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当研究グループは，ヒトゲノム科学の最も基本となるヒトゲノム塩基配列（シーケンス）をも
とにゲノム上に書かれた生物の遺伝情報の設計原理や法則性を見いだすことを目標としている。
具体的には国際ヒトゲノム計画に参画し 11番，18番，21番染色体を対象として全シーケンスの
決定を進め，2004年 10月にヒトゲノム全体の解析結果を国際チームとして報告した。このプロ
ジェクトを通して学んだ技術やノウハウを通して，ヒトゲノムから遺伝子等の有用情報を抽出す
るため，マウスや霊長類の相同染色体と比較ゲノム解析を行い，チンパンジー，ニホンザル，メ
ダカ，マウス（日本産）などの比較解析を行った。またこれらを遂行するための BACマッピン
グおよび遺伝子予測プログラムなどの情報処理システムも確立した。

1. ゲノム情報解析研究
ゲノム情報解析研究チームでは，ゲノム配列データの産
出からその構造情報・機能情報のアノテーションに至る一連
の解析作業を効率化することを目指し，様々なコンピュー
タシステムを設計・開発・運用してきた。
（1）比較ゲノム解析（Taylor，村上）
チンパンジーゲノムプロジェクトの推進の第一段階とし
て，チンパンジーゲノムの BACクローンライブラリから
約 64,000個のクローンを選び，その末端配列を決定すると
ともに，その塩基配列をヒトゲノム配列と比較することに
よってクローンの物理位置の推定，配列の相同性，染色体
内の転位，転座などの解析を進めた。さらに，チンパンジー
22番染色体全体のシーケンス解析を完成させた。
進化的に互いに近い 5種のショウジョウバエのゲノムライ
ブラリーを委託業務として昨年度作成していたが，その末端
配列を決定するとともに，その塩基配列をD. melanogaster

ゲノム配列と比較することによってクローンの物理位置の
推定，配列の相同性，染色体再構成に関わるブレークポイ
ントの推定などの解析を進めた。また，各情報をゲノム配
列上で閲覧するためのデーターベースシステムを構築した。
（2）非経験的アプローチによるゲノム構造情報アノテー
ションシステムとその実験的検証（十時，竹田）
昨年度まで開発，改良を進めてきた，複数の ab initio遺
伝子発見プログラムを組み合わせて信頼性の高い遺伝子発
見を行うプログラム DIGIT を最新のヒトゲノム配列全体
に応用し，3,611個の新規遺伝子を予測した。さらにその中
のヒト 11，21番染色体で予測された新規遺伝子について，
実験的検証を行った。
ヒトの種々組織由来 PolyA RNAを用いた RT-PCRに引

き続き，Nested-PCRにより，これまで見いだされていな
い 34 個の遺伝子座において，新規遺伝子およびそれらの
アイソフォームを同定するとともに，4種の遺伝子および
アイソフォームについて，オープンリーディングフレーム
（CDS）を決定した。これら遺伝子の多くは組織発現が極
めて低いことから，これら遺伝子が通常の方法では単離困
難な遺伝子と推定された。また，これら遺伝子の発現は多
くが組織特異的に見られ，遺伝子産物の組織特異的な生理
機能にも今後，興味が持たれる。これら遺伝子の機能アノ
テーションについても解析を進めている。

2. ゲノム機能解析（小島）
我々は慶応大学と東京都老人総合研究所による全国超百
寿者訪問調査に参加した超百寿者（105歳を越える年齢の
方）から提供していただいた DNAサンプルを用いて，健
康長寿関連遺伝子の検索を行っている。これまでに行った
研究により明らかになった超百寿者の遺伝素因の特徴とし
ては，高齢者の遺伝的特徴として確定しているアポタンパ
ク E genotypeでは，E2/E2頻度が若年健常者 3%，百寿者
7%に対して，超百寿者では 10%と高く長寿関連遺伝素因の
検討に最適のグループと考えられた。モデル生物で長寿に
関連するとされるインスリン・IGF-1受容体系遺伝多型の
検討では，インスリン受容体の遺伝多型の頻度が超百寿者
と若年者で異なることを世界で初めて報告した。

We have participated in the international human
genome project and published a paper on the completion of
the human genome sequence in October 2004. We played
major roles in the analysis of chromosome 21, 11, and 18
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and we found (for the first time) the existence of an ex-
tremely gene poor region called the “Gene-desert”. We
have also developed a highly reliable gene prediction sys-
tem named “DIGIT” and we predicted nearly 8000 new
genes from the completed human genome sequence. As
well, we constructed human-chimpanzee BAC comparative
map to identify human specific genotypes. For further un-
derstanding of the genetic difference between humans and
the chimpanzee, we have sequenced chimpanzee chromo-
some 22 (the counterpart of human chromosome). The
data showed the base substitution rate of 1.44% and also
the existence of nearly 68000 insertion/deletion between
both genomes.
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