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研究成果の概要（和文）：動植物を含む真核生物のゲノムの大部分はトランスポゾンなどのリピート配列によっ
て形成されており、その一部は遺伝子内に挿入されている。本研究課題では植物ゲノムにおいて遺伝子内トラン
スポゾンがどう制御されているのかを明らかにすることを目的とした。我々の解析からシロイヌナズナではおよ
そ３％のトランスポゾンが遺伝子内、特にイントロンに挿入されていることを見出した（Le et al., 2015). さ
らこれらリピート配列のサイレンシングにはRNA-directed DNAメチル化という経路に関与する因子とMET1, DDM1
といった因子が必要であることを見出した. 

研究成果の概要（英文）：Genomes of vertebrates and plants contain a substantial number of 
transposable elements (TEs), which are often inserted in genic regions. In this study, we aimed to 
analyze genome-wide distribution of transposable elements in the model plant Arabidopsis thaliana. 
We showed that about 3% of TEs are intragenic, especially are inserted in intronic regions. Further 
study showed that epigenetic silencing of intronic repeats requires RNA-directed DNA methylation 
pathway, MET1 and DDM1.  

研究分野：エピジェネティクス
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１．研究開始当初の背景 
 動植物を含む真核生物のゲノムの大部分
はトランスポゾンなどのリピート配列によ
って形成されている（参考文献１）。トラン
スポゾンは時に“寄生因子”とも呼ばれ、自
らの配列を増幅して転移し遺伝子に変異を
導入するなど宿主ゲノムに悪影響を及ぼす。
このため、生物（宿主）はトランスポゾンを
不活性化するためRNAiや抑制的なヒストン
修飾、DNA メチル化といったエピジェネテ
ィック制御機構を進化させてきた。こうした
エピジェネティック修飾により一般にトラ
ンスポゾンはヘテロクロマチンと呼ばれる
不活性化クロマチン構造をとり転写が抑制
されている。一方、生存に必要な通常の遺伝
子領域からはこうした抑制的な修飾は排除
されており、活性化エピジェネティック修飾
であるヒストンH3K4メチル化やH3K36メ
チル化などが mRNA の転写伸張やスプライ
シングなど遺伝子発現の過程に重要な働き
をしていることが知られている。 
  しかしながら、興味深いことに多くの生
物ゲノムで遺伝子内に大量のトランスポゾ
ン配列が入り込んでいる現象が観察されて
いる。例えばマウスやヒトなどの哺乳類ゲノ
ムの場合、ゲノム中のおよそ６０％ものトラ
ンスポゾンは遺伝子内に存在していると報
告されている。遺伝子内に挿入されたトラン
スポゾンは転写装置の通過を阻害したり内
在性のプロモーターからアンチセンス RNA
を生成したりすることで遺伝子の適切な発
現を阻害する事が知られているが、「生物が
どのような機構でこうした遺伝子内トラン
スポゾン配列を認識・制御し、適切な遺伝子
発現を保証しているのか？」という問題につ
いては、多くの生物に共通しているにも関わ
らずほとんど理解がすすんでいない。 
 
２．研究の目的 
 本申請課題がとりくむ“遺伝子内トランス
ポゾンのエピジェネティック制御”について
は他モデル生物においてもほとんど知見が
蓄積していない。これまでの観察結果から申
請者は特に以下の三つの課題に注目し研究
を進める。 
 
（課題１）生物はどのような分子機構で遺伝
子内トランスポゾン配列を認識しているの
か？ 
（課題２）遺伝子内トランスポゾンは遺伝子
の発現と表現型にどう影響を与えているの
か？  
（課題３）遺伝子間領域と遺伝子領域でトラ
ンスポゾンはどのように分布・構成が違うの
か？ 
 
 これらの問題に取り組むため、本研究課題
ではモデル植物シロイヌナズナを用いて遺
伝子内トランスポゾン配列の制御メカニズ
ムを解析する。具体的には遺伝学的手法を用

いて遺伝子内トランスポゾン配列の転写に
異常をきたす変異体の解析や、生化学的に同
定する事でこのメカニズムに直接関与する
因子とその経路に関わる因子群を同定する
事を目指す。また、バイオインフォマティク
ス的手法に習熟した研究連携者と協力して
シロイヌナズナを含む植物種のゲノム中の
トランスポゾンの分布やエピジェネティッ
ク修飾などを網羅的に解析する。これらの解
析を通して生物学的に未知の部分が多い遺
伝子内トランスポゾンの存在様式と制御メ
カニズムの問題をモデル植物において明ら
かにする。 
 
 
３．研究の方法 
上述の３つの相互に関連した課題に焦点を
絞り平成 27年度と平成 28年度以降の研究を
行う。 
＜研究計画１＞ シロイヌナズナゲノム中
の遺伝子内トランスポゾンに特異的に蓄積
しているクロマチン修飾を検出することで
その特異的認識メカニズムを明らかにする。
モデル植物のシロイヌナズナにおいてすで
に公開されているヒストン修飾、ヒストンバ
リアント、ヌクレオソーム密度などの情報を
もとに遺伝子内トランスポゾンのクロマチ
ン状態が他のゲノム領域とどのように異な
るのかをバイオインフォマクス的手法で解
析する。また生化学的解析から遺伝子内トラ
ンスポゾン特異的なクロマチン修飾を同定
する。 
 
＜研究計画２＞トランスポゾンの挿入の有
無により遺伝子発現がどのように変化する
のか、シロイヌナズナの表現型にどのように
影響するのかを解析する。シロイヌナズナゲ
ノム中においてトランスポゾン配列が入り
込んでいる遺伝子座をすでに複数同定して
おり、これら遺伝子の発現と機能にトランス
ポゾンがどのような影響を与えるのかを解
析する。具体的にはシロイヌナズナの様々な
野生系統間での挿入多型を利用し、挿入の有
無により遺伝子発現がどう変化するか、表現
型へどのような影響があるか解析する。 
 
＜研究内容３＞植物ゲノムを用いて遺伝子
間領域と遺伝子領域でのトランスポゾンの
分布・構成について解析する。まずはゲノム
サイズが小さく、ゲノム情報と遺伝子・トラ
ンスポゾンのアノテーションが充実してい
るシロイヌナズナの標準系統についてバイ
オインフォマティクス的手法を用いて解析
し、遺伝子内トランスポゾンの分布様式を解
析する。具体的にはエキソン、イントロン内
の分布、ファミリー構成、長さ、挿入方向、
挿入遺伝子の Gene Ontology、遺伝子発現状
態、エピゲノム情報などに関してゲノムワイ
ドに解析し、遺伝子間領域と遺伝子領域でど
のような違いを示すのか明らかにする。 



 
 
４．研究成果 
 我々の研究からモデル植物シロイヌナズ
ナにおいておよそ３％のトランスポゾンが
遺伝子内に存在していることが明らかにな
っている。また、抑制的なヘテロクロマチン
状態の維持が遺伝子の適切なスプライシン
グに重要であることも明らかにした. これ
には MET1 や DDM1 といったヘテロクロマチン
構造の維持に必要な因子が関与していた。さ
らに、遺伝子内のイントロン内に挿入された
外来遺伝子のエピジェネティクス的解析に
より、遺伝子内に挿入された外来遺伝子も同
様のエピジェネティック制御を受け、ヘテロ
クロマチン化されることで遺伝子のスプラ
イシングが適切に引き起こされることも明
らかにした.こうした成果は論文、あるいは
学会発表として一般に公表した。 
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