
５年以内に解決

できる可能性 
解決不可能な

場合の理由 
左記理由を解決して

いくスケジュール 
１ 運動症状，精神症状ともに対
症的に有効な治療法 

少 神経変性が

高度で，薬物

反応が一過

性 

ポリグルタミン病

への直接的アプロ

ーチで神経細胞死

を防ぐ 
２     

３     

４     

５     
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