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血液型や、眼や髪の毛の色など、人間

の持つ身体的特徴の多くが親から受け

継いだ遺伝子によって決まっています。

そして、病気の一部は遺伝子の異常に

よって起こることもわかっています。親か

ら受け継がなくても、自分の体内で遺

伝子に異常が起きて病気になることも

あります。ゲノム研究の進歩によって、

多くの病気の原因遺伝子が解明されま

した。遺伝子の病気で古くから有名な

ものは鎌形赤血球貧血症、筋ジストロ

フィー、がんなどです。遺伝子の異常と

は、遺伝子の実体であるDNAの異常

を意味します。また、異常が起こった遺

伝子によって、同じような病気でも、症

状が少し違う場合があります。我々は、

症状のグループ分けを行い、遺伝子の

病気を特定するためのデータベース

SYMPHONIEをつくりました。このデー

タベースは、特定した病気の原因遺伝

子を知ることができます。また、慶應義

塾大学の清水信義教授との共同研究

で、それら遺伝子の異常を、病気の名

前、人種による差などの情報とともにイ

ンターネットで検索できるデータベース

MutationViewも作っています（http://

mutview.dmb.med.keio.ac.jp）。今回、

これらのデータベースを通して、ゲノム研

究の一端を紹介します。

病気の遺伝子とその症状をデータベースで見る
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超好熱菌とは至適生育温度が80℃以

上の微生物として定義されています。

100℃以上で生育するものも多数知ら

れており、113℃や121℃で増殖する超

好熱菌も報告されています。超好熱菌

は二つの観点から特に注目を集めてい

ます。一つは超好熱菌が全生物の進

化系統樹の源流に位置することから、

現存する生物の中で原始生命体に最

も近い生物群であると考えられている点

です。実際、超好熱菌のゲノムは他の

生物のものと比べてサイズは小さく、遺

伝子数も少ない傾向にあります。したが

って、超好熱菌の生命維持機構を解明

することにより、生命の起源や進化に

関して貴重な情報が得られると期待され

ています。超好熱菌が注目されるもう一

つの特徴は、それらが生産するタンパク

質・酵素が全て高度の（熱）安定性を

示す点です。100℃付近でも正常に機

能する超好熱菌酵素は、従来のものと

比べて広い温度範囲で使用できること

や長期間使用できることから、様々な新

しい技術や産業プロセスへの利用も期

待されています。ここでは超好熱菌の全

般的特徴を概説するとともに、我々が

分離同定した超好熱始原菌サーモコッ

カスについて、そのゲノム構造や生育特

性について紹介します。

進化の源流に位置する超好熱菌
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結核症は、現在も細菌による最大の病

気で毎年200万もの人が死亡します。

原因となる結核菌は実は病気を起こさ

ずに人類の1/3に潜んでいます。増殖を

停止して、熊が冬眠するようにじっとして

いるのです。この状態を休眠（dormant）

と呼びます。休眠菌には薬が効きませ

ん。そして分裂せずに人よりも長く生き

ることができます。人の死と共に焼却さ

れれば菌は無くなるはずなのですが、潜

んでいる人の免疫力が下がってくると菌

は眠りから覚め、肺で増殖して結核症

をおこし、咳によって飛び出して新たな

人に感染します。

休眠菌を殺す薬剤を作ることができれ

ば、現在でも最低6ヶ月かかる治療を短

縮して患者さんの負担を軽減したり、人

類に潜む休眠菌を殺傷して病気を制圧

することも可能です。私たちはそのため

に結核菌の休眠や再増殖のメカニズム

を、結核菌や結核菌の仲間で休眠す

ることができる細菌を使って調べていま

す。結核菌の長生きの秘密は、ゲノム

に書いてあるはずです。また休眠時には

ほとんどの遺伝子が働いていないことか

ら、ゲノム全体を制御する不思議なしく

みがあると推測されています。この秘密

がわかれば、結核対策だけでなく人の

長寿のヒントにもなるでしょう。

ゲノムから探る、結核菌の冬眠、長生き、
病気発症のメカニズム
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糖尿病は、慢性的に血液中の糖（ブド

ウ糖）の濃度が上昇している病気で、

その状態が長い間続くと、腎臓や眼、

神経といった臓器が障害を受けます。

わが国における“糖尿病が強く疑われ

る人”は740万人に及び、予備軍を含

めると1620万人にも達すると言われて

います。糖尿病は、高血圧症・高脂血

症なども含め「生活習慣病」と呼ばれて

いますが、これらの病態はいずれも動脈

硬化を進める危険因子であり、心筋梗

塞、脳梗塞などが起こりやすくなります。

生活習慣病の発症には、体質（遺伝

要因）と生活環境（環境要因）の両者

が関与すると言われています。私たちは

糖尿病を中心に、病気になりやすい遺

伝子（疾患感受性遺伝子）を見出すた

めに様々な方法で研究を進めています。

そういった遺伝子を見つけ出せば、将

来の治療に役立てたり、発病の危険

性を抑えることができるようになるので

はと期待されています。最近はヒトゲノ

ム上の一塩基多型（ＳＮＰ）を一度に何

十万も判定できる方法が確立し、ゲノ

ムワイド関連解析という手法が盛んに

行われ、多くの疾患感受性遺伝子発

見の期待が一層膨らんできています。

そういった現況と解析結果の一部を展

示します。

生活習慣病とヒトゲノム
―糖尿病に関わる遺伝子の研究―
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（図1）病気で起こる遺伝子の変化

（図2）病気について知る
データベースSYMPHONIE

（図3）遺伝子の異常について知るため
のデータベースMutationViewの画面


