










































































































ll アミラーゼはデンプンの長鎖を切断し， 二糖にまで分解する酵素である。 ヒト

は， 唾液腺から分泌されるアミラー ゼの造伝子AMYlと膵臓から分泌されるア

ミノ酸配列の異なる2種のアミラ ー ゼの逮伝子AMY2AとAMY2Bをもつ。 ヒ

トでは1番染色体上にこれらの遺伝子が並んでいるが， その数は個人ーによって異

なっていて， 遺伝子のコピ ー数多型 (CNV)がみられる。 通常体細胞 1 個当た

り 2 個 (2 コピ ー）の遺伝子が存在するが， CNV では， 造伝子の重複や欠失に

よってコピ ー数の違いが生じる。 CNV でみられる増えた迪伝子のコピ ー は ほ

とんどの場合隣接している。 また， 遣伝子でない領域でも CNV はみられる。

中国人・日本人， 西アフリカ系， ヨ ー ロッパ系の各集団について， 個人のもっ

体細胞1個当たりの各アミラ ーゼ避伝子のコピー数を調べた結果を図4に示す。

ヒトアミラ ー ゼ遺伝子のコピ ー数と配置にはいくつかの主要なハプロタイプ（一

倍体の染色体上に位置する遺伝子の組合せと配箇の型）が認められる（図5)。 こ

れらのハプロタイプを両親から一つずつ受け取ることにより， 個人にアミラ ー ゼ

遣伝子の CNV が生じる。 ハプロタイプAH 1 はチンパンジ ーと共有する型で，

AMY2B, AMY2A, AMYlを1コピ ー ずつ， 図5に示した順でもつ。 ヒトで最
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図5

注） kbはヌクレオチド鎖の長さを塩基数で表したもので， 1 kbは1000塩基
を表す。突然変異によって機能を失った選伝子を偽遺伝子という。

も多くみられるハプロタイプはAH3で. AMY2B, AMY2Aを1コピ ー ずつ．

AMYiを3コピー(AMYlA, AMYIB, AMYIC)もつ（圏5, 6)。逆位が生じた

AMYIBを含めた3コピ ーのAMYiは同じアミノ酸配列を指定する。

問5 図4, 5の結果とその解釈として不適切なものはどれか。次のG)-(?)のう

ちから二つ選び．解答番号26の解答欄に二つマ ークせよ。 ［三こ二l

〇 ほとんどのヒトが一本の染色体に2コピー のAMY2Bをもつ。

@ AMYlのコピー数が奇数のヒトは, AlvlY2Aも奇数でもつことが多い。

® 中国人・日本人は，ヨ ーロッパ系と西アフリカ系に比べてAMYlの平

均コピ ー数が多い。

® ヨ ー ロッパ系と西アフリカ系では，中国人 ・ 日本人に比べてAH2の頻

度が高い。

@ AH3とAH5のハプロタイプの組合せのヒトは, AMY2Aを2コピー ．

AMY2Bを2コピ ー ，AMYlを8コピ ー もつ。

© 図5に示すハプロタイプを組合せても，AMY2Bを6コピー もつヒトは

生じない。

(?) AMYlを偶数でもつヒトが多いのは，ハプロタイプの多くが奇数の

AMYlをもっためである。
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