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令和２年度第３回医療分野の研究開発関連の調整費（トップダウン型）の配分案

⃝ 第４回ゲノム医療協議会において、ゲノム・データ基盤の構築に向けた取組について医療分野研究開発推進計画を

着実に推進し、ゲノム医療を進めることを目的として、今後、取り組むべき主な事項について協議を実施。

⃝ 特に全ゲノム解析等実行計画（第１版）に係るがん患者の先行解析については、今年度中に前倒しで実施する必要

性がある事項として強く指摘されたことから、令和２年度第３回医療分野の研究開発関連の調整費（トップダウン型）

の配分案として、以下を提案する。

 全ゲノム解析等実行計画に係るがん患者の先行解析の推進
（希少がん等の全ゲノム配列データ及び臨床情報等の収集と解析に関する研究）

 「経済財政運営と改革の基本方針2020（令和２年７月17日閣議決定）」が閣議決定され、全ゲノム解析等実行
計画を着実に推進し、治療法のない患者に新たな個別化医療を提供するべく、産官学の関係者が幅広く分析・
活用できる体制整備を進めることが示された。

 全ゲノム解析等実行計画（第１版）に沿って、特に希少性ゆえに診断困難等の課題を有しており、全ゲノム解析
等により新たな知見を得られることが期待される希少がん等について、解析を実施することにより、希少がん等
のゲノム変異の特性等についての新たな知見を得ると共に、本格解析に向けた解析方法の標準化についての
検討を加速することにより、本格解析を前倒しし、がん全ゲノムの医療等への実装についても加速する。

令和２年度第３回医療分野の研究開発関連の調整費（トップダウン型）の配分（案）

バイオバンク

①希少がん（小児がんを含む）の患者さん

②白血病の患者さん

新規原因遺伝子等
の新規知見

個別化医療

シークエンサー

臨床情報に紐付いた検体

日本人の全ゲノム
データベース

全ゲノム解析等
の情報

希少がん等の全ゲノム
解析を前倒しで実施
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参考資料
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令和２年11月６日開催
第４回ゲノム医療協議会資料３－１

今後の議論の進め方について
課題の整理（案）

令和２年11月６日

内閣官房健康・医療戦略室
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ゲノム医療研究開発イメージ

生まれながらの遺伝子多型
後天的変異

遺伝子発現プロファイル

現在の状態評価

将来の疾病予測

【静的情報】 【動的情報】 【真のゲノム医療】

全ゲノム解析
全ゲノム解析

＋
オミックス解析

AI等を活用した
機械学習

（理化学研究所生命医科学研究センター 寺尾 知可史先生提供資料より作図）

様々なモダリティにおける研究開発を推進

組織・細胞
移植

マイクロ
バイオータ

エクソソーム

抗体医薬

ペプチド
医薬

核酸医薬

ex.vivo
遺伝子治療

in.vivo
遺伝子治療

タンパク質
医薬 時間

データ基盤の構築

ゲノム・データ基盤の構築
データシェアリングを推進

ゲノム医療の研究開発を推進
する人材の教育・育成

アカデミア

産業界

ゲノム医療、個別化医療の
実現を目指す研究の推進

データサイエンティスト
等の教育・育成

ゲノム医療の実用化に
向けて解決すべき課題

臨床情報が紐づいた
ゲノム情報の整備

関係府省において解決のための
対応を検討する。

倫理的、法的、社会的課題
への対応

ゲノムリテラシー向上のため
の普及啓発 等

医療

難易度

研究開発のコンセプト

研究開発の枠組み

⃝ 以下のような研究開発のコンセプト、枠組みも踏まえ、我が国におけるゲノム医療に係る研究開発が進むべき

方向性や、何年後を目途に何を実用化していくのかまで見据えた検討をしてはどうか。
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課題の整理（案）

達成時期：2022（令和４）年度末
進捗確認：2022（令和４）年度までは、ゲノム医療協議会にて毎回進捗を確認

 全ゲノム解析等実行計画に係る先行解析の推進（本格解析における方針決定の推進）
 がんや難病に関するゲノム医療を推進するために必要となる、2.8万症例の「コントロール群」の構築
 データサイエンティスト等の教育・育成のための環境整備を含む、ゲノム医療の研究開発推進のための人材育成
 ゲノム・オミックス解析の活用も含めた多因子疾患に関するゲノム研究の効果的、効率的な実施
 ３大バイオバンクを含むゲノム・データ基盤の構築及びデータシェアリング推進のための体制整備（※）

※ゲノム医療協議会及び健康・医療データ利活用基盤協議会の双方からの指摘事項。進捗については、健康・医療データ利活用基盤協議会にも報告

短期的視点で検討、議論していくべき課題

⃝ 第３回ゲノム医療協議会の議論及び第１回健康・医療データ利活用基盤協議会での指摘（別添資料参照）を踏まえ、

今後の議論は、課題解決の達成時期等を見定めて、以下のような優先順位をつけて議論を進めてはどうか。

⃝ 各省、AMEDは、本協議会での議論等を、概算要求、調整費の配分方針等に反映させていくこととしてはどうか。

達成時期：2024（令和６）年度末
進捗確認：2022（令和４）年度までは、年度の最終開催（３月目途）にて進捗を確認

（課題については、2022（令和４）年度末に進捗に応じた見直しを実施する）
 全ゲノム解析を活用したがんの新規原因遺伝子等の探索や、さらにオミックス解析も活用した難病等の新規原因

遺伝子等の探索による、病態解明、早期診断、創薬等に資する研究の実施
 海外とのゲノム研究における連携・協力と流出防止に係る方針の検討
 倫理的、法的、社会的課題への対応のため、倫理指針の改正、法整備等も含めた検討

中期的視点で検討、議論していくべき課題

達成時期：2020（令和２）年度末
進捗確認：次回、ゲノム医療協議会にて進捗を確認

 産業利用も含めた利活用促進のため、AMED「ゲノム医療実現のためのシェアリングポリシー」、公募要領等の改訂

ただちに実施すべき課題
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AMEDゲノム・データ基盤プロジェクトにおいて

構築された主なデータ基盤・コホートについて

令和２年11月２日

内閣官房健康・医療戦略室

（別添）令和２年11月２日開催
第１回健康・医療データ利活用基盤協議会 参考資料２
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所管 文部科学省 文部科学省 文部科学省

予算 AMED AMED AMED

事業名
オーダーメイド医療の実現プロジェクト、

ゲノム研究バイオバンク事業
（バイオバンク・ジャパン）

東北メディカル・メガバンク計画
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）

データ基盤・
コホート名

バイオバンク・ジャパン（BBJ） 東北メディカル・メガバンク（TMM） －

主たる機関 東京大学 医科学研究所 東北大学/岩手医科大学 －

主たる研究者 山梨 裕司
山本 雅之（東北メディカル・メガバンク機構）
佐々木 真理（いわて東北メディカル・メガバンク機構）

－

研究期間 平成15年度～ 平成23年度～ 平成28年度～

対象疾患

51疾患
例）①高脂血症（7万症例）

②糖尿病（5.9万症例）
③不整脈（2.5万症例）
④大腸・直腸がん（1.5万症例） 他

一般住民
第2グループ
（医療への実利用には長い時間を要するが、
多くの国民が罹患する一般的な疾患）

収集している
データ

DNA、血清、臨床情報、ゲノム情報（SNP、全
ゲノム、疾患原因候補遺伝子パネルシークエ
ンシング）

DNA、血清・血漿・尿・血液細胞、健康調査情報、MRI検査
情報、ゲノム情報（全ゲノム、SNP、エピゲノム）、オミックス
情報（プロテオーム、メタボローム、トランスクリプトーム）

臨床情報、ゲノム情報（全ゲノム、SNP、全エ
クソーム）、オミックス情報（プロテオーム、メタ
ボローム、トランスクリプトーム）

データシェアに
ついて

非制限公開/制限公開/制限共有 非制限公開/制限公開/制限共有 非制限公開/制限公開/制限共有

非制限公開データ：
NBDCヒトデータベース

制限公開データ：
NBDCヒトデータベース

制限共有データ：
AGD（AMEDゲノム制限共有データベース）、
試料・情報分譲審査委員会での審査を経
て、外部機関へ提供される。

非制限公開データ：
jMorp, dbTMM、NBDCヒトデータベース

制限公開データ：
ｄｂTMM、試料・情報分譲審査委員会での審査を経て、

外部機関へ提供される。

制限共有データ：
試料・情報分譲審査委員会での審査を経て、外部機関

へ提供される。

非制限公開データ：
NBDCヒトデータベース 、MGeND 等

制限公開データ：
dbTMM、jMorp、NBDCヒトデータベース 等

制限共有データ：
AGD（AMEDゲノム制限共有データベース ）
自機関保有 等

今後の予定
東京大学が引き続きデータシェアリング・分譲
を行う。

東北大学が（一部、岩手医科大学と協力しながら）引き続
きデータシェアリング・分譲を行う。

AMED「ゲノム医療実現のための データシェア
リングポリシー」に基づき、引き続きデータ共
有を推進する。

令和２年９月１日時点

AMEDゲノム・データ基盤プロジェクトにおいて構築された主なデータ基盤・コホート

1 7



2

所管 厚生労働省 厚生労働省 厚生労働省

予算 AMED AMED AMED

事業名 認知症研究開発事業 認知症研究開発事業 認知症研究開発事業

データ基盤・
コホート名

大規模認知症コホート
（一万人コホート）

全国的な情報登録・追跡研究
（オレンジレジストリ）

薬剤治験対応コホート
（J-TRC)

主たる機関 九州大学 国立長寿医療研究センター 東京大学

主たる研究者 二宮 利治 鳥羽 研二 岩坪 威

研究期間 平成28年度～令和２年度 平成28年度～令和２年度 平成31年度～令和５年度

対象疾患

①健常者
②軽度認知障害
③認知症
①～③合計11,410名(WGS対象者4,000名）

①健常者（地域コホート）（10,188名）
②軽度認知障害（1,610名（2020年６月））
③認知症（7920名、うちケアレジストリ717名）

①Webスタディ（4,569名/1.5ｰ２万名）
②オンサイトスタディ（58名/700名）
③治験組み入れ候補(認知症前臨床期)

（15名/400名）

収集している
データ

臨床情報、遺伝子、GWAS（一部）、画像 臨床情報、ケア情報、遺伝子（一部）、画像（一部）
臨床情報、認知機能、
画像（アミロイドPET/一部MRI）、
バイオマーカー（Aβ）、遺伝子（一部）

データシェアに
ついて

制限共有 制限共有 制限公開

運営委員会の承認の上で、外部関係者（企業等
を含む共同研究）の二次利活用を実施する。本研
究で得られた匿名化後のSNPアレイデータおよび
全ゲノムシーケンスデータは、今後公的なデータ
ベースに登録予定。

地域コホート、MCIコホート、ケアレジストリの各
データについては、オレンジレジストリ運営委員会
にて審査の上、外部関係者（共同研究の企業等を
含む）の二次利活用を実施する。現状データは、
自組織内のデータセンターに保管。

現在はJ-TRC database（仮称）に保存。
今後、外部関係者（共同研究の企業等）の二次利
活用を促進するため、公的データベースでの公開
を予定。

今後の予定 令和３年以降のデータベース管理未定。 令和３年以降のデータベース管理未定。
令和５年度まで研究継続。以後は、自走可能なシ
ステムを構築中。

令和２年９月１日時点

AMEDゲノム・データ基盤プロジェクトにおいて構築された主なデータ基盤・コホート

※対象疾患の症例数については、（時点数/目標数）
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所管 厚生労働省 厚生労働省 厚生労働省

予算 AMED AMED AMED

事業名 臨床ゲノム情報統合データベース整備事業 成育疾患克服等総合研究事業 成育疾患克服等総合研究事業

データ基盤・
コホート名

MGeND
（Medical Genomics Japan Variant Database）

周産期リンケージデータベース

出生コホート連携基盤

（三世代コホート調査、北海道スタディ、千葉こども調査、
成育母子コホート、浜松コホート、BOSHI研究）

主たる機関 国立国際医療研究センター 国立成育医療研究センター 東北大学

主たる研究者 溝上 雅史 小林 徹 栗山 進一

研究期間 平成28年度～令和２年度 平成31年度～令和５年度 平成31年度～令和５年度

対象疾患

①希少・難治性疾患（17,827症例）
②がん（15,908症例）
③感染症（30,740症例）
④認知症・その他（23,051症例）
※（ ）内は令和２年６月22日時点の解析
実施症例数

①生殖補助医療（ARTオンライン登録）
②産科疾患（周産期レジストリ）
③早期産児（新生児医療ネットワーク登録
データベース）

①妊娠高血圧症候群
②低出生体重
コホートの参加者数：
三世代コホート（22,493組）、北海道スタディ（20,926組）
千葉こども調査（433組） 、成育母子コホート（1,563組）
浜松コホート（1,138組） 、BOSHI研究（905組）

収集している
データ

臨床情報、遺伝子変異情報 臨床情報
調査票情報、（一部）母子健康手帳情報、カルテ情報、
生体試料、生理学的検査結果

データシェアに
ついて

非制限公開 制限共有 非制限公開/制限共有

データの登録先：MGeND事務局にデータを送付
し、ウェブサイトを通じて公開する。

利活用は学術研究を目的としており、データ
所有団体に利用申請のうえで使用許可をえた
研究班内のみで制限共有を行う。

制限共有データ：
各コホート自体の情報（※各コホートのルールによる）

非制限公開データ：
カタログデータ

今後の予定
令和３年度以降は、本省事業において運営して
いく予定

現在リンケージデータベースのvalidation
studyを実施中であり、次年度以降に本解析
を実施していく予定である。令和６年以降の
データベース管理は未定。

現時点の６施設６コホートに加えて、今回のテーマに
沿った情報を収集できているコホートをいくつか追加し、
結果の一般化可能性を高めて行く予定である。令和６
年度以降のデータベース管理は未定。

令和２年９月１日時点

AMEDゲノム・データ基盤プロジェクトにおいて構築された主なデータ基盤・コホート
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所管 厚生労働省 厚生労働省 厚生労働省

予算 AMED AMED AMED

事業名 難治性疾患実用化研究事業 障害者対策総合研究開発事業（精神障害） 肝炎等克服実用化研究事業

データ基盤・
コホート名

未診断疾患イニシアチブ（Initiative on Rare and 
Undiagnosed Disease(IRUD)）：希少未診断疾患に
対する診断プログラムの開発に関する研究

精神疾患レジストリ 肝炎データストレージ（肝炎DS）

主たる機関 国立精神・神経センター 国立精神・神経医療研究センター 国立国際医療研究センター（NCGM）

主たる研究者 水澤 英洋 中込 和幸 徳永 勝士

研究期間 平成30年度～令和２年度 平成30年度～令和２年度 令和元年度～令和３年度

対象疾患 希少・難治性疾患 精神疾患 B型肝炎に起因する肝疾患 (特に肝がん)

収集している
データ

①臨床情報
②全エクソーム解析

①第1層：症例基本情報
②第2層：臨床評価情報
（精神症状・認知機能評価、患者自己記入式に
よるQOL・ 症状評価等）

③第３層：生体試料・情報
（血液・髄液、脳神経画像、ゲノム情報、
患者由来iPS細胞、ヒト脳組織）

令和2年7月より、データ収集開始。

①臨床情報（2,383症例/3,100症例）
②ヒトゲノムDNAのゲノム解析

（2,515症例/1,500症例）
③ウイルスDNA変異解析（331症例/60症例）
④肝がん組織由来DNAやRNAのゲノム解析情報

（96症例/160症例)
※②、③については当初の目標を既に達成

データシェアに
ついて

非制限公開/制限共有 制限共有 制限公開/制限共有

非制限公開データ：
遺伝学的検査およびIRUD Exchangeでのデータ
シェアにより診断確定に至った症例はMGeNDへ
臨床情報とバリアントデータを登録

制限共有データ：
IRUD Exchange（研究班内で運用するデータベー
スシステムでIRUDデータセンターが管理）、内部
関係者（拠点病院および解析センター）で臨床情
報および全エクソーム解析情報を共有

第1・2層の情報は、精神疾患レジストリの統合
データベースに集約し、第３層情報は、カタログ情
報として管理 (生体試料は各研究機関管理)。
情報提供審査委員会において審査の上、外部関
係者(大学・企業等)による二次利活用を実施する。

・制限公開データ：
肝炎DS（NCGMに設置）
データアクセス申請書を提出し許可を
得て利用可能

・制限共有データ：
肝炎DS（NCGMに設置）
データ提供者と直接の共同研究により、
利用可能。

今後の予定 令和３年度、後継の研究を公募予定。
令和３年度より、レジストリの維持や運営は、イン
ハウス等の資金で実施。今後、自走にむけた取り
組みを推進。

運用は競争的資金やNCGMのインハウス予算で
行い、競争的資金（科研費等）により、解析等を行
う予定。

令和２年９月１日時点

AMEDゲノム・データ基盤プロジェクトにおいて構築された主なデータ基盤・コホート

※対象疾患の症例数については、（時点数/目標数）4 10



令和２年９月１日時点

AMEDゲノム・データ基盤プロジェクトにおいて構築された主なデータ基盤・コホート

所管 文部科学省、厚生労働省 厚生労働省

予算 AMED（トップダウン型調整費） インハウス

事業名
ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業（文）
臨床ゲノム情報統合データベース整備事業（厚）

国立高度専門医療研究センターバイオバンク事業

データ基盤・
コホート名

CANNDs
（Controlled Sharing of Genome and Clinical Datasets）

ナショナルセンター・バイオバンクネットワーク（NCBN）

主たる機関 東北大学東北メディカル・メガバンク機構

NCBN中央バイオバンク

①NCCバイオバンク（がん）、②NCVCバイオバンク（循環器）、③NCNPバイオバンク（精神・神経）
④NCGMバイオバンク（国際）、⑤NCHHDバイオバンク（成育）、⑥NCGGバイオバンク（長寿）

主たる研究者 木下 賢吾 徳永 勝士（NCBN中央バイオバンク長）

研究期間 令和元年度～令和２年度 平成23年度より開始

対象疾患

コントロール群（28,000症例）
①東北メディカル・メガバンク機構（8,000症例）
②ナショナルセンター・バイオバンクネットワーク

（8,000症例）
③日本多施設共同コホート研究（J-MICC）（2,000症例）
④健康長寿社会の実現を目指した大規模認知症
コホート研究（4,000症例）

※１．（ ）内は解析目標症例数
※２．残り6,000症例については検討中

①NCCバイオバンク；がん（希少がん症例を含む）（57,800症例/－）
②NCVCバイオバンク；循環器疾患 （18,080症例/－）
③NCNPバイオバンク；筋疾患、精神疾患、神経疾患等 （17,879症例/－）
④NCGMバイオバンク；持続感染症等 （13,253症例/－）
⑤NCHHDバイオバンク ；小児の希少疾患、難病等 （1,623症例/－）
⑥NCGGバイオバンク；認知症等高齢者に多い疾患 （9,998症例/－）
※各疾患領域の研究開発に資するよう長期的かつ基盤的な事業として運営しているため収集
目標症例数は定めていないが、令和２年10月１日時点で以下の登録数を有している。

収集している
データ

臨床情報、ゲノム情報（全ゲノム解析）
基本情報等（性別、年齢、既往歴、病名等）と生体試料（血清、DNA、固形組織、髄液等）
（各バイオバンク施設の電子カルテ等に臨床情報が保存されている）

データシェアに
ついて

制限共有/制限公開（ICの条件による） 非制限公開/制限公開/制限共有

・データの登録先：「大規模なゲノム解析及びゲノム
データの共有推進等に向けた基盤整備」において構築
予定の、スパコン連携データストレージ

・外部関係者（共同研究の企業等）も条件を満たせば
データ利用可能

非制限公開データ：
ncbiobank.org（NCDBカタログデータベース）において基本情報等
（性別、年齢、既往歴、生体試料等）

制限公開データまたは制限共有：
臨床情報を含めた二次利活用は共同研究等で産学官の他の研究施設の研究者にも提供

今後の予定
令和３年度以降の運営主体については、健康・医療戦
略室、文科省、厚労省、AMEDで検討中

インハウスの事業として継続的に支援を行う。他のバイオバンク等との連携を強化し産業界の
ニーズを踏まえた利活用や試料品質保証にかかる取組等を推進する。

※対象疾患の症例数については、（時点数/目標数）5 11



令
和
２
年

11
月
６
日
 

ゲ
ノ
ム
・
デ
ー
タ
基
盤
の
構
築
に
向
け
た
取
組
に
つ
い
て
（
案
）

 

目
的

 

医
療
分
野
研
究
開
発
推
進
計
画
（
令
和
２
年
３
月

27
日
健
康
・
医
療
戦
略
推
進
本
部
決
定
）

に
基
づ
き
、
国
立
研
究
開
発
法
人
日
本
医
療
研
究
開
発
機
構
（

AMED）
が
中
核
的
な
役
割
を
担
う

医
療
分
野
の
研
究
開
発
に
お
い
て
、
ゲ
ノ
ム
・
デ
ー
タ
基
盤
の
整
備
を
推
進
す
る
と
と
も
に
、
全

ゲ
ノ
ム
解
析
等
実
行
計
画
等
の
実
行
に
よ
り
得
ら
れ
る
デ
ー
タ
の
利
活
用
を
促
進
す
る
こ
と
で
、

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
の
実
現
を
目
指
す
。

今
後
の
主
な
取
組
（
案
）

 

医
療
分
野
研
究
開
発
推
進
計
画
を
着
実
に
推
進
し
、
ゲ
ノ
ム
医
療
を
進
め
る
こ
と
を
目
的
と
し

て
、「

短
期
的
視
点
で
検
討
、
議
論
し
て
い
く
べ
き
課
題
」
に
対
応
す
る
た
め
、
医
療
分
野
の
研
究

開
発
関
連
の
調
整
費
の
活
用
も
念
頭
に
入
れ
、
関
係
府
省
、
AMED

と
も
協
議
の
上
、
今
後
、
以
下

の
取
組
を
実
施
す
る
。
 

１
．
 全

ゲ
ノ
ム
解
析
の
実
施

 

（
１
）
全
ゲ
ノ
ム
解
析
等
実
行
計
画
に
係
る
先
行
解
析
の
推
進

〇
全
ゲ
ノ
ム
解
析
等
実
行
計
画
（
第
１
版
）
に
基
づ
き
、
本
格
解
析
に
向
け
た
が
ん
、
難

病
に
お
け
る
全
ゲ
ノ
ム
解
析
の
先
行
解
析
を
着
実
に
実
施
す
る
。

 

［
現
在
の
解
析
数
（
解
析
中
（
解
析
予
定
）
の
も
の
を
含
む
）］

 

（
が
ん
の
先
行
解
析
：
1.6

万
症
例
）
 

・
遺
伝
性
が
ん
等
：

3,000
症
例

・
難
治
性
が
ん
 
：

  750
症
例

合
計
：

3,750
症
例

 

（
難
病
の
先
行
解
析
：
5,500

症
例
）
 

・
難
病
（
先
行
解
析
）
：
  700

症
例
（
う
ち

200
症
例
は
ト
リ
オ
検
体
を
想
定
）

・
調
整
費

 ：
1,800

症
例

（
令
和
２
年
度
第
２
回
医
療
分
野
の
研
究
開
発
関
連
の
 

調
整
費
に
て
措
置
）
 

合
計
：

2,500
症
例
 

〇
今
後
の
取
組
事
項
（
案
）

 

・
解
析
が
進
ん
で
い
な
い
、
が
ん
の
先
行
解
析
の
前
倒
し

・
２
次
解
析
（
ア
ノ
テ
ー
シ
ョ
ン
等
）
の
均
質
化
の
た
め
の
体
制
整
備
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令
和
２
年
1
1
月
６
日
開
催

第
４
回
ゲ
ノ
ム
医
療
協
議
会
資
料
３
－
２



（
２
）
コ
ン
ト
ロ
ー
ル
群
の
構
築

〇
が
ん
や
難
病
に
関
す
る
ゲ
ノ
ム
医
療
を
進
め
る
た
め
に
必
要
と
な
る
「
コ
ン
ト
ロ
ー
ル

群
」
の
構
築
を
目
的
と
し
て
、
国
内
バ
イ
オ
バ
ン
ク
や
コ
ホ
ー
ト
が
所
有
す
る
検
体
に

つ
い
て
全
ゲ
ノ
ム
解
析
を
実
施
す
る
。

 

［
現
在
の
解
析
数
（
解
析
中
の
も
の
を
含
む
）］

 

・
東
北
大
学
東
北
メ
デ
ィ
カ
ル
・
メ
ガ
バ
ン
ク
機
構
（

TMM）
 ：

8,000
症
例

 

・
ナ
シ
ョ
ナ
ル
セ
ン
タ
ー
・
バ
イ
オ
バ
ン
ク
ネ
ッ
ト
ワ
ー
ク
（

NCBN）
 ：

8,000
症
例

・
日
本
多
施
設
共
同
コ
ホ
ー
ト
研
究
（
J－

MICC
）

 ：
2,000

症
例

 

・
健
康
長
寿
社
会
の
実
現
を
目
指
し
た
大
規
模
認
知
症
コ
ホ
ー
ト
研
究

 ：
4,

000
症
例

（
令
和
２
年
度
第
２
回
医
療
分
野
の
研
究
開
発
関
連
の
調
整
費
に
て
措
置
）合
計

2.2
万
症
例
 

（
※
）
一
般
集
団
中
に

0.
0
1％

の
頻
度
で
存
在
す
る
遺
伝
子
変
異
の
う
ち
、
疾
病
発
症
の
寄
与
が
高
い
も
の

（
相
対
危
険
度

5
.0

以
上
）
を
検
出
す
る
た
め
に
は
合
計

2
.8

万
症
例
の
コ
ン
ト
ロ
ー
ル
群
が
必
要
 

〇
今
後
の
取
組
事
項
（
案
）

 

・
「
コ
ン
ト
ロ
ー
ル
群
」
の
構
築
の
た
め
に
不
足
す
る

6
,00

0
症
例
の
一
部
を
追
加
す
る

た
め
、
バ
イ
オ
バ
ン
ク
・
ジ
ャ
パ
ン
（

B
BJ
）
等
の
検
体
の
全
ゲ
ノ
ム
解
析
を
実
施
 

・
産

業
界

と
の

連
携
に
よ

る
創
薬

研
究

等
に
資
す

る
ゲ
ノ

ム
コ

ホ
ー
ト
研

究
の
更

な
る

推
進

２
．
ゲ
ノ
ム
・
デ
ー
タ
基
盤
の
構
築
及
び
デ
ー
タ
シ
ェ
ア
リ
ン
グ
推
進
の
た
め
の
体
制
整
備
 

（
１
）
ゲ
ノ
ム
分
析
体
制
の
構
築
に
向
け
た
ス
ー
パ
ー
コ
ン
ピ
ュ
ー
タ
ー
（
ス
パ
コ
ン
）
の
連
携

〇
今
後
の
大
規
模
な
ゲ
ノ
ム
解
析
を
、
国
内
の
イ
ン
フ
ラ
を
活
用
し
な
が
ら
効
率
的
に
進
め

る
こ
と
等
を
目
的

と
し
て

国
内
研
究
機
関
が

所
有
す

る
ス
パ
コ
ン
を
連

携
さ
せ

る
こ
と

に
よ
る
ゲ
ノ
ム
解
析
基
盤
の
構
築
を
行
う
。
更
に
、
そ
れ
ら
に
付
属
す
る
ス
ト
レ
ー
ジ
に

つ
い
て
も
連
携
さ
せ
る
こ
と
に
よ
り
、
一
研
究
機
関
で
の
管
理
に
よ
る
デ
ー
タ
の
散
逸
や

情
報
流
出
等
へ
の

リ
ス
ク

マ
ネ
ジ
メ
ン
ト
に

も
対
応

し
た
大
規
模
ス
ト

レ
ー
ジ

を
構
築

す
る
。
 

［
連
携
拠
点
と
な
る
国
内
研
究
機
関
］

 

・
東
北
大
学
東
北
メ
デ
ィ
カ
ル
・
メ
ガ
バ
ン
ク
機
構
（

TMM）

・
国
立
遺
伝
学
研
究
所
（
遺
伝
研
）

・
国
立
が
ん
研
究
セ
ン
タ
ー
（
国
が
ん
）

・
東
京
大
学
医
科
学
研
究
所
（
医
科
研
）

（
令
和
２
年
度
第
２
回
医
療
分
野
の
研
究
開
発
関
連
の
調
整
費
に
て
措
置
）

〇
今
後
の
取
組
事
項
（
案
）
 

・
先
行
解
析
に
お
け
る
２
次
解
析
に
も
対
応
す
る
た
め
、
連
携
拠
点
に
お
け
る
計
算
資
源

を
強
化

・
解
析
デ
ー
タ
の
増
加
に
対
応
す
る
た
め
、
ス
ト
レ
ー
ジ
を
増
設

（
連
携
拠
点
の
追
加
も
含
め
、
検
討
）

13



（
２
）
デ
ー
タ
の
利
活
用
促
進
の
た
め
の
、
検
索
シ
ス
テ
ム
（
CANNDs

（
※
））

の
構
築

〇
産
業
利
用
等
も
含
め
た
利
活
用
促
進
を
目
的
と
し
て
、
CANNDs

を
構
築
す
る
と
と
も
に
、

ワ
ン
ス
ト
ッ
プ
サ

ー
ビ
ス

等
に

も
対
応
し
た

事
務
局

等
に
つ
い
て
も
整

備
す
る

こ
と

に

よ
り
、
デ
ー
タ
シ
ェ
ア
リ
ン
グ
を
推
進
す
る
。
 

〇
ス
パ
コ
ン
及
び
そ
れ
ら
に
付
属
す
る
ス
ト
レ
ー
ジ
の
連
携
や

CANNDs
の
構
築
を
大
規
模

デ
ー
タ
解
析
基
盤
と
し
て
一
体
的
に
構
築
す
る
こ
と
に
よ
り
、
プ
ラ
イ
ベ
ー
ト
ク
ラ
ウ
ド

の
高
度
な
セ
キ
ュ

リ
テ
ィ

と
産
官
学
で
幅
広

く
利
活

用
で
き
る
パ
ブ
リ

ッ
ク
ク

ラ
ウ
ド

の
要
素
を
備
え
た
、「

ハ
イ
ブ
リ
ッ
ド
ク
ラ
ウ
ド
」
を
整
備
す
る
。
 

（
※
）

C
AN
ND
s：

C
on
tr
o
ll
ed
 
shA

ri
n
g 
of
 
geN

om
e 

a
nd
 cl

iN
ic
al
 D

a
t
as

e
ts

［
利
活
用
の
対
象
と
な
る
デ
ー
タ
］

 

・
コ
ン
ト
ロ
ー
ル
群
の
全
ゲ
ノ
ム
解
析
デ
ー
タ
及
び
そ
れ
ら
に
付
随
す
る
臨
床
情
報
等

・
全
ゲ
ノ
ム
解
析
等
実
行
計
画
に
係
る
先
行
解
析
デ
ー
タ

・
AGD

等
の

AMED
が
支
援
す
る
ゲ
ノ
ム
研
究
の
成
果
と
し
て
得
ら
れ
た
デ
ー
タ

（
CANNDs

を
AGD

（
※
）
の
後
継
と
位
置
付
け
て
は
ど
う
か
）

（
※
）

A
GD（

A
m
ed
 G

e
no
m
e 
gro

u
p 
s
ha
ri
ng
 
D
at
ab
as
e
）：

A
ME
D
ゲ
ノ
ム
制
限
共
有
デ
ー
タ
ベ
ー
ス

〇
今
後
の
取
組
事
項
（
案
）

 

・
産
業
利
用
も
含
め
、
更
な
る
利
活
用
促
進
の
た
め
、
AM

ED「
ゲ
ノ
ム
医
療
実
現
の
た
め

の
シ
ェ
ア
リ
ン
グ
ポ
リ
シ
ー
」
、
公
募
要
領
等
の
改
訂
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医療分野研究開発推進計画を着実に推進し、ゲノム医療を進めることを目的として、「短期的視点で検討、議論していくべき課題」に
対応するため、医療分野の研究開発関連の調整費の活用も念頭に入れ、関係府省、AMEDとも協議の上、今後、以下の取組を実施する。

ゲノム
解析データ

東北メディカル・
メガバンク（※１）

国立がん研究
センター（※１）

東京大学
医科学研究所（※４）

事務局

データ利用
審査委員会

科学的アドバイ
ザリーボード

中央倫理
審査委員会

ゲノム・データ基盤の構築に向けた取組について（案）

活用
データサイエンティスト
等の教育・育成国立遺伝学

研究所（※１）

均質な
２次解析の体制

検討中：6,000症例

TMM ：8,000症例
NCBN ：8,000症例（※１）
J-MICC：2,000症例（※１）
認知症：4,000症例（※４）

コントロール群
目標：2.8万症例

検討中：12,250症例

遺伝性がん等：3,000症例（※１）
厚労科研 ： 750症例（※２）

がん先行解析
目標：1.6万症例

検討中：3,000症例

難病先行解析： 700症例（※３)
調整費 ：1,800症例（※４）

難病先行解析
目標：5,500症例

全ゲノム解析等実行計画

解析結果

シークエンスデータ

サンプル

生体試料

連携
（詳細な臨床情報が必要な
場合は、各バイオバンクへ）

糖尿病、認知症等の

多因子疾患に対し、

効果的な実施を検討

ゲノム・
オミックス解析

※１．令和元年度第２回医療分野の研究開発関連の調整費 ／ ※２．令和元年度補正予算 ／ ※３．令和２年度当初予算 ／ ※４．令和２年度第２回医療分野の研究開発関連の調整費

解析
データ

データ共有
の推進

検索システム
（CANNDs）

ハイブリッドクラウド

解析
データ

解析
データ

解析
データ アカデミア医療機関

活用

新規病態生理の知見取得や
新規治療法等の開発

大規模ゲノム
解析に向けた
基盤整備

ＴＭＭ
15万症例

ＢＢＪ
27万症例

バイオバンク横断検索システムＮＣＢＮ
10万症例

産業界
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本格解析

TMM、遺伝研、国がん、医科研（検討）

難病：800症例（検討）

TMM：8,000症例（解析済み）

遺伝性がん：3,000症例（解析中）

ゲノム・データ基盤の構築に向けた取組について（工程表）

全
ゲ
ノ
ム
解
析

環
境
整
備

令和２年４月 令和３年４月 令和４年４月

NCBN、J－MICC：合計1万症例（解析中）

認知症：4,000症例
（解析中）

難治性がん：750症例（解析中）

令和５年４月

難病：700症例（解析予定）

難病：1,800症例（解析予定）

BBJ等：6,000症例（検討）

がんや難病に関するゲノム医療を進める

ために必要となる「コントロール群」を構築

CANNDsよりデータシェアリングを推進

希少がん等（検討）

難治性がん、希少がん、小児がん：
合計1.4万症例（検討）

TMM、遺伝研、国がん（構築中）

医科研（構築中）

バイオバンク横断検索システムとCANNDｓの連携（検討）

※ゲノム・オミックス解析等を活用した糖尿病、認知症等
の多因子疾患に関する予防、早期診断、治療最適化
に資する研究については、今後、優先順位等も含めて、
効果的・効率的な実施を検討

＜コントロール群の構築＞

＜全ゲノム解析等実行計画先行解析＞

バイオバンク横断検索システム（構築済み）

AGD登録データのCANNDsへの移行（検討）CANNDsの構築（構築中）

＜ゲノム分析体制の構築に向けたスーパーコンピューターの連携＞

＜データの利活用促進のための、検索システムの構築＞

連携拠点の計算
資源強化（検討）
ストレージの増設
（検討）

ハイブリッドクラウド化（検討）

スパコン連携拠点を人材育成の拠点として整備（検討）

大規模データ解析基盤
として一体的に構築

２次解析均質化のた
めの体制整備（検討）

解析済みデータの
制限共有開始（検討）

全ゲノム解析等
実行計画（第１版）に
係る先行解析
（本格解析に向けて
実施するAMED研究）

難病：2,200症例（検討）
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