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本講義のねらい 

• 反復配列を通して脊椎動物のゲノムＤＮＡの
構成を理解する 

• ゲノム解析における反復配列のはたす役割
や問題点について理解する 

• 反復配列を通してゲノム進化のあり方を理解
する 



反復配列とは 

• ゲノムＤＮＡ上に繰り返
し出現する塩基配列の
総称 

• ２塩基の繰り返しのよう
な単純な構造のものか
ら数ｋｂｐにおよぶもの
まである 

• 哺乳類、特にヒトでは
全ゲノムDNA配列の
50%以上が反復配列
である ゲノムDNA 

反復配列 



マイクロサテライト 
• caｃaｃaなど２塩基の繰

り返し配列をマイクロサ
テライトと呼ぶ 

• ３，４塩基の繰り返し配
列もマイクロサテライト
と呼ぶが、２塩基反復
と比較して数が少ない 

• ゲノムＤＮＡをコピーし
て子孫に伝える時に２
塩基の繰り返し数を間
違いやすい 
 

atgctcgtcacacacacacacacacattgcatgc 

赤字の部分がマイクロサテライト 
（９回繰り返し） 

まれに繰り返し回数を間違えてコ
ピーされる 

atgctcgtcacacacacacacacacacacattgcatgc 



電気泳働 
• DNAは負に荷電しているので、電圧をかけ

ると－極から＋極に移動する 
• アガロースなどのゲル中にDNAをアプライ

して、電圧をかけて、DNAの移動距離など
を調べることを電気泳働と呼ぶ 

• ２本鎖DNAは短いものほど速く移動し、長
いものほど移動速度は遅い 

• 長さが既知のDNA（マーカー）と同時に泳
働すると、サンプルの２本鎖DNAの長さが
わかる 

マーカー サンプル 

３００ｂｐ 

５００ｂｐ 



マイクロサテライトを用いた多型解析 

• マイクロサテライトは個体間での長さの変異が大きい 
• 各個体からDNAを抽出する 
• あるマイクロサテライト領域をPCRで増幅する 
• PCR産物を電気泳働すると多型解析できる 
• 親子鑑別、遺伝病診断、有用遺伝子探索などに用いられる 

ゲノムDNA 

マイクロサテライト 

この領域を増幅する 

電気泳働結果 



マイクロサテライトを用いた親子鑑別 

父親 母親 子供    父親 母親 子供    父親 母親 子供    父親 母親 子供    

A座位 B座位 C座位 D座位 

子供は必ず父親と母親のバンドを１本持っているはず 



レトロポゾンとトランスポゾン 

• ＲＮＡに転写されてからＤＮＡに逆転写される
ことで増幅される反復配列をレトロポゾンと呼
ぶ 

• ゲノムＤＮＡから切り出されて、他のゲノム上
の位置に再挿入されて、ゲノム上を移動する
ものをトランスポゾンと呼ぶ 



長鎖散在性反復配列（LINE) 
• ゲノム中にほぼランダムに

分布している約６ｋｂｐの反
復配列 

• ポリメラーゼⅡプロモーター
を持ち、ゲノム上の遺伝子
と同様にRNAに転写される 

• このRNAは自身から翻訳さ
れたタンパク質と会合して
核に戻る 

• この複合体はゲノムDNAに
切れ目を入れて、RNAは
DNAに逆転写され、ゲノム
DNA中に挿入される 
 

ゲノムDNA LINE 

LINEのRNA 

LINE由来のタンパク質 

核外に移行 

核内に移行 

逆転写されたDNA 

ゲノムDNAへの挿入 

転写 



ＬＩＮＥの構造 

• ポリメラーゼⅡプロモーターを持つ 
• タンパク質に翻訳される２つの領域を持つ 
• 逆転写酵素(pol)をコードしている 
• ポリAテールを持つ 

ポリメラーゼⅡ 
プロモーター 

ＡＡＡＡＡＡ 

polyA tail 

ORF1 ORF2(pol) 



LINEによる遺伝子重複 

• 一部のLINE配列は３‘側が壊れている 
• そのためLINEの外側まで転写される 
• まれにLINEの外側の遺伝子までゲノム上にコピー

される 

LINE 
３‘側が壊れている 

別の遺伝子 

ここまでRNAに転写される 

別のゲノム領域に挿入される 

コピーされたLINE 重複された遺伝子 

逆転写 



短鎖散在性反復配列（SINE) 

• １００－４００ｂｐ程度の短い反復配列 
• ポリメラーゼⅢスプリットプロモーターを持つ 
• LINEの増幅機構に便乗して増えている 
• 多くのSINEはｔRNA由来である 
• LINEよりも起源が新しいものが多い 

 
ポリメラーゼⅢ 
スプリット 
プロモーター 

AAAAAAA 



ＳＩＮＥ ＲＮＡの２次元構造 

マウスのアラニンのｔRNA 

SINE（Vic-1）の該当領域 



ＬＴＲレトロ転移因子 
• 両端に長い繰り返し配列(Long Terminal Repeat)

を持っている 
• 細胞質内のウイルス様粒子の中で自らがコードする

逆転写酵素を使って逆転写する 
• ＬＴＲレトロ転移因子の中で外被タンパク質を獲得し

たものがレトロウイルス（ＨＩＶなど）らしい 
• 自立的に転移できなくなった「化石配列」が多い 

LTR LTR gag pol env 



ＤＮＡ転移因子 

• ゲノムからＤＮＡが切り出されて、他の場所に
再挿入されるトランスポゾン 

• 切り出し、再挿入を司るトランスポザーゼを
コードしている 

• 自立的に転移できなくなった「化石配列」が多
い 
 
 

逆位反復配列 逆位反復配列 



DNA転移因子によるゲノムの再構成 

染色体A 

染色体B 

遺伝子A 

末端部分に突然変異が起きる 

染色体A 

染色体B 

遺伝子B 

DNA転移因子 

この部分が染色体Aから 
染色体Bに転移した 

新しいキメラ遺伝子ができた 

点線部分が染色体Aから 
切り出される 



家畜家禽のゲノム領域における反復配列の 
存在割合と分化パターン 

塩基配列データベース 

１０ｋｂ以上のゲノム領域の抽出 

反復配列の抽出(RepeatMasker2) 

RepBase6.7上のコンセンサス配列との 
アライメント 

塩基置換率の推定(Tamura and Nei(1984)) 



ゲノム領域に対する反復配列グループ別の領域割合（％） 

 
エキソン領域 SINE LINE LTR 

その他の 
反復配列 

ヒト <5.0 13.1 20.4 8.3 2.9 
    
ブタ 13.6 16.8 9.9 2.7 4.8 

ウシ 11.7 7.8 15.2 1.3 2.2 

ニワトリ 13.1 0 4.5 0 1.1 

ヒトは概要配列からの実測値、他はゲノムシーケンスからのサンプリングによる推定 



ブタの反復配列の塩基置換率の分布 

図１ 塩基置換率の分布（ブタ）
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コンセンサス配列からの塩基置換率を求めて度数分布表を作成した 



ウシの反復配列の塩基置換率の分布 

図２ 塩基置換率の分布（ウシ）
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ハイブリダイゼーション 

• 相補的な配列を持つ核酸が存在するかどうかを検
査する方法 
 

AGCTGTGCAGTGATGATG 

TCGACACGTCACTACTAC 

蛍光物質 



CHR-2のドットブロット ハイブリダイゼーション 

カバとクジラに共通のSINE（CHR-2)の発見 

クジラ 

カバ 

ニホンシカ 
ウシ 
キリン 

カバとクジラの共通の祖先において 
CHR-2が分化した 

今までの分類学の修正 
   カバ（偶蹄目） 
   クジラ（鯨目） 

偶蹄鯨目の新設 



Vic-1のドットブロット ハイブリダイゼーション 

ラマ 
ビクーナ 
ラクダ 

ラクダ科に特有の
SINE（Vic-1) 



PRE-1のドットブロット ハイブリダイゼーション 

ブタ イボイノシシ ペッカリー ウシ 大腸菌 

PRE-1はイノシシ類に特異的なSINE 



SINEを用いた動物種の鑑定 

• 食肉や剥製などからDNAを抽出する 
• ドットハイブリダイゼーションまたはPCRを用

いて種特的なSINEの有無を判定できる 
• 貴重な保護動物（クジラなど）かどうかを判定

できる 
• 食肉の動物種をチェックできる 

 



まとめ 

• 脊椎動物、特に哺乳類のゲノムDNA中には反復配
列が高頻度で存在している 

• マイクロサテライトは多型解析を通して、親子鑑別、
遺伝病診断、有用遺伝子探索に利用されている 

• SINEは種特異性があり、食肉などの種鑑別に利用
できる 

• LINEなどは遺伝子重複の原動力になっている 
• DNA転移因子によってゲノム再構成が起こることが

ある 



レポート課題 

脊椎動物でよく見られる反復配列の構造と 
反復配列がコピーされる方法について８００ 
字以内で説明してください。 
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