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パーキンソン病はレビー小体と呼ばれる封入体を病理学的特徴とし、黒質ドーパ
ミン神経の細胞死を引き起こす。しかしながらドーパミン細胞の選択的変性機序は
未だ不明な点が多い。パーキンソン病の約 10％に遺伝性疾患がみられ、原因遺伝子
産物（PINK1と Parkin）に着目し病態研究を推進してきた。近年、遺伝性パーキン
ソン病の病態としてミトコンドリア分解機構の破綻による損傷ミトコンドリアの蓄
積が注目されている。一方、同様に常染色体劣性の遺伝形式を呈するPARK9（ATP13A2
が原因遺伝子）はリソソームの機能維持に重要な因子であり、それら欠損動物では
リソソーム蓄積症に類似した病態を呈することが明らかとなってきた。オートファ
ジーリソソーム系の異常を基盤とした遺伝性パーキンソン病のさらなる病態解明を
目指していきたい。
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