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ゲノム医科学プロジェクト 

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)臨

床情報データベースの仕様、(2)データ利活用シス

テムのあり方と仕様、(3)ゲノム解析データの共有

方針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。主な検討事項は、(1)臨床情報デ

ータベースの仕様について山野分担研究者と連携

して検討し、ゲノムデータベースと同様にオンプ

レミスサーバーを基本とする構想を取りまとめ、

班会議において報告し、班員の意見を聴取した。(2)

データ利活用システムのあり方と仕様について、

特にデータ保護の安全性とデータ利用の利便性の

両面から検討し、クラウド環境を基本とする構想

を班会議において報告し、班員の意見を聴取した。

(3)ゲノム解析データの共有方針について検討し、A

MEDの方針を基本とする案を班会議において報告

し、班員の意見を聴取した。

D.考察 

本研究の令和 4年度までの成果に基づいて、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」の活動が順調に進捗した。 

E.結論 

本研究の令和 4年度までの成果および 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）の成果を土

台として、令和 5年度からは、AMED「難病のゲノ

ム医療実現に向けた全ゲノム解析の実施基盤の構

築と実践」（全ゲノム本格解析）が開始される。

F.健康危険情報 

該当なし 
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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
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活用システムのあり方と仕様、(3)ゲノム解析データの共有方針について検討し、班会議での議論を踏ま
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ェクトの進捗状況についても報告した。 
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