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研究内容 
［１］Alu 配列がヒトゲノムにもたらす遺伝子発現

への影響の解明 
・Alu 配列はヒトゲノムの約 10％を占めるレトロト

ランスポゾン由来の配列である。標準的な大きさ
の Alu 配列は、約 300 塩基の長さをもつ。 

・ヒトゲノム内に組み込まれて 
1. Alu 配列間の相同組換えによるエクソン欠失

や重複 
2. Alu 配列がエクソンに挿入されることによる

遺伝子破壊 
3. Alu 配列によるスプライシング異常 
によって、近傍に位置する遺伝子の機能を変

化させた場合、時に遺伝性疾患を引き起こ
す 

【スプライシング異常の例】  
 

  
 
【研究の問い】Alu 配列がどのような分子メカニズ

ムで、スプライシングに影響しているのか？  
 
【研究の最終目標】 
1. Alu 配列が関与するスプライシング異常を足

掛かりに、先天性疾患におけるゲノム上の真の
原因バリアントを絞り込む 

2. 標的遺伝子の転写産物のスプライシング制御
を狙って、Alu 配列の配置を操作するなど遺伝
子治療への道を拓く 

 
【これまでの解析の結果】 
・ intron への Alu 配列挿入によって選択的スプラ

イシングが起こることを、我々独自のミニ遺伝
子モデルによって証明した。[1] 

・ Alu 配列の位置が標的の exon に近づくほど、
exon skipping が優位に誘導されることを示し
た。[1] 

・ exon skippingに効果的なAlu配列内の最小配列
を見出した。[5] 

 
 

［２］遺伝医療に対する社会的・倫理的視点からの
調査研究[2] [3]および文献レビュー 

【テーマ】 
・ 遺伝的高リスク乳癌患者に対する支援のため

の患者に対する調査 
・ 遺伝性乳癌卵巣癌患者に対するフォローアッ

プの現状に関する医療機関向け全国調査  
・ ダウン症のある子への家族の想い～システマ

ティックレビュー～ 
・ 遺伝医療の周知に向けた市民公開講座の試

み : 現状把握と課題の抽出 
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