
䛣䛣䜎䛷わ䛛䛳䛯 䛭うう䛴病 䠄䝀䝜䝮研究編䠅

1. 䝀䝜䝮䛸䛿䚸䝀䝜䝮䛾個人差䛸䛿

䝀䝜䝮䛸䛿身体䛾設計図䛷䚸あ䛺䛯䛾䝀䝜䝮䛿 䛚父䛥䜣䛸

䛚母䛥䜣䛛䜙1セッ䝖䛪䛴ཷけ継い䛰䜒䛾䛷䛩䚹䝀䝜䝮䛾実体
䛿DNA䛷䚸䝀䝜䝮䛾情報䛿 ア䝕ニン䠄A䠅䚸䝏䝭ン䠄T䠅䚸䜾アニ
ン䠄G䠅䚸シ䝖シン䠄C䠅䛸いう4種類䛾塩基䛾並䜃䠄配列䠅䛻䜘䛳
䛶表現䛥䜜䛶い䜎䛩䚹䛱䜗う䛹䚸4文Ꮠ䛷書䛛䜜䛯文章䛻䛯䛸
え䜛䛣䛸䛜䛷䛝䚸人間䛾䝀䝜䝮䛿約100ᖺ分䛾新聞䠄朝刊䠅䛾
文Ꮠ数䛸同䛨く䜙い䛷䛩䚹

2.䝀䝜䝮研究䛿䛭うう䛴病䛾解明䛻䛸䛳䛶重要
䛭うう䛴病䛻䛺䜚や䛩い䞉䛺䜚䛻くい䛸いう体質䛻䛿䚸䝀䝜䝮䛜

関係䛧䛶い䜎䛩䚹䛣䜜䛿主䛻双生児䛾研究䛛䜙わ䛛䜚䜎䛧䛯䛜䚸

具体的䛻䛹䛾䜘う䛺䝀䝜䝮䛾違い䛜䛹䛾䜘う䛻関わ䛳䛶い䜛䛛

䛿謎䛰䜙け䛷䛩䚹2011ᖺ䛻䚸若く䛧䛶䛭うう䛴病䛻䛺䛳䛯患者䛥
䜣䛷䛿䚸新䛯䛻䛷䛝䛯䝁ピ䞊数䛾違い䠄ୖ䛾分類䛷緑色䛷示䛧

䛯違い䠅䛜多い䛣䛸䛜報告䛥䜜䜎䛧䛯䚹

3. 䝀䝜䝮ワイ䝗関連研究
あ䜚䜅䜜䛯䝀䝜䝮䛾違い䠄赤色䛷示䛧䛯違い䠅䜢網羅的䛻調䜉䜛

方法䛸䛧䛶䝀䝜䝮ワイ䝗関連解析䠄GWAS䠅䛜あ䜚䜎䛩䚹䛭うう䛴
病䛻䛴い䛶䚸2007ᖺ䛻英国䛷䚸二千人䛾患者䛥䜣䜢対象䛸䛧䛯

日本䛷䜒䚸藤田保健衛生大学䜢中心䛻日本全国䛾共同研究

䛷䠄理研䛷䜒当䝏䞊䝮䛸分子精神科学研究䝏䞊䝮䛜協力䠅䛭うう

䛴病䛾大規模GWAS䜢行い䜎䛧䛯䚹䛭䛾結果䚸不飽和脂肪酸
䛾代謝䛻関わ䜛遺伝子䠄FADS1,2䠅䛸䛾関連䛜見䛴䛛䜚䜎䛧䛯䚹
現在䚸䛭䛾生物学的䛺意義䛻䛴い䛶当䝏䞊䝮䛷䛿動物䝰䝕䝹

䜢用い䛶検証䛧䛶い䜎䛩䚹

最初䛾1人䛾䝀䝜䝮䛾配列䜢解読䛩䜛䛾䛻約30億䝗䝹䠄約3,000
億䠅䛛䛛䜚䜎䛧䛯䛜䚸䝀䝜䝮䛾解析技術や䝁ンピュ䞊䝍䞊䛾革

新䛻䜘䜚䚸現在䛷䛿50万以ୗ䛷解読䛷䛝䜛䜘う䛻䛺䜚䜎䛧䛯䚹
䜎䛯䚸䝀䝜䝮䛾中䛷䚸䝍ンパ䜽質䛾構造䛻関わ䜛部分䠄エキソン䠅

䛰け䛺䜙䚸15万程度䛷解読䛷䛝䜛䜘う䛻䛺䜚䜎䛧䛯䚹解析時間
䜒䛯い䜈䜣短く䛺䜚䚸1人あ䛯䜚1㐌間䛷解読䛷䛝䜛䜎䛷䛻䛺䛳䛶
い䜎䛩䚹

4. 全エキソン解析

䛣䛾方法䜢使䛳䛶患者䛥䜣や䛭

䛾䛤家族䛾䝀䝜䝮䜢多数調䜉䜜

ば䚸病気䛻関わ䜛䝀䝜䝮䛾違い

䜢発見䛷䛝䜛䛸期待䛥䜜䚸全エキ

ソン解析䛻䜘䜛䝀䝜䝮研究䛜世

界中䛷精力的䛻行わ䜜䛶い䜎䛩䚹

当研究所地ୗ1階 次世代シ䞊䜽エンサ䞊

2012ᖺ8᭶䜘䜚当研究䝏䞊䝮䛷䜒䚸䛭うう䛴病䛾患者䛥䜣䛸䛭䛾
䛤両親䠄୕者䛾協力䜢い䛯䛰く䛾䛷䝖䝸䜸䛸呼䜆䠅䜢対象䛸䛩䜛

全エキソン解析研究䜢始䜑䜎䛧䛯䚹䝀䝜䝮研究䛻䜘䛳䛶䛭うう䛴

病䛻関わ䜛䝀䝜䝮䛾違い䜢見䛴け䜛䛯䜑䛻䛿䚸䛷䛝䜛䛰け多く

䛾方䛾䝀䝜䝮䜢解析䛩䜛䛣䛸䛜必要䛷䛩䚹

䛭䛾䛯䜑䚸DNA䛾採ྲྀ䛿血液䛛䜙
行う䛾䛜一般的䛷䛧䛯䛜䚸私䛯䛱䛿

採血䜘䜚簡便䛷痛䜏䜢伴わ䛺い唾液

䛛䜙DNA䜢採ྲྀ䛩䜛方法䜢用い䛶い
䜎䛩䚹䛣䛾方法䛷あ䜜ば䚸遠く䛻䛚住

䜎い䛾方䛻䜒サンプ䝹䜢提供䛧䛶頂く

䛣䛸䛜䛷䛝䜎䛩䚹

2019ᖺ3᭶䜎䛷䛻䛚䜘䛭230䝖䝸
䜸䛾方々䛻䛤協力い䛯䛰䛝䚸䛣

䜜䜎䛷䛻185䝖䝸䜸䛾解析䛜終
わ䜚䜎䛧䛯䚹䜎䜒䛺く200䝖䝸䜸䛾
解析䛜終わ䜚䜎䛩䚹

䛥䜙䛻䚸両親䛛䜙伝わ䛳䛯䚸遺伝子䛾機能䛻影響䛩䜛䜘う䛺

䝀䝜䝮䛾違い䠄青色䛷示䛧䛯違い䠅䛾中䛻䛿䚸䛣䜜䜎䛷双極性

障害䛸䛾関連䛜指摘䛥䜜䛶䛝䛯細胞ෆ䜹䝹シウ䝮制御䛻関わ

䜛遺伝子䜒含䜎䜜䛶い䜎䛧䛯䚹

䛣䜜䜎䛷䛾研究䛷䚸䛭うう䛴病䛾原因䛻関わ䜛遺伝子䛾候

補䛜多く見䛴䛛䛳䛶い䜎䛩䛜䚸䛣䜜䜙䛾所見䜢元䛻䚸動物䝰䝕

䝹研究䛺䛹䜢㐍䜑䚸脳䛾原因䜢明䜙䛛䛻䛩䜛䛻䛿䚸䛥䜙䛻多く

䛾方䛾䛤協力䜢い䛯䛰䛝䚸結果䜢確認䛩䜛必要䛜あ䜚䜎䛩䚹

䛭䛾䛯䜑䚸病院䛷䛭うう䛴病䠄双極性障害䠅䛸診断䛥䜜䚸䛤両親

䛸共䛻䛤協力い䛯䛰け䜛方䜢募集䛧䛶䛚䜚䜎䛩䚹䛤協力い䛯䛰

け䜛方䛿䚸䛬䜂 bipolar@brain.riken.jp 䜎䛷䛤連絡ୗ䛥い䚹

唾液採ྲྀキッ䝖

䛤協力

誠䛻あ䜚䛜䛸う

䛤䛦い䜎䛩䟿

䝏䞊䝮䝸䞊䝎䞊 加藤忠史

5. 当䝏䞊䝮䛷䛾全エキソン解析研究

䛣䛾長大䛺䝀䝜䝮䛾配列䛻䛿䚸個人差䛜Ꮡ在䛧䜎䛩䚹䛰䛛䜙

䛣䛭䚸一人䜂䛸䜚顔䛜違い䚸血液型䜒い䜝い䜝䛺䛾䛷䛩䚹以ୗ

䛾䜘う䛻䚸䛥䜎䛦䜎䛺䝍イプ䛾個人差䠄違い䠅䛜あ䜚䜎䛩䚹

Malhotra et al., Neuron (2011)

Psychiatric GWAS Consortium Nature Genetics (2011)

解析䛜行わ䜜䛶以来䚸

欧米䛷共同研究䛜㐍䜑

䜙䜜䛶い䜎䛩䚹現在䚸最

䜒᭷望䛺遺伝子䛿䛂䜹䝹

シウ䝮䝏䝱䝛䝹䛃䛾遺伝

子䠄CACNA1C䠅䛷䛩䚹䛧
䛛䛧䚸䛭䛾䝀䝜䝮䛾違い

䛜䜒䛯䜙䛩意義䛻䛴い䛶

䛿わ䛛䛳䛶い䜎䛫䜣䚹

䛣䜜䜎䛷䛻䚸両親䛜持䛳䛶い䛺い䚸

新䛧く生䛨䛯突然変異䠄 䠅䜢䚸患

者䛥䜣一人䛻䛴䛝エキソンୖ䛻ᖹ

均䛧䛶一䛴程度䛿持䛳䛶い䜛䛣䛸

䛜わ䛛䜚䜎䛧䛯䚹䛣䛾中䛻䛿䚸遺伝

子䛾機能䛻影響䛩䜛変異䜒多数含

䜎䜜䛶い䛶䚸発症䛜早い患者䛥䜣

変異䛺䛧 変異䛺䛧

突然変異

あ䜚

䛻特䛻多く見䛴䛛䜚䜎䛧䛯䚹䜎䛯䚸䛣䜜䜎䛷変異䛜あ䜎䜚見䛴

䛛䛳䛶い䛺い遺伝子䛜影響䜢ཷけ䛶い䜛䛣䛸䛜多い䚸䛸いう

特徴䛜あ䜚䜎䛧䛯䚹
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