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研究成果の概要（和文）：ヒト試料収集と遺伝子タイピング支援が主要な目的である．具体的な
対象疾患は糖尿病，パニック障害，脳動脈瘤，アルツハイマー病など，比較的頻度の高い疾患
と，多系統萎縮症をはじめとする神経疾患など，個々には頻度の低い疾患群である．後半の主
要な支援は，これまでに収集したヒト試料を使った Genome-wide association study (GWAS)の
遺伝子タイピングである．糖尿病，パーキンソン病，脳動脈瘤などの遺伝的背景を明らかにす
る成果となった． 
 

研究成果の概要（英文）：The aim of this study is to support human genome sample collection 
and genome typing.  Target diseases are common diseases including type 2 diabetes 
mellitus (DM), panic disorder, intracranial aneurysm, Alzheimer disease, and rare 
diseases such as multiple system atrophy.  Main support of later half was a financial 
support for genotyping of genome-wide association study (GWAS).  Through this support, 
genetic background of DM, Parkinson disease, intracranial aneurysm and other diseases 
was clarified.    
 

 

交付決定額 
                               （金額単位：円） 

 直接経費 間接経費 合 計 

17 年度 67,800,000 0 67,800,000 

18 年度 68,100,000 0 68,100,000 

19 年度 84,200,000 0 84,200,000 

20 年度 102,100,000 0 102,100,000 

21 年度 102,100,000 0 102,100,000 

総 計 424,300,000 0 424,300,000 

 

 

研究分野：医歯薬分野 

科研費の分科・細目：応用ゲノム 

キーワード：遺伝子タイピング，ゲノム医学研究，インフォームド・コンセント 

 
１． 研究開始当初の背景 

わが国のゲノム疫学研究は，研究者個々人
の努力によってヒト試料収集を進めていた
ため，その規模において欧米に比べ立ち後れ

が明らかであった．また，臨床現場でのヒト
試料収集も，我が国特有の忙しさから，医療
スタッフは研究協力をしたくてもできない
状況にあった．また，頻度の少ない疾患群を
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研究対象とする場合，個々の施設で専門医が
対応する事が多く，わが国全体での共同研究
体制構築が求められる状況であった． 
 
２．研究の目的 

応用ゲノム C05 の「ゲノム医学研究支援体
制の構築に関する研究」の解析に基づき，応
用ゲノム内の研究項目 C01「ゲノム情報を基
盤とした疾患遺伝子の探索・検証と医療への
応用」，C02「臨床データとゲノム情報の統合
を基礎とした疾患のシステム的理解と医療
への応用」において研究成果を出すためにヒ
ト試料収集が重要となる研究の支援を実施
することが主要な目的である．具体的な対象
疾患は糖尿病，パニック障害，脳動脈瘤，ア
ルツハイマー病など，比較的頻度の高い疾患
と，多系統萎縮症をはじめとする神経疾患，
遺伝外来受診者を対象とした先天異常など，
個々には頻度の低い疾患群である．必要とさ
れる支援体制には共通する部分と，固有の部
分がある．固有部分の多くは，その疾患頻度
に起因する． 

また，プロジェクトの後半では，成果を出
すために，試料収集支援中心から，タイピン
グ支援など実際の解析が必要となってきた．
そこで，タイピング支援の妥当性を検討しな
がら，支援を実施する．  
 
３．研究の方法 

共通する研究支援には，まずヒト試料集配
システムの構築がある．これまでのゲノム研
究では，研究者が個人的なつながりから臨床
医の協力を得る事が多かった．その為，臨床
医は通常の業務に加えて，研究の説明をおこ
ない同意を得る，インフォームド・コンセン
トのステップ，提供を受けたヒト試料送付作
業をも自ら行わざるを得なかった．その為，
症例収集が進まず，諸外国の研究に遅れをと
る場合もあった．そこで，支援委員会では，
共通する研究支援として，臨床医は必要事項
を試料提出申込書に記載するだけで，匿名化，
試料の送付，DNA 抽出，必要な場合の株化，
およびそれらの解析機関への送付など，ヒト
試料集配システム構築をめざす．  

また，改訂版のゲノム指針で記載が追加さ
れた，「インフォームド・コンセント履行補
助者」をゲノム・メディカルリサーチコーデ
ィネーター（GMRC）と名付けて教育および人
材の供給をおこなう．頻度の低い疾患群では
主治医が直接おこなうため，この人材の必要
性は低いが，頻度の高い疾患では必須である． 

また，インフォームド・コンセントをおこ
なう場合の説明資料を脳動脈瘤で作成し，そ
の有用性を検討する．他のプロジェクトでの
作成希望がある場合は支援をおこなう． 

研究協力を得るためのウェブページの作
成をおこなう．これには当該疾患の現状，治

療法，予防法を含めた説明も加え，一般の方
にもわかりやすく，信頼性の高いものを作る． 

また，海外のゲノム研究支援体制を調査し，
日本の社会に受容できる体制をめざす． 
 
４．研究成果 
(1) ヒト試料収集支援システムの構築 

ヒト試料収集支援は，以下の疾患研究を対
象として実施した． 
＊2型糖尿病 
＊アルツハイマー病 
＊脳動脈瘤 
＊パニック障害 
＊ハンチントン病 
＊多系統萎縮症 
＊多発奇形／精神発達遅滞(MCA/MR) 
 

ヒト試料収集は主に病院外来から提出さ
れることが多い．そこで，通常の検査用生体
材料とほぼ，同様の手順で提出できるように
することを目指した．但し，ゲノム医科学研
究が目的であるため，３省合同で作成したヒ
トゲノム指針に従う必要がある．DNA 抽出の
ためのヒト試料を病院外に出すにあたって，
匿名化することが望まれる．そこで，検査会
社と話し合い，複写式のヒト試料提出用の申
込書をプロジェクト毎に作成し，検査会社用
の申込書には，個人情報が複写されないよう
にした．DNA 抽出，リンパ球株化を検査会社
に業務委託することで，病院から解析機関ま
での流れをすべて１つの業者で進めること
とした． 

各疾患の支援内容を簡単に記載する． 
２型糖尿病 
� 血液からの DNA 抽出 
� インスリン測定 
� 抗 GAD 抗体測定 

アルツハイマー病 
� DNA 抽出 
� 血漿分離 

パニック障害 
� リンパ球株化 
� DNA 抽出 

MCA/MR 
� リンパ球株化 
� 株化後 DNA 抽出 
� DNA 抽出 

ハンチントン病 
� リンパ球株化 
� DNA 抽出 

多系統萎縮症 
� リンパ球株化 
� DNA 抽出 

 
構築したヒト試料収集システムは順調に

研究期間中，順調に稼働した．匿名化などで
の問題，個人情報漏洩も発生していない．検



 

 

査会社との連携もスムーズに進んでいる．こ
のシステムを活用することにより臨床医，研
究者の満足度も高いと思われる．収集したヒ
ト試料は検査会社で DNA 抽出，必要とされる
場合は，株化をおこなう．その後，解析研究
機関へ配送する．  
 
(2) GMRC 雇用支援 

GMRC の雇用を糖尿病解析グループ，パニ
ック障害解析グループ，脳動脈瘤解析グルー
プ，神経疾患解析グループにおいておこなっ
た．最初の 3 年間はフルに，後半の２年間は
減額して支援した． 
 
(3) GMRC 制度構築のための支援 

2005年度に応用ゲノム内のGMRC養成セミ
ナーを支援班の予算から執行し開催した．開
催までに以下の手順を踏んだ． 
＊ 5 月 17 日，第１回制度準備委員会で到達

目標，資格認定の話し合い． 
＊ 6 月 3 日，応用ゲノム支援委員会会議で

養成セミナーの必要性について検討，総
括班の意見聴取 

＊ 7月4-8日 第1回養成セミナーの実施． 
対象は応用ゲノムの班員関係者が中心で

あったが，がん遺伝疫学グループと共同で開
催した． 

その後，複数学会を主体とした制度設計を
するために，日本医学会に属する関連学会に
呼びかけ，賛同された学会から委員を出し，
GMRC 制度準備委員会を立ち上げた．会議を開
き，その後，メール会議でいくつかの問題を
議論したが，多くの点で各学会の思惑が異な
り，残念ながら頓挫した．そこで，一旦，各
学会の連携を解消し，日本人類遺伝学会単独
で，制度設計をおこない，確立できた時点で
他学会への呼びかけを進めることにした．そ
の結果，以下の様な到達目標と制度規則を策
定し，2009 年 4 月 1日を施行日とした．内容
は委員会を作って検討した． 
 
(4) ゲノム解析支援 

プロジェクト後半の支援の大部分は，遺伝
子タイピングである． 

アルツハイマー病，糖尿病，多系統萎縮症
の解析に，アフィメトリックス社のキットに
よる全ゲノム SNP タイピング  (GWAS: 
genome-wide association study)支援を消耗
品購入という形で実行した．引き続いてパニ
ック障害，パーキンソン病，心筋梗塞，自己
免疫性甲状腺炎，脳動脈瘤，若年発症家族性
糖尿病などへの支援を広げた．イルミナ社の
キットも使用されている． 
 

ヒトゲノム医学研究を進めるために，イン
フォームド・コンセント履行補助者に該当す
る GMRC制度をプロジェクト期間中に構築し，

修了後も続く制度になったことは特筆すべ
き成果と考える． 

タイピング支援により，糖尿病，脳動脈瘤，
パーキンソン病，数種類の単一遺伝子疾患の
解析が進み，一流紙に掲載されたことも成果
と言ってよいだろう． 

ヒトゲノム研究の解析を各研究室ですべ
て実施する時代は終わり，大規模な解析は特
定ラボで効率よく実施するのが妥当であろ
う．一方，ヒト試料収集は一人の対象に 20-30
分かけて研究の説明とそれに伴うリスクな
どを説明し，自律的な判断を促すことは，国
民の理解を得ながら研究を進めるには必要
不可欠である．また，これからのヒトを対象
とした研究プロジェクトは大型にならざる
を得ないため，それに対応する人材の教育と
認定は極めて重要である．臨床遺伝専門医，
認定遺伝カウンセラー，今回，制度設計がで
きた GMRC などが，パーソナルゲノム時代が
間近になった現在，どのように分担連携して，
ゲノム研究の成果を社会で使える様にする
かは，早急に検討すべき課題であると思われ
る． 
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