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Ⅰ．文科省における多因子疾患に関する取組
・ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業(先端ゲノム研究開発)
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１．具体的な取組
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（１）注力すべき疾患の絞り込み、多様な研究アプローチの開発

• 令和２年度以降、次の公募枠を設ける。
• 事業進捗について、ゲノム医療協議会で適宜報告し、関係省庁からの社会実装に向
けた必要なサポートを受ける。

① 医療現場や産業界からのニーズの観点から疾患を絞り込む「疾患研究枠」
• 健康・医療戦略室の総合調整の下、創薬への橋渡し等の観点から厚生労働省内で検討し
た上で、製薬協とも調整した提案（参考Ⅰ-１）を踏まえ、「注力すべき疾患」を決定。

• 令和２年度新規公募は、アンメットメディカルニーズが存在し、社会的ニーズが大きい
と見込まれる「自己免疫疾患」及び「精神疾患」について公募を検討する。

② ビッグデータ化するゲノム情報を活用した疾患研究に資する、
多様なアプローチの研究開発を推進する「技術開発枠」



（２）既存の採択課題に関する社会実装に向けたサポート体制の構築

• ゲノプラ事業での支援期間後、臨床研究等の次のフェーズへスムーズに移行でき
るよう、個々の課題（参考Ⅰ-２）をそれぞれ、適当な事業へ導出するためのサ
ポート体制をAMEDに構築し、社会実装に向けたモデル事例を創出。

（３）実施スケジュール
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（参考Ⅰ-１）注力すべき疾患に関する意見 （厚生労働省提供資料）



（厚生労働省提供資料）
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開始
年度

終了
年度

研究開発課題名
研究代表者

（機関）
現在までの成果

臨床応用
【想定される
臨床研究】

想定される臨床応用例
臨床研究

の
開始予定

H28 R2
精神・神経疾患治療薬及びがん
治療薬におけるファーマコゲノミ
クス研究

莚田 泰誠
（理化学研究所）

・ラモトリギン誘発薬疹関連遺伝子の同定
・レゴラフェニブ誘発肝障害関連遺伝子の
同定
・フェニトイン誘発薬疹関連遺伝子の同定
・イリノテカン誘発副作用関連遺伝子の同
定

治療
（薬剤選択）
【企業との共同研究による診
断薬の開発、・副作用リスク
予測アルゴリズムに基づいた
遺伝子検査の臨床的有用性
の実証】

ラモトリギン誘発薬疹、レゴラフェニブ誘
発肝障害、フェニトイン誘発薬疹、イリノテ
カン誘発副作用等、薬物の副作用と関連
する遺伝因子を特定、発症リスク予測モ
デルを構築し、それに基づき、治療の際
の薬剤選択に応用する。

R3

H28 R2

糖尿病の遺伝・環境因子の
包括的解析から日本発次世
代型精密医療を実現するプロ
ジェクト

門脇 孝
（東京大学）

・日本人集団の2型糖尿病に関わる新たな
遺伝子領域を発見

二次予防
（重症化・合併症予防
【重症化予測モデルの改良と
予測に基づいた予防的介入
プログラムの策定、企業との
共同研究による新規治療薬
開発】

糖尿病の重症化（合併症の発症）に関連
する遺伝因子を見いだして、重症化予測
モデルを開発し、糖尿病患者のうちハイリ
スク者に対して早期に治療介入や薬剤選
択の最適化を可能にする。

R3

H28 R2
パーキンソン病に対する真の
意味のオーダーメイド治療を
目指した研究

戸田 達史
（東京大学）

・パーキンソン病の新規治療薬候補として
悪性黒色腫治療薬dabrafenibを同定
・パーキンソン病及び認知症関連遺伝子
解析で開発したパネルがIon AmpliSeq
Custom Panel Japan Community Panelと
して商品化

治療
（医薬品の適応拡大）
【企業と連携した治験の実
施】

パーキンソン病患者のゲノム解析より得
られた感受性遺伝子群とインシリコ解析
を用いた新たな手法により見出された悪
性黒色腫治療薬dabrafenibが、神経細胞
死抑制効果を示すことから、新たな治療
法の確立を目指す。

R2

H28 R2
精神疾患のゲノム医療実現
に向けた統合的研究

加藤 忠史
（理化学研究所）

・双極性障害の病態において、ミトコンドリ
ア機能障害がセロトニン神経の活動変化
を引き起こすことを発見

治療
（ 薬）

【企業との共同研究による新
規治療薬開発】

精神疾患患者のゲノム解析から見出され
た疾患関連因子から、創薬標的分子、バ
イオマーカー候補分子を見出し、新規創
薬として展開する。

R3

H30 R4
マルチオミックス連関による循
環器疾患における次世代型
精密医療の実現

小室 一成
（東京大学）

・心不全・虚血性心疾患・心房細動等の罹
患者のゲノム解析、メタボローム解析等を
実施中。

治療（薬剤選択）

二次予防
（合併症予防・予後予測）
【層別化および予後予測法の
臨床現場への応用、同定し
た遺伝要因をターゲットにし
た新規治療薬の開発（企業と
の共同研究）】

循環器疾患において、マルチオミックス情
報による疾患層別化法を確立し、病態把
握、治療法選択、予後推定を可能にする。

R5

H30 R4

精緻な疾患レジストリーと遺
伝・環境要因の包括的解析に
よる糖尿病性腎臓病、慢性腎
臓病の予後層別化と最適化
医療の確立

柏原 直樹
（川崎医科大学）

・糖尿病性腎臓病、慢性腎臓病の検体収
集、臨床情報の抽出を実施中。

二次予防
（重症化・合併症予防）
【重症化バイオマーカーに基
づいた診断薬の開発（企業と
の共同研究）】

糖尿病性腎臓病を含む慢性腎臓病患者
の遺伝解析から、透析移行を含めた予後
を予測するモデルを構築し、患者に応じ
た早期介入、治療選択を行う。

R5

AMEDバイオバンク課作成

（参考Ⅰ-２） これまでのゲノプラ・先端ゲノム研究開発での取組
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Ⅱ．文科省における健常人(一般集団)に関する取組
・東北メディカル・メガバンク計画
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１．具体的な取組
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（２）現行事業の着実な推進（Ｒ２年度の実施内容）

• 当初予定した事業期間の総仕上げとして、全参加者（15万人）の第２次詳細調査を
完了するとともに、全参加者のアレイ解析・疑似全ゲノム解析を完了する。

• 令和元年度第１回調整費までに措置された8,000人分の全ゲノム解析、蓄積したオ
ミックス解析結果等と合わせて、試料・データを全国の研究者等へ提供する。

• データ共有について、個人情報保護法等に配慮しつつ、データの利便性向上のため
の取組を行う。

（１）基本的な考え方

• ライフステージを俯瞰して遺伝子変異・多型と疾患の発症との関連等から疾患の発
症・重症化予防、診断、治療等に資する研究開発を推進し、病態解明を含めたゲノ
ム医療、個別化医療を実現するための「ゲノム・データ基盤」として、ゲノム情報
及びこれに対応する詳細な健康情報を保有する健常人（一般集団）のデータが重要。

• 健常人（一般集団）のデータ整備の目的としては以下のとおり。
① 一般集団における遺伝子変異の頻度パネル
② アレイ解析データから疑似全ゲノム解析を行うためのリファレンスパネル
③ 疾患研究のコントロール
④ 今後疾患を発生する集団（前向きコホート）
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（３）次期計画（令和３年度以降）の在り方の検討

• これまでの検討を踏まえ（参考Ⅱ-１）、令和２年１月から科学技術・学術審議会研
究計画・評価分科会ライフサイエンス委員会次世代医療実現のための基盤形成に関
する作業部会を開催。

• 上記作業部会で、令和２年度初めまでに、以下を行う。
①現行東北メディカル・メガバンク計画の事後評価
②令和３年度以降の次期東北メディカル・メガバンク計画の在り方の検討

【スケジュール】



• 「東北メディカル・メガバンク計画」の強みを活かし、大規模化するゲノム解析に対
応するため、第１回ゲノム医療協議会で整理した健常人（一般集団）データ整備の目
的に沿って、
① 日本人健常人（一般集団）のリファレンスデータを提供する基盤であるとともに、
② 多因子疾患研究のための前向きコホートとして、

令和３年度からの10年間の事業として計画する。

• 具体的には以下の方向で検討を進める。
① 我が国最大級の健常人ゲノムコホート・複合バイオバンクとして、最も充実した試
料・情報を備え、データシェアリングを通じて、基礎から臨床までの関連研究を支
援・牽引する。
【論点】

• コホート調査の継続により、健常人（一般集団）の長期にわたる詳細で経時的な健康情報、
生体試料を保有

• 研究基盤として求められるゲノム・オミックス解析等の実施
• 上記を統合した試料・情報の提供（現行計画の評価を踏まえた利便性の向上）

②我が国の健常人ゲノムコホート・バイオバンクの連携の中心となり、バイオバンクが
保有する試料・情報を活用した次世代医療・ヘルスケアに関するサービス提供のモデ
ルとなるとともに、他コホートに対して、解析基盤、解析技術、バイオバンクの標準
化等のノウハウ、人材を提供する。
【論点】

• アドオンコホート等外部資金等も活用しながら、次世代医療・ヘルスケアのモデル的実証、
大規模コホート連携に貢献 11

【次期計画の基本的な方向性】



＜平成30年度＞
実施機関において「次期バイオバンク事業の在り方に関する合同検討委員会」を複数
回開催し、令和３年度以降の事業の在り方について検討の方向性を議論
「東北メディカル・メガバンク計画 次期バイオバンク事業の在り方に関する合同検
討委員会報告書」とりまとめ（令和元年５月10日）

＜令和元年度＞
上記報告を踏まえ、文部科学省において「東北メディカル・メガバンク計画の事後評
価及び今後の在り方に関する検討会」を７月に複数回開催し、令和３年度以降の事業
の在り方について検討の方向性を議論（非公開）。
次期東北メディカル・メガバンク計画の在り方について「中間まとめ」（令和元年８
月30日）

年内に国立研究開発法人日本医療研究開発機構（AMED）による事後評価実施
（予定)
これらを踏まえ、1月から「次世代医療実現のための基盤形成に関する作業部会」で
の検討開始。来年度初頭までに取りまとめ予定。

（参考Ⅱ-１） 次期「東北ﾒﾃﾞｨｶﾙ･ﾒｶﾞﾊﾞﾝｸ計画」のこれまでの検討経緯

【中間まとめで示された次期計画全体像の方向性】
次期事業期間（令和３年度からの10年間を予定）においては、TMM計画を、我が国最大級の健常人ゲノムコ
ホート・複合バイオバンクとして、我が国の個別化予防等次世代医療の基盤の中心に位置付ける。
具体的には、以下を実現する事業として計画する。
①我が国最大級の健常人ゲノムコホート・複合バイオバンクとして、最も充実した試料・情報を備え、デー

タシェアリングを通じて、基礎から臨床までの関連研究を支援・牽引する。
②我が国の健常人ゲノムコホート・バイオバンクの連携の中心となり、バイオバンクが保有する試料・情報を

活用した次世代医療・ヘルスケアに関するサービス提供のモデルとなるとともに、他コホートに対して、解析基
盤、解析技術、バイオバンクの標準化等のノウハウ、人材を提供する。
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【東北メディカル・メガバンクの強み】
• 8千人の全ゲノム、15万人の疑似全ゲノム情報を保有（来年度解析完了予定）
• ウェット・ドライの解析部門を保有
• 企業の二次利用も含めた、強力なICを取得
（基本的に、個人の特定につながる情報を除く全てのデータが分譲可能）

• 1.2万人のMRIデータを含む、追跡可能で詳細な健康情報を保有（公的データとも連携）。
• 家系情報付出生三世代コホートは世界初。胎児～学童期までの子どものデータを保有。

【これまでの公開データ等実績】

（参考Ⅱ-２）「東北メディカル・メガバンク計画」におけるこれまでの取組

－4,700人の全ゲノム解析結果から構築したリファレンスパネ
ル（4.7KJPN）（非制限公開）（R1.9）
－公的データとも連携した、詳細な臨床データ15万人のう
ち、6万7千人（制限公開）（R1.7）※年度内に15万人予定
－基準ゲノム配列JG１（非制限公開）（H31.2）
－1.2万人撮像済のうち、4,300人分のMRIデータ、認知機能
検査等データ（制限公開）（R1.5）
※画像は今後分譲予定

－3,500人の全ゲノム解析結果を活用し日本人に最適化された
SNPアレイ「ジャポニカアレイ」をアップグレード（R1.9）
-コホート解析データを被災自治体へ提供

TMM計画の成果

試料・情報
の分譲

例１
企業とのアドオン
コホートの実施
オムロン、ヤクルト等

共同研究等による成果

例２
疾患研究への

リファレンスデータ提供
IRUD、糖尿病研究等

例３
自治体施策への反映
登米市、石巻市等
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