
使用機器 BeadXpress  Reader Genome Analyzer, HiSeq HiSeq1000, HiSeq2000 
原理 Single-base extension 　 

によりCpGメチル化(C)/ 
非メチル化(T)の判別 

CpGリッチ領域の濃縮後に
BSシーケンスし、 
ゲノムにマッピング 

全ゲノムBSシーケンスし
た結果をゲノムに 
マッピング 

性能 27K/450K箇所以上の 
CpG部位の解析 

CpGリッチな領域の 
解析 

全ゲノム包括的解析 

特色 臨床などの 
多検体解析向き 

多検体・基礎的解析向き 
微量DNAから解析可能 

基礎生物学的解析向き 
微量DNAから解析可能 

解析 GenomeStudio  
(Illumina) 

フリーソフト 
（Illuminaからもリリース） 

フリーソフト 
（Illuminaからもリリース） 

生殖細胞のDNAメチロームマップ 

生殖細胞におけるDNAメチル化差異領域 
（germline Differentially Methylated Region: gDMR)の同定 

全てのインプリント制御領域を含む 

377; 精子・卵子ゲノムでで共通したメチル化領域 

2014; 卵子ゲノムメチル化領域　　　 818; 精子ゲノムメチル化領域 

349; 精子ゲノム特異
的メチル化領域 1329; 卵子ゲノム特異的

メチル化領域 

Lsh欠損マウスの卵子 

第第一減数分裂で 
対合できない 

IAP-LTRが脱メチル化 

De La Fuente R et al. (2006) Nat. Cell Biol. 



•  卵子において、遺伝子発現量とシーンボディーのメチル化との間に正
の相関性がみられる。 

•  精子において、遺伝子発現量とプロモーターのメチル化の間に負の相
関性がみられる。 

•  卵子におけるメチル化CpGは、発現している遺伝子内に集中している。 
•  卵子と精子間で異なるメチル化領域（gDMR）は1600以上ある。 
•  Dnmt3L欠損卵子では、広範囲な低メチル化が見られる。 
•  一方、特定のレトロトランスポゾン（LINE, LTR）での高メチル化が
みられる。 

•  Dnmt3L欠損卵子における遺伝子発現パターンには、顕著な変化がみ
られない。 

•  母性由来にメチル化されるgDMRのほとんどが、Dnmt3L依存的で
ある。 

卵子のDNAメチル化の特徴 

•  卵子ゲノムと精子ゲノムのエピゲノム修飾の領域はどのよう
に特定されるのだろうか？ 

•  DNAメチル化と独立的に、あるいは協調的に機能するエピ
ゲノム修飾は何か？ 

•  DNAメチル化異常のメカニズムは十分理解されていない。 

•  人為的にエピゲノム修飾を制御することは現在不可能で
ある。 

残る疑問 
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