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研究要旨：DBA患者のエクソーム解析により、これまでに 13種類のリボソームタンパク

質遺伝子に変異が同定された。しかし、約半数の患者ではいまだに原因遺伝子は明らかに

なっていない。本研究では、リボソームタンパク質遺伝子の DNA配列等の情報を収集し、

データベースとして整備した。本データベースを活用することで、より正確な DBAの遺伝

子診断が期待できる。 

 

Ａ．研究目的 

DBAの原因遺伝子として、これまでに 13種類の

リボソームタンパク質（RP）遺伝子および GATA1

遺伝子が同定されている。しかし、半分近くの患者

で遺伝子の変異は同定されていない。リボソームタ

ンパク質は約 80 種類もあり、他のリボソームタン

パク質遺伝子が原因遺伝子である可能性も高い。そ

こで、本研究ではリボソームタンパク質遺伝子の配

列情報を整備することで、正確な DNA診断の基盤

とすることを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

公共のデータベースよりヒトリボソームタンパ

ク質遺伝子のゲノム配列、cDNA配列、アミノ酸配

列、染色体マップなどの情報を収集し、整理する。

また、その他の生物のリボソームタンパク質遺伝子

の情報も収集し、比較解析を可能とする。得られた

情報をデータベースとして整備し、これを共有する。 

 

Ｃ．研究結果 

ヒトおよび他種生物のリボソームタンパク質遺

伝子のゲノム配列、cDNA配列、アミノ酸配列、染

色体マップなどの情報を収集しデータベースとし

て整備した。 

 

 

 

＊リボソームタンパク質遺伝子データベース 

（RPG: http://ribosome.med.miyazaki-u.ac.jp/） 

  

 

  

Ｄ．考察 

リボソームタンパク質は多数の偽遺伝子を有し

ており、種類も多いことから、遺伝情報の利用に際

して特段の注意が必要である。本データベース

（RPG）を活用することで、より正確な DBAの遺

伝子診断が期待される。また、他種生物との遺伝子

配列の比較により、重要な機能ドメインの推定も可

能となり、疾患発症との関連を明らかにする手がか

りになる。 

 

Ｅ．結論 

リボソームタンパク質遺伝子の配列情報を収集

し、データベースとして整備した。本データベース

は DBAの正確な診断に資するものと思われる。 
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