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研究成果の概要（和文）：本研究課題では、ともに電位依存性Na+チャネル（Nav1.1チャネル）をコードするSCN1A遺伝
子変異に起因する二疾患、SCN1A関連てんかん性脳症と全般てんかん熱性けいれんプラスにおける遺伝子型-表現型予測
モデルの構築を通し、遺伝性疾患の遺伝子型-表現型予測へ情報学的手法（機械学習法・データマイニング）を応用す
ることの有用性を検討した。その結果、変異に伴って生じたアミノ酸の物理化学的特性変化を予測因子とした表現型予
測モデル、特に疎水性、等電荷点、極性を予測因子に含むモデルで高い分類精度が得られ、情報学的手法を活用した遺
伝子型-表現型予測構築手法の有用性が示された。

研究成果の概要（英文）：We described a computational model for phenotype prediction of SCN1A-related epile
psies involving the Machine-learning approaches (such as Support vector machines, Random Forest) that were
 trained some predicting factors obtained by data-mining analysis among the databases. Our models show hig
h accuracy, especially, the prediction models include IE, P and HP of physicochemical property as predicti
ng factor. Our findings indicate the possibility of phenotype prediction for entirely new missense mutatio
ns by an application of the physico-chemical properties of amino acid residues.
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