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大規模な疾患関連解析は多因子疾患研究の王道です。しかし大規模な研究リソースが必
要なだけでなく、ヴァリエーション同定後の機能解析が研究のボトルネックとして残っ
ています。講演者らはヒトより単純化が可能なマウス背景遺伝子に注目し、少し工夫し
た網羅的解析で疾患修飾遺伝子の同定を効率よく行う方法(PNAS 2014 v111 p2638など)
を考案しました。遺伝子同定とヒトへのトランスレーションが比較的少ない研究リソー
スでも達成されるだけでなく、その後の遺伝子の機能解析も効率よく進めることができ
ます。具体的にはマウス背景遺伝子解析に小規模なヒト剖検脳やin vitro実験も組み合わ
せて、リスク遺伝子→KLC1vE→Aβというアルツハイマー病の新規発症メカニズムを一気
に発見しました。この研究方法は疾患モデル動物とヒト罹患組織が入手可能な多くの多
因子疾患で応用可能です。また講演者のような小さな臨床系研究室でも実施できます。  
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