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研究成果の概要（和文）：遺伝子多様性解析の研究では大量なデータへと膨大な情報を扱うようになり、疫学や
精神保健データの研究でも大規模で、空間的に膨大な情報を扱うようになってきた。前者は単純に統計解析する
だけではなく、この分野での独特の遺伝的アプローチがあり、後者は空間集積性を考える上では計算量の膨張や
現実的な計算時間の制限などからも適用できる手法が限られている。
データサイエンスを活用した状況については、ECDA2022(Naples, Italy)で招聘の口頭発表を行い、ゲノムデー
タ解析の統括としてまとめた論文がWIREs Computational Statisticsに採択され、2023年に掲載される運びとな
った。

研究成果の概要（英文）：In recent years, studies of genetic diversity analysis have moved toward 
larger and larger data sets, and studies of epidemiology and mental health data have also begun to 
deal with large, spatially sampled, and vast amounts of information. The former is not simply a 
matter of statistical analysis, but has a unique genetic approach in this field, while the latter is
 also limited in its applicability due to computational expansion and practical limitations in 
computing time when considering spatial agglomeration.
Regarding the status of the use of data science, he gave an invited oral presentation at ECDA 2022 
(Naples, Italy), and his paper summarized as an overview of genomic data analysis was accepted by 
WIREs Computational Statistics and will be published in 2023.

研究分野：生物統計学

キーワード： ゲノムデータ解析　空間集積性　データサイエンス学部　ヘルスデータサイエンス研究
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研究成果の学術的意義や社会的意義
データサイエンスを活用した状況については、ECDA2022(Naples, Italy)で招聘の口頭発表を行い、ゲノムデー
タ解析の統括としてまとめた論文がWIREs Computational Statisticsに採択され、2023年に掲載される運びとな
った。前者は、本研究より大きな枠組みとなるデータサイエンスやヘルスデータサイエンスの潮流や最新情報を
含むものであり、後者はゲノムデータ解析にまつわるデータ検証やデータ構造、解析アプローチなどを総合的に
紹介しており、分野に専門・非専門を問わず有用な知識と情報を寄与できるものとなった。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。
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１．研究開始当初の背景 
遺伝子多様性解析の研究では近年、より大規模で大量なデータへと膨大な情報を扱うように
なり、疫学や精神保健データの研究でも大規模で、かつ空間的にサンプリングされた膨大な情報
を扱うようになってきた。前者は単純に統計解析するだけではなく、この分野での独特の遺伝的
アプローチがあり、後者は空間集積性を考える上では計算量の膨張や現実的な計算時間の制限
などからも適用できる手法が限られている。提案する独自のアプローチやほぼ唯一の解決とな
る手法を、これらの大規模・大量データへと適用することで、今までに他では得られない知見・
有効な結果が得られた。これらの結果や統計的手法を比較し、再検討することにより、さらに統
計解析を適用してリスクを算出・評価を行い、対象者・研究者へ還元することを最終的な目標と
していた。 
 
 
 
２．研究の目的 
まずは遺伝子型データを把握することから始まるが、場合によっては膨大な座位数の遺伝子
型データであることも多い。座位数が多いか否かに関わらず、遺伝子型の情報を絞り込むために、
LD ブロック構造というものを把握することが、この遺伝解析分野での定石である。その際、
Haploview と呼ばれるソフトウェアを用いた研究発表は数多く見かけられた。連鎖不平衡（LD）
の 2次元的な構造を把握する方法を Tomita, et al. (2008)など、新しい方法を他にも我々はい
くつか提案し、有効であることを示した。 

 
 
 このように絞り込まれたブロック領域に対して、ハプロタイプ・ディプロタイプ形という集
団・個体に対しての推定(図 1の真ん中を参照)を行い、あるターゲットとなるハプロタイプを持
つ群とそうでない群(統計解析でいうところの case-control study に近い)について、尤度比検
定(単変量の場合、図 1 の右部分を参照)を行い、そのターゲットが検出されるか否かを判断す
る。この流れは遺伝を熟知している研究者でも数少ない者しか実践できていない現状であり、統
合的な分析環境の構築は、たとえば病因遺伝子探索を目的とする研究チームにとって渇望され
るものである。我々は多変量量的変量での解析を構築し、Tomita et al. (2011)として公開し
た。本研究では更に応用し、患者個々のリスク推定・評価する方法を提案し、QOL (Quality of 
Life)向上へと導くこと、とした。 
 
 
 
３．研究の方法 
 本研究では検出されたハイリスク領域への対応を目的とする。 
 まとめると下図のように問題発見、独自の手法適用、新しい知見・結果、対象集団のリスク評
価（還元）となる流れであり、サイクルが繰り返される度にリスクが低減されていき、統計科学
からの寄与となることを期待している。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 元の対象集団の QOL 向上！ 

対象となる患者

集団や社会ハイ

リスク集団 

（データ） 

独自の遺伝的統

計解析手法や空

間集積性検出の

手法を適用 

我々の手法で

しか得られな

い新しい知見

や結果 

対象となる患

者集団や社会

リスク集団へ

のリスク予測 

図 1. 発現モデルのイメージ 



 
 
 
４．研究成果 
 2020 年に発表したものであるが、統計解析の実績内容としては基礎研究よりも臨床研究 
は 80％を超え、そのうち介入研究は 30％を占めた（残りは観察研究）。各年の累計件数の推移を
示し、医学部や診療科など、初期から統計コンサルティングを受けていた部門が特に増えてきて
いることがわかった。データサイエンスを活用した状況については、ECDA2022(Naples, Italy)
で招聘の口頭発表を行い、またゲノムデータ解析の統括としてまとめ、タイトルを Data 
validation and statistical issues such as power and other considerations in genome‐
wide association study(GWAS)とした論文が WIREs Computational Statistics に採択され、
2023 年に掲載される運びとなった。この論文では統合的な統計分析の諸問題について、いくつ
かのテーマを挙げているが、例として挙げると以下の図 2 のようにゲノムワイド関連解析では
オッズ比とサンプルサイズを条件として minor allele relative frequency（MAF）を与えたと
きの検出力（Power）の振る舞いを示している。 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 図 2. オッズ比 3.0, サンプルサイズ 300, 50 万 SNPs における検出力（上辻, 2009） 
 
他にも、民族集団の違いによりゲノムワイド関連解析で得られる p 値の振る舞いを q-q プロッ
トで検討する問題（図 3）など、重要な統計的諸問題を議論することができた。 
 

 
 

図 3. アフリカ系アメリカ人, 東アジア人, 欧米人 
による p値の期待値と実測値(Weir, et al.2004) 
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