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１． 本プロジェクトの研究の背景、目的、関係するプロジ

ェクトとの関係 

 

ヒト自己免疫疾患は原因不明の難病である。ゲノムワイド関

連解析によって同定されたリスク多型は、疾患の発症原因

と関連するため有用な研究ツールである。近年の大規模ゲ

ノム研究によってリスク多型の機能解析が行われ、疾患の

発症原因が徐々に解明されている。しかし、現時点で機能

解明に至ったのはごくわずかである。我々は、まだ機能が

解明されていないリスク多型の機能を明らかにするため、多

型とさまざまな分子表現型との関連を大規模に解析してい

る。その目的においてスーパーコンピューターの利用が必

要である。 

 

２． 具体的な利用内容、計算方法 

ATAC-seq、RNA-seqなどの次世代シーケンサー情報の解

析を行なっている。具体的には、BCL file を Fastq fileに変

換し、Fastq fileを reference human genome dataに mapping

し、reference gene model を参考に遺伝子発現量を定量す

る、などの作業を実施している。関連解析は R を用いてい

る。 

 

３． 結果 

自己免疫疾患のリスク多型の機能解明が徐々に進んでい

る。 

 

４． まとめ 

今後も、Hokusai-BWF を利用して本プロジェクトを継続す

る。 

 

５． 今後の計画・展望 

本研究の成果によって、疾患発症原因の解明や、発症原

因に基づいた創薬標的の同定などが期待される。 

 


