
生化学 第 93巻第 1号，pp. 117‒123（2021）

1 株式会社ジーンクエスト（〒105‒0014　東京都港区芝
5‒29‒11G-BASE田町3階）
2 東京大学大学院農学生命科学研究科応用生命化学専攻（〒113‒
8657　東京都文京区弥生1‒1‒1）
Application of personal genome information to nutrition and food 
science
Shoko Takahashi1 and Kenji Saito1, 2 (1 Genequest Inc., G-BASE 
Tamachi 3F, 5‒29‒11, Shiba, Minato-ku, Tokyo 105‒0014, Japan, 
2 Department of Applied Biological Chemistry, Graduate School of 
Agricultural and Life Sciences, The University of Tokyo, 1‒1‒1, 
Yayoi, Bunkyo-ku, Tokyo 113‒8657, Japan)
DOI: 10.14952/SEIKAGAKU.2021.930117
© 2021 公益社団法人日本生化学会 

パーソナルゲノム情報の栄養・食品分野への応用

高橋 祥子 1，齋藤 憲司 1, 2

ヒトの全ゲノム解析が完了したことで，ゲノム情報を活用した研究が可能になり，その成
果が多数報告されている．またゲノム解析技術の発展により，一般個人向けにゲノム解析
を提供し，個人が自らのゲノム情報を持つというサービスが登場している．ここではパー
ソナルゲノムサービスのゲノムデータベースの仕組みや研究活用の可能性と，実際にデー
タベースを活用した研究事例のうち，栄養・食品分野に関する研究成果を紹介する．また，
パーソナルゲノムサービスを活用したインターネット・コホートの利点についてや，生命
科学のビッグデータを活用した先に待っている未来の可能性についてパーソナルゲノム
サービスを提供する中でみえてきた知見や考察を紹介する．

1. はじめに

一般消費者向け（direct to consumer：DTC）遺伝子解析
サービスの登場によって，個人が自分のゲノム情報に容易
にアクセスすることが可能となった．これにより，パーソ
ナルゲノムの活用は医療分野のみならず栄養・食品分野に
おいても急速に浸透していくと期待されている．（株）ジー
ンクエストは，個人向けのゲノム解析サービスを提供す
る企業であり，構築したゲノムデータベースを基に栄養・
食品分野において個別化栄養に資する研究を行っている．
ビッグデータがゲノム研究や栄養・食品分野へ引き起こす
イノベーションについて，ゲノム活用の現状を紹介し，将
来の展望について述べる．

2. パーソナルゲノムサービスとは

1） パーソナルゲノムサービスの始まり
ヒトのゲノムは1991年のヒトゲノム計画より解析が始
まり，2000年にドラフト配列が作成され，2003年にヒト
の全ゲノム解析完了が宣言された 1）．ヒトゲノム配列が解
読されたことによって，ゲノム情報を活用した研究が可
能になり，その成果が多数報告されてきた．HapMapプロ
ジェクトや，1000人ゲノムプロジェクトなどを含む，国
内外で大規模な分子疫学コホート研究も多数行われ，疾病
や生活習慣などの環境因子とゲノム情報の関係を解明する
研究が進められており，遺伝的個人差が疾患リスクや体
質，性格などを規定するという研究結果が多数報告され
てきている 2）．一方で，遺伝子解析の技術そのものも著し
く発展している．DNAチップの技術を用いることにより，
多数の遺伝子のCNV（copy number variation）解析やゲノ
ムワイドに一塩基多型（single nucleotide polymorphism：
SNP）を一度に解析できるゲノムワイド関連解析（genome 
wide association study：GWAS）を容易に行うことが可能と
なった．さらには次世代シーケンサの開発によって，1000
ドル以下の安価で高速かつ大量にヒトの全ゲノム情報を得
ることが可能となってきたことから，海外では10年以上
前から一般個人向けにゲノム解析を提供し，個人が自らの
ゲノム情報を持つというサービスが登場した［パーソナル
ゲノムサービス（personal genome service：PGS）］．日本で
は，一般消費者向けの遺伝子解析サービスはいくつか存在
したものの，2014年の1月にゲノムワイドな解析手法を個
人向けに提供するサービスを当社が初めて開始した．この
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ように，技術的な発展の背景から，PGSが誕生し，さらに
ヒトゲノムを解析することで得られる情報をどのように研
究へ活かし社会で実用化するかについて注目されている状
況にあるといえる．こうした個人のゲノム情報はすでに医
療分野においては創薬や個別化治療に活用されており，栄
養・食品分野などの医療以外の領域においても応用への期
待が高まっている．

2） パーソナルゲノムサービスが生命科学研究にもたらす
メリット

PGSのメリットを捉える際に，最新の研究知見を社会に
浸透させていくことで，個人の疾病予防や健康維持の推進
に貢献する役割を担っているが，生命の仕組みを解き明か
す研究においても大きなイノベーションを起こしている．
生命科学研究におけるビッグデータ取得の重要性を考え

るときに，生命科学研究における研究者としての役割は今
後変化し始めると考えられる．たとえば，ゲノムなどあら
ゆる生体情報の取得が容易になり，情報ビッグデータ時代
に突入しているという状況では，情報が加速度的に蓄積さ
れていき，データに基づく仮説構築や意思決定がなされて
いくようになるからである．これまでは知識と経験のある
専門家が，知見に基づいた仮説を立てるしか方法がなかっ
たのが，大規模な生命分子情報の取得が容易に可能となっ
た時代では，大規模なデータを取得してから自動的に，あ
るいは統計的にデータから仮説を構築するという流れが起
こっている．こうしてデータに基づく仮説を構築して研究
を進めるアプローチを取り入れ，予想もしていなかった新
しい発見が次々と生み出されている．つまり，これまで研
究者の役割は，「知識に基づく仮設構築とその検証のサイ
クルを回すこと」だったのが，今後は「情報をうまく取得
しながらいかに価値と独自性があることに活用できるか」
という役割へとシフトしている．そのため，大規模にデー
タを取得することの必要性がこれまで以上に増している．
大規模なデータを生かしたゲノム研究自体はすでに世界

中で数多く行われており，それに関するデータも蓄積され
ている．従来のバイオバンクにゲノム情報の収集が加わる
ことで，ゲノム・オミクス個別化医療，創薬の情報基盤と
なっている．疾患型のバイオバンクや健常人型バイオバン
クでは，前向きコホートとして健常人のゲノム情報と環境
情報を集めて追跡するコホートが行われている．国内では
東北メディカルメガバンクやバイオバンクジャパンなどが
行われており，また遺伝子変異と表現型が紐づいたデータ
ベースとしては，GWAS catalog, OMIM, dbGAPなどが存在
する．
しかし，それでも多くの疾患や体質などの表現型に関す

る遺伝子多型データベースはまだ整備されておらず，特に
栄養・食品分野など医療以外の領域において表現型と遺伝
子の関係が未解明なものが多い．特定の疾患や研究領域
にしか遺伝子多型との関連の研究報告がなされていないの
は，研究がなされた結果明らかにできなかったのではな

く，そもそも研究自体が数多くない点にある．ゲノムの解
析コストだけでなく，GWAS研究を行おうとすると膨大な
被験者数を集める必要があり，膨大なコストが必要となる
点が一つのハードルとなっている．当社ではPGSを推進
することによってゲノムのビッグデータへのアクセスを可
能とし，生活習慣や既往歴などのアンケート情報も組み合
わせて活用することで，ゲノムデータのさらなる解析によ
り新規の関連を見つける研究を行っている．個人が自身の
遺伝子多型の情報を持つ時代になりつつあることを考慮す
ると，個別化医療や健康維持を考える上で遺伝子多型とさ
まざまな表現型の関連性の研究を加速させることが不可欠
であり，そこへのPGSの果たす役割は非常に大きいと考
えられる．また，厚生労働省が実施した「ゲノム情報を用
いた医療等の実用化タスクフォース」において，DTC遺
伝子検査は「十分な知見の蓄積が進むことで国民の生活習
慣改善，健康増進を牽引する可能性がある」と述べられて
おり 3），栄養・食品分野においても適切なゲノム活用によ
り国民の健康増進に貢献することが期待されている．

3. ゲノムデータベースを活用した取り組み事例

1） PGSの仕組みと研究への活用方法
DTC遺伝子検査は，個人が採取した頬粘膜や唾液等の
検体試料から，SNP等の遺伝的個人差に関する情報を個人
に直接提供する民間サービスである．DTC遺伝子検査で
は採血が不要であり，インターネット等を介して検査キッ
トを購入することができ，個人が手軽に受けることができ
るため，ここ数年，日本国内においても利用者は増加して
いる．また当社では，サービスによって蓄積されたゲノム
データについて，あらかじめサービス利用者の同意を得た
上で個人情報とは切り離し，情報の取り扱いや利用目的に
ついて倫理審査委員会で承認を得た上で，ゲノムデータの
研究を行っており，これまでに30以上の研究機関と共同
研究を進めている．
当社ではインターネットを活用しているため，一般のバ
イオバンク等と比較してユーザーへのアクセスが容易であ
り，追加アンケートを実施することで前向きな研究デザイ
ンの設計が可能である点，また一部の地域に限定されるの
ではなく全国47都道府県のユーザーにアクセス可能な点
が特徴となる．研究デザインに沿ったアンケート設問を
設計し，ユーザーに追加調査を実施して得られたアンケー
トデータと，ゲノムデータを合わせて解析を行うことで，
GWAS研究を行っている（図1）．

2） 栄養・食品分野におけるパーソナルゲノム研究の事例
i）研究背景
前述のように，すでにさまざまな疾患発症リスクに関連
するSNPマーカーが同定されている．また，食品成分が
疾患発症リスクに与える影響には，遺伝的個人差が影響
することがわかっている．最も研究されている遺伝子多
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型の一つに，葉酸代謝に関係する疾患リスクのSNPであ
るMTHFR C677Tの例があげられる．この遺伝子型がTT
型の人は，葉酸が不足しがちになり，その結果，血中のホ
モシステイン濃度の上昇を介して血管疾患や認知症など
さまざまな疾患のリスクが高まることが明らかとなって
いる 4）．したがってTT型の遺伝子多型の人は疾患予防の
ために，葉酸を多めに摂取することが望ましく，これは実
際に個別化栄養指導として現場で実践されている（香川の
稿を参照）5）．他にも，閉経後の女性でカルシウム摂取量
が少ないと骨密度が減りやすい遺伝子多型 6）や，コーヒー
摂取によって高血圧症になりやすい遺伝子型 7）などが報
告されている．食品成分の代謝・生体応答に関する個人
差の例としては，カフェイン過敏症やアルコール代謝に関
わるSNPが報告されており 8, 9），遺伝子型を調べることで
個人の適正なアルコールやカフェイン摂取量が推測でき
る．嗜好品の過剰摂取による健康被害がしばしば報告さ
れているが，遺伝子検査により個人が適切な摂取量目安
を知り行動を変えることで，その被害予防に貢献する可能
性がある．また，乳糖耐性，グルテン感受性，ピーナッツ
やエビなどの食品アレルギーに関するSNPなども報告さ
れており 10‒13），摂取を控えるべき食品成分や発症リスク予
測，予防および治療戦略に関する情報を提供できる可能性
がある．食嗜好や味覚に関するSNPも複数見つかってお
り，苦味や塩味を感じやすいかどうかや，糖質を好んで摂
取する傾向にあるかどうかなどとの関連も報告されてい
る 14‒16）．
このように，疾患リスクに関連する食品とSNPの相互

作用について知見が集まり始めている．しかし，多くは欧
米系集団における研究結果であることから，日本人集団で
同じように知見を適用できるかは不明であることもあり，
食による疾患の個別化予防の実現のためには，さらに膨大
なデータの蓄積や研究が不可欠である．
当社と東京大学の共同研究により実施した，PGSを活用

した栄養・食品分野の研究を二つ紹介する．上述の個別化
栄養・食品に疾患予防やQOL（quality of life）の向上を目
指し，Webアンケートにより取得した食品の摂取頻度と，
それに関係する遺伝子多型の探索を実施するGWAS研究
を行った．具体的には，ユーザーの日常生活におけるコー
ヒーの摂取頻度 17），甘味の嗜好性 18）について，それぞれ
GWASを実施した．
ii）研究例1：コーヒー摂取量に関する遺伝子多型
食品因子の中で，コーヒーの摂取量とSNPとの関連に
ついては比較的研究が進んでおり 19, 20），欧米ではすでに
GWASにより同定されたSNPsがコーヒーの健康増進メカ
ニズム解明の糸口となる可能性が示唆されている．一方
で，コーヒーの摂取量に関して日本人集団を対象とした大
規模ゲノム解析の研究報告はなかったため，本研究では日
本人を対象としたGWASによりコーヒー摂取量と関連す
る新規関連SNPを探索すること目的とした．
上述のDTC遺伝子検査サービスを通じてインターネッ
ト経由で募集した日本在住の健康な男女約1万2千人の唾
液試料からDNAを抽出した後，SNPアレイを用いてゲノ
ムワイド（約30万SNPs）に遺伝子型タイピングを行った．
また，コーヒーの摂取量に関するアンケートを行い，1か
月あたりのコーヒー摂取量を7段階（ほとんど飲まない，
週2杯以下，週3～4杯，週5～6杯，毎日1～2杯，毎日3
～4杯，毎日5杯以上）に分け，回答を得た．遺伝子型タ
イピングデータから，pLINKを用いてGWASを行った．
その結果，GWASによりゲノムワイドな有意水準（p

値＜5.0×10−8）を満たす遺伝子座を2か所同定した．こ
のうち1か所は，ヒト7番染色体上の7p21領域上に存在
し（rs10252701；P＝1.0×10−14），カフェインの代謝やコー
ヒー摂取量と関連することが明らかになっているaryl-
hydrocarbon receptor（AHR）遺伝子の上流に位置していた
（図2）．欧米人を対象とした研究でもAHR遺伝子近傍の
座位が同定されており，本研究によりコーヒー摂取量と
AHR遺伝子との関係が裏づけられた．一方，もう1か所，
欧米人集団では発見されていなかった，ヒト12番染色体
の12q24領域上の座位（rs79105258；P＝9.5×10−15）が同
定された（図2）．この座位はCUX2遺伝子上に存在してい
たが，12q24領域には代謝に関わる遺伝子が集中して存在
しており，また連鎖不平衡が強くみられるため，コーヒー
摂取量と直接関係する遺伝子座を特定するにはさらなる研
究が必要となる．
さらに，調整因子を加えた解析では，コーヒー摂取量と

7q21領域および12q24領域の関連にはBMIや飲酒，喫煙
を介していないことが明らかとなった．また，コーヒー摂

図1 ゲノムワイド関連解析の概要
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取量と関連している座位について詳しく解析すると，どち
らの座位にも年齢差はみられなかったが，12q24領域上の
座位とコーヒー摂取量との関連には男女差があり，女性よ
りも男性の方が強く相関することが明らかとなった．二つ
の座位について，同じくアンケートにより取得したBMI，
総コレステロール値，中性脂肪値，HbA1c値を比べてみる
と，コーヒーを多く摂取する傾向にあるグループでBMI
と中性脂肪が有意に低いことがわかった（表1）．
本研究により，インターネットによるゲノムコホート研

究でも食品因子に関わるSNP候補を抽出可能であること
が示された．また，ヒトゲノム上のコーヒー摂取量に関連
する領域を同定したことで，コーヒーの持つ健康増進作用
の生理学的機構の解明に寄与することが期待される．
iii）研究例2：甘味の嗜好性に関する遺伝子多型
二つ目の研究として，甘味の嗜好性に関するGWAS研
究を紹介する 18）．甘味への嗜好は，ヒトに生理的に備わっ
た能力である一方，糖類の過剰摂取は肥満，糖尿病，代謝
異常等を引き起こす恐れがある．そのため，甘味嗜好性の
メカニズムを解明することは，生活習慣病予防においても

重要と考えられている．一方，甘味への嗜好は地域によっ
て異なること，また遺伝的な要因が関わることが既存の研
究で判明しており，欧米の研究グループから甘味への嗜
好の個人差の約50％は遺伝要因が占めるという報告があ
る 21, 22）．また，他の欧米集団を対象とした研究からも，甘
味に限らずさまざまな味覚への嗜好性に影響するゲノム
の中のSNPが判明している 23‒26）．しかし，SNPは地域によ
る分布差が大きいため，国外の研究結果が必ずしも日本人
に当てはまるとは限らない．また，これまでにアジア系集
団を対象にしたゲノムワイドな研究は報告されていなかっ
た．
上述と同様に，インターネットを介した日本人約1万2
千人のゲノム情報と，甘味への嗜好を「大嫌い」「嫌い」「普
通」「好き」「大好き」の5段階に分け，Webアンケートで
取得した結果情報を用いてGWASを実施した．
その結果，ヒト12番染色体上の12q24領域にある遺伝

子多型 rs671（P＝2.8×10−70）が甘味への嗜好性に強く関
連していることが明らかとなった（図3）．関連が明らか
になった rs671は日本人を含む東アジア系の集団に特有で

図2 コーヒー摂取量のゲノムワイド関連解析によるマンハッタンプロットの結果
x軸は，染色体番号とポジション順にSNPsが構成されている．y軸はゲノムワイド関連解析で得られた各SNPの
P値（−log10）を示しており，2本の線は上からそれぞれp＜5.0×10−8，p＜1.0×10−5の値が示されている．

表1 コーヒー摂取量関連SNPsの多面的効果

rs10252701 rs79105258

Beta SE （Beta） P Beta SE （Beta） P

BMI 0.021 0.049 0.67 −0.188 0.053 3.5×10−4

総コレステロール値 −0.690 0.635 0.28 0.120 0.674 0.86
中性脂肪値 −0.186 0.888 0.83 −2.488 0.948 8.7×10−3

HbA1c 0.015 0.011 0.17 −0.004 0.0012 0.71

BMI：体格指数，SE：標準誤差，年齢・性別・地域で補正済み．
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あり，それ以外の地域ではほとんど多型がみられないSNP
である．また，アルコール代謝に関わるアルデヒドデヒド
ロゲナーゼ2遺伝子（ALDH2）上に存在し，アルコールへ
の耐性と関係することが知られている．解析の結果，お酒
に弱い遺伝子型は，甘味への嗜好性と正の関連があること
が明らかとなった．
さらに rs671と甘味への嗜好性との関連性をアルコール

摂取量・アルコール摂取頻度で調整し再解析すると，効果
が減弱化したことから，rs671と甘味への嗜好性の関連は
アルコールの摂取を介していることが明らかになった．し
かし，アルコール摂取により調整した後も rs671と甘味へ
の嗜好性の関連は残っていたため，アルコール摂取を介さ
ない関連があることも示唆された．アジア集団以外を主な
対象とした先行研究では，甘味への嗜好が強いほどアル
コール消費が多い傾向が報告されていたが，本結果では甘
味への嗜好が強いほどアルコール消費が少ないという異な
る傾向がみられた．さらに，rs671と甘味への嗜好性との
関連を，男性と女性に分けてそれぞれ解析した結果，男性
でより強い関連が認められた．
本研究によって，日本人集団において，お酒に弱いタイ

プの遺伝子多型を持つ飲酒習慣が少ない人では，甘味への
嗜好が強い傾向があることが示唆された．本研究成果は味
覚の嗜好性に関する遺伝的背景を解明する一助となる他，
糖尿病予防や肥満治療などにも応用できることが期待され
る．
また，ヒトゲノムと食品や食習慣の関連についてはいま

だ不明な点が多く，特に日本人集団における研究は少ない
ため，今後他の食品についても研究が必要であると考えら
れる．

iv）PGSを活用した「インターネット・コホート」の可能性

国内でPGSを活用した当社の研究発表例について紹介
したが，本研究によってインターネットを通じた問診と
パーソナルゲノムデータを用いることが，栄養・食品分野
への応用可能性を裏づけることができた．上記に述べた今
回の研究では，これまでに欧米で先行している栄養・食品
分野におけるヒトゲノム研究による結果を再現し，またア
ジア系集団に特有の新規の結果も得ることができた．

PGSによるインターネットを活用したコホートには従来
に比べて多くの可能性があると考える．それは多様な研
究デザインが可能である点だ．たとえばGWAS研究では，
どの地域の人を対象にするのか，アンケート情報などの環
境要因に関する附帯情報をいつ取得するのか，1人あたり
どのアンケートをとるのか，などの要素である．インター
ネットを使うコホート研究のメリットとして，これらの三
つの要素の制限から解放し選択肢を広げるという大きなメ
リットがある．たとえば，従来のコホートは地域限定であ
ることが多いが，インターネットの活用により全国から，
また全世界からもデータを取得可能である．また，イン
ターネットを通じて検査の項目やデータを後から追加した
り，定期的に情報取得したりすることが容易であるため，
時系列のデータを集積することができる．従来のコホート
研究は，明らかにしたい結論を導くために必要な調査項目
を事前に確定し，後からそれを変更したり追加したりする
ことは難しいことが多かったが，その制限を取り除くこと
が可能となる．こうした三つの要素における制限を打ち
破る研究デザインの自由度の高さが，インターネット・コ
ホートの大きな可能性となる．どのように研究デザインを
設計してそれらのデータを分析していくかの自由度が高く

図3 甘味嗜好性のゲノムワイド関連解析によるマンハッタンプロットの結果
x軸は，染色体番号とポジション順にSNPsが構成されている．y軸はゲノムワイド関連解析で得られた各SNPの
P値（−log10）を示しており，2本の線は上からそれぞれp＜5.0×10−8，p＜1.0×10−5の値が示されている．
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なる分，いかに膨大なデータを価値化できるかは，研究者
としての力量が問われることである．

4. 生命科学のビッグデータを活用した先に待っている
未来とは

我々が未来について考えるときに，まずは過去から含め
た全体の流れを捉えることが重要である．ゲノムデータ
についての流れとしては，1950年代にDNAが発見され，
2003年にはヒトゲノム配列が解読された．その後，ゲノ
ムの解析技術が飛躍的に発展し，データ取得の時間とコス
トが急速に下がったことでデータ取得が容易になった．ゲ
ノムの機能が解読されてきたことで，ゲノムだけではな
く，それに関係するエピゲノムやRNAやタンパク質，代
謝産物など，セントラルドグマのさまざまな生命現象が明
かされてきた．これらの研究分野は対象としている分子の
語尾にomicsをつけて，それぞれgenomics, transcriptomics, 
proteomics, metabolomicsなどと呼ばれるが，現在はセント
ラルドグマの各ステージにおいてビッグデータの取得が容
易となってきた．
それでは今後どうなるかというと，セントラルドグマの

複雑性を考慮すると，やはりmRNA・タンパク質・代謝物
など複数のステージでの多層的なビッグデータを統合的に
捉えていくことは必至の流れであると考える．今後これら
の情報は体系的かつ大規模なデータの取得が可能になっ
ていくため，10年以内には，生体の法則性に対する理解
が飛躍的に深まるようになる．生体の法則性が包括的に明
らかにされていくと，その法則性を再現，予測，変化（制
御）することが可能となる．つまり，ヒトの健康状態を分
子レベルで再現したり，データドリブンの疾病の超早期発
見（予測），生体に異常が見つかった場合それを変化させ
制御することが選択肢として当たり前になると考える．さ
まざまなハードルはあるが，今後ビッグデータが生命科学
や医療を急激に発展させていく過程のまだ途中であり，そ
の先には大きな可能性が広がっている．

5. おわりに

筆者は，ゲノムデータやと当社の事業を通して，生体情
報の真理を解明し，人の健康や社会の役に立つことができ
ると考えている．その解明によって何ができるのかはまだ
明らかではないが，想像を超えた何かが生まれるのは間違
いないと信じている．読者の研究者含めさまざまな方々の
お力をお借りしながら未来に向かって前進していきたい．
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