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研究成果の概要（和文）：ドライアイは本邦で2,000万人以上が罹患する最も多い眼疾患である。ドライアイを
完治する方法は存在せず、人生の長期にわたり生活の質の低下を引き起こす。ドライアイの発症要因は、多因子
にわたるため、包括的な個々人の情報と遺伝子情報の融合による横断的アプローチにより、病態理解と発症・ 
重症化を未然に防ぐ予防医療や個別化医療に重要である。
　本研究では、モバイルヘルスアプリから収集した個々人の包括的な情報と、東北メディカル・メガバンク機構
が既に持つ遺伝子情報を融合し、ドライアイの新しい表現型を統合解析するためのデータ基盤を構築した。

研究成果の概要（英文）：Dry eye is the most common eye disease, affecting more than 20 million 
people in Japan. There is no cure for dry eye, and it causes a long-term decline in quality of life.
 Since the pathogenesis of dry eye is multifactorial, a cross-sectional approach that fuses 
comprehensive individual and genetic information is important for understanding the pathogenesis and
 for preventive and personalized medicine to prevent the onset and severity of the disease.
　In this study, we established a data base for integrated analysis of new phenotypes of dry eye by 
fusing comprehensive individual information collected from mobile health applications and genetic 
information already possessed by Tohoku Medical Megabank Organization.
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研究成果の学術的意義や社会的意義
ドライアイは本邦で2,000万人以上が罹患する最も多い眼疾患である。ドライアイを完治する方法は存在せず、
人生の長期にわたり生活の質の低下を引き起こす。ドライアイの発症要因は、多因子にわたるため、包括的な
個々人の情報と遺伝子情報の融合による横断的アプローチにより、病態理解と発症・ 重症化を未然に防ぐ予防
医療や個別化医療に重要である。
　本研究では、モバイルヘルスアプリから収集した個々人の包括的な情報と、東北メディカル・メガバンク機構
が既に持つ遺伝子情報を融合し、ドライアイの新しい表現型を統合解析するためのデータ基盤を構築した。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。
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１．研究開始当初の背景 
ドライアイは本邦で 2,000 万人、世界で 10 億人以上が罹患する最多の眼疾患であり、超高齢
社会で今後も増加すると推察されている(Stapleton F, Ocul Surf, 2017)。また、ウィズ・アフタ
ーコロナにおけるデジタル社会において、更に加速することが懸念される。ドライアイの症状は、
視機能の低下による生活の質の低下のみならず、集中力や生産性の低下から多くの経済的損失
(米国では 38億 4,000ドル)をもたらす(Yu J, Cornea, 2011)。しかし、ドライアイの治療方法は
未だに点眼による対症療法が主体であり、完治する方法は存在せず、人生の長期に渡り生活の質
の低下を起こしている(Yamada M, Clinicoecon Outcomes Res, 2012)。 
一方、ドライアイは多因子疾患であり、温度・湿度・花粉等の環境因子、喫煙・コンタクトレン
ズ装用・デジタル作業等の生活習慣、年齢・性別・遺伝等の宿主因子等が複合的に関連してドラ
イアイの発症や経過に影響を及ぼす(Stapleton F, Ocul Surf, 2017)。ドライアイの遺伝的要因に
ついては、英国の双子研究でその寄与度が判明している(Vehof J, IOVS, 2014)。しかし、具体的
にどの遺伝子領域がドライアイの発症や重症化に寄与するかは明らかになっておらず、ドライ
アイにおける個別化医療の取り組みを阻んでいる。 
このように、ドライアイの発症要因は多因子かつ複合的であるため、ドライアイに対する簡易
的なバイオマーカーの発見や個別のドライアイ発症予測等によってドライアイの発症や重症化
を未然に防ぐ予防・予測医療や、個々人に適した新規治療法を開発し個別化医療を行う必要があ
る。この問題の打破には、遺伝的背景のみならず包括的に個々人の情報を収集し、多階層横断的
に統合解析を行う必要がある。しかしながら、従来の研究手法では個々人の多様な自覚症状や関
連する生活習慣等と、遺伝子情報を包括的に収集・融合し、統合解析した結果を迅速に患者・市
民に還元することがドライアイに対する予防、予測、個別化、参加型医療の実現に向けた学術的
な課題であった。この問題を解決する方法が、本研究提案「モバイルヘルスとゲノム情報の融合
で拓くドライアイの疾患遺伝子多型の同定」である。 
 
２．研究の目的 
東北メディカル・メガバンク機構(ToMMo)と連携し、既にゲノム解析が進んでいるコホート調
査にドライアイ研究用スマホアプリ「ドライアイリズム®」(本アプリ)を追加して調査（アドオ
ンコホート）し、アプリと遺伝子情報から得たビッグデータの統合解析によるドライアイの新し
い表現型の確立とその発症または重症化に関わる疾患遺伝子多型を同定する。 
 
３．研究の方法 
(1) アドオンコホート用 QRコード読み取り機能の開発・実装 (2021年): 
ドライアイ研究用スマホアプリは既に開発済み(図 1)であるが、本ア
プリで収集する情報とゲノムバンクの遺伝子情報を統合するため、
ToMMo コホート調査に使用するアドオンコホート用の QR コード読み
取り機能を開発し、本アプリに実装する。 
 
(2) アドオンコホート調査の実施 (2021年) 
ToMMo コホート調査の参加者を対象に本アプリを用いてアドオンコ
ホート調査を実施する。仙台地域支援センターにおいて参加者に調査
用参加 ID(QRコード)を配布するし、同意はアプリ上で取得。ドライ
アイ症状の評価は、申請者らが開発したドライアイ疾患特異的質問紙
票「日本語版 Ocular Surface Disease Index, J-OSDI」 (Midorikawa, 
Eguchi, BMJ Open, 2019) を使用する。本アプリから参加者情報・病
歴・点眼歴等の宿主因子、花粉飛散量･気温･温度等の環境因子、睡眠
時間･デジタル作業時間･コンタクトレンズ装用等の生活習慣、最大開
瞼時間、歩数等を収集する。これにより、個々人の日常生活圏と密接
に関連したドライアイ関連情報の継続収集を行う。目標症例数は、12
ヶ月の期間で 4,000 例(ドライアイ、非ドライアイ各 2,000人)を設定
する。設定根拠はこれまで実施した ToMMo コホート来場者数の平均とゲノムワイド関連解析
(GWAS)研究を参考とした。 
 
(3) スマホアプリから収集したデータの整備 (2022年) 
収集されたデータは多岐に渡るため解析に適した形にデータ整備が必要となる。本スマホアプ
リから収集されたデータを整備し、検索や抽出が可能なデータ基盤を構築する。これまで提案者
らは本スマホアプリで収集したビッグデータの解析を行なった経験を多数有し、本研究におけ
るビッグデータの利活用に関しても問題なく実施可能である。 
 
４．研究成果 

図 1. ドライアイ研
究用スマホアプリ 



ドライアイは本邦で 2,000 万人以上が罹患する最も多い眼疾患であるが、点眼による対症療法
が主体である。ドライアイを完治する方法は存在せず、人生の長期 にわたり生活の質の低下を
引き起こす。ドライアイの発症要因は、環境因子・生活習慣・遺伝・加齢・性別等、多因子かつ
複合的であるため、包括的な個々人の 情報と遺伝子情報の融合による横断的アプローチにより、
表現型の多様性の理解や関連する生活習慣等の「見える化・層別化」がドライアイの病態理解と
発症・ 重症化を未然に防ぐ予防医療や個別化医療に重要である。 
本研究では、モバイルヘルスアプリから収集した個々人の包括的な情報と、東北メディカル・
メガバンク機構(ToMMo)が既に持つ遺伝子情報を融合し、ドライアイの新しい表現型を統合解析
することで、ドライアイの発症あるいは重症化に関わる遺伝子領域を同定する。本研究成果はゲ
ノムバンクの利活用促進による将来のゲノム医療実現に向けた研究の推進に資する。 
 
2021 年度はドライアイ研究用アプリで収集する情報とゲノムバンクの遺伝子情報を統合する
ため、ToMMo コホート調査に使用するアドオンコホート用の QR コード読み取り機能を開発し、
ドライアイ研究用アプリに実装した。アドオンコホートを実施(図 2)し、1220 名から参加者情
報・病歴・点眼歴等の宿主因子、花粉飛散量・気温・温度等の環境因子、睡眠時間・デジタル作
業時間・コンタクトレンズ装用等の生活習慣、最大開瞼時間、歩数等を収集した。そのうち、ド
ライアイ研究用スマホアプリで定義されたドライアイは、31.1% (379人, 平均年齢 52.7±14.0
歳、女性 85.0%)であった。 
2022年度は、ドライアイ研究用アプリから収集されたデータを整備し、検索や抽出が可能なデ
ータ基盤を構築した。 

図 2. アドオンコホートの実施に用いたパンフレット 
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