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医学系以外の分野におけるヒトゲノム解析研究
- 自然人類学・集団遺伝学的研究 -

人類進化、人類集団の形成、個人の遺伝的背景

一般的形質に関与する遺伝子
（耳あか、身長、皮膚色、毛髪形態など）

人類の環境への遺伝的適応の歴史

疾患遺伝子の歴史 など

＜倫理的配慮、特にIC＞
現代人の解析：written IC、既収集試料：公開、
古資料：地域communityへのIC？



大規模SNP解析によるアジア人の多様性研究
“Mapping Human Genetic Diversity in Asia”

集団試料
東アジア・東南アジアなどから 1,928人
71 民族・集団 + HapMap 4 集団
アジア・太平洋のおもな民族・言語族を網羅

解析多型数
ゲノム全域 58,960 SNPs

国際共同研究体制
Pan-Asian SNP Consortium (PASNPC)
アジア10カ国、90人以上の研究者
日本からも6グループが参加

Pan Asian SNP Consortium, Science (2009)



アジア系
を中心とした
75集団系統樹
(42,793SNPs)

(ancestral allelesからなるmost recent common ancestor)

PASNPC,
Science 
(2009)

東南アジア・
東アジア集団
が共通起源

南の集団から
北の集団の順
に分岐



耳あか型の遺伝子 ABCC11 の特定

Yoshiura K et al. Nat. Genet. (2006)

‘dry’ allele

‘wet’ allele

腋臭の強弱にも関与、ATP結合性カセット
トランスポーターのひとつ、薬剤排出、5-FU
やddCへの薬剤耐性に関与、自然淘汰上有利



医学系以外の分野におけるヒトゲノム解析研究
- 遺伝子検査ビジネス -

「DTC (Direct-to-Consumer) 遺伝子検査ビジネス」
（疾患、体質、能力・才能、血縁関係、祖先など）
（サプリメント、エクササイズなどと連動する例）

「遺伝子検査ビジネス」で収集されたデータを研究に
利用する例もある

＜倫理的配慮＞
必要な規制、遵守すべき適切な指針は？

研究に二次利用するためのICのあり方



米国 23 and Me 社のデータの貢献例

Hysi PG et al. Nat Genet 50, 652-656 (2018)



Wray NR et al. Nat Genet 50, 668-681 (2018)

米国 23 and Me 社のデータの貢献例



全般的・基本的な課題
医学系指針とゲノム指針の統合が可能か？

「試料」と「情報」は同じレベルの扱いで良いか？

網羅的ゲノム解析時代に対応できているか？

国際共同研究に対応できているか？

オープンサイエンス・データ共有時代に対応できているか？

研究と検査を峻別できない時代に対応できているか？

インフォームドコンセント、オプトアウト等のあり方は？

体細胞変異にも言及が必要ではないか？

研究以外も対象に含む法的枠組みの必要性？


	スライド番号 1
	スライド番号 2
	大規模SNP解析によるアジア人の多様性研究�“Mapping Human Genetic Diversity in Asia”
	スライド番号 4
	スライド番号 5
	スライド番号 6
	スライド番号 7
	スライド番号 8
	スライド番号 9

