
シークエンス技術の著しい発展により, かつては夢物語であった全ゲノムシークエ
ンス解読が可能となった.
我々は, 高精度なシークエンス解析を行うことを目指し, 日本人のゲノムシークエ

ンスを解析した. その結果, ヒトゲノム中の一塩基多型に加え, 挿入・欠失, コピー
数多型, 構造多型など従来の解析では検出困難であった様々な種類の遺伝的多様性
が検出された(1).
我々は引き続き, 国立がん研究センターらと共同で肝臓がん27症例の全ゲノム

シークエンスを解析した. その結果, 平均11,810個の点突然変異, 813個の短い挿
入・欠失, 21個のリアレンジメントを検出した. 点突然変異の置換パターンを解析
したところ, 置換パターンは飲酒の習慣等の環境要因の影響を受けることが示唆さ
れた. また, 遺伝子座ごとに突然変異の数の検定を行ったところ, 15遺伝子に有意に
多い突然変異が観察された. さらに, クロマチン制御遺伝子に着目すると,約半数の
症例がクロマチン制御遺伝子に突然変異を持つことが分かった. 本研究により, 肝臓
がんの突然変異のパターンは環境の影響を受けること, 肝臓がんにはクロマチン制
御遺伝子が重要な役割を果たしていることが示唆された(2).
本講演では, 解析手法を紹介するとともに最新の結果についても報告する.
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