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     日本人においては多様性のないSNVも含ま	
  
	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  れているため、それらのSNVは除去した。 	
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日本人集団においてアレル頻度の経験分布は染色体ごとに異なる	
  
Empirical	
  distribu5ons	
  of	
  allele	
  frequencies	
  in	
  Japanese	
  popula5on	
  are	
  different	
  for	
  each	
  chromosome.	
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　１.	
  背景	


アレル頻度の経験分布が人種により異
なることは複数報告されている1),	
  2)。	

独立なSNVの数は人種ごとに異なってい
る（低頻度アレル頻度の分布、LDの大き
さなど）。	

それらに基づき、GWASにおける人種ごと
に適したゲノムワイドの有意水準も提案
されている3)。	
  
	
  

しかし、染色体ごとのアレル頻度の経験
分布の違いは検討されていない。	

そこで ゲノムの多様性を「常染色体ごと
のアレル頻度の経験分布」から検討する。	


　２.	
  方法	


東北メディカル・メガバンク機構（ToMMo）
の健常な日本人の「日本人ヒト全ゲノム解
析に基づく高精度の住民ゲノム参照パネ
ル （2,049人）」（2KJPN）4)　のアレル頻度情
報を利用した。	
  
	


2KJPNは、約2,800万のSNVを有し、それら
の位置・アレル頻度・アレル数の情報が含
まれている。	
  
	


ToMMoからアレル頻度情報をダウンロー
ド（hWps://ijgvd.megabank.tohoku.ac.jp/download/）し、	

LinuxコマンドとRを使いデータ処理を行った。	


　３.	
  結果	


2KJPNのアレル頻度情報より、	


代表的なアレル頻度の経験分布に違
いのあるアレル頻度の経験分布のヒ
ストグラムを示した。 	


１） 全ての染色体の組み合わせでコ
ルモゴロフ・スミルノフ検定（KS検定）が
棄却された。つまり、KS検定にお	
  いて
アレル頻度の経験分布は染色体ごと
に異なる。	
  
	
  

２） また、同一染色体同士でKS検定を
行っても棄却されないことも確認した。	
  
	
  

３）、４） 異なる、または、同一の染色
体からサンプルサイズを変えながらKS
検定を行った。 	
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３） 異なる染色体からサンプルサイズを	
  
	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  変えながらKS検定は、“親近性により棄却される	
  
	
  	
  	
  	
  	
  	
  	
  サンプルサイズが異なった”	


４） 同一染色体からサンプルサイズを変えながらの	
  
　　KS検定は、“サンプルサイズを大きくしても	
  
	
  	
  	
  	
  	
  	
  棄却されなかった”	


　４.	
  結論	


我々は最新（２０１７年７月時点） 	
  
かつ人数の多い日本人リファレン
スパネル（２KJPN）を用い、KS検定
において常染色体ごとにアレル
頻度の経験分布が異なることを
明らかにした。	


　５.	
  考察	


・ 2KJPN以外に1KJPN・3.5KJPN、1000	
  Genomes	
  
　Projectのdata	
  setにおいてもアレル頻度の	
  
　経験分布が染色体ごとに異なるかを確認	
  
　する必要がある。	
  
	
  

・ 染色体ごとのアレル頻度の分布関数の推定	
  
　を行っている。	
  
	
  

・ 今回の結論から、GWASの閾値を染色体ごと	
  
　に決めることで、より適切なゲノムワイドの	
  
　有意水準を提案することも今後の課題である。	
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２） 同一染色体同士でのKS検定は、	
  
	
  	
  	
  	
  	
  	
  “当然ながら棄却されなかった”	


１） 全ての染色体の組み合わせでのKS検定は、	
  
	
  	
  	
  	
  	
  	
  “棄却された”（N、Mは異なる染色体全体のアレル頻度）	
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染色体間の距離としてKS検定量を用
い、多次元尺度法で染色体間のアレ
ル頻度の親近性を示した。	
  
	
  

第１染色体と第15染色体	
 第２染色体と第19染色体	


サンプルサイズ	
 サンプルサイズ	
多次元尺度法	
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さらに、全ての染色体から抽出する標本のサ
ンプルサイズを変えながらKS検定を行い棄却
されるまでのサンプルサイズの違いからも染
色体間のアレル頻度の親近性を検討した。	
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