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糖尿病は血液中の糖の値が高くなるこ

と(高血糖)を特徴とする病気です。糖尿

病は世界的にも頻度が高く、日本人全

体では約700万人、40歳以上の人では

10%がかかっていると推定されています。

さらに、糖尿病の前段階である予備軍の

人を合わせると1400万人が何らかの治

療が必要です。一方、糖尿病に気が付

かない、あるいは治療が不十分といった

ことにより、高血糖が5年ないし10年続く

と、細い血管やが徐々に冒されていきま

す。その結果、糖尿病特有の3つの合併

症、すなわち網膜症、腎症、神経障害が

起こります。糖尿病による網膜症により

失明する人は年間約4000名、腎症によ

り新たに透析導入される人は年間約

10000名にも及びます。また、高血糖に

より動脈硬化が進むため､脳梗塞や心

筋梗塞なども起こりやすくなります。この

ような恐ろしい合併症を防ぐには、糖尿

病の早期発見はもちろんですが、さらに

積極的に発症する可能性の高い人を見

つけ、予防することが重要と考えられます。

そこで、私達は糖尿病になりやすい遺伝

子を見つけ、糖尿病発症予防のための

検査法を確立する目的で研究を行って

います。

遺伝子検査による糖尿病発症予防法の確立
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日本では高齢化に伴い高血圧の患者さ

んの数が年々増加しています。高血圧

は別名サイレントキラーと呼ばれています

が、これは血圧が高い状態が長く続くと

心血管に負担がかかり、日本の死亡原

因の上位を占める心臓病や脳卒中など

の合併症が引き起こされる事に由来しま

す。この高血圧は運動や食生活などの

生活習慣（環境要因）と各個人が生ま

れ持つ体質（遺伝要因）が相加相乗的

に関わって発症する多因子病の一つで

す（図１）。治療の基本は生活習慣の改

善と降圧剤による薬物療法ですが、患者

さんそれぞれ原因である生活習慣や適し

た降圧剤が異なるという問題があり、遺

伝要因が解明できれば患者さん個人に

応じた最適な生活指導と薬物療法を見

出すことが可能になると考えられていま

す。そこで私たちは、高血圧患者さんの

集団と健康な人たちの集団の２集団を

対象に高血圧関連遺伝子の探索を行っ

ています。ここで重要な手がかりとなるの

が遺伝子多型です（表１）。なかでも私た

ちは、DNAを構成している４種類の塩基

が一塩基だけ変化している遺伝子多型

（SNPs）に着目して遺伝子型解析を行っ

ています。会場ではその成果をご紹介い

たします。

メンデルが発見した遺伝の法則どおりに

親から子へと伝わる病気、すなわち遺伝

病はまれにしか見られません。ところが、

最近ヒトゲノムの研究が進み、私たちの

ゲノム中には莫大な数の個人差（多型）

があること、そしてこの多型の一部が、遺

伝病以外の、生活習慣病を含むさまざま

な病気への‘かかりやすさ’や‘かかりに

くさ’に関わっていることがわかってきて

います。私たちの研究室では、発病の原

因がまだ解明されていないリウマチや膠

原病について、発病に関わる遺伝子の

多型を明らかにすることにより、新しい治

療法の開発に役立てようとしています。

そのためには、（１）候補となる遺伝子を

選び出す、（２）候補遺伝子の多型を見

つけ出す、（３）多数の多型を多数の患

者や健常者からいただいたDNAについ

て調べる、（４）患者でより多く見られる多

型を確認する、などの手順を踏みます。こ

れらの手順について、また現在までにわ

かったことをわかりやすく解説したいと思

います。

また、多数の遺伝子の多型を効率良く

分析するために設立した、遺伝子多型タ

イピングセンターについても紹介します。

病気に関わる遺伝子を探る
―リウマチ・膠原病の場合

徳永勝士／土屋尚之 東京大学医学系研究科人類遺伝学分野展示責任者
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糖尿病とは

糖尿病が増えています。厚生労働省が

８月６日に発表した糖尿病実態調査速

報によると、糖尿病が強く疑われるか、ま

たは可能性が否定できない人は、わが国

で推計1620万人にも上ることがわかりま

した。人口の10%以上にもなるのです。

糖尿病は血液のなかの糖分（ブドウ糖）

が多すぎるだけの病気ではありません。

合併症といって、体のあちこちが傷んで

きます。たとえば、目の奥にある光を感じ

る網膜が傷んで失明するひとが毎年

3000人います。また、腎臓が傷んで尿毒

症になって血液透析を開始するひとは

12000人もいるのです。

糖尿病になりやすい体質とは

太ると糖尿病になりやすい、運動すると

糖尿病になりにくい、ということは聞いた

ことがありますか。でも、太っていても運

動しなくても糖尿病にならないひとはたく

さんいます。どうしてでしょうか。前もって

糖尿病になりやすい体質とわかっていれ

ば、普段から太らないように運動するよう

に気をつけることもできます。そのような

体質を遺伝子で見つけ出そうとしている

のです。

あなたは糖尿病になりやすいか

岡　芳知
東北大学大学院医学系研究科
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病気とゲノム

病気とゲノム

病気とゲノム

愛媛大学医学部老年医学講座
展示責任者所属

年代� 種類�

第一世代� RFLP（restriction fragment length polymorphism：制限酵素断片長多型)�
・塩基配列のなかで制限酵素の認識部位に変異が存在する多型�
・SNPｓの原型�

第二世代� VNTR（variable number of tandem repeat：ミニサテライト多型）�
・一単位が7～40塩基対からなる反復数の変異�

第三世代� マイクロサテライト多型�
・一単位が2～7塩基対からなる反復数の変異�
・対立遺伝子の数が多く、多型性に富んでいる�

第四世代� SNPs（single nucleotide polymorphism：単一塩基多型）�
・塩基配列のなかで一塩基が変異した多型�

病気とゲノム

（図1）環境要因と遺伝要因

（図2）糖尿病の予防法の確立（図1）糖尿病の合併症

（表1）遺伝子多型について
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