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人類遺伝研究部門では、次世代シーケンサーで得られる膨大な塩基配列情報を医学研究

に活用し、ヒト疾患の理解、治療法の開発に寄与することを目指しています。疾患ゲノム研

究は原因となっている遺伝子変異、多型を検出することを当初の目標としていますが、病変

組織における遺伝子発現プロファイル、ネットワーク解析を組み合わせることにより、疾患

メカニズム理解につなげる研究も推進します。また多因子疾患における疾患感受性遺伝子

は進化的な意義を有することが多く、集団遺伝学的な検討も試みています。 

疾患メカニズムの解明にはゲノム配列だけでなく、遺伝子を含む全ての転写産物とそれ

らを制御する領域および因子を合わせて理解する必要があります。次世代シーケンサーを

使ったこれらの解析により、疾患メカニズムを明らかにすることを目指し、以下のようなテ

ーマに取り組んでいます。 

・全エクソンシーケンスによる希少遺伝性疾患遺伝子同定 

・多因子疾患感受性遺伝子同定と転写制御メカニズム解明 

・HLA 遺伝子のハプロイドゲノム配列決定 

・統計数理モデルによる高次表現型と遺伝型との関連 
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