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（資料）

ゲノム解析グループ ⽬的・背景・計画

目的

・希少難治性消化器疾患のゲノム解析体制を構築する．
・確定診断、層別化に重要な結果を提供する．

⇨  ガイドライン作成、新規治療開発に資する．

背景（解析実績）

計画

希少疾患ゲノム解析

パネル解析
（難聴、結合織疾患等）

全エクソーム解析
＞8,500検体

全ゲノム解析
＞1,000検体

in-houseデータ
解析パイプライン

構築済、他 RNA-seq解析等実績有

図（全体概要）参照

図︓ゲノム解析体制の構築（全体概要）

解析の実践と体制の構築
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・確定診断
・疾患の層別化
に有用な結果の提供

＋
・ガイドライン作成
・新規治療法（治療薬）開発
に資するデータの算出
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