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AI時代に人類遺伝学の向かうべき方向とは？

The future direction of human genetics in the AI era

藤田医科大学

株式会社スタージェン

鎌谷直之
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将来、AIとロボットが研究の大部分を担う可能性

1. 研究の立案

2. 研究の手順作成

3. 研究の実施

4. データ収集と解析

5. 論文作成

6. 投稿と査読

7. 特許申請

人間の研究者のなすべきことは何？



AIの学習手法を知る

多層ニューラルネットワーク、教師なし学習、 Hopfield network、

Boltzmann machine、Autoencoder、教師あり学習、 CNN、RNN、

LSTM、Transformer、強化学習、VAE、DQN、GAN、損失関数最小化、

クロスエントロピー最小化、最小二乗法、Backpropagation、Gradient

descent、自己教師あり学習、メタ学習、自己回帰モデル、Diffusion 

model、強化学習、 Q-learning

最尤法（maximum likelihood method）と

等価（equivalent）の手法

𝜃∗ = argmin
𝜃

𝔼𝑥~𝒟[− log 𝐿(𝜃, 𝑥)]



AIを知り、AIの弱点を知る

1. AIは膨大なデータを用いて最尤法でパラメータを調整している（学習）

2. そこで求まった最大尤度を用い、尤度比法により識別している（識別系）

3. 事前確率を等確率として求めたベイズ確率による確率分布を用い、ランダム

サンプリング（生成系）

4. 人間はAIの特性を知り、AIが不得意な点に注力し、共存する必要

5. AIは「暗黙」が不得意
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AIが得意な作業と不得意な作業

 AIが得意な作業    AIが不得意な作業

明示知（explicit knowledge）  vs 暗黙知（tacit knowledge）

明示思考（explicit thinking）   vs 暗黙思考（tacit thinking）  

明示推論（explicit reasoning） vs 暗黙推論（tacit reasoning）  

暗黙 = 文章、図、数式で表現できないもの

（デジタル化できないもの）



具体例で説明します

抽象的でわかりにくいので



人類遺伝学の最大の臨床貢献は何か？

1. がんが遺伝子の変異で起きる

2. がんの遺伝子変異を検出し個別化治療（コンパニオン診断薬）

3. 遺伝型/表現型関連からの創薬

遺伝病の原因が「遺伝子」であることは既知であった



人類遺伝学の最大の臨床貢献

1. 世界初のがん抑制遺伝子の発見（MTAP遺伝子）

2. 世界初のがんの個別化治療法（コンパニオン診断薬）の発見

3. 世界初の遺伝型/表現型関連からの創薬

（ADA欠損症から白血病治療薬クラドリビン）

すべて、我々が世界最初に発見

暗黙思考、暗黙推論をどのように使用？



9
ヒト悪性Cell lineの23%がMTAP欠損

ヒト白血病の10%がMTAP欠損1. 世界最初のがん抑制遺伝子MTAPを発見

Kamatani N, Nelson-Rees WA, Carson DA. Selective killing of 
human malignant cell lines deficient in methylthioadenosine
phosphorylase, a purine metabolic enzyme. Proc Natl Acad Sci U S 
A. 1981 Feb;78(2):1219-23. 

Kamatani N, Yu AL, Carson DA. Deficiency of methylthioadenosine
phosphorylase in human leukemic cells in vivo. Blood. 1982
Dec;60(6):1387-91

MTA

メンデルの法則と、酵素活性、情報理論（遺伝統計学）により発見

遺伝子も蛋白質もわからないのに、な

ぜ、がんの遺伝子変化がわかったか？ spermidine, 
putrescineが増加し
選択的優位性

遺伝子を「情報」として捉えたから

当時、遺伝子は暗黙思考、暗黙推論

家族性がんの存在

家族性腫瘍は若年発症

孤発性腫瘍は老人発症
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鎌谷 1980年

  がん抑制遺伝子MTAPを発見

1987年 がん抑制遺伝子RBの発表

p53 (1990)、APC(1991)、BRCA(1994)

1980 ヒトがん細胞のMTAP欠損

1996 MTAP遺伝子同定

2012 家族性腫瘍発見

暗黙推論で真実と確認された仮説は、他の研究者により証明された



細
胞
数
（

%
）

メトトレキサートがMTAP欠損

細胞を選択的に障害
MTAP欠損がんの個別化治療

2. 世界初の、がんの個別化治療法（コンパニオン診断薬）を発見

Eli Lilly： Premetrexed

Tango: TNG908

Pfizer： PF-06939999

Mirati: MRTX1719

Amgen: AMG 193

AstraZeneca: AZ-PRMT5i-1

他

Kamatani N et al.Selective killing of human malignant cell lines 
deficient in methylthioadenosine phosphorylase, a purine 
metabolic enzyme. Proc Natl Acad Sci U S A. 1981;78:1219-23. 

最近、大きなリバイバルで12社以上が

MTAP欠損がんの個別化治療薬を開発中

全ヒトがんの10%以上がMTAP欠

損がん（Kamatani et al, 1981)

暗黙思考、暗黙推論をどのように使用？
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Kamatani N. Six-layer structure for genomics and its applications. J Hum Genet. 
2016 Mar;61(3):267-70.

６層構造

細胞 → 個体 → 家族 → 集団 → 種 → 生命

がんの個別化治療法

正常細胞とがん細胞の遺伝子の違い

を標的に、がん細胞だけを殺す

殺虫剤

ヒトと、昆虫の遺伝子の違い

を標的に、昆虫だけを殺す

ファーマコジェネティクス

個体Aと個体Bの遺伝子の違いを

標的に、個体Bだけに副作用

がんの個別化治療法は殺虫剤、抗生物質と同じ構造

明示思考では同一

構造の発見は不可能
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2-chlorodeoxyadenosine 

= cladribine

3.世界初の遺伝型/表現型関連からの創薬

ADA欠損症ではリンパ球が激減（PNP欠損症では減少）

→ リンパ性白血病治療薬

遺伝型を暗黙思考、

暗黙推論で推定

遺伝子が不明なの

に、なぜ発見？



1. 暗黙思考：クロス思考とメタ思考

2. 暗黙推論：数式を明示しない最尤法、尤度比法、ベイズ確率
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暗黙思考、暗黙推論の手法

上位次元

AIが不得意な、新たな視野（perspective）の発見法

新たな視野でパラダイムシフト



20世紀、科学のフロンティアは「モノ」から「情報」に移った

ボルツマン方程式

メンデルの法則

特殊相対性理論

一般相対性理論

不確定性理論

時間、空間、更には物質の存在も

観察（情報）に依存する

𝐿′ = 𝐿 1 −
𝑣2

𝑐2

𝑃𝑠𝑖𝑏(𝐴𝐵) = 𝑃𝑓(𝐴) 𝑃𝑚 𝐵 𝑃𝑠𝑖𝑏 𝐴𝑎𝐵𝑏 = 𝑃𝑓 𝐴𝑎 𝑃𝑚 𝐵𝑏

P(phenotype|genotype) is stable

𝑃 𝐸 =
𝑒−𝐸/(𝑘𝐵𝑇)

𝑍
物質も遺伝も「確率」が支配

当時の明示思考では情報と

しての遺伝子の理解は困難

我々はどのように、遺伝子の臨床応用を発想したか？
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① クロス思考で科学のフロンティアが「モノ」から「情報」に移ったと理解（暗黙思考）

② メタ思考で情報システムの起源は「遺伝子」と理解（暗黙思考）

③ 遺伝統計学による暗黙推論（最尤法、尤度比、ベイズ確率）で仮説が真であるこ

とを理解（暗黙推論）

④ 他の研究者は、「モノ」としての遺伝子であるDNAなしに創薬ができなかった

=AIが得意な思考法：明示知、明示思考、明示推論

なぜ、DNAが現れる前から遺伝子の臨床応用がすべてわかったか？

モノが無い状態では暗黙思考がないと遺伝子の理解は不可能

DNAというモノがあれば明示思考でも発想可能
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21世紀、科学のフロンティアは「モノ、情報」から「エネルギーとエントロピー」に移った

ポアンカレ予想の証明

ペレルマンのエネルギー汎関数

ペレルマンのエントロピー汎関数

ダークエネルギー

ベッケンシュタイン-ホーキング理論

エントロピー重力

脳の自由エネルギー原理

AIの原理：エネルギー/エントロピー最小化

ブラックホールの境界面面積
はエントロピーに比例

↓

ホログラフィック宇宙

新たな視野で

パラダイムシフト



モノ 情報 エネルギー

先天性
先天性物質欠乏、
または過剰症

遺伝病
ミトコンドリア病、解糖
系酵素異常症等

後天性
後天的栄養失調、
メタボリックシンドローム

がん 脳、筋肉

エントロピー維持（秩序維持）の視点から見た疾患の分類

疾患は、エントロピーが増大（秩序が破綻）した結果

明示思考では発想不可能



ステロイドの用途は100以上：炎症と免疫関連遺伝子は10-20%

SGD-01の用途も同様：エネルギー関連遺伝子は10-20%

全ての遺伝病の10-20%に有効と予想（特に脳、筋肉）

全疾患の10-20%に有効と予想

エネルギー/エントロピー創薬によるSGD-01

Third Kyoto University Life 

Science Showcase in San 

Diego in 2022 でFBRI賞を受賞

inosine



米5大学のAIによる共同研究で，FDA承認既存薬の

中で、フェブキソスタットがアルツハイマー病に最も有効な

薬剤であることが判明．700万人のデータで確認

Fang J et al. Alzheimers Res Ther. 2022 Jan 10;14:7.

我々が暗黙推論で真実と確認した仮説は、他の研究者により証明された

Song Y,et al. PLoS One. 2023;18:e0285011.

ビッグデータ解析でアロプリノール（XOR

阻害薬）がパーキンソン病を抑制

フェブキソスタット、アロ

プリノール服用者はサ

ルコペニア頻度が低い

Kurajoh et al., 

2022

オッズ比

現在、AMED資金により、藤田医科大学で

パーキンソン病の治験が進行中
XORI: XOR inhibitor（フェブキソスタット、アロプリノール）



まとめ

1. AIを理解し、それと異なる思考法、推論法でAIと共存

2. AIを使うだけの科学者は、AIの従属者となる

3. 医学のフロンティアはエネルギーとエントロピーとなる

スライドは株式会社スタージェンのウェブサイトに掲載します

https://stagen.co.jp/
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