
 

原発性胆汁性胆管炎の新たな遺伝要因を同定 

―ヒト全ゲノム領域への RHM 法による世界初の成果― 

 

概要 

 京都大学学際融合教育研究推進センター スーパーグローバルコース医学生命系ユニットの長﨑正朗 特定

教授、Gervais Olivier 研究員（研究当時）、国立国際医療研究センター ゲノム医科学プロジェクト 戸山プロ

ジェクト長 徳永 勝士らのグループは、長崎大学大学院医歯薬総合研究科教授/国立病院機構長崎医療センタ

ー客員研究員の中村稔らのグループが世界規模で臨床研究を進めている、原発性胆汁性胆管炎 （primary biliary 

cholangitis; PBC） （合計 1,953 人）の日本人遺伝子データベースと日本人の一般集団の全ゲノムデータベース

（合計 3,690 人）との比較を行いました。その結果、日本人では今まで報告がない 3 箇所の新規領域を含む、

合計 7 箇所の染色体上の疾患に関わる候補領域を、ほとんどヒトゲノム情報に適用されたことがないポリジェ

ニック効果を考慮した手法、領域内遺伝率推定法（Regional Heritability Mapping 法; RHM）による、ゲノム

解析から同定しました。 

また、再現性を確認するため、３か所の新規染色体対象領域に含まれる SNP （一塩基多型）のうち、統計

量が一番有意であった SNP について、前述の集団とは独立した PBC 患者 （合計 220 人）と、京都府立医科大

学 大学院医学研究科 上田 真由美特任准教授から提供された一般集団の全ゲノム情報（合計 271 人）との間

で遺伝型の頻度に有意差があるか解析を行いました。その結果、日本人では今まで報告がない 3 箇所の遺伝子

領域 (STAT4、ULK4、KCNH5) いずれについても疾患に関係することを再確認できました。 

さらに、これら３か所の遺伝子のうち特に海外でも報告例がない ULK4 と KCNH5 について、PBC の患

者由来の遺伝子と非罹患群の遺伝子のトランスクリプトーム発現量を比較ました。その結果、ULK4 を含む領

域について PBC 罹患群で発現上昇していることを見出しました。 

RHM 法をヒト全ゲノム解析に適用することで新規の遺伝要因を同定したこと、独立した集団を用いて

RHM 法で同定された遺伝要因の再検証をする一連のスキームを確立したこと双方の成果が世界初になります。

同手法は、PBC 疾患以外の多因子疾患にも幅広く適用可能であり、今後さまざまな疾患にも適用することで

一般的なゲノム情報解析手法では見逃されていた遺伝要因を新たに同定できると期待しています。  

本研究は、科学雑誌「European Journal of Human Genetics」オンライン版(９日付：日本時間４月９日)に掲

載されました。 
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研究のポイント 

 日本人遺伝子データベース（PBC 罹患群と一般集団）を比較解析し日本人の PBC（primary biliary 

cholangitis）疾患に関わる３つの新規遺伝子候補領域（STAT4，ULK4，KCNH5）を同定 

 同ゲノム解析に、領域内遺伝率推定法（Regional Heritability Mapping; RHM）法を活用 

 独立した日本人遺伝子データベース（PBC 罹患群と一般集団）を比較解析し３か所の再現性を検証 

 PBC 罹患群と非罹患群との間で ULK4 と KCNH5 の肝臓における遺伝子発現量を比較し、ULK4 遺

伝子が PBC 罹患群で発現上昇することを確認 

 RHM 法をヒト全ゲノム解析に適用し新規の遺伝要因を同定したこと、および、独立した集団に対し

RHM 法で同定された遺伝要因を検証する一連のスキームを確立したこと双方が世界初 

 今後、同手法は幅広く新規の遺伝要因の探索に適用可能 

 

 

図１ PBC罹患群と一般集団とのゲノム情報解析結果の比較 提案手法 RHM法（上）及び、一般的な

GWAS法（下）による。新規領域を赤下線で表示している。詳細説明は参考参照 
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１．背景 

 世界初のゲノムワイド関連解析 （GWAS）法 （参考文献１）が２００２年に発表されて以来、数多くの GWAS

研究が実施され、GWAS のデータを集積したデータベース GWAS Catalog（https://www.ebi.ac.uk/gwas/）

によると、GWAS の論文が４０００報以上発表されており、何百もの形質に対して延べ２０万近くの関連遺伝

子座が同定されています（参考文献２）。 

 また、２型糖尿病や高脂血症をはじめとし、GWAS の結果を創薬に活用した成功例等が見られるようになっ

てきており、疾患感受性遺伝子の同定が疾患病態の解明や創薬開発に役立つことが明らかになってきています

（参考文献３，４）。そのため、今後も GWAS により得られた成果を活かすことでさまざまな疾患の治療法の

開発に役立てられていくと期待しています。 

しかし、通常 GWAS は、ゲノム全体をカバーする数十万個から数百万個の代表的な変異である SNP（一塩

基多型））に関する情報を利用し、特定の疾患や形質などとの関連を調べる統計手法であり、変異毎に検定を

行います。つまり、各 SNP に対する検定を個別に実施するため、各検定では対象となっている変異以外のマ

ーカーの効果を基本的なモデルにおいて考慮をしていません。 

一方、近年、大きな効果をもたらす個々の変異を探索することを研究対象とした GWAS に比して、微小な

働きを持つ多数の変異の集合体の効果を研究対象としたポリジェニックモデルが医学分野において注目を集

めています（参考文献 5，6）。 

 

２．研究手法・成果 

「日本人大規模全ゲノム情報を基盤とした多因子疾患関連遺伝子の同定を加速する情報解析技術の開発と応

用」として、ヒトゲノム情報解析技術の開発を行い、その成果を、幅広く日本人を中心とした多因子疾患のゲ

ノム情報について適用する研究を進めてきました。 

その研究開発の中で、前述の GWAS 法に対して、染色体上の単位領域に含まれる、微小な働きをもつ多数

の変異の集合 （ポリジェニック）としての効果を考慮する手法の１つ領域内遺伝性マッピング （RHM）法に着

目をしました。さらに、RHM 法の適用例として、希少難治性疾患の１つである原発性胆汁性胆管炎 (PBC)を

対象として以下の解析を行いました。 

約６６万 SNP を搭載する SNP アレイ、ジャポニカアレイ v1 (参照文献７)、また、約６０万 SNP を搭載す

る SNP アレイ、Axiom Genome-Wide ASI アレイを用いて計測を行った日本人の PBC 罹患群（計 1,953 人）

と日本人の一般集団の全ゲノムデータ（計 3,690 人）に対し、約 2000 人の東北メディカル・メガバンク機構

の全ゲノムリファレンスパネルを用いて未観測の領域の変異を推定しました（参考文献８）。さらに、一定以

上の相関を持つ変異のうちの代表の SNP を抽出することで最終的に約 100 万か所の変異を抽出し、その変異

群に対して GWAS 法と RHM 法それぞれを用いて解析を行いました。 

その結果、図１に示すように、GWAS 法を用いることで検出することができた染色体上の領域（図１下）に

比べ、RHM 法では新たに STAT4、ULK4、KCNH5 の３つの領域 （図１上）について、統計的に有意な水準を

超える領域として検出することができました。 

次に、得られた結果の信頼性を確認するため、日本人では今まで報告がない 3 箇所の領域  （STAT4、ULK4、

KCNH5）の各領域に含まれる一番有意であった変異に対して、前述の集団とは独立した PBC 罹患群 （計 220

人）と一般集団 （計 271 人）の変異の偏りについて検定を行ったところこれらの変異についてすべて有意な差

を得ることができました。 

さらに、STAT4 についてはヨーロッパで PBC 疾患との関連性が過去に報告されていましたが、残りの 2 つ
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（ULK4 および KCNH5）については日本人以外の集団おいても PBC 疾患との関連が報告されていない新規

の遺伝子でした。これらの遺伝子は、従来の単一 SNP GWAS では検出できなかったことから、新たなヒト疾

患感受性遺伝子の検出に RHM 法が有効であることをヒトゲノムの実際のデータを用いて実証することがで

きたといえます。 

また、肝臓組織の mRNA マイクロアレイ解析により、PBC 患者では ULK4 の遺伝子発現レベルが高いこと

が明らかになり、ゲノム情報の解析によって得られた結果が PBC 疾患に機能的に関連する可能性が高いこと

が示唆されました。 

なお、シミュレーション研究では、複数の隣接する変異を統合することでゲノムの特定領域の遺伝的影響を

推定する領域内遺伝率推定 （RHM）法は、 GWAS 法よりも多くの場合高い検出力を持つことが予測されてい

ました（参考文献９、参考文献１０）。しかし、これまでのところ、その利用は農業分野を中心に行われてお

り、ヒト疾患における新規遺伝子発見のための全ゲノム領域への適用はなされていませんでした。 

そのため、本報告は、RHM 法をヒトゲノム解析に適用し、新規の疾患関連遺伝子を同定することに成功し

た世界初の成果となります。 

 

３．波及効果、今後の予定 

 本研究においては、RHM 法を PBC 疾患に適用することで新たな遺伝要因を探索することを実証しましたが、

本手法は、いままで解析が行われていた GWAS Catalog に登録されている 4,000 報以上の多因子疾患ゲノム

情報についても適用できます。つまり、従来の単一 SNP GWAS などの一般的なゲノム解析手法において見逃

されていた遺伝的要因を同様に新たに同定していくことができます。 

一方、同手法の解析には、大規模な電算機資源が必要となるため、より計算量を削減した形での計算実装を

行う改良を進めることや富岳などのより大規模な計算機に適した計算アルゴリズムと実装にするなどが考え

られます。 

なお、１つの変異の効果が強い場合など GWAS 法でしか同一のサンプル数で有意水準に到達できない変異

が存在することもあるため（例：図１の POGLUT1、IL7R）、RHM 法は GWAS の代替というわけではなく、

併用する手法が有効であると考えています。 

より詳細な RHM の内容については、「遺伝子医学」通巻３６号「ポリジェニックモデルによるゲノム情報

解析の最前線」（２０２１年発刊予定）でも説明予定ですので参照ください。 

 

 

４．研究プロジェクトについて 

 

＜研究者のコメント＞ 

希少疾患のゲノム情報は、罹患する患者さんの数が限られることから、さまざまな角度から得られたゲノム情

報を解析することにより、ゲノム情報に潜んでいる遺伝的な要因を見出していく必要があります。今回、RHM

手法において新たな遺伝要因が同定されたことから、今後、同手法を様々な疾患に適用することで、新たな遺

伝要因が見つかっていくことを願っています。あわせて、研究に同意参加していただいた方、および、解析す

るまで意見を頂いた研究者、研究支援者の方々に感謝いたします。 

 

 



5 

 

＜論文タイトルと著者＞ 

タイトル： 

領域内遺伝率推定法による日本人集団における原発性胆汁性胆管炎の新たな遺伝要因 (STAT4、ULK4 と

KCNH5) の同定 

Regional heritability mapping identifies several novel loci (STAT4, ULK4, and KCNH5) for primary biliary 

cholangitis in the Japanese population 

 

著  者： 

Olivier Gervais, Kazuko Ueno, Yosuke Kawai, Yuki Hitomi, Yoshihiro Aiba, Mayumi Ueta, Minoru Nakamura, 

Katsushi Tokunaga, Masao Nagasaki. 

 

掲 載 誌：European Journal of Human Genetics DOI: 10.1038/s41431-021-00854-5 

 

<研究支援> 

PBC 疾患の RHM 遺伝要因のディスカバリー解析については主に、日本医療研究開発機構 （AMED）のゲノム

医療実現推進プラットフォーム事業先端ゲノム研究開発 （GRIFIN）「日本人大規模全ゲノム情報を基盤とした

多因子疾患関連遺伝子の同定を加速する情報解析技術の開発と応用（研究開発代表者：徳永勝士）；

JP19km0405205」、PBC 疾患のレプリケーション解析は主に、ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業 国

際的データシェアリングに関する課題解決のための調査研究及び開発研究 「クラウド計算環境を利用したゲノ

ム医科学研究の倫理 ・技術課題の調査と実践 （研究開発代表者 ：徳永勝士）；JP20km0405501」による支援を

受けて行われました。 

プロトタイプの手法開発には、科研費（若手研究） 「ポリジェニックモデルによる慢性腎臓病・メタボリッ

クシンドローム関連形質ゲノム解析 （研究代表者 ：Olivier Gervais）；18K14757」、PBC の試料、ゲノム情報、

トランスクリプトーム情報の取得は、国立病院機構共同臨床研究 「原発性胆汁性肝硬変の病態解明と新たな分

子標的治療法の開発のためのゲノムワイド関連解析 （研究代表者 ：中村稔）」、国立病院機構共同臨床研究 「原

発性胆汁性胆管炎の発症と重症化機構解明のための多施設共同研究 （研究代表者 ：中村稔）」、国立病院機構共

同臨床研究 「原発性胆汁性胆管炎の新しい病型分類と創薬のための長期観察研究 （研究代表者 ：中村稔）」、科

研費（基盤研究 C）「日本人原発性胆汁性肝硬変の病態形成に関わる遺伝因子同定のための網羅的遺伝子解析

（研究代表者：中村稔）」、科研費（基盤研究 B）「原発性胆汁性肝硬変の疾患感受性遺伝子による病態の解明

と新しい分子標的治療法の開発 （研究代表者 ：中村稔）」、科研費 （基盤研究 B）「原発性胆汁性胆管炎の発症と

重症化機構解明のための GWAS を基盤とした統合解析 （研究代表者 ：中村稔）」、科研費 （若手研究 B）「原発

性胆汁性肝硬変の黄疸 ・肝不全型進行に関わる分子機構の解明 （研究代表者 ：相葉佳洋）」、科研費 （基盤研究

C）「原発性胆汁性胆管炎の肝不全進行におけるカテプシン Z の役割の解明 （研究代表者 ：相葉佳洋）」を用い

て行われました。電算機資源として、学際大規模情報基盤共同利用 ・共同研究拠点の支援 「大規模ゲノム情報

解析にむけた数値計算技術開発と実装 （研究代表者 ：徳永勝士）；190055-DAJ」、「ハイブリッドクラウド構築

とゲノム情報解析の効率的な運用に関した研究（研究代表者：長﨑正朗）； jh200047-NWH」、情報・システ

ム研究機構 国立遺伝学研究所が有する遺伝研スーパーコンピュータシステム、東北大学東北メディカル・メ

ガバンク機構のスーパーコンピュータを利用しました。 
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＜京都大学＞ 

 

 

京都大学学際融合教育研究推進センター スーパーグローバルコース医学生命系ユニット 

京都大学大学院医学研究科附属ゲノム医学センター 

特定教授 長﨑 正朗 (ながさき まさお) 

 

 

 

 

研究員（当時） Gervais Olivier （じぇるべ おりびえ） 

（現在）日本大学 国際関係学部 国際総合政策学科、助教 

 

 

 

<国立国際医療研究センター> 

 

国立研究開発法人 国立国際医療研究センター   

ゲノム医科学プロジェクト 

戸山プロジェクト長 徳永 勝士（とくなが かつし） 

 

 

 

 

 

副プロジェクト長 河合 洋介（かわい ようすけ） 

 

 

 

 

研究員 植野 和子（うえの かずこ） 

 

 

 

 

客員研究員 人見 祐基（ひとみ ゆうき） 

(星薬科大学薬学部微生物学研究室特任講師) 
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＜長崎大学＞ 

 

 

長崎大学大学院医歯薬学総合研究科新興感染症病態制御学系専攻肝臓病学講座教授 

独立行政法人国立病院機構 長崎医療センター臨床研究センター客員研究員  

中村 稔（なかむら みのる） 

 

 

 

 

独立行政法人国立病院機構 長崎医療センター臨床研究センター 

研究員相葉 佳洋 （あいば よしひろ） 

 

 

図１の詳細説明 

STAT4（第２染色体）、ULK4（第３染色体）、と KCNH5（第１４染色体）は本研究で用いた RHM法

では有意水準を超えたが、一般的な解析手法 GWASでは検出できなかった。横軸は染色体の位置、縦

軸の上図は RHM法の各染色体の小領域ごとの検定結果、縦軸の下図は、GWASの各 SNPにおける検

定結果を表す。上図にある赤線は、RHM法における有意水準 (尤度比検定; LRT > 20.88)、下図にある

赤線は、GWASにおける有意水準(P < 5 × 10−8)を意味する。 

① GWASと RHM法の両方で有意水準を超えた遺伝子(図 1 緑下線遺伝子) 

② GWASで有意水準を超えたが、RHM法では超えなかった遺伝子(図 1 青下線遺伝子) 

③ RHM法で有意水準を超えたが、GWASでは超えなかった遺伝子(図 1 赤下線遺伝子) 

 

ヒト全ゲノムシークエンス 

ヒト DNA サンプルから約３１億塩基対の配列断片を読む計測技術、２０２１年時点では、一人あたり数日で

配列決定をすることが可能である。 

 

ヒトゲノム国際参照配列 

国際コンソーシアムによって複数人由来の DNA をシークエンス、統合することで参照となるヒトの全ゲノム

配列の確定が進められた。２００１年にドラフト配列が発表されたのち改定が繰り返し行われており、２０２

１年３月時点での最新版は GRCh38.p13 (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/assembly/GCF_000001405.39) で

ある。 
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変異 

個人毎の染色体上の塩基配列の違いを指す。ヒト全ゲノムシークエンスによって得られた情報を大型計算機や

クラウド環境などで計算をすることでヒトゲノム国際参照配列に対して個人毎に異なる部分 （変異）の同定を

することができる。個人毎に、通常、国際参照配列に対して数百万か所の変異が検出される。 

 

SNP 

変異のうち特に１塩基の集団中の差異を指す。一塩基多型 (Single Nucleotide Polymorphism)が正式名称。 

 

全ゲノムリファレンスパネル 

個人毎の国際参照配列に対する変異 （個人毎に共通する変異もあるため）を統合することで構築することがで

きるカタログ。多数の集団から構成される国際１０００人ゲノムプロジェクト （参考文献１２）によって構築

された全ゲノムリファレンスパネルや、日本人集団から構築した東北メディカル・メガバンク機構で構築され

た１０７０人からなる全ゲノムリファレンスパネル（現在は数千人規模）などがある（参考文献８）。本プロ

ジェクトでは、約２０００人の全ゲノムリファレンスパネルを用いている。 

 

SNP アレイ 

DNA から約数十万から約数百万か所の決められた SNP を計測することができる計測技術を指す。本解析にお

いては、ヒトの DNA から数十万か所の SNP の計測を行っている。 

 

ジャポニカアレイ v1 

SNP アレイの１つ。日本人集団から構築した全ゲノムリファレンスパネルを活用し、日本人集団で共通して

いる SNP を主に対象とすることで設計をおこなった日本人集団に適した SNP アレイ。 

 

Axiom Genome-Wide ASI アレイ 

SNP アレイの１つ。東アジア人の集団を対象にすることで設計された SNP アレイ。 

 

ゲノムワイド関連解析 (Genome Wide Association Study; GWAS) 

疾患の罹患有無や身長 ・体重などの量的な形質に影響がある遺伝的な要因を変異毎に統計的な偏りがないか網

羅的に調査する手法。一般的には、SNP アレイ（近年では全ゲノムシークエンス）などで取得された各変異

（SNP アレイの場合には SNP）に対して行う。 

 

全ゲノムインピュテーション 

SNP アレイはきめられた SNP を計測することができるが各個人のすべての変異の計測をおこなうことはでき

ない。一方、親子でゲノム情報は継承されていくことから、未観測の変異について統計的に推定することが可

能である。全ゲノムインピュテーションはその特性を用いて、SNP アレイで計測された情報から全ゲノムリ

ファレンスパネルに含まれる、SNP アレイ単独では未観測の変異を推定し補完する情報解析技術を指す。SNP

のみではなくそれ以外の変異についても原理的に推定が可能である。 
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ポリジェニックモデル (Polygenic Model) 

標準的なポリジェニックモデルは測定値（疾患の発症の有無も含む）から環境要因を除き、遺伝要因（＝

ポリジーン）による効果を推定するための統計モデルである。 

 

 

領域内遺伝率推定法 (Regional Heritability Mapping) 

本研究において用いた特定領域の遺伝分散 （遺伝率）の推定手法。染色体の特定領域の遺伝的効果を環境要因

及び領域以外の全ゲノムによって生じるポリジーン効果と分けて推定する。下記の式であらわされるモデル

では、環境要因や主成分の効果（𝑋𝛽）を取り除き、全 SNPによるポリジーン効果（𝑍𝑢）と、染色体上

の特定領域（SNP群、𝑍𝑤）の効果を分けて推定することができる。従来の GWASの場合、各マーカー

の効果を推定することになるが、下式のモデルでは例えば、特定の遺伝子に連鎖する SNP群を一つの領

域として扱うことができるため、個々の SNP の効果ではなく、領域内の複数の SNP やその組み合わせ

の効果も含んで推定できる。つまりこの方法では、染色体の特定領域（連続した SNP群）によって引き

起こされる遺伝分散（遺伝率）を推定し、有効な SNP群があるか、否かを検定することができる。隣接

した多数の SNP（数十～数百個）群の効果を推定し、全ゲノムの各領域を「スキャン」するこのモデル

を Regional Heritability Mapping法（領域内遺伝率推定法、RHM法）と呼ぶ（参考文献１０，１１）。 

 

 𝑦 = 𝑋𝛽 + 𝑍𝑢 + 𝑍𝑤 + 𝑒   

 𝑦 は解析対象となっている表現型（＝疾患や量的形質、測定値） 
 𝑋𝛽は環境要因（＝遺伝以外の要因） 

 𝑍𝑢は遺伝要因（＝全 SNPによるポリジーン効果） 
 𝑍𝑤は遺伝要因（＝特定の SNP 群（数十～数百 SNP）による効果） 
 𝑒は誤差 

 
 
 

原発性胆汁性胆管炎 (Primary Biliary Cholangitis) 

原発性胆汁性肝硬変とは、中高年女性に多い比較的まれな（患者総数は全国で約 5– 6 万人と推定）胆汁う

っ滞性肝疾患であり、進行すると黄疸、肝不全となり肝移植以外に救命方法がない難病である。その原因と

しては自己免疫的機序により肝臓内の小型胆管が破壊されることが考えられているが、詳細については未だ

不明であり、根治的治療法も開発されていない。 

 

高脂血症 

多因子疾患の１つ。中性脂肪やコレステロールの値が一般集団の基準値より高い値になっている症状をさ

す。遺伝的な要因と生活習慣の双方が関連する。 

 

２型糖尿病 

インスリンが出にくくなったり、インスリンが効きにくくなったりすることによって血糖値が一般集団の基

準値より高い値になっている症状をさす。遺伝的な要因と生活習慣の双方が関連する。 

 

 



10 

 

東北メディカル・メガバンク機構 

宮城県、岩手県の健康調査を通じてバイオバンクを構築し、遺伝子の研究を発展させて、次世代型医療を創

り出そうとしているプロジェクト。 

https://www.megabank.tohoku.ac.jp/ 

 

統計的に有意な水準 

ある帰無仮説を考えた時に、間違ってその正しい帰無仮説を棄却してしまう危険性が起こりえる可能性を確

率（有意水準）として表現したときに、その帰無仮説が有意水準以上の確率で差がある場合、統計的に有意

な水準であるという。本研究の帰無仮説は、疾患群と一般集団の間で染色体上のある対象領域の遺伝的な効

果に差がないという仮説を指す。 

 

STAT4 

Signal Transducer and Activator of Transcription 4 

ヒトゲノム上の遺伝子の１つ。海外ではすでに PBC 疾患に関連することが報告されていたが、本研究で、日

本人の PBC 疾患においても関連することが初めて確認された遺伝子。 

 

ULK4 

Unc-51 Like Kinase 4 

ヒトゲノム上の遺伝子の１つ。本研究で、日本人の PBC 疾患に関連すると初めて同定された遺伝子。 

 

KCNH5 

Potassium Voltage-Gated Channel Subfamily H Member 5 

ヒトゲノム上の遺伝子の１つ。本研究で、日本人の PBC 疾患に関連すると初めて同定された遺伝子。 

 

GWAS Catalog 

国内外の GWAS のデータを集積したデータベース 

  

多因子疾患 

疾患のうち、ヒトゲノム中の多数の弱い効果をもつ遺伝要因が複合的に疾患の罹患に影響を与えているよう

な疾患を多因子疾患と呼ぶ。２型糖尿病や高脂血症などがその例。 

 

疾患感受性遺伝子 

多因子疾患の発症に関わる遺伝子のこと。通常、疾患に対して弱い効果しかない場合が多く、多くの要因が

重なって疾患を形成する。 

 

希少難治性疾患 

患者数が非常に少なく有効な治療法が存在しない難病 
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染色体 

各個人の遺伝情報を保持する媒体。ヒト染色体は、２２本の常染色体と、２本の性染色体から構成される。

本解析では、常染色体を対象として解析を行っている。（図１参照） 

 

mRNA マイクロアレイ解析 

ヒトゲノム中に含まれる約２万遺伝子の mRNA の発現量を一度に計測する技術。ここではヒト肝臓組織細胞

中から抽出された mRNA の計測を行っている。 

 

mRNA 

メッセンジャーRNA (messenger RNA) 。RNA ポリメラーゼによって遺伝子 (DNA) から 転写された、タ

ンパク質の配列情報をコードする RNA をさす。 

 

シミュレーション研究 

ここでは数学的に定義が可能な理想的なモデルを仮定し、そのモデルに基づいて計算機上で観測データを生

成し、さらに、元のモデルに含まれるパラメータの予測を複数の手法を用いて計算機上で行い、それらの手

法間の予測性能を比較評価するような研究を指す。 

 

大規模な計算資源 

ここでは、スーパーコンピュータやクラウドコンピューティングを指す。 

 

富岳 

日本のスーパーコンピュータの１つであり 2021 年度より本格稼働を予定している世界最高水準のコンピュー

タ。 
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