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実施課題一覧 

 
氏名 組織名 研究課題 実施期間 

1 村上善則 国立大学法人東京大学 
バイオバンクの構築と臨床情報データ

ベース化 

平成 25 年４月～

平成 30 年３月 

2 久保充明 
国立研究開発法人理化

学研究所 

疾患関連遺伝子等の探索を効率化す

るための遺伝子多型情報の高度化 

平成 25 年４月～

平成 30 年３月 

3 稲澤譲治 
国立大学法人東京医科

歯科大学 

ゲノム網羅的解析情報を基盤とするオ

ーダーメイドがん医療実現のための開

発研究※※ 

平成 25 年 11 月

～平成 30年３月 

4 門脇孝 国立大学法人東京大学 
メタボリック・シンドローム関連疾患の個

別化医療実現※ 

平成 25 年 10 月

～平成 30年３月 

5 上田真由美 
京都府公立大学法人京

都府立医科大学 

感冒薬による重症薬疹発症に関わる遺

伝素因の同定並びに病態の解明※ 

平成 25 年 11 月

～平成 30年３月 

6 加部泰明 学校法人慶應義塾 
保存血清のメタボローム解析による疾

患診断の有用性の検証と応用※ 

平成 25 年 11 月

～平成 30年３月 

7 小田義直 
一般社団法人日本病理

学会 

ゲノム研究用試料に関する病理組織検

体取扱規定の策定及び病理組織取扱

いに関する実証研究 

平成 26 年 10 月

～平成 30年３月 

8 吉田 輝彦 
国立研究開発法人国立

がん研究センター 

「ハーセプチンの心毒性副作用に関す

るゲノム研究」 

平成 26 年 11 月

～平成 28年３月 

9 後藤 雄一 

国立研究開発法人国立

精神・神経医療研究セン

ター 

｢知的障害及び遺伝性筋疾患（肢帯型

筋ジストロフィー類縁疾患）の原因遺伝

子並びに多発性硬化症におけるインタ

ーフェロン治療効果に関するゲノム研

究｣ 

平成 26 年 11 月

～平成 28年３月 

10 松原 洋一 
国立研究開発法人 国

立成育医療研究センター 

｢小児急性リンパ芽球性白血病、先天

性内分泌代謝疾患及び奇形症候群に

関するゲノム研究｣ 

平成 26 年 11 月

～平成 28年３月 

11 桐野 高明 
独立行政法人 国立病

院機構本部 

｢先天性難聴及びＨ７Ｎ９ワクチンに関

する多施設共同研究のゲノム付随研究

並びに本共同研究で収集された検体に

対するＢＢＪとのバンキングシステムの

構築｣ 

平成 26 年 11 月

～平成 28年３月 

12 福田治彦 
国立研究開発法人国立

がん研究センター 

がん多施設共同臨床試験グループに

おける試料解析研究の実施※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 

13 堀部敬三 
独立行政法人国立病院

機構名古屋医療センター 

小児がんの発症と臨床経過に関する薬

理遺伝学的解析研究※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 

14 飯島一誠 国立大学法人神戸大学 
小児ネフローゼ症候群の疾患感受性遺

伝子及び薬剤感受性遺伝子同定研究※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 



6 

15 蒔田直昌 国立大学法人長崎大学 
心臓突然死の発症リスク遺伝子の解明

と層別化システムの構築※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 

16 松原洋一 
国立研究開発法人 国

立成育医療研究センター 

成育難病のオーダーメイド医療実現を

目指したゲノム解析研究※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 

17 後藤雄一 

国立研究開発法人国立

精神・神経医療研究セン

ター 

多発性硬化症におけるインターフェロン

治療効果及び知的障害等のゲノム解析

による発症メカニズム解析研究※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 

18 牧島秀樹 国立大学法人京都大学 
高齢発症 AML/MDS における胚細胞変

異に基づく個別化医療の確立※ 

平成 27 年 10 月

～平成 30年３月 

19 小﨑健次郎 学校法人慶應義塾 

認知症罹患者ゲノムと超正常者として

の超百寿者ゲノムの網羅的比較による

認知症発症要因の解明（認知症罹患者

ゲノム解析の超正常者としての百寿者

ゲノム解析） 

平成 27 年９月～

平成 28 年３月 

20 久保充明 
国立研究開発法人理化

学研究所 

認知症患者の全ゲノム解析および全ゲ

ノムシークエンス関連解析 

平成 27 年９月～

平成 28 年３月 

 
注：上記の課題のうち、※のついた課題は平成 28年度から「ゲノム医療実現推進プラッ
トフォーム事業」の研究課題に移管。※※のついた課題は平成 28年度から「次世代

がん医療創成研究事業」へ移管。
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事後評価票 

 

（平成２９年８月現在） 

１．課題名 オーダーメイド医療の実現プログラム 

２．研究開発計画との関係 

 施策目標：健康・医療・ライフサイエンスに関する課題への対応 

大目標（概要）：健康・医療戦略推進本部の下、健康・医療戦略及び医療分野研究開発

推進計画に基づき、国立研究開発法人日本医療研究開発機構を中心に、

再生医療やゲノム医療など世界最先端の医療の実現を推進する。 

 中目標（概要）：「健康・医療戦略」及び「医療分野研究開発推進計画」等に基づき、世

界最先端の医療の実現に向けた取組：ゲノム医療の実現に向けた取組

を推進する。 

 重点的に推進すべき研究開発の取組(概要)：「健康・医療戦略」及び「医療分野研究開発

推進計画」等に基づき、ゲノム医療の実現に向けた研究開発を着実に

実施する。 

本課題が関係するアウトカム指標：発見された疾患関連遺伝子候補及び薬剤関連遺伝子

候補数（累積） 

               

 

 

年度 平成 26 年度 平成 27 年度 平成 28 年度 

件 196 283 330 

３．評価結果 

（１）課題の達成状況      

 

＜必要性＞ 

 

評価項目 

  科学的・技術的意義、社会的・経済的意義、国費を用いた研究開発としての意義 

評価基準 

  我が国における健康・医療政策を実現する上でオーダーメイド医療の実現を目指して

取り組む疾患バイオバンクの構築やそれを活用した研究による遺伝子同定等の必要性

が認められるか 

 

   米国の Precision Medicine Initiative を始めとして世界中で急速に遺伝要因等によ

る個人ごとの違いを考慮した医療の実現に向け研究開発等の取組が進められる中、本事

業で構築してきたバイオバンク・ジャパン（以下「BBJ」という。）は健康・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において、ゲノム医療研究を支える
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重要な研究基盤として、３大バイオバンクの一つに位置づけられている。また、後述す

る通り、世界最大規模の疾患バイオバンクが構築されるとともに、構築したバイオバン

クを活用した多数の疾患関連遺伝子の同定等が行われており、我が国のゲノム医療の実

現に資する成果を上げていることから、本事業の必要性は高いと評価できる。 

 

 

＜有効性＞ 

 

評価項目 

  新しい知の創出への貢献、知的基盤の整備への貢献や寄与の程度、実用化・事業化や

社会実装に至る全段階を通じた取組 

評価基準 

  オーダーメイド医療の実現に有効な研究基盤が構築されその利活用が行われたか、研

究基盤を活用して疾患発症関連遺伝子や薬剤関連遺伝子の同定等が行われたか、本事

業の成果が臨床応用に向けて他の事業等へ展開されたか 

 

 研究基盤の構築に関しては、第１期（平成 15～19 年度）と第２期（平成 20～24 年度）

で BBJ に構築した第１コホート（47 疾患 20 万人、34 万症例）の生存調査（計４回）が

実施され死因情報が収集された（※１）。また、第２コホートに関しては、新規の４疾患

を含む 38 疾患 10 万人を目標にして約５万人（約８万症例）の DNA 及び臨床情報が収集

された（※２）。第１コホートで収集した試料（血清、DNA）は、第１期以後、外部機関

に対し延べ 59 件（大学・研究機関：43 件、企業：16 件）の配布が行われた。このよう

に研究基盤の構築や外部への配布が着実に進められた。 

 ただし、試料・臨床情報については特に力点を置いた疾患の優先的な収集が実施され

たとは言い難く、疾患ごとに研究に十分な症例数や臨床情報が収集されているかの検証

が必要であることや追跡調査や生存調査で収集した情報の利活用は限定的であった点が

課題である。 

試料・臨床情報の配布の際に無料相談を行うとともに、外部利用者用の保有試料検索

システムの構築に着手した（平成 29 年８月公開予定）ことは利活用に向けた取組として

評価できるが、利用を前提としたデータベースの整備、試料（血清）の品質評価、ゲノ

ムデータの公開、試料・臨床情報とともにゲノムデータを外部利用しやすい環境の整備

等について更なる努力が必要であった。 

 

疾患関連遺伝子解析等の研究については、ゲノム解析機能の中心を担う理化学研究所

や、大学等による公募研究課題によって実施された。一部の研究課題については、症例

数の見込み不足等の研究デザインの問題から、統計的に有意な疾患に関連する変異の同

定に至らない課題もあったが、研究者が収集した試料と BBJ が収集した試料を活用して

ゲノム解析を実施することで疾患の発症に関連する変異を同定したほか、解析結果に基

づく発症検査指標の取得方法等について知的財産を取得する等の成果が得られた。また、

機能解析や薬剤感受性マーカーの同定へと発展が期待される疾患感受性 SNP や薬剤感受

性 SNP を同定する等、多くの疾患研究においても有望な成果を創出した。さらに、第２
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期において同定した薬剤関連遺伝子多型の臨床的有用性を検証する前向き臨床介入研究

を他の事業で実施し、遺伝子多型情報に基づく薬剤投与の臨床的有用性を実証した。そ

のほか、他のコホートとの連携により、BBJ の第 1 コホートの約 17 万人と健常人の約３

万人分のゲノムデータを用いて疾患・薬剤関連遺伝子研究データベースを構築し、これ

らの研究や国際共同研究等で活用することにより、第３期中に病気や薬剤と関連する SNP

を 2,600 個以上同定し、150 編以上の論文を発表した。 

ゲノムデータについては、全ゲノムシークエンス解析への取組には当初より遅れがあ

ったとともに、公開まで時間を要しただけでなく、いまだ公開されていないデータが多

いこと、幅広い研究者の利活用を促進する環境が整備されたとは言い難い点などは今後

解決すべき課題である。 

 

その他、多くの患者の協力を得て実施する本事業の適正な推進に向けて、適切に情報

公開を行うとともに、倫理的・法的・社会的課題検討委員会を設置し、平成 29 年２月に

一部改正されたヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針等の施行に向けた対応等

を実施した。また、体細胞研究への展開を見据えて、組織検体の取扱い方法を定めた「ゲ

ノム研究用病理組織検体取扱い規程」を BBJ と日本病理学会で策定し、eラーニングシス

テムや講習会等を通じて、本事業に参画している医療機関や研究者への周知を図った。 

  

以上より、有効性の観点からは、一部課題が見られたものの概ね妥当であったと評価

できる。 

 

  ※１（４回目の生存調査は平成 29 年度中に終了予定） 

  ※２（収集数は平成 29 年 3月末時点。データクリーニングは平成 29 年度中に終了予定） 

 

 

＜効率性＞ 

 

評価項目 

  計画・実施体制の妥当性 

評価基準 

  研究基盤を構築する体制は妥当であったか、研究基盤を活用した研究を推進する上で

研究基盤と研究グループの連携体制は妥当であったか。 

 

世界最大規模の疾患バイオバンクが構築されるとともに、構築した研究基盤を活用し

た多数の疾患関連遺伝子の同定等が行われており、我が国のゲノム医療の実現に資する

成果を上げていることから、研究基盤を構築する体制は概ね妥当であったと評価できる。 

ただし、BBJ と臨床研究グループが連携したバンキング体制を構築したことは、多施設

が参加する臨床研究グループの一元的なバンキングの第１歩としては大きな成果である

が、グループ以外の研究者への提供の道筋が明らかにされていないことは課題である。 

 

研究基盤である BBJ 及び理化学研究所と各疾患研究グループ等の連携については、<有
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効性>の評価に示した通り、一部の研究課題を除き、概ね効率的に行われていた。特に、

理化学研究所と３つのゲノムコホートとの連携によるゲノム解析が実施されたことは評

価できる。一方で、公募による連携研究の増加により、研究の幅は広がったものの、全

ゲノムシークエンス解析等の理化学研究所による解析の進捗に遅れが生じたとの指摘も

見られた。 

以上より、効率性の観点からは、一部課題が見られたものの概ね妥当であったと評価

できる。 

 

（２）総合評価 

 

 ①総合評価 

 本事業は、遺伝情報を基に個人に適合した診断・治療・予防を可能とする医療（オー

ダーメイド医療）の実現に向けた取組を行うことを目的として、これまで第１期（平成

15～19 年度）、第２期（平成 20～24 年度）と実施してきた。 

 今回の評価対象である第３期（平成 25～29 年度）においては、これまでの第１コホー

トで構築した世界最大規模の患者バイオバンクである BBJ を安定的に運営及び維持する

とともに、第２コホートの対象疾患となる患者の DNA・臨床情報の新規収集、疾患関連遺

伝子や薬剤応答遺伝子の同定及び疾患 SNP 解析データベースの構築を行うことで、新し

い診断・治療・予防への展開を図ることにより、オーダーメイド医療の医療現場への導

入への貢献を目指してきた。 

事業全体の達成状況としては、第１コホートの生存調査を実施するとともに、第２コ

ホートとして新規の４疾患を含む 38 疾患 10 万人を目標に約５万人（約８万症例）の DNA

及び臨床情報を収集し、更に臨床研究グループと連携することで各臨床研究グループに

おいて収集される DNA、血漿
けっしょう

、組織のバンキングも実施した。第１コホートで収集した

試料（血清、DNA）については、第１期から延べ 59 件の外部機関に配布された。ゲノム

データについては、第１コホートのゲノムワイド SNP データ及び幾つかの疾患において

全ゲノムシークエンス解析データを取得し、一部のゲノムデータは NBDC を通じて非制

限・制限公開された。また、BBJ に収集された試料・臨床情報及びゲノムデータを活用し

て国内の多数の研究機関が参加する疾患研究を実施し、それぞれの特徴を生かした連携

を介して研究を発展させ、多数の論文を発表した。 

一方で、試料収集の戦略性、利用を前提としたデータベースの整備、試料の品質評価、

試料・臨床情報とともにゲノムデータを外部利用しやすい環境の整備等について更なる

努力が必要であったこと、追跡調査等で収集した情報の利活用が限定的であったこと、

全ゲノムシークエンス解析等の新たな解析手法を用いた研究の推進が遅れたこと等の課

題があげられた。 

 上記のような課題があるものの、世界最大規模の患者バイオバンクを構築し、構築し

た研究基盤を活用して多数の研究成果を創出する等、オーダーメイド医療の実現に向け

て十分な成果をあげたと評価できる。 

 

 ②評価概要 



11 

本事業では、世界最大規模の患者バイオバンクが構築され、構築した研究基盤を活用

し多数の研究成果が創出される等、オーダーメイド医療の実現に向けた十分な成果をあ

げたと評価できる。一方で、試料収集の戦略性、試料・情報の利活用の促進、解析デー

タの共有等には課題も見られた。 

（３）今後の展望 

本事業において構築された、約 25 万人（約 42 万症例）という世界最大規模の疾患バ

イオバンクである BBJ に収集された試料・臨床情報は、大規模ゲノム解析等に有用であ

ることから、構築したバイオバンクの有効活用を促進し、我が国のゲノム医療研究を始

めとする研究の進展に貢献すること求められる。 

 そのためには、ユーザーの視点に立ち、利用を前提としたデータベースの整備、試料

（血清）の品質評価、ゲノムデータの公開、試料・臨床情報とともにゲノムデータを外

部利用しやすい環境の整備等の課題に取り組み、より利活用されるバンクへの発展が求

められる。また、BBJ が必ずしもコホート研究に最適化された設計ではなかったこと、追

跡調査でこれまでに収集した情報の利活用が限定的であること等から、今後の更なる追

跡調査の必要性については、ニーズを踏まえて判断することが必要である。 

第１期より構築してきた研究基盤を利活用した研究成果が創出されてきたが、今後は

GWAS 解析に加え、ターゲットシークエンス解析、全ゲノムシークエンス解析等の新たな

解析手法の研究における利活用が期待される。 

 上記の取組が実施されることで、より多くの研究者がバイオバンクやゲノム解析デー

タなどの研究基盤を利用できるようになれば、ゲノム医療研究等の更なる発展につなが

りオーダーメイド医療の実現に近づく重要な知見を得られることが期待できる。 
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