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Medical genome center

MGC

【東北メディカル・メガバンク計画】

文科省、厚労省の連携による、がんや生活習慣病などの疾患克服に向けたオーダーメイド・ゲノム医療の実現
急速に進むゲノム解析技術の進展を踏まえ、疾患と遺伝的要因や環境要因等の関連性の解明の成果を迅速に国民に還元するため、解析基盤の強化を図ると共に、

特定の疾患に対する臨床応用の推進を図る。

東大医科学研究所

理化学研究所 国立高度専門医療研究センター

20万人規模
世界最大級バイオバンク

特定の疾患へのゲノム情報
を用いた臨床応用

オーダーメイド医療の
基盤整備の強化

National center Biobank Network

NCBN

高度専門的な病院機能を活用した
臨床研究・治験体制の整備強化

３世代コホート調査
（7万人規模）

東北大学・岩手医科大学による
長期健康調査東北Medical megabank

東北MMB
地域住民コホート調査

（8万人規模）

豊富な臨床情報の付随する
10万人以上のバイオバンク

日本最大級
15万人規模（予定）

健常人バイオバンク

臨床応用

【オーダーメイド医療実現プログラム】

研究・基盤整備

Bio Bank Japan

BBJ

Central genome center

CGC

バーチャル
メガ・バイオバンク
有機的連携による構築

セントラル
ゲノムセンター

設置

メディカル
ゲノムセンター

設置

全世代に貢献する
ゲノム医療の実現

発症予防・予測診断
適正治療の実現

疾患克服

前立腺がん 等

乳がん

医薬品副作用 糖尿病性腎症

脳卒中
不整脈
心筋梗塞

生活習慣病

パーキンソン病

うつ病

てんかん
自閉症

国立高度専門医療研究センター

日本人標準ゲノムセット
エビデンスの高い解析結果を基に
→ 医薬品効果予測による治療選択
→ 適切な予測診断の確立
→ 遺伝リスクに応じた予防的医療に関
する臨床応用（臨床研究含）を目指す。

大規模「全ゲノムシークエンス」
解析の基盤強化

肺がん

【2020～30年頃までの達成目標】【2015年度までの達成目標】

大学研究者等

健常人データを
リファレンスとし
て活用した特定
の疾患に関する

研究

小児疾患
（例）

糖尿病
○疾病生体試料・診療情報の取扱調整
○疾病生体試料・診療情報の質の管理等

連携事務局の設置

疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト

○バイオバンクジャパン、ナショナルセンターバイオバンクネットワーク、
東北メディカル・メガバンク等の連携の構築

○疾患に関する全ゲノム・多様性データベースの構築
○日本人の標準的なゲノム配列の特定、疾患予後遺伝子の同定
○抗てんかん薬の副作用の予測診断の確立

○生活習慣病（糖尿病や脳卒中、心筋梗塞など）の劇的な改善
○発がん予測診断、抗がん剤等の治療反応性や副作用の予測診断の確立
○認知症等のゲノム医療に係る臨床研究の開始
○神経・筋難病等の革新的な診断・治療法の開発
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様々な疾患の患者の生体試料をバイオバンクとして収集する基盤を整備するとともに、そのゲノム解析等を実施し、
薬剤の治療反応性及び副作用等に関わる関連遺伝子を同定・検証すること等により、「個々にとって最適な医療（オー
ダーメイド医療）」の実現を目指す。（第1期：平成15年度～、第2期：平成20年度～、第3期：平成25年度～）

概 要

ゲノム解析機能

バイオバンク機能

DNA保管庫
（100万⇒200万検体）

血清・組織タンク
（200万⇒300万検体）

協
力
医
療
機
関臨床

情報

○germ line mutation 解析機能
・血清検体を用いたゲノム解析

○収集したDNAや生体試料及び臨床情報の維持・管理生体
試料

○共同研究にかかるゲノム解析等の研究補助
○臨床試験グループ等とのバイオバンク連携にかかる生体試料・臨床情報の取扱調整 等

○臨床試験グループ等との連携による生体試料の
ダブルバンキング

連携支援事務局機能

○somatic mutation 解析機能
・がんや神経筋難病等、組織検体のゲノム解析

Bio Bank JAPAN（BBJ）の基盤・推進体制の強化

（理化学研究所・東京大学医科学研究所）

（東大医科学研究所）

実施体制

○日本病理学会との協同による
組織病理取扱規定策定

病理検体品質管理機能
（東京大学病院）

サーバー
（臨床情報・解析データ）

DNA
抽出

【イメージ画像】

国立病院機構

NHO

大学
研究機関

国立高度専門
医療研究センター

6NC  

多施設共同
臨床試験グループ

JCCG
JCOG

次世代シークエンサー
（10台⇒20台）

ゲノム
解析

（理研・東大）

○病理標準化センターの設置

○組織病理品質管理研修の実施
共同研究・
バイオバンク
連携強化

○バイオバンク機能の強化（世界最大規模の300万検体保管可能な血清・組織タンク、200万検体保管可能なDNA保管庫）
○ゲノム解析機能を強化し、シークエンサー20台配備（既存解析機能の拡充、組織解析機能の付加）
○研究基盤を活用した大学・NC・多施設共同臨床試験グループ等との共同研究体制を整備（共同解析、ダブルバンキング）
○26万人・200万検体のＤＮＡ・生体試料の収集
○遺伝子多型解析（ＳＮＰ）に基づく320の疾患・薬剤関連遺伝子の同定

オーダーメイド医療の実現プログラム
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・診療情報
・生体試料
（血液等）

最先端研究に携わる意欲の高い医療関係
人材が、被災地域において健康調査を実
施（一定期間、地域医療に従事）

健康調査によって収集した生体
試料や健康情報、診療情報等を
蓄積し、バイオバンクを構築

被災地住民
（１５万人）

関係機関関係機関

先行するコホート等との連携

地域医療情報連携基盤

被災県

地域の医療機関に情報通信
システムを整備、医療機関間
を結ぶ情報通信ネットワーク
も整備

東北メディカル･メガバンク

診療情報
収集に活用

等

連 携

＜実施体制＞ ＜ロードマップ＞

コ
ホ
ー
ト
調
査

バ
イ
オ
バ
ン
ク
構
築

ゲ
ノ
ム
情
報
等
解
析

H25 H26 H27 H28

１
５
万
人
規
模
の
バ
イ
オ
バ
ン
ク

全ゲノム解析の実施

試料提供

他のコホート研究等との連携による解析研究の実施

自閉症等の関連遺伝子、環境要因の同定

震災による健康影響の解析

・本格調査開始
・Ｈ２８年度までに１５万人をリクルート予定

東北大学：宮城県、地域住民：５万人、三世代：７万人
岩手医科大学：岩手県、地域住民：３万人

コホート調査協力者の試料の収集、保管

全国ＷＧで試料
提供方法等の検討

・被災地を中心とした大規模ゲノムコホート研究を行うことにより、地域医療の復興に貢献するとともに、創薬研究や個別化
予防等の次世代医療体制の構築を目指す。
・意欲の高い医療関係人材が被災地で地域医療に携わり、信頼関係を醸成した上で健康調査を実施。被災地の住民の健
康不安を解消。
・１５万人規模のバイオバンクを構築し、ゲノム情報を生活情報・家系情報等と合わせ解析し、将来なりやすい病気の予測や
その予防法に関する研究を実施することにより、東北発の次世代医療を実現を目指す。

概 要

被災地において、今後増加が懸念される疾患（心
血管障害、精神神経疾患等）を中心に、 疾患の発
症に関連する要因とその防止法等を分析

東北メディカル・メガバンク計画
～被災地住民の健康不安解消への貢献、東北初の次世代医療の基盤を整備～
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主な取組と研究内容 期待される成果

• 進行性食道がん等のゲノム情報を用いた治療効果予測システ
ム構築

• 原因不明の発達障害、遺伝性筋疾患の病因・病態解明
• 多発性硬化症のインターフェロンβ療法の効果予測及び原因遺

伝子の探索
• 最も頻度の高い小児白血病（ALL）の疾患の分子遺伝学的診断

体制構築
• 先天性難聴の臨床研究における原因遺伝子解明

• 進行性食道がん等のより効果的な化学療法の実践によるＱＯＬ
の向上と余命の延伸に貢献

• 発達障害や遺伝性筋疾患の未診断疾患に対する早期遺伝子
診断が可能

• 多発性硬化症における最大効果を狙った治療法の選択及び新
規治療薬の開発

• 小児白血病（ALL）の戦略的早期治療法の開発と予後の改善

• 遺伝子診断に基づく難聴の早期発見と言語リハビリの早期開始
による言語発達の向上

• 病理組織検体取扱規定の策定
• 病理標準化センターの設置及び研修の実施

• ゲノム研究に適した高品質な組織検体の確保
• 病理組織検体の取扱に関する専門人材の育成
• ゲノム医療の継続的な基盤強化

• 家系情報等を活用した小児･妊産婦等における疾患原因遺伝
子探索

• 遺伝子の発現に関するデータを活用した脳梗塞等の発症リスク
予測法の確立

• 小児疾患、周産期疾患等の治療・予防法の開発によるＱＯＬの
向上

• 個人の遺伝子の発現状態を元に、疾患のなりやすさを判定し、
発症前の予防対策に貢献

主な取組の現状

 国立高度専門医療研究センター等との連携による、がんや難病、小児疾患等の共同研究

 共同研究を推進する上で重要となる病理組織検体の品質管理機能の整備

 健常者コホートを活用した、疾患原因の解明や発症リスク予測法等の研究開発

ゲノム医療実現に向け、臨床応用への導出を目指したゲノム研究を強化するべく、事業で収集した試料・情
報等を活用した研究や、国立高度専門医療研究センター、大学等との連携による共同研究等に取り組んでい
る。
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○ゲノム情報・臨床情報集約化を目的とした基盤整備及び統計解析に関する人材育成

○小児疾患や難病等に対する診断未確定疾患（undiagnosed diseases ）の収集及び解析研究

○エビデンスレベルの高い疾患ゲノム情報を用いた発症リスク予測法や予防診断キットの開発研究

○新たな高精度ゲノム解析方法の開発研究

○オールジャパンで取り組むゲノム研究体制の構築
・バイオバンクやゲノム解析支援を行うセントラル・ゲノムセンターの設置及び共同研究等の実施
・他分野の研究事業（次世代がん研究シーズ戦略的育成プログラム等）に対するバイオバンクやゲノム解析
基盤の活用

・大学やその他の研究機関・病院施設等に対するバイオバンクやゲノム解析基盤の活用
・コホート研究による中長期的な健康状態の把握、及びコホート間連携による共同研究

○臨床応用を加速させるトランスレーショナル・ステージの強化
・疾患・薬剤関連遺伝子の発現・発症メカニズム・本態解明を目指した研究の推進

・遺伝子多型の遺伝的素因解明やオミックス情報等の融合による新たな疾患予防や予測診断、治療最適化研究の
推進 等

○研究用組織病理検体の品質管理の向上を目指した医師及び技師向けの研修会の充実

○ELSIに関する課題解決型研究や研修会の検討・実施 等

今後の展望

今後臨床現場で展開されるゲノム医療を見据え、その基盤となる予防・診断・治療等への応用が可能な出口
戦略に向けたエビデンスの確立を目指し、オールジャパンでのゲノム研究体制を強化する。

 研究体制

 研究内容

 人材育成

 倫理的・法的・社会的問題（ELSI）
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