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自己免疫疾患とアレルギー疾患は異なる疾患群と考えられている一方で、疫学研究の結果か

らはアレルギー疾患の存在により自己免疫疾患の発症リスクが増加することが報告されて

おり、両者の間では共通した病因の存在が示唆されていました。本研究では、バイオバンク・

ジャパン（日本）・UK バイオバンク（英国）などにより収集された計 84 万人のヒトゲノム

情報の解析を行い、自己免疫疾患、アレルギー疾患の遺伝的背景を明らかにしました。解析

対象には、両バイオバンクで共通して登録されていた自己免疫疾患（関節リウマチ、バセド

ウ病、1 型糖尿病）とアレルギー疾患（気管支喘息、アトピー性皮膚炎、花粉症）が含まれ、

追認解析では全身性エリテマトーデスや乾癬も対象としました。自己免疫疾患とアレルギー

疾患はゲノム情報から、「自己免疫疾患は疾患リスクが HLA 遺伝子領域に集中している」、

「アレルギー疾患は疾患リスクがサイトカイン遺伝子領域に偏ってゲノム上に散在してい

る」という２群に分類することができました。一方、部分的には共通の疾患リスクを示す遺

伝子領域も存在しており、本研究では 4 か所の遺伝子多型を新規に同定しました。その中に

は、東アジア人集団において特異的に観測される G3BP1領域の遺伝子多型や、多様な集団

間で共通した効果を示す POU2AF1領域の遺伝子多型などがありました。G3BP1はⅠ型イ

ンターフェロン発現に関わる遺伝子であり、POU2AF1は B 細胞において抗体産生に関わる

遺伝子です。これらの領域の遺伝子多型はそれぞれの遺伝子発現量を減少させることで疾患

リスクを低下させることが示唆されました。本研究結果は、免疫システムの異常とヒトゲノ

ムの関連の解明に寄与し、疾患間で共通する遺伝子は免疫系の制御因子として、マルチター

ゲットの創薬標的となる可能性が期待されます。 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


