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遺伝子の違い1-4はどのようなパターン（ハプロタイプ＝型）か？
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ACTG命名法による約2万ヒト遺伝子の460万の遺伝子型辞書の整備
JoGo1.0 (https://jogo.csml.org) での公開

遺伝子の個人差は「点」と「線」の時代へ、医療・創薬の活用へ

2^3 = 8パターン？

実際は3パターン

10SNPあれば
2^9=512

20SNPあれば
2^19=524,288

背景(2) ハプロタイプとは？

JoGo1.0 実際はそこまで多くない
タンパクレベルだと各遺伝子通常5-15
パターンでヒト集団の99%をカバー可

ハプロタイプ（型）
とは何なのか？

辞書化することの意義Nagasaki et al. NAR 2026

ACTG階層命名法は、A（アミノ酸）／C（コーディング）／T（転写：UTR）／G（遺伝子本体）の遺
伝子型を定義し、世界集団における頻度順でIDを付番。国際参照配列（GRCh38とCHM13v2）由来
の遺伝子型も収載しており、同一の番号空間で直接比較可能

２万遺伝子を統一した命名規則でハプロタイプ(=型）記述が可能
→ HLAやCYPなどのように遺伝子型による情報整理が可能に
→長い遺伝子は、短鎖型シークエンスでは確定しない部分が多かった。

背景(3) ACTGハプロタイプ階層命名法

情報解析基盤で対象とする新たな領域

コード遺伝子 HBB:  a1  c1  t1  g1

NM_000518:  a1  c1  t1  g1

JoGo1.0 新たに対象とする領域の記法

数字はサンプルを行った世界
集団の多い順に1から並ぶ

制御領域（エンハンサ・プロモータ）

EH38E3212459 : r1

1. Encodeの場合

2. 指定領域の場合

Nagasaki et al. NAR 2026論文中において
非コード遺伝子/制御領域の記載法は定義済
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ABO遺伝子のABO型のような考え

ACTG階層命名法による辞書に基づき 遺伝子の個人差は「点」と「線」の時代へ

https://jogo.csml.org/

