
「医療分野研究開発推進計画」の実行状況についての 
フォローアップ（平成２６年度）について 

 
 

平 成 ２ ７ 年 ５ 月 ２ ７ 日 
健康・医療戦略推進専門調査会 

 
「健康・医療戦略推進専門調査会の設置について」（平成２６年６月１０

日 健康・医療戦略推進本部決定）の規定に基づき、第８回（平成２７年４

月１７日）、第９回（平成２７年５月２７日）の当専門調査会で実施した、「医

療分野研究開発推進計画」の実行状況に係るフォローアップの結果は、

以下のとおり。 
 
 
（全体評価） 

 
○ 「医療分野研究開発推進計画」は、全体として、順調に進捗してい

ると評価する。 
 
 
（達成目標の進捗） 

 
○ 「医療分野研究開発推進計画」の各達成目標の進捗に係る評価

は、妥当である。 
 
 
 （助言と対応） 
 

○ 「医療分野研究開発推進計画」の実行状況に係る当専門調査会

の助言に対する今後の対応については、着実な取組を求める。 
 
 

以上 
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Ⅰ． 総論

１．平成２６年度の取組状況に関する主な評価（第８回健康・医療戦略推進専門調査会平成27年4月17日）

２． 今後の取組の方向性に関する主な助言（第８回健康・医療戦略推進専門調査会平成27年4月17日）

• 平成２６年度は世界最高水準の医療の実現に向け、医療分野の研究開発を戦略的に推進する
体制が整えられるという大きな進捗があった。

• 日本医療研究開発機構の発足前であったが、各省が合同推進委員会という仕組みを作り、こ
れを活用すること等により、専門家の知見を踏まえつつ各省連携を深めながら取り組んだこと
が、成果の創出につながった。

• 各省連携により、それぞれの研究テーマで上流から下流まで見渡せるようになり、研究開発の
どの段階なのかも認識できるようになった。

• 平成２７年度からは、日本医療研究開発機構が立ち上がり、基礎から実用化まで切れ目ない研
究支援が一体的に行われることになる。この機構による一層のシナジー効果等により、医療分
野研究開発推進計画に定められた２０１５年度までの達成目標については、しっかり達成され、
また、２０２０年頃までの達成目標については、必要な取組を計画的に実施していくことが期待さ
れる。

• 各省連携による新しい体制及び国立研究開発法人日本医療研究開発機構の発足や、その効
果などを、各研究機関の研究者まで広く普及伝達することが期待される。

２



Ⅱ． 重点分野

３

文－厚、経

専門調査会の主な助言

再生医療における安全性・倫理性の確保は重要で
あり、安全性試験、品質管理について十分に配慮し
て取り組むべき。

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ 再生医療等を提供する際には、「再生医療等の安全性の確保
等に関する法律」（平成25年法律第85号）に基づき、再生医療等

提供基準への適合性について、認定再生医療等委員会の審査を
受けることとなっており、その中で、倫理的及び科学的観点から安
全性及び妥当性について検討することとなっている。さらに、第一
種再生医療等提供計画については厚生科学審議会において同
様の検討を行っていく。
また、「薬事法等の一部を改正する法律」（平成25年法律第84

号）の施行に伴い、再生医療等製品の治験の実施に関する基準
（ＧＣＰ）が策定されており、再生医療等製品の治験は、同基準に
基づき、安全性・倫理性に配慮して実施していく。
・ 再生医療の安全性確保に向けた研究開発に係る取組として、

- 「再生医療実用化研究事業」や「再生医療実現拠点ネットワー
クプログラム」における、腫瘍化リスクの少ないiPS細胞の作成
や評価方法の確立等、

- 再生医療等製品の原料等として利用するｉＰＳ細胞等について

の、｢医薬品等規制調和・評価研究事業｣における評価手法の
開発、

- 「再生医療の産業化に向けた評価基盤技術開発事業」におけ
る再生医療等製品の製造工程での品質管理等、

を引き続き行っていく予定。

・ 倫理的課題への対応として、研究者からの相談への助言や倫
理教育の実施など、再生医療の円滑な実現化に向けた支援体制
を整備していく。



Ⅱ． 重点分野

文－厚、経

専門調査会の主な助言

これまでのゲノム研究の成果を活用し、本格的にゲ
ノム医療に取組む戦略を、急いで立てるべき。全て
の疾患に対するゲノム医療実現ではなく、優先すべ
き疾患を掲げる等、具体的な計画が必要。

ゲノム医療に関わる機能（ゲノム等解析及び臨床
情報を含むデータベース構築等のオールジャパン
体制での機能）の整備、並びに人材育成への取組
が必要。

ゲノム医療実現推進協議会、次世代医療ＩＣＴ基盤
協議会で、個人情報やＥＬＳＩ（倫理的・法的・社会的
課題）に関し、細心の注意を払いつつ、患者の立場
に立った検討が必要。

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ 健康・医療戦略及び医療分野研究開発推進計画を踏まえ、ゲノ
ム医療を実現するための取組を推進するため、健康・医療戦略推
進会議の下に設置されたゲノム医療実現推進協議会を開催し、
専門調査会の当該助言も踏まえ、必要な検討を更に進める。

・ 健康・医療戦略及び医療分野研究開発推進計画を踏まえ、ゲノ
ム医療を実現するための取組を推進するため、健康・医療戦略推
進会議の下に設置されたゲノム医療実現推進協議会を開催し、
専門調査会の当該助言も踏まえ、必要な検討を更に進める。

・ また、「疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト」ついて
は、上記協議会の議論を踏まえつつ、適切に推進していく。

・ 健康・医療戦略及び医療分野研究開発推進計画を踏まえ、ゲノ
ム医療を実現するための取組を推進するため、健康・医療戦略推
進会議の下に設置されたゲノム医療実現推進協議会を開催し、
専門調査会の当該助言も踏まえ、必要な検討を更に進める。

・ 健康・医療戦略推進本部の下の「次世代医療ＩＣＴ基盤協議会」
及びそのワーキンググループにおいて、既存事業間のデジタル
データ収集・交換の標準化、医療情報の取扱い制度の調整、デジ
タルデータ収集・利活用を行う新規事業の組成及び医療現場へ
の次世代ＩＣＴ導入促進のための包括的な検討・調整等を行って
いく。

・ ゲノム解析結果などの個人情報の取扱いに関する課題や、ゲノ
ム解析に伴う偶発的所見の取扱いなど倫理的・法的・社会的課題
については、「ゲノム医療実用化推進研究事業」において詳細な
検討を行っていくとともに、関連の指針等について、適宜適切に
必要な検討を行う。

４



Ⅱ． 重点分野

５

文－厚、経

専門調査会の主な助言

健康寿命の延伸のため、特に健康寿命を阻害する認
知症等の臨床研究をより一層注力すべき。

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ 「認知症研究開発事業」「障害者対策総合研究開発事業」を通じ
て、認知症のプレクリニカル期にも範囲を広げた臨床研究を推進
するなど、認知症や精神疾患の早期診断や鑑別診断法の検証・
確立、及び薬物治療法の開発を推進する。



専門調査会からの主な助言

バイオインフォマティシャンに係る人材の候補は理工
系の学部に多く存在するが、人材不足となっている。
バイオインフォマティシャン・研究者・臨床医がそれぞ
れ独立性を持ってかつ協調的に研究できる環境を整
えるべき。

医学、薬学、工学、理学等、分野の壁を跨いだ学際
的人材の育成が必要。

Ⅲ． 人材育成・確保

６

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ バイオインフォマティシャンは理工系人材の育成を行う中で養成
される人材と考えられる。理工系人材の質的充実・量的確保に向
け、平成27年3月に「理工系人材育成戦略」を策定したところであ
り、産学官が協働して人材育成に取り組むこととしている。

・ 「東北メディカル・メガバンク計画」では、他の研究機関とネット
ワークを形成し、人材が循環する仕組みや、他の機関と連携した
教育システムを構築することにより、積極的に人材育成に取り組
むこととしている。

・ 平成25年度より開始している「未来医療研究人材養成拠点形成

事業」の中で、医学や工学等の分野を融合したカリキュラムを設
定する大学の取組等についても支援しており、これらを含め、大
学における臨床研究及び治験を推進する人材の養成を引き続き
推進していく。

・ 「橋渡し研究加速ネットワークプログラム」の中で、生物統計や
知財を含む橋渡し研究に関する講義や研修生の受け入れを行っ
ており、引き続きこれらの取組を推進していく。



専門調査会からの主な助言

若手研究者の育成をより一層努めるべき。

Ⅲ． 人材育成・確保

７

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ 臨床研究及び治験に従事する医師等の若手を含む研究者への
研修については、平成26年度末に取りまとめた医療法に基づく臨

床研究中核病院の承認要件において、その実施を求めるなどの
対応を実施しており、今後、医療法に基づく臨床研究中核病院の
承認を目指す医療機関等において積極的な研修の実施が期待さ
れる。

・ 臨床研究及び治験等に関する教育を位置付けている、医学教
育・薬学教育における教育内容の指針であるモデル・コア・カリ
キュラムについて、各種会議の場を通じて更なる普及を図る予定
である。

・ 「橋渡し研究加速ネットワークプログラム」の中で、医学部の学
生や大学院生を対象とした、生物統計や知財を含む橋渡し研究
に関する講義や研修生の受け入れを行っており、これらの取組を
引き続き推進する。



専門調査会からの主な助言

臨床情報・個人情報・包括的な医療情報を活用でき
るような取組みが必要。

各プロジェクトの進捗状況を把握しつつ、プロジェクト
の成果等のデータをうまく連携させるマネージメントが
必要。

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ 健康・医療戦略推進本部の下の「次世代医療ＩＣＴ基盤協議会」
及びそのワーキンググループにおいて、既存事業間のデジタル
データ収集・交換の標準化、医療情報の取扱い制度の調整、デジ
タルデータ収集・利活用を行う新規事業の組成及び医療現場へ
の次世代ＩＣＴ導入促進のための包括的な検討・調整等を行って
いく。

・ 健康・医療戦略推進本部の下、医療分野の研究開発の中核組
織として、国の研究費を集約し、研究管理・支援を一体的に行う日
本医療研究開発機構は、同機構の研究開発の成果をデータベー
ス化し、外部の研究者等がアクセスしやすいよう整備することによ
り、多くの研究者等の活用を図り、医療分野の研究開発の更なる
促進につなげる旨を中長期計画にも掲げており、機構内で具体的
に検討を進める。

Ⅳ． 情報管理

８



専門調査会からの主な助言

これまでの研究開発の成果が薬事承認や保険収載
につながり、実際に臨床で使えるようしっかりと取り組
むべき。

臨床現場の課題を解決する体制のより一層の強化を
図り、循環型R&Dの実現を目指すべき。

今後の対応（達成に向けた取組予定 等）

・ 大学、研究機関、医療機関、企業等と独立行政法人医薬品医療
機器総合機構（PMDA）との連携を強化するため、治験相談制度

や薬事戦略相談制度を運用しており、治験相談制度については
引き続き実施していくとともに、薬事戦略相談については、相談者
のニーズを踏まえ、平成26年11月より拡充した開発計画のロード

マップ等について指導・助言を行う「薬事開発計画等戦略相談」も
引き続き実施する。さらに、日本医療研究開発機構における研究
課題の公募においては、PMDAが実施する薬事戦略相談を活用

し研究計画書に相談結果を反映させるなど、出口戦略を明確にし
た研究を優先的に採択するなどの対応を実施する。

・ 健康・医療戦略推進本部の下、医療分野の研究開発の中核組
織として、国の研究費を集約し、研究管理・支援を一体的に行う日
本医療研究開発機構において、患者や医療現場、研究者、産業
界等からのニーズの把握等行うとともに、国内外の動向を把握、
評価し、テーマを抽出するための専門家によるシンクタンク機能を
備えること等を通じ、循環型R&Dの実現に引き続き取り組む。

Ⅴ． その他
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「医療分野研究開発推進計画」の
実行状況について

～各省連携プロジェクト～

平成27年5月27日
内閣官房健康・医療戦略室

文部科学省
厚生労働省
経済産業省

「疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト」
関係部分抜粋

第９回健康・医療戦略推進専門調査会 資料５
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急速に進むゲノムレベルの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ともに、特定の疾患の解明及びこれに対する臨
床応用の推進を図る。

疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト①

【各省連携プロジェクト】

【達成目標】

【平成２６年度の主な成果】
疾患及び健常者バイオバンクを構築すると共にゲノム解析

情報及び臨床情報等を含めたデータ解析を実施し、疾患の
発症原因や薬剤反応性等の関連遺伝子の同定・検証及び
日本人の標準ゲノム配列の特定を進める。また、共同研究
やゲノム付随研究等の実施により、難治性・希少性疾患等
の原因遺伝子の探索を図るとともに、ゲノム情報をいかした
革新的診断治療ガイドラインの策定に資する研究を推進す
る。さらに、ゲノム医療実現に向けた研究基盤の整備やゲノ
ム医療提供体制の構築を図るための試行的・実証的な臨床
研究を推進する。

【2015年度までの達成目標】
・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
【2020 -30年頃までの達成目標】
・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

・うつ、認知症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

２．オーダーメイド医療の実現プログラム
・収集した糖尿病患者サンプルのうち、糖尿病網膜症のサン
プル(n=5532)を用いてSNP解析を実施し、糖尿病網膜症疾患
関連遺伝子候補となる9個の遺伝子多型の同定に成功した。
・ゲノム研究の成否を左右する組織病理検体の品質管理を標
準化するため、BBJと日本病理学会が協同で、組織病理検体
取扱規約（案）を取りまとめた。

１．東北メディカル・メガバンク計画
東北地方約1000人分の全ゲノム解析を実施し、日本人標
準ゲノム配列（ドラフト版）を決定するとともに、2400万個の
遺伝子多型（1200万個所を越える新規遺伝子多型を含む）
を同定することに成功した。また、このうち430万個の遺伝
子多型を、標準ゲノム配列と合わせて全ゲノムリファレンス
パネル（ドラフト版）として一般公開（平成26年8月）し、日本
人特有のゲノム配列も考慮したゲノム解析ができる基盤構
築を進めた。

３．ゲノム医療実用化推進研究事業
遺伝性腫瘍を疑われる47名に、遺伝カウンセリング専門外
来においてクリニカル・シーケンシング（ゲノム解析及び解
析結果の臨床応用）を実施し、約半数（45%）にBRCA1遺伝
子（遺伝性乳がん・卵巣がんの発症に関与しているとされる
がん抑制遺伝子）等における生殖細胞系列変異を同定す
ることができた。
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疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト ②

達成目標 最新の
数値

進捗 進捗の詳細（含む成果と要因分析）
※達成に向けた過程等を総合的に勘案

備考

【2015年度までの達成目標】

・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

－ A ・オーダーメイド医療の実現プログラム（BBJ）とNCや臨床試験グループ

との共同研究を実施するため、連携支援事務局を整備し、生体試料や
臨床情報の取扱い調整、共同研究の進捗管理等を実施。
・東北メディカル・メガバンク（東北MMB）の健常人1万人分のSNP解析を
BBJにおいて実施し、BBJ登録患者20万人分のSNPデータのコントロール
として活用。
・BBJと日本病理学会との協同により、組織病理検体の品質管理を目的

とした組織病理検体取扱規約案を策定。また、策定した規約の周知を
目的とした病理標準化センターを整備。

・疾患に関する全ゲノム・多
様性データベースの構
築

－ A ・前立腺がん、乳がん、心筋梗塞症例について全ゲノム解析を実施し、
既存のデータベースに登録されていない新規の遺伝子多型500万個を
含む1500万個以上の遺伝子多型を同定。

2013年度よりがん・循環器
疾患・薬疹を対象に1000例
選択し、全ゲノム解析を実
施。現在の解析状況から、
2015年度には解析を完了し、

データベースの構築が完了
する予定。

・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

－ A ・東北地方の1000人分の全ゲノム解析を実施し、1200万個以上の新規
遺伝子多型を含む2400万個の遺伝子多型を同定。この結果を元にした
標準的なゲノム配列を、頻度5%以上の遺伝子多型430万個の頻度情報
と合わせ、ドラフト版として平成26年8月29日より一般公開を開始。
・BBJ登録患者20万人分のSNP解析データについて、臨床情報を追加収
集しつつ、データクリーニングを実施。利用可能な17万人分のSNPデー
タについて、健常人2.8万人分のSNPデータと併せてデータベースを構築。

・抗てんかん薬の副作用の
予測診断の確立

－ A ・抗てんかん薬適応症例1200例のSNP解析を行い、解析結果に基づき、

副作用（薬疹）予測に関する遺伝子検査の有用性を検証。中間解析の
結果では、遺伝子型検査を行うことにより、抗てんかん薬誘発薬疹の発
症率が3.4％から1.6％と約半分に抑えられた。現在最終解析を実施中。

2011年度より抗てんかん薬

適応症例を登録開始し、
2014年度までに目標症例
数である1200例を達成。副

作用関連遺伝子の最終解
析を実施。

※ 進捗： A. 順調に進捗している B. 進捗が不十分 N. 現時点で評価が困難

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み、順調に進捗している。
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疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト② （つづき）

達成目標 最新の
数値

進
捗

進捗の詳細（含む成果と要因分析）
※達成に向けた過程等を総合的に勘案

備考

【2020－30年頃までの達
成目標】

・生活習慣病（糖尿病や
脳卒中、心筋梗塞な
ど）の劇的な改善

－ A ・糖尿病関連遺伝子データから発症、重症化等と強く関連する疾患
関連遺伝子を同定するため、糖尿病、高脂血症、腎不全、動脈硬
化症の各疾患の新規サンプルを収集し、SNP解析を実施中。また、
同定した3個の疾患関連遺伝子について、機能解析を実施中。

・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

－ A ・抗がん剤（ハーセプチン）による副作用症例を用いてゲノム解析を
実施し、副作用に関連する薬剤関連遺伝子の探索を実施中。

・うつ、認知症のゲノム医
療に係る臨床研究
の開始

－ A ・うつ、認知症の疾患関連遺伝子解析に向けて、2013年度より血液
サンプル、臨床情報の収集開始。2014年末までにうつ病161症例、
認知症266症例を収集。

・神経・筋難病等の革新
的な診断・治療法の
開発

－ A ・発達障害、遺伝性筋疾患における診断未確定症例のゲノム解析
を行い、新規疾患原因遺伝子の探索を実施中。
・インターフェロンβ療法を受けている多発性硬化症症例のゲノム解
析を行い、インターフェロンβの治療効果に関連する薬剤関連遺伝
子の探索を実施中。

※ 進捗：A. 順調に進捗している B. 進捗が不十分 N. 現時点で評価が困難
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【2020-30年頃までの達成目標】【2015年度までの達成目標】

フ
ェ
ー
ズ

実
用
化
（市
販
・医
療
現
場
へ
の
普
及
等
）

■：文科省、■厚労省

○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

● 東北メディカル・メガバンク計画

被災地を中心とした健常人１５万人規模のゲノムコホート研究を実施し、地
域医療の復興に貢献するとともに、次世代医療体制の構築を図る。さらに、バ
イオバンク構築やゲノム情報等解析を実施することで、疾患の個別化予防等
に向けた基盤整備を推進

● ナショナルセンターバイオバンクネットワーク（NCBN）

ＮＣを受診した患者の手術切除検体等と臨床情報を活用したゲノムコホート
研究や特定の疾患へのゲノム情報を用いた臨床応用を推進

● オーダーメイド医療の実現プログラム

血液等からのＤＮＡ、血清及び臨床情報等並びにゲノム解析の研究基盤をい
かし、疾患の発症原因や薬の治療反応性及び副作用の予測診断に資する研究
を実施する等ゲノム医療実現に向けた研究を推進

● NCにおける治験・臨床研究推進
事業

高度専門的な病院機能を具備した
ＮＣを活用した臨床研究・治験を推進

● ゲノム医療実用化推進研究事業

適切なゲノム医療実施体制に係る試
行的・実証的な臨床研究、これに関わ
る医療従事者の教育プログラムを確立

※ ＮＣ：国立高度専門医療研究センター（ナショナルセンター）

有機的連携

研
究
開
発

導出

還元

基礎研究 臨床研究・治験 実用化非臨床応用研究

疾患及び健常者バイオバンクの構築と共にゲノム解析情報及び臨床情報等を含めたデータ解析を実施し、疾患及び薬剤関連遺伝子の同定・検証
並びに日本人の標準ゲノム配列の特定を進める。また、共同研究等による難治性・希少性疾患等の原因遺伝子の探索や、ゲノム情報をいかした
診断治療ガイドラインの策定に資する研究やゲノム医療実現に向けた研究基盤の整備及び試行的・実証的な臨床研究を一体的に推進する。

連携
（データ共有等）

連携
（データ共有等）

連
携

（
デ
ー
タ
共
有
等
）

インハウス研究機関経費
平成27年度予算 11.3億円

日本医療研究開発機構対象経費
平成27年度予算 21.5億円 インハウス研究機関経費

平成27年度予算 4.2億円

日本医療研究開発機構対象経費
平成27年度予算 35.6億円
（うち復興特会 29.6億円）

日本医療研究開発機構対象経費
平成27年度予算 1.5億円

疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト ＜参考１＞ 日本医療研究開発機構対象経費
平成27年度予算 59億円

インハウス研究機関経費
平成27年度予算 16億円
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疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト ＜参考２-①＞

２．【新規疾患関連遺伝子候補の同定 （オーダーメイド医療の実現プログラム）】

研究成果等

１．【日本人標準ゲノム配列（ドラフト版）の決定 （東北メディカル・メガバンク計画）】

日本人のゲノムは、欧米人と異なるため、ゲノム医療の実現化には日本人の標準的
なゲノム配列を明らかにすることが必要

⇒国内ゲノム医学研究への貢献（病的変異の絞込に利用）

○東北地方約1000人分の全ゲノム解析を実施し、日本人標準ゲノム配列(ドラフト版)
を決定するとともに、2400万個の遺伝子多型(1200万個を越える新規遺伝子多型を
含む)を同定

○このうち430万個の遺伝子多型を、標準ゲノム配列と合わせて一般公開を開始
(平成２６年８月)

研究成果等

 糖尿病網膜症は糖尿病三大合併症の一つ。重症化すると失明する恐れもある。
 糖尿病網膜症の発症・重症化には遺伝要因が関与することが示されているが、
遺伝因子は不明。

○収集した糖尿病患者サンプルのうち、糖尿病網膜症のサンプル約5500症
例を用いてSNP解析を実施し、糖尿病網膜症疾患感受性領域候補となる遺
伝子多型9個の同定に成功

メタ解析により統合

Study-1 
ケース群 n = 4,839
単純網膜症 （52%）
前増殖網膜症 (12%)
増殖網膜症 (10%)
光凝固後 (26%)

コントロール群 n = 
4,041

網膜症なし
（糖尿病病歴 10年以上
あるいは腎症あり）

Study-2
ケース群 n = 693
単純網膜症 (48%)
前増殖網膜症 (11%)
増殖網膜症 (9%)
光凝固後 (32%)

コントロール群 n = 
1,524

網膜症なし
（糖尿病病歴 5年以上
あるいは腎症あり）

Case n= 5,532,  Control n= 5,565

バイオバンク・ジャパン（BBJ)に登録されている
糖尿病症例

⇒発症・重症化のメカニズム解明に貢献
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疾病克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト ＜参考２-②＞

１）ゲノム医療実施体制の開発と試行的・実証的臨床研究

２）患者等意思決定・情報管理に関する研究

疾患ゲノムコホート領域

共同研究領域

臨床研究グループ領域

BBJ-NCBN
などの連携
による疾患
ゲノム研究

新たなゲノム
医療シーズ

偶発的所見

３．ゲノム医療実用化推進研究事業

研究成果等

○ 遺伝性腫瘍・体細胞変異のクリニカル・シークエンシング（CS）の基本骨格を構築、臨床ゲノム解析の留意点を抽出

○ 遺伝性腫瘍が疑われる47名に、遺伝カウンセリング専門外来においてＣＳを実施、15/33名（45%）にBRCA1遺伝子等の
生殖細胞系列変異を確定

３）ISOにおけるバイオバンクの規格化の動きへの対応

４）ゲノム医療従事者の人材育成プログラム開発

○ 原発性免疫不全症に対する新生児マススクリーニング（ＮＢＳ）の導入のための評価系の確からしさを検証

・ TREC (T-cell receptor excision circles) 及びACTB (β Actin)の測定により、正常、SCID検体、DNA不足検体の分類が可能に

○先天代謝異常症（ポンペ病、ファブリー病）の臨床ゲノム解析測定系を評価

・ ＮＢＳの実施により、1) 発病前診断 2) 検査時間の短縮 3) 費用の削減 が可能に

○ 神経・筋疾患等の臨床ゲノム解析の適応を検討 ○国際標準化（ISO TC276）の議論への参画

○ ゲノム関連領域等におけるCS時のIfsの取扱いに関する国内外の状況整理

○ 遠隔遺伝カウンセリングシステムの構築・評価検討

○ ゲノム医療従事者の育成に係る教育カリキュラム及び客観的評価指標の導入検討

研究成果等

研究成果等

6


	【資料４-1】「医療分野研究開発推進計画」の実行状況についてのフォローアップ（平成２６年度）について
	【資料４-2】第9回健康・医療戦略推進専門調査会について
	スライド番号 1
	スライド番号 2
	スライド番号 3
	スライド番号 4
	スライド番号 5
	スライド番号 6
	スライド番号 7
	スライド番号 8
	スライド番号 9
	スライド番号 10

	【資料４-3】第9回健康・医療戦略推進専門調査会について
	スライド番号 1
	スライド番号 2
	スライド番号 3
	スライド番号 4
	スライド番号 5
	スライド番号 6
	スライド番号 7


