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A.研究目的

難病のゲノム医療に向けた全ゲノム解析プロジェ

クトにおけるゲノム基盤の運営・管理方法の在り

方を検討し、併せて運用手順書を作成する。令和 3
年度は特に AMED「難病のゲノム医療推進に向け

た全ゲノム解析基盤に関する研究開発」（全ゲノム

先行解析）における「ゲノム基盤」の方針につい

て具体的に検討し、その進捗報告も行う。

B.研究方法 
AMED「難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解

析基盤に関する研究開発」（全ゲノム先行解析）に

おける「ゲノム基盤」の活動方針について、(1)検
体の受け入れ、(2)ヒト全ゲノムシークエンス解析、

(3)解析結果の内容、(4)ロングリードシークエンス

解析支援、(5)臨床情報の仕様（山野班員との連携）、

(6)データ・検体の利活用のあり方や手続き・審査

体制の面から検討を加えた結果を班会議において

報告し、班員からの意見を聴取した。併せて、難

病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基盤に

関する研究開発」プロジェクトの進捗状況を班会

議において報告した。

（倫理面への配慮）

ヒトゲノム解析研究については、所属機関の倫理審

査委員会の承認を得ている。

C.研究結果

AMED「難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解

析基盤に関する研究開発」（全ゲノム先行解析）に

おける「ゲノム基盤」の方針を検討し、その進捗

状況を報告した。主な検討事項を以下に列記する。

(1)検体の受け入れ条件やID管理システムの構築方

針と運用方法、(2)ヒト全ゲノムシークエンス解析

およびデータ解析の詳細な条件、(3)分担研究班に

送付する解析結果ファイル、(4)ロングリードシー

クエンス解析支援を実施する方針、(5)臨床情報の

仕様について山野班員と連携、(6)データ・検体の

利活用のあり方や手続き・審査体制について必要

な事項を検討して取りまとめた。

D.考察

(6)データ・検体の利活用のあり方や手続き・審査体

制についてついては、他の班員と連携した検討が必

要な事項があり、令和４年度の主な検討課題となる。 

E.結論 
上記(1)から(4)については十分な検討と班会議での

議論を経て完了し、(5)についてもほぼ完了した。 

F.健康危険情報 
該当なし

研究要旨 

難病のゲノム医療に向けた全ゲノム解析プロジェクトにおけるゲノム基盤の運営・管理方法の在り方を

検討した。特に AMED「難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基盤に関する研究開発」（全ゲノム

先行解析）における「ゲノム基盤」の活動方針について、(1)検体の受け入れ、(2)ヒト全ゲノムシークエ

ンス解析、(3)解析結果の内容、(4)ロングリードシークエンス解析支援、(5)臨床情報の仕様（山野班員と

の連携）、(6)データ・検体の利活用のあり方や手続き・審査体制の面から検討し、班会議での議論を踏ま

えて結論を得た。併せて、「難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基盤に関する研究開発」プロジ

ェクトの進捗状況についても報告した。
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