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1. はじめに 
約 30億個のヒトゲノム塩基配列の解読が急ピッチで進む
中、塩基配列に疾患などの様々な形質を対応付ける形質マ

ッピングとよばれる作業に関心が集まっている[1] 
形質マッピングでは、相同染色体のそれぞれに遺伝子が

どのように並んでいるかを示すハプロタイプを推定する必

要がある。本稿では 100 遺伝子座に対応できると考えられ
る新たなハプロタイプ推定アルゴリズムの提案を行う。 
 
2. 遺伝子型とハプロタイプ推定 
相同染色体の同じ遺伝子座にある２つの遺伝子の組み合

わせである遺伝子型データは、ハプロタイプに比べ容易に

得られるため、遺伝子型データからハプロタイプを推定す

る手法が近年研究されている。これには個人遺伝子型デー

タを用いて EM手法に基づく最尤推定手法[2][3]や、筆者ら
が提案したマルコフモデルの最適経路による手法[4]などが
有効だが、前者は 20遺伝子座を超える多遺伝子座に適用し
た場合、候補となるハプロタイプ数が膨大になり、許容で

きる時間内にハプロタイプを推定することは困難であり、

また後者は多遺伝子座のハプロタイプ推定ではその推定結

果に誤差が生じてしまう。そこで、遺伝子型データをハプ

ロタイプブロックと呼ばれるブロックにわけ、そのブロッ

ク内でハプロタイプを[4]の手法で推定する手法を提案する。 
 
3. ハプロタイプブロック分割 
長い塩基配列では、アレルは染色体上で連鎖と言う遺伝

子座同士の結びつきの強いいくつかの塊に分かれる。この

塊をハプロタイプブロック[5]という。任意の 2 遺伝子座間
の連鎖の尺度となる値として次式で導かれる D’、 2ρ がある。 
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ここで、1遺伝子座アレルを a,b、2遺伝子座アレルを c,dと
し、それぞれのアレル頻度を p 、2 遺伝子座におけ
るそれぞれのハプロタイプ頻度を

dcba ppp ,,,
bdbc pp ,,adac p,p とした。 

 
4. 提案手法の概要 
 本手法は大きく分けて 2 つの処理からなる。第 1 の処理
は同一集団の遺伝子型データから全ての 2遺伝子座間の D’、 
あるいは を求め、それをもとに遺伝子座をハプロタイ
プブロックに分割するというものである。第 2 の処理は、
分割された全てのハプロタイプブロック内において各遺伝

子座をノードと見立てた図 1 のようなマルコフモデルを自
動構築し、[4]の手法を用いて個人が最も取り得るハプロタ
イプを推定し、それらを全て繋ぐプロセスである。 
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    図 1 遺伝子座のマルコフモデル 
5. 実験結果 
実験には[6]の 103遺伝子座のデータを用いた。 

(1)ハプロタイプブロック分割 
 全ての２遺伝子座間の D’、あるいは 2ρ をもとめ、連鎖の
強いと思われる 0.7以上の値の部分を図 2に示した。対角線
上にいくつかのブロックが確認できる。   
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図２ 2遺伝子座間の D’ 
(2)ハプロタイプ推定 
 分割されたブロック内において[4]の手法で推定された各
ハプロタイプの頻度を表 1 に示す。また同じデータを用い
て実験的に得られたハプロタイプ頻度の結果[5]と比較した
ところほぼ等しい結果が得られた。 
  表１ ハプロタイプブロック内のハプロタイプ頻度 

 
6. おわりに 
本稿ではハプロタイプブロックによる分割とマルコフモ

デルにおける辺重み最大化により多遺伝子座の遺伝子型デ

ータに対応可能なハプロタイプ推定手法の提案を行った。 
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