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当研究チームは，平成 15年 6月よりスタートした文部科学省リーディングプロジェクト「個
人の遺伝情報に応じた医療実現プロジェクト」（オーダーメイド医療実現化プロジェクト）にお
いてバイオバンクに収集される，47疾患，30万人のゲノム DNAを対象に SNPタイピングを行
い，オーダーメイド医療に必要な遺伝子データベースの構築を支援する。数多くの患者サンプル
を対象とするため，大量・高速 SNPタイピング法の技術開発も行う。

1. 高速・大量 SNPタイピングの実施（大西，斎藤）
本年度は，複数の SNP タイピングシステムを用いて高
速・大量 SNPタイピングを行った。Multiplex-PCRをベー
スにした Invader法では，筋萎縮性側索硬化症（ALS）の
発症に関連する遺伝子の同定および複数の薬剤の副作用発
現に関連する遺伝子の同定のために，52,608 SNPを用いて
スクリーニングを行った。スクリーニングにより，カット
オフ値に設定した p値より低い相関を認めた SNPについ
ては，サンプル数を拡大し領域の絞込みを行った。この結
果，ALSの発症に関連すると考えられる複数の遺伝子，複
数の薬剤に対して副作用発現に関連すると考えられる遺伝
子を同定した。

Golden-Gate法では，薬剤の代謝に関連する遺伝子上の
1,536 SNPを用いて約 1万サンプルについて SNPタイピン
グを行い，代謝酵素関連遺伝子の SNPについて日本人の多
型頻度情報を収集した。

2. 大量・高速 SNP タイピング法の技術開発（大西，
斎藤）
本年度は，昨年度に引き続き，さらに効率のよいタイピ
ングを行うためのタイピング条件の検討を行った。

“Personalized Medicine” project supported by MEXT
started from June 2003. The aims of this project are: (1)
discovery of genes susceptible to diseases, or those related
to efficacy or adverse reactions of drugs, (2) evidence-based
development of drugs or diagnostic methods, (3) provid-
ing the important medical information that can be ap-
plied for establishment of “Personalized Medicine”, and
(4) genetic and environmental epidemiology. This project
plans to collect genomic DNA from 300,000 patients with
47 common diseases for 4 years. The aims of laboratory
for SNP Analysis are: (1) genotyping support for “Per-
sonalized Medicine” project, and (2) development of high-
throughput SNP genotyping systems. We performed SNP
genotyping at 52,608 SNP loci to identify the genes related
with the onset of Amyotrophic Lateral Sclerosis (ALS) or
some drug side-effects for initial screening by means of In-
vader assay. We also expanded the sample size to confirm
the association of initial screening. As the results of case-
control association studies we identified some genes related
with ALS or drug side-effects. With Golden-Gate assay we

genotyped at 1,536 loci of drug metabolizing enzymes with
10,000 samples. We collected allele frequency information
of SNPs on drug metabolizing enzymes.

Research Subjects

1. Genotyping support for “Personalized Medicine”

project

2. Development of high-throughput SNP genotyping sys-

tems
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