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研究成果の概要：生物進化の道筋は、その生物を取り巻く生物的・物理的環境によって決

められてきた。種の個別性とは既存の遺伝子の発現をその生息環境に適応させて整理した

結果である。本研究では、このような作業仮説に基づき、数百万年の期間に獲得されたヒ

トの個別性に関する遺伝的変容を探った。また、同様の観点から、家禽化に伴うニワトリ

の遺伝的変容を研究し、作業仮説の一般性を検証した。 
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１．研究開始当初の背景 
 

本研究は、基盤研究（A）「人類および

近縁霊長類の遺伝的多様性と遺伝的未

来」（平成 8 年-11 年）および「支えあ

う生物多様性のポストゲノム科学」（平

成 12 年-15 年）の成果として得られた

「環境との関係で冗長となった遺伝子

の退化による生物の進化」という新し

い視点から、特にゲノムの進化に関わ

る環境の影響を明らかにすることを目

的とした。 

 生物進化の道筋は、当該の生物を取り

巻く生物的・物理的環境によって決めら

れてきた。各生物が有する生理・形態学

的な個別性は、その生物に固有な環境の

反映である。こうした環境依存的かつ環

境駆動的な生物進化のテンポとモードは、

新たな遺伝子を獲得することで達成でき

ることもありうるが、それは遺伝子が変

化する速度と環境変動の速度が調和して

いる場合に限られる。生物はこれより早

く変動する環境には新規遺伝子の獲得で

は応答できないし、さらに早く変動する
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環境には絶滅の危険が増すばかりである。

従って、ゲノムに劇的な変化をきたすこ

となく起きた種の分化や生物の個別性・

多様性をもたらす環境変動とは、新規遺

伝子を創出する過程より早く、また生物

を絶滅させない程度に緩慢に起きたもの

である。言い換えれば、種の個別性の獲

得とは、既存の遺伝子の発現量を変化さ

せたり偽遺伝子として無用な遺伝子を整

理してきた過程であるといえる。本研究

では、数百万年のオーダーで起きる種の

個別性の獲得と既存の遺伝子における発

現量の調節や偽遺伝子化の過程を解明し、

生物の個別性の遺伝的基盤を究明すると

ともに、同じテンポで起きる環境変動と

の係わりを探る。また、同様の観点から

家禽を例にとり、人為選択に対する遺伝

応答を究明する。 

  

 
２．研究の目的 
 
 本研究では以下の三つのテーマを掲

げる。まず第１のテーマはヒトとヒト

を取り巻く生物的・物理的環境との関

係性をゲノムレベルで明らかにし、現

在のヒトゲノムが如何に過去の環境を

反映したものであるかを実証すること

である。 

 ヒトとチンパンジーのゲノム DNA の

配列は１％程の違いしかない。一方で、

大きく異なる２種の表現形質の違いは

遺伝子の発現調節の違いによると推測

されて以来すでに４半世紀経つが、そ

の実態はいまだに不明である。しかし、

最近ではヒトや霊長類で顕著に遺伝子

（発現）の消失（抑制）が起きている

例が知られるようになってきた。その

代表的な例は、最大級のコピー数を有

する嗅覚受容体遺伝子族である。また、

毛髪ケラチンタイプ I やアセチルノイ

ラミン酸水酸化酵素遺伝子のヒト特異

的な機能の消失もある。遺伝子発現の

調節という観点にたって、ヒトの進化

をゲノムレベルで究明する動きが米国

やドイツではじまっているが、環境と

の関係性の視点に乏しく、新しい自然

観を構築することまで意図されていな

い。本研究では、まず、ヒトでの遺伝

子発現のパターンを他の霊長類、とく

にチンパンジーとの比較することを行

う。 

 本研究では、形態的・生理的な違い

が顕著である皮膚での遺伝子発現の種

間差に着目する。定量的な発現量の差

を明らかにした上で、遺伝子のプロフ

ァイルを明らかにする。また発現量の

違う遺伝子のなかでも、ヒトで発現を

失っている遺伝子に着目し、ヒト特異

的な偽遺伝子化のプロセスも明らかに

していく。 

 進化生物学にゲノム科学の技術や成

果を応用することは今後ますます盛ん

になると予想されるが、その成果を明

日の人類のために活かすことを明確に

意図する必要がある。それを代表者の

ライフワークとして取りまとめ、当該

分野のこれからの研究者に対して社会

における科学の役割として例示する。 

 第２のテーマは、環境との関係性に

基づくゲノム進化の普遍性とその意味

論を展開するため、家禽化という人的

環境変化にともなうニワトリゲノムの

変容の研究である。このために、ニワ

トリとその祖先種の野鶏のゲノムを比

較し、家禽化に伴いニワトリゲノムに

起きた変化とその変化の時間スケール

を明らかにすることである。 

 第３のテーマは、ニワトリと同様に環

境とゲノム進化の関係性を明らかにする

ために極限環境のひとつである南極海に

生息するスズキ類ノトセニア亜目のゲノ

ム変容を探索する。特に、代謝や免疫系

での遺伝子の変化と生息環境の変化の関

連を明らかにする。 
 
 
３．研究の方法 
 
 遺伝子発現については RNA を用いて
発現遺伝子の種類と量の比較を行った。

他にゲノムデータベースや文献検索など

で、偽遺伝子の同定、近縁種間でのオー

ソログの塩基配列の決定と比較を行い、

偽遺伝子化に関わる遺伝的変化等を同定

した。この際に、サーマルサイクラーや

パルスフィールド電気泳動装置を使用

した。 
 
 
４．研究成果 

 
本研究課題は３つのプロジェクトで構成

されている。 

１）ヒトとヒトを取り巻く生物的・物理

的環境との関係性をゲノムレベルで明ら



 

 

かにする。 

 特に本研究課題ではヒトの生物学的特

性がチンパンジーとの分岐以降どのよう

に獲得されたかに焦点を当てた。ヒトと

チンパンジーの様な近縁種間の場合、新

たな種特異性の獲得が新規遺伝子の獲得

による可能性は極めて低い。そのような

場合、むしろ既存の遺伝子の発現パター

ンを変化させている可能性が指摘されて

いる。 

 ヒトとチンパンジーでどの程度発現遺

伝子の量や種類が異なるのかを明らかに

するためにヒトとチンパンジーの皮膚で

発現する遺伝子のプロファイルを比較し

た。その結果、ヒトとチンパンジーで 100

倍以上の遺伝子発現量に違いのある遺伝

子がおよそ 200 あることが明らかとなっ

た。この中で、チンパンジーで発現量が

高い遺伝子とそれとは反対にヒトで発現

量が高い遺伝子との割合はほとんど半々

である。これらの遺伝子の機能をみると、

特にチンパンジーで高い発現量を示した

遺伝子の４割がケラチンおよびケラチン

関連タンパク質であった  

 
 

 
 
図１ 皮膚発現遺伝子プロファイルの比
較 
 
 ヒトとチンパンジーでの発現パターン

の違いを知るために、ヒト特異的偽遺伝

子にも着目した。すでに文献やデータベ

ースで報告されている大きな遺伝子族の

中のヒト特異的偽遺伝子を除き、11遺伝
子を調べた。その結果、およそ半数にあ

たる６遺伝子座で、ヒト以外の霊長類で

も独立に偽遺伝子化していることがわか

った。偽遺伝子化は遺伝子重複による機

能的冗長さにより、もたらされると考え

られてきたが、本研究課題で明らかにな

った様々な霊長類の系統での独立な偽遺

伝子化の例（偽遺伝子化の収れん進化）

は、機能的冗長さが、環境変化の様な外

部要因でも起きうることを明らかにした。 

 
 
 
 
 

 
図２ 偽遺伝子化の収れん進化 
 その他に、霊長類での苦味受容体遺伝

子群、主要組織適合性抗原遺伝子群

(MHC)での分子進化、性染色体上の遺伝
子の分子進化とゲノム構造の関連などに

ついて研究を遂行した。特に苦味受容体

遺伝子群とMHCの分子進化は、いずれ
も外部環境に強く依存することが期待さ

れるが、特に偽遺伝子化のタイミングに

は両者の間に大きな違いがある。このタ

イミングの違いはこれらの遺伝子の機能

的な違いを反映するものと考えられる。 
 
２） 環境との関係性に基づくゲノム進

化の普遍性とその意味論を展開するため

に、家禽化いう人為的環境変化に伴うニ

ワトリゲノムの変容を明らかにする。 

 ニワトリと野鶏１８個体と、ウズラ、シ

チメンチョウ、データベースにある“野

鶏”の２５遺伝子座、30 のイントロンの

配列を比較した。その結果、ニワトリに

最も近縁なのは赤色野鶏であること、ニ

ワトリと青襟野鶏、赤色野鶏との間で遺

伝子浸透が起きていること、家禽化に伴

い各品種内ではホモ接合度が高くなって

いたが、集団内の遺伝的多様性の減少は

みられなかったこと等が明らかになった。

ニワトリは家禽化され様々な品種がある

ものの、遺伝的多様性は野鶏と同程度で

あることは、品種化に関与する遺伝子座

の数が極めて少ないことを意味する. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

図３ニワトリと野鶏での共有されるハプ

ロタイプの割合 

 

３）極限環境である南極海に生息するス

ズキ類ノトセニア亜目のゲノムの変容を

明らかにする。 

 ノトセニア亜目魚類の塩基配列の分子

進化学的な解析から、ノトセニア亜目魚

類において免疫系遺伝子は正の自然選択

を受け進化していること、ノトセニア亜

目魚類の一部の系統で偽遺伝子となって

いる遺伝子について正常な機能をもつ遺

伝子を保持している種でも特異的な進化

をおこしていることを明らかにした。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図４ ミトコンドリア遺伝子の分子進化 

赤：ノトセニア亜目魚類 

無印：スズキ目の魚類 

青：外群 
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