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II. 成果の概要（総括研究報告） 
 

 研究開発代表者による報告の場合 
 
平成 28 年度における研究成果を、本研究開発課題を構成する４テーマに沿って記述する。 
１．メタゲノムデータ機械学習 
疾患罹患者および対照群より得られた既存のメタゲノムデータに対する機械学習シミュレーション

を実施した。PCA に代表される既存の機械学習手法は、外れ値を取るデータ単位の同定に有用であ

る一方、比較的類似度の近いデータ単位間の峻別に対する検出力が欠ける傾向が認められたため、

次元削減手法の適用を検討している。 
 
２．メタゲノムショットガンシークエンスデータの網羅的解析 
既存メタゲノムサンプルを対象に、大阪大学微生物病学研究所に新規設置された次世代シークエン

サーを用いて、ショットガンシークエンスを実施した。metagenome-wide association study の実施

に向けたデータ解析を準備中である。 
 
３．LDSC による大規模疾患ゲノム解析結果の組織特異性の検討 
Linkage Disequilibrium SCore regression （LDSC）とは、複数の疾患における GWAS 結果を横

断的に比較し、遺伝的疾患リスクの共有や組織特異性を検討する手法である。既存の LDLC 解析は

欧米人集団を中心に実施されている点考慮し、日本人集団における GWAS 結果とあわせて LDSC が

実施可能とするために、人種間の連鎖不平衡関係（Linkage Disequilibrium）の違いを加味した

LDSC のオプションの実装を行った。 
 
４．HLA imputation 法および MIGWAS によるバイオマーカー同定 
HLA 遺伝子多型をコンピューター上で高精度に決定し追加費用無しでの網羅的解析を可能にする

「HLA imputation 法」に基づく HLA 遺伝子多型解析を実施した。免疫疾患に対する HLA 
imputation 解析を国際共同研究として実施し、疾患リスクを有する HLA 遺伝子および多型を同定

した（論文投稿準備中）。 
 
 
We conducted the following research activities. 
1. Machine learning analysis using metagenome data 
We applied the machine learning methods using metagenome data obtained from the 
disease-affected and healthy individuals. We found that some machine learning methods such as 
principal component analysis showed high performance to identify outliers, but not for 
discrimination of related clusters. We are thus considering to additionally apply the dimension 
reduction methods. 
 
2. Metagenome shotgun sequence data analysis 
We conducted metagenome shotgun sequencing using next generation sequencer installed at 
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Research Institute for Microbial Disease, Osaka University. Subsequent in silico analysis for 
metagenome-wide association study is currently prepared. 
 
3. Cell type-specific heritability analysis of large-scale human genome data using LDSC 
Linkage Disequilibrium SCore regression (LDSC) is a method that evaluates shared genetic 
heritability and cell type specificity among the human complex traits, by utilizing the summary 
statistics of large-scale genome-wide association study (GWAS) data. Since the previous LDLC 
analysis mainly focused on the data from Europeans, we expanded the target of LDLC to 
additionally include other populations, and applied to the GWAS data of Japanese. 
 
4. HLA imputation and MIGWAS analysis 
The HLA imputation method computationally estimates HLA alleles from the GWAS genotype 
data without additional costs. By applying HLA imputation, we identified the risk HLA genotype 
that has a disease risk (manuscript in preparation). 
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