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研究成果の概要（和文）：中国人特異的アレルの存在を調査するために、データベースから抽出した候補SNPの
282座について、鳥取と沖縄の日本人、韓国人、モンゴル人、無錫と長沙の漢民族、チベット人などの9集団計
875例のDNA を調べた。増幅が可能で、多型性を示したものは177座で、160座のSNPsが日本人でも検出された。
17座が日本人では観察されなかったが、このうち16座は中国人特異的というよりは大陸特異的であった。これだ
けでは中国人の証明は十分ではなく、JapanesePlexと組み合わせる一塩基伸長を検討した。

研究成果の概要（英文）：To find out Chinese-specific alleles, 282 candidate SNPs chosen from the 
1000 genomes database were investigated in 875 DNA samples from nine East Asian, African, and 
European populations. Of 177 amplified SNPs showing polymorphisms, 160 derived alleles were detected
 in Japanese populations. The remaining 17 alleles were observed not only in Chinese but also in 
other East Asians except for Japanese, indicating the derived alleles were Continent-specific 
alleles. Because they are not adequate for demonstration that a forensic sample came from a Chinese,
 they were incorporated into JapanesePlex single base extension method.

研究分野：法医学
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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り，日本人である
ことを証明するための Japaneseplex を開発
してきた。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以外の
東アジア人、韓国朝鮮人や中国人であること
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，出身地や帰属
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）を推定，証明する方法を確立
することである。ある集団やある地域に分布
が限定されているアレルは法医学や人類学
の有用なマーカーである。Short tandem 
repeat（STR）は多型性が高いが，そのよう
な集団や地域に特異的なアレルはきわめて
限られている。一方，単一塩基多型(SNP)は
多型性が低いが，さまざまな情報を提供して
くれる。われわれは，HapMap データに基づい
て，中国人では観察されず，日本人では多型
的頻度を示すアレルを検索し，日本人特異的
アレルや韓国人でも低頻度で観察されるほ
ぼ日本人特異的アレルを多数見出し，これら
の多くが沖縄集団や縄文人骨で高い頻度を
示すことから，縄文由来のアレルであると報
告した。さらに，これらのアレルを用いて，
日本人であることを証明する JapanesePlex
法を開発した。中国人であることを積極的に
証明する SNP をみつけることは、日本人では
ないことを証明することになり、Chinese- 
Plex 法を確立するにことにより、日本人の証
明法の JapanesePlex 法を補完することにな
る。今回は，中国人に特異的なアレルが存在
するのか，さらに，それが中国人の証明に使
用できるのかどうかを検討するために世界
の 9集団について調査した。 

３．研究の方法 
 本研究では，1000 Genome データの日本人
(JPT)では検出されず，中国人集団（北京 CHB
と南中国 CHS）における合計頻度が 0.101 以
上を示した変異アレルを有するSNPから，282
座を各常染色体から任意に選んだ。これらに
ついて鳥取の日本人(103 名)，沖縄の日本人
（88 名)，ソウルの韓国人(108 名)，ウラン
バートルのモンゴル人（100 名），無錫の漢中
国人(119 名)，長沙の漢中国人（101 名)，カ
トマンズのチベット人（96名），ドイツ人（92
名），ナイジェリア人・ガーナ人（68 名）の
9 集団計 875 名について変異アレルの有無を
調べた．検出方法は，APLP (amplified 
product length polymorphism) 法にしたが
い，日本人で検出された場合は判定を中止し
た．アレル頻度の推定，ハーディーワインベ
ルグ平衡，連鎖解析をおこなった．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 
 282 座の SNP のうち，56座は GC-，AT-rich
や繰り返しなどの配列のためにプライマー
設定が困難であった。プライマーが設定可能
だった SNP のうち，40 座はバンドが出現しな
い，バンドが弱い，あるいは，特異性が甘い
などで使用できなかった。ただし，作り直し
はしなかった。残りの 186 座の検査を実施し
た。9座では多型がどの集団でも認められず，
160 座では二つの日本人集団のうち，少なく
ともどちらかで変異アレルが検出された。残
りの 17 座が日本人集団では変異アレルが観
察されなかった。17 座の SNP 番号、染色体上
の位置，長沙における変異アレル頻度は以下
の通りである。 
 
番号  SNP 番号 染色体位置  頻度 
 １．rs12031450 1q25.3 0.0198 
 ２．rs117985611 1q25.3 0.0198 
 ３．rs74416250 4q23 0.0743 
 ４．rs117315008 4q23 0.0792 
 ５．rs117598291 4q23 0.0842 
 ６．rs145688880 4q23 0.0446 
 ７．rs117845272 10q21.1 0.0149 
 ８．rs149899737 10q21.1 0.0149 
 ９．rs143403672 12p12.2 0.0050 
１０．rs140018704 14q24.1 0.0248 
１１．rs118160669 15q25.3 0.0644 
１２．rs75528569 15q25.3 0.0446 
１３．rs76097641 15q25.3 0.0446 
１４．rs117760225 15q25.3 0.0446 
１５．rs117698552 16p13.12 0.0198 
１６．rs59657197 16q12.2 0.0545 
１７．rs142914295 16q23.2 0.1040 
 
 17座のSNPのハーディーワインベルグ平衡
からの逸脱は，韓国人の rs140018704 
(p=0.0282)を除いていずれも認められなか



った。変異アレル頻度が最も高かったのは，
長沙で観察された rs142914295 の 0.104 であ
った。多くの変異アレルで長沙が無錫より，
また，CHS が CHB より頻度が高く，しかも，
全体に無錫や長沙で観察された頻度はCHBや
CHS の報告より低かった。中国人のみに観察
された変異アレルは低頻度のrs143403672の
みで，他はモンゴル人，韓国人，チベット人
の少なくとも一集団で観察された。なかでも，
rs117845272 と rs149899737 ではチベット人
が中国人より高い頻度を示した。アフリカ人
の一人に観察された変異アレルもあった
(rs117315008)。16 座の SNP のうちの 14 座は
同一染色体上にあるために，無錫と長沙の分
布を調べたところ，第 1，4，10，15 番染色
体（rs118160669 を除く）で連鎖不平衡が認
められた。第 16 番染色体の SNP は長沙のみ
で連鎖不平衡が観察された。このように，デ
ータベース上で，中国人特異的であると報告
された変異アレルの多くが日本人で検出さ
れ，検出されなかったものも近隣の東アジア
集団において観察され、中国人特異的という
よりは大陸特異的であった。これらの SNP の
みでは、中国人あるいは大陸の人々の証明を
積極的におこなうには不十分であるために、
Japaneseplex に組み込むために、一塩基伸長
法の検討を加えた。 
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