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研究成果の概要（和文）：日本人特異的SNPを検索するために、鳥取と沖縄の日本人、韓国人、モンゴル人、漢民族2集
団、チベット人、ドイツ人、アフリカ人875名のDNAを用いて調べた。67例の（ほぼ）日本人特異的SNPをみつけ、この
うち、57例は沖縄で高い頻度を示し、43例は韓国人でも低頻度ながらも検出された。北海道の縄文遺骨から得られたDN
Aを用いて、3種のSNPについて調べたところ、いずれも沖縄より高い頻度を示し、沖縄で頻度が高いSNPは縄文由来であ
ることが示唆された。法医学実務のために、頻度が高く、連鎖不平衡を認めない50種のSNPを利用したマルチプレック
ス判定法JapanesePlex法を確立した。

研究成果の概要（英文）：To find out Japanese-specific SNPs, a total of 875 DNA samples from Japanese in To
ttori and Okinawa, Koreans, Mongolians, Hans, Tibetans, Germans and Africans were investigated. Sixty-seve
n (nearly) Japanese-specific SNPs were observed. Of them, 57 showed the highest frequencies in Okinawa, an
d 43 were also observed in Koreans at lower frequencies. DNA samples from Jomon remains in Hokkaido were i
nvestigated for three SNPs at the GALNT11, H19 and PLA2G12A genes, and showed higher frequencies in every 
SNP than those from Okinawa, suggesting that the SNPs observed at the highest frequencies in Okinawa were 
of Jomon lineage. For forensic practice, 50 SNPs with high frequency and no linkage disequilibrium were se
lected. A multiplex typing method based on single-based primer extension technology were established. This
 JapanesePlex method permitted the identification of being Japanese with high probability.
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１． 研究開始当初の背景 
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。現時
点では、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）の判定は、主に、世界の
主要3集団を識別することが目的である
が、さらに、東アジア人のなかで、日本
人を識別していくことは、日本の法医学
にとって重要な鑑定項目である。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
的資料から犠牲者が日本人であること
を特定する必要性が痛感されるところ
である。 

 

２． 研究の目的 
本研究の目的は従来の個人識別法に

なかった新しい個人識別法として、日本
人であること、日本人由来であることを
推定、証明する方法を確立することであ
る。日本人特異的 SNP とは日本列島に何
代にもわたって住み続けた人々の末裔
である現代人のなかに見出され、他の地
域の人々から見出されないか、あるいは
きわめて低頻度の SNP である。今日の
SNP に関するデータベースは、日本人特
異的なSNPがかなり多数存在しているこ
とを示しており、日本人の証明法の開発
を手掛ることはまさに時宜を得た研究
と言える。われわれはいくつかの日本人
特異的 SNP を報告してきた。今回、新し
い SNP をデータベース上で検索し、非蛍
光 APLP 法による予備実験で最適なマー
カーを 50 個程度選択し、SNP のタイピン
グ技術を応用して、多重増幅に基づいた
JapanesePlex PCR 法を開発する。 

 
３． 研究の方法 

 日本人特異的と考えられる GALNT11、
H19、PLA2G12A 遺伝子の中の 3 種の SNP
について、日本人特異的であるかどうか
を世界の 26 集団について、同時三重増
幅法の増幅産物断片長多型（APLP）法を

用いて検討した。この 3種の SNP につい
て、北海道の縄文遺跡（船泊遺跡等）か
ら発掘された 54 例の遺骨から抽出した
DNA についても調べた。データベースで
日本人特異的であることが示唆される
SNP について、沖縄と鳥取の日本人、ソ
ウルの韓国人、ウランバートルのモンゴ
ル人、無錫と長沙の漢民族、ネパールの
チベット族、ミュンヘンのドイツ人、ナ
イジェリアとガーナのアフリカ人から
得た DNA874 例を用いて、日本人特異的
遺伝子かどうかを調べた。さらに、実務
応用にむけて、日本人特異的 SNP を用い
て、一塩基プライマー伸長法に基づいて
いる SNaPshot を用いた多重増幅法を検
討した。 
 

４． 研究成果 
 GALNT11、H19、PLA2G12A の 3 種の SNP
について、東アジアの 22 集団を含む計
26 集団 2,505 人を調べたところ、
GALNT11 と PLA2G12A は日本人と韓国人
のみに検出されたが、H19 は中国東北部
のオロチョン族においても低頻度で観
察された。3 種とも沖縄で観察された頻
度がもっとも高く(0.26-0.13)、韓国人
は最も低く(0.03-0.004)、本州の 3集団
では両者の中間の値を示した。このよう
に、沖縄、本州、韓国の 3集団間で、頻
度に著しい差が認められ、GALNT11 と
PLA2G12 は韓国でも認められたので、ほ
ぼ日本人特異的であった。 
 （ほぼ）日本人特異的 SNP の存在が示
めされたので、ゲノム中の SNP を 874 例
の DNA を用いて調べた。その結果、67
例の（ほぼ）日本人特異的 SNP が検出さ
れた。これらは日本人、韓国人以外では
検出されなかった。この SNP のうち、57
種では沖縄での頻度が高く、残りは鳥取
で高い頻度が観察された。日本人にのみ
検出された SNP は 24 種で、日本人特異
的であった。残りは韓国人でも低頻度で
観察されたのでほぼ日本人特異的であ
った。これらの中で最も高い頻度を示し
たのはSTOML2遺伝子内のSNPであった。
67 種 SNP の平均頻度は、沖縄で 0.119、
鳥取で 0.063、韓国で 0.008 であった。 
 北海道の縄文遺跡から出土した遺骨
から抽出した DNA は、一部のみが再現性
よくタイピングされた。遺伝子頻度は 3
種とも沖縄の頻度より高く、とくに、H19
と PLA2G12A では、0.8-0.9 の高い頻度を
示し、縄文人において高い遺伝子である
ことがわかった。したがって、沖縄で高
く検出されたSNPは縄文由来と考えられ
た。鳥取で観察されたものは、朝鮮半島
や本州で発生した弥生系のSNPである可
能性が示唆された。縄文系の SNP を個人
が持っている割合は個人差がかなりあ
り、個人の縄文度が推定できた。 



 これらの結果を法医学実務に応用す
るために、頻度が高く、連鎖平衡を示さ
ない独立した SNP を選択して、およそ 10
種の SNP からなる primer セットを 5 組
つくり、一塩基プライマー伸長法に基づ
く市販の SNaPshot キットを用いた多重
増幅法を考案、確立した。この方法によ
り約 80%の日本人が日本人として判定で
きることがわかり、実務に寄与できると
考えられた。 
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