
課題Ｆ「精神・神経疾患の克服を目指す脳科学研究」 

 

 

１）研究課題名 

「自閉症者脳内セロトニン・トランスポーター発現異常の原因解明と診断応用」 

 

２）所属機関名 / 氏名 

大阪大学大学院大阪大学・金沢大学・浜松医科大学連合小児発達学研究科 分子生物遺伝学研究

領域 片山 泰一 

 

３）目的 

本課題では、発達障害の発症メカニズムを明らかにし、早期診断、治療、予防法の開発につ

なげる研究を目的としている。このため、当委託業務では３つの国立大学法人、浜松医科大学、

大阪大学、福井大学による研究チームを組織し、独自に得た臨床検体やデータベースを基に、

①自閉症の早期診断法の確立、②自閉症の予防法・治療法の開発、③自閉症の病態研究に取り

組む。 

この取り組みのうち、国立大学法人大阪大学では、自閉症者脳内セロトニン・トランスポー

ター(SERT)発現異常の原因解明と診断応用に関わる研究開発を実施する。尚、年次進行により

ヒトサンプルを用いる際には、「浜松・母と子との出生コホート」と NPO 法人「アスペ・エルデ

の会」の協力を得て実施する。 

 

４）概要 

頭書目的のため、国立大学法人浜松医科大学及び国立大学法人大阪大学、国立大学法人福井大

学は共同で研究を行うとともに、国立大学法人金沢大学の分担機関として国立大学法人東北大学

と連携し、これらの機関と一体となって①自閉症の早期診断法の確立、②自閉症の予防法・治療

法の開発、③自閉症の病態研究に取り組む。 

連携校の浜松医科大学ではこれまでに PET 研究において、自閉症者の SERT 密度が脳の広範な

部位で低下していることを示し、自閉症の病態仮説の一つである「セロトニン異常仮説」を生き

ている自閉症者において世界で初めて実証した。そこで、大阪大学ではこの PET 計測による脳内

SERT 低下のメカニズム解明を進める。既に自閉症の死後脳では SERT mRNA の発現量に変化がな

いこと、しかし、SERT の細胞内輸送に関与する Syntaxin1A 遺伝子の多型が自閉症と関連してい

ることが報告されていることから、SERT 低下は、SERT の膜移行の異常ではないかと仮説を立て

ている。そこで、SERT の免疫沈降に適した抗体を作成し、in vivo crosslink 法により SERT の

膜移行に影響を及ぼす SERT のパートナー分子の網羅的解析に着手し、SERT に結合して細胞内輸

送に関与する分子の同定を行う。 

また、得られた分子群の機能解析を自閉症者の DNA トリオサンプルを用いた遺伝子解析と併用

することによって、SERT の自閉症との関連性を検討し、自閉症の原因解明と診断応用に関わる

研究開発を実施する。 

 



５）実施体制 

 

分担研究全体のとりまとめ
大阪大学・片山泰一

1.SERT結合分子群の検索 2.同定蛋白質の機能解析 3.同定分子の遺伝子解析
担当責任者: 片山泰一 担当責任者: 松崎伸介 担当責任者: 山田浩平

In vivo クロスリンク法に
よるSERT結合分子の
検索と同定

SERT抗体作成と最適化。
同定分子の機能解析・
疾患関連性の評価他。

同定分子の遺伝子解析・
診断ツールとしての有用
性の評価他。

担当：松崎伸介、高村明孝、
山田浩平他

担当：高村明孝、山田浩平
他

担当：松崎伸介、高村明孝、
他

分担研究全体のとりまとめ
大阪大学・片山泰一

1.SERT結合分子群の検索 2.同定蛋白質の機能解析 3.同定分子の遺伝子解析
担当責任者: 片山泰一 担当責任者: 松崎伸介 担当責任者: 山田浩平

In vivo クロスリンク法に
よるSERT結合分子の
検索と同定

SERT抗体作成と最適化。
同定分子の機能解析・
疾患関連性の評価他。

同定分子の遺伝子解析・
診断ツールとしての有用
性の評価他。

担当：松崎伸介、高村明孝、
山田浩平他

担当：高村明孝、山田浩平
他

担当：松崎伸介、高村明孝、
他

 

 


