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疾患における変化

変化しやすい指標:
• 遺伝子発現量

• Epigenetic code 
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Variant (変異) は病気の診断に使われ重要

疾患 X に影響する variant を新たに探してください

• AlhphaGenome 論文の目玉も variant “advancing regulatory variant effect 
prediction with a unified DNA sequence model. preprint (2025/06/25).”

ヒントが不可欠 variant 探索用データ (UK BioBank, GWAS DB, 家系情報)
     遺伝子発現量、ゲノム修飾

探索した
variant を
与える

遺伝子発現
量の差

これほど差
が出るか？

過去の文献で説明可能な例があるか？



Genome Language Model への問合せ例 (ChatGPT風)

1. UK BioBank 50万人のデータから候補遺伝子上の variant を探索し、

2. 周辺の転写物発現量(total RNA-seq)が顕著に上昇する variant とその 
組織を AlphaGenome で推定し、

3. 転写量が有意に上昇する variant を見つけ、過去の文献の情報にあ
るか否かを確認してください

ChatGPT では望ましい回答は無し

疾患 X に影響する variant を新たに探してください



GLMの目標設定案

•疾患関連 variant の探索
•高精度ゲノムの活用

•Precision Medicine

•項目
➢ 構造多型（variant） の分析
➢ 家系データ分析 孤発性疾患と de novo variant  
➢ AlphaGenome, Enformer, Nucleotide Transformer 等の高速実行
➢ データ  UK BioBank, HPRC, ENCODE, 4D Nucleosome 等の取込

関連研究 Zeng, W., Guo, H., Liu, Q. & Wong, W. H. Improving polygenic prediction from whole-genome 
sequencing data by leveraging predicted epigenomic features. Proc. Natl. Acad. Sci. 122, 2017 (2025).
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Human Pangenome 関係の論文  
(今月号の Nature)
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