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（多因子疾患）
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ゲノム全域から疾患遺伝子を
探索する研究の潮流

単一遺伝子疾患
（遺伝病、難病）

連鎖解析法
（パラメトリック）

全エクソーム配列解析
（全ゲノム配列解析）

＆
Clinical sequencing

遺伝病・難病の原因変異の同定、
データベース情報共有、

臨床検査への導入

多因子疾患

連鎖解析法
（ノンパラメトリック）

ゲノム全域関連解析法
（GWAS) ＆

全ゲノムimputation

（全ゲノム配列解析）

国内外大規模共同研究、
データベース利活用
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- データベースによる情報共有の例 -
米国NCBI HP → Genetics & Medicine
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遺伝病原因遺伝子変異のデータベース：統計値
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日本人大規模GWASメタ解析による
関節リウマチの新規感受性遺伝子の同定

（GWAS in 4,074 / 16,891; replication in 5,277 / 21,684)

Okada Y et al. Nat Genet (2012)

新規遺伝子：B3GNT2, ANXA3, CSF2, CD83, ARID5B, PDE2A-ARAP1, PLD4, PTPN2
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Okada Y et al. Nature (2014)  

関節リウマチに関する国際大規模GWASメタ解析
(患者3万人、対照者7.4万人) により、

101個の感受性座位が検出され、治療標的が示された

(protein-protein 
interaction) 6



統合失調症に関する国際大規模GWASメタ解析
(患者3.7万人/対照者11.3万人; 108個の感受性座位

→ 病因について新たな示唆)

Nature (2014) 7



個人情報保護法の改正に関する懸念

ゲノム情報は、個人名などの情報と共に登録されていて利用できるという条件が
ないと個人の特定につながらない。顔や指紋との大きな違い。

目的・用途による違い
鑑別（親子鑑定、個人識別）のためのDNA検査：個人識別性
研究（疾患遺伝子探索など）のためのゲノム解析：そのままでは個人識別性

低い（意図的に解析しない限り、個人識別性低い）

憲法：学問研究の自由との関係

国内・国際大規模共同研究を阻害

バイオバンク、公的データベースの利活用に制限、情報共有、ゲノム医療・適切
な医療サービスの実現への障害

既収集試料の利用に制限、連結不可能・可能匿名化が無効（研究活動大幅ダウ
ン）？

ゲノム領域によって識別性異なる（連鎖不平衡）、集団差の問題、ゲノム（germ
line, somatic mutation）・エピゲノム配列情報・配列解析エラーの扱い

むしろ、研究目的のデータから個人識別を試みる行為を禁止すべき（バイオバンク、
データベースでは、利用の際に覚書署名）
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