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●DNA多型 ヒトゲノムは約30億塩基対という大量の情報を含むが，DNAの塩基
配列の解読が進むと，個々のヒトの間に塩基配列のわずかな違いが存在することが明
らかになった。ヒトだけではなく多くの生物集団で，同じ種の個体間で軽微な塩基配
列の違いが存在する。このように，個体間でDNAの塩基配列に違いがあることを
DNA多

た

型
けい

という。例えば，真核生物では，数塩基から数10塩基ほどの短い塩基配列
が繰

く

り返
かえ

されている場所❶があり，この繰
り返しの数が個体によって異なるという多
型がよく見られる（図13）。また，ゲノム
DNAの特定部位のある塩基が1塩基単位
で個体ごとに異なるような箇

か

所
しょ

も多くみら
れる。これを一

いち

塩
えん

基
き

多
た

型
けい

（S
スニップ

NP）という。
このようなDNA多型の多くは，タンパ

ク質の機能とは直接関係ないが，なかには
タンパク質の構造や発現に影響を与えるも
のもある。DNA多型のなかには，病気と
関連があると考えられているものもあり，
医学や生物学の視点から研究が進められて
いる。
●一塩基多型 ヒトの集団でDNAの塩基配列を調べると，約1,000塩基に1回程度一
塩基多型が存在するといわれる。例えば，AさんのDNAのある部分の塩基対がAとT

であるときに，Bさんでは同じ場所がGとCの塩基対に入れ換わっているような箇所
である。これは，フェニルケトン尿

にょう

症
しょう

などのように，病気の直接の原因になっている
ものもあると思われる一方で，個人差や人種差などにかかわっている一塩基多型も数
多くあると予想されている。例えば，薬に対する抵抗性や副作用は個人によって異な
るが，そのような個体差に深くかかわっている一塩基多型を見つけ，個人に最も適し
た薬や治療を施

ほどこ

すオーダーメイド医療が注目されている。また，一塩基多型はDNA

中に大量に存在するので，遺伝子が複数かかわった複雑な病気の原因遺伝子を探索す
るのによく使われる。

B DNA多型

▲図13 DNA多型の種類　青線はDNAの2
本鎖を表し，囲んで示した箇所以外は塩基配列
が同じである。
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DNA多型：DNA polymorphism 一塩基多型：single nucleotide polymorphism

❶おもにゲノムの遺伝子以外の領域にみられる。
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