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研究成果の概要（和文）：個人識別は法医学鑑定上最も重要な項目の一つであり、通常、繰り返 

し配列多型(STR)が用いられている。しかしながら、個人の帰属集団の推定することは困難であ

り、異なった方法の開発が必要である。本研究では集団間の遺伝子頻度が異なる色素形成遺伝子

多型の頻度を解析し、さらに東アジアおよび日本人に特異的遺伝子を新たに検索調査した。

これらの知見に基づいて、識別同定の方法を開発した。 

 

研究成果の概要（英文）： Personal identification is one of the most important investigations 

in forensics, and the STR polymorphisms are usually used all over the world. However, the 

investigation of STR does not provide information of the ancestry and population to which 

an individual belongs. In this study, the frequencies of pigmentation gene polymorphisms 

and new East Asian- and Japanese-specific alleles were investigated. On the basis of these 

data, methods were developed for the inference.  
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１．研究開始当初の背景 

 最近の DNA鑑定法は目覚しく進歩している。

とくに繰り返し配列 (STR: short tandem 

repeat)多型の応用は画期的で、法医学の個

人識別法をがらりと変えてしまった。STR 多

型を利用した方法は断片化した短い DNA鎖に

対応させるなどの多少の改良余地が有るも

のの、ほぼ完成の域に達している。 

 国際化に伴って、日本人が海外に旅行し、

居住することも少なくないが、現地先の安全

がいつも確保されているとは限らない。日本

国内にも多くの外国人が居住し、加害者や被

害者になる事例は日増しに多くなっている。

さらには外国からの漁船、難民船などの船舶

事故や死体遺棄のために日本人以外の死体

や白骨に遭遇することも稀ではない。昨今、

きわめて大規模なテロや地震による災害と

いった不特定多数の犠牲者が生じる大事件

が起きている。しかも、犠牲者は多種多様の

集団(いわゆる人種)から由来していること

が多い。これらの大事件が日本国内で起きな

いという保証はなく、また、海外で起きた場

合も国際協力として解決にあたらねばなら

ない。 

 上記のような状況下における死体や遺留

試料から得られた STR 多型の情報は、対照と

されるべきデータもしくは試料がなければ、

充分に役立たない。とくに目撃情報がない場

合や不特定多数の犠牲者が生じた場合など

においては、STR 多型を中心とした DNA 鑑定

では、その試料が日本人から由来したものな

のか、外国人のものなのかといった出身地あ

るいは人種や帰属している集団といった個

人の特徴（地理的起源や帰属集団）について

知ることは困難であり、データベースとの比

較においても異なった地理的起源の集団資

料と比較した場合、誤った結果に陥る可能性

がある。STR 鑑定において、これらの情報は

きわめて重要であるにもかかわらず、今日の

個人識別法には欠落している。このように、

目撃情報がなく、しかも大多数の犠牲者など

の遺体や断片化した生物学的資料から犠牲

者の地理的起源を特定する必要性がある。 

 
２．研究の目的 

 STR 多型より多型性の低い単一塩基多型

(SNP)は、分子遺伝学の技術の発展により、

同時に多数判定できるようになり、それによ

って高い確率が得られるようになった。しか

も、STR 多型と異なって突然変異率がきわめ

て低い。利用すべき SNPの一つは、どの集団

においても比較的多型性が高い SNP であり、

これによって汎用性が高まる。もう一つは、

集団間での分布が著しく異なる SNP であり、

これが本研究で注目する SNP である。 

 地理的起源や帰属集団を推定するためには

少なくともヒトの主要 3 集団についての情報

が必要である。メラニン色素形成関連遺伝子

は独立した染色体上に多数存在し、分布がた

いへんユニークである。色素形成関連遺伝子

は紫外線の影響に対する正の自然淘汰の結果

として集団に特異的な多型が最近の集団遺伝

学的解析で見つかってきた。 

 本研究の目的は、メラニン色素形成に関連

する遺伝子の多型を中心に、集団間で著しく

分布の異なった SNPならびに STR多型を、少

なくとも人類の主要 3 集団で調査し、集団特

異的な多型を見出し、この多型の分布が生じ

た遺伝的背景を考察する。優れた多型を多重

増幅(multiplex PCR)する簡便・迅速な判定

法を確立する。 

 このように、色素形成関連遺伝子は集団特

異的な変異を多数有しており、ヒトの外見と

も関連する特異な遺伝子群である。本研究で

は、色素形成関連遺伝子の特長を生かして、

個人の地理的起源や帰属集団の推定を行う

ための分子遺伝学に基づいた基礎的研究と

法医学の個人識別への応用的研究を行うの

が目的である。 

 

３．研究の方法 

（１）人類集団の DNA サンプル収集  

 本研究には人類の主要 3集団の DNAサンプ

ルが必要である。遺伝子頻度を算出する、す

なわち、集団分布の遺伝的特徴を調べる。 

（２）色素形成関連遺伝子の多型の探索 

 多数の色素形成関連遺伝子はほとんど異

なった染色体上にあり、独立して遺伝してい

る。これらの遺伝子には、集団の分化度を表

す Fstが高い多型が多く存在していることが

データベースから読み取れるが、さらに多く

の候補遺伝子多型、とくにイントロンの多型

を探索する。 

（３）候補 SNP の遺伝子頻度の算出  

 少なくともアフリカ系集団，ヨーロッパ系

集団、アジア系集団の 3集団ついて遺伝子調

査を実施して、集団特異的な変異を見出す。 

（４）候補遺伝子の STR多型の調査 

 STR 多型の変異は一般に SNP ほど集団間で

相違がない。しかしながら、SNP で Fst が高

い領域に含まれている STR多型は高い集団特

異的分布を示すものがあることを発見した

ので、STR多型の調査も実施する。あわせて、

塩基配列の決定も行う。 



 

 

（５）集団遺伝学的解析  

 遺伝子頻度や塩基配列データに基づいて、
遺伝子多様度、平均ヘテロ接合度、連鎖不平
衡などを調べる。 

（６）SNPと STR多型の判定法の開発 

 これらの多型の multiplex PCR を開発す

る。 

（７）地理的起源・帰属集団の推定法の確立  

Triangle plot、Arlequin や STRUCTURE など

を利用しながら、確率的に推定する方法を構

築する。 

（８）法医学的試料への応用  

解剖試料などの実務試料、また、科学捜査研

究所の研究協力者の協力を得て、鑑定試料へ

の応用を試み、multiplex PCR をベースにし

た方法の評価を試みる。 

 
４．研究成果 

（１）本研究のために、新たにネパールのチ

ベット人、中国東北部のエヴェンキ人、オロ

チョン人、南米のコロンビアの住人の DNA の

贈与を受け、既存のサンプルのアフリカ人、

ヨーロッパ人、トルコ人、インド人に加えて、

東アジア、南米の集団サンプルが 19 集団と

なった。一部は全ゲノム増幅によりサンプル

量を増加させた。 

（２）色素形成関連遺伝子 MATP(SLC45A2)遺
伝子がヨーロッパ人ではほとんど Phe 型であ
るのに対してアフリカ人、アジア人には混血
がない限りみられないことを報告してきた。
特に今回、西ヨーロッパの北部から、アフリ
カ北部までの詳細な地理的分布を調査したと
ころ、北から南に向かって頻度が下がる地理
的勾配を観察した(論文 11)。同様に、新しく
入手したサンプルを含めて OCA2 遺伝子の
Ala481Thr と His615Arg の変異を詳細に調べ
たところ、481Thrはオロチョン人で頻度が最
も高く(0.52)、主に北の東アジア人を特徴づ
けた。615Arg は長沙の漢民族で最も高く
(0.67)、長沙を中心に拡散していた（論文 1）。 
（３）補体 I 因子の多型を調べたところ、た
んぱく多型の A 型遺伝子に相当するものが二
つ DNA レベルでみつかり、一つは本土日本人
のみに生ずる日本人特異的 SNPであり、他は、
東アジア人特異 SNP で、これもまた、長沙の
漢民族を中心に分布しており、この地域、も
しくは、近郊の民族が東アジア人の変異の発
生と拡散の中心であると示唆された(論文 20)。
高い Fst を示す多型として HERC1 についても
調べた(論文 14)。 
（４）これに関連して、補体 I 因子のイント
ロンの STR に、東アジア人に特異的な配列が
挿入された STR をみいだした。しかも、最も
高い頻度は長沙の漢民族で観察された。この
ように、頻度高いアレルを有する STR はきわ
めて稀有であった。この東アジア人特異的ア

レルは、補体 I 因子の SNP と連鎖不平衡状態
にあり、優れた集団マーカーであった（論文
6)。 
（５）日本人特異的 SNP は日本人の証明のた
めに有用であるが、今回、GALNT11 に特異遺
伝子を見出した。沖縄では 0.15、本州九州 5
集団では 0.07-0.10、韓国 2 集団では 0.02 以
下であり、他の集団では観察されなかった。
このような多型分布パターンを示す SNP が染
色体上にかなり多く存在していることが示唆
され、日本人証明のための方法が作成可能で
あることがわかった（論文 9) 
（６）東アジアに特異的な分布を示す耳垢型
遺伝子 ABCC11の SNPも調べた（論文 26)。 
（７）Y 染色体の SNP は特異的な分布を示す
論文 4、6、10)。これらの中から 7 種の SNP
を利用して、人類の主要 3 集団の識別を行う
SNaPShot 方法を確立した（論文 4)。 
（８）集団間の分布が異なる色素形成関連遺
伝子（ASIP、MATP、MC1R、MLPH、OCA2、SLC24A4、
SLC24A5、SLC45A2、TYRP1 など）や既知の集
団特異的遺伝子（FY、HBなど）を組み合わせ
て多重増幅し、クラスター分析などの統計
処理をすることにより高い確率でもって、
主要 3集団の識別が可能となり、法医学的生
物資料の帰属・祖先集団の推定が可能と
なった(準備中)。 
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