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研究進捗状況報告書の概要 
 
１ 研究プロジェクト 

学校法人名 藤田学園 大学名 藤田保健衛生大学 

研究プロジェクト名 難治性疾患の新規診断治療法の創出に向けた疾患遺伝子網羅的解

析センターの構築 
研究観点 研究拠点を形成する研究 

 
２ 研究プロジェクトの目的・意義及び計画の概要 

本研究事業では、共同利用の「疾患遺伝子網羅的解析センター」として最新の技術を集約

したセンターを開設し、DNA 塩基配列の解析 HiSeq1500 システム（イルミナ）と専用のサーバ

ーを配備し、本研究費で雇用した 2 名の専任技術者と、1 名のバイオインフォマティシャンを

常駐させ、（A）遺伝子診断事業では、各診療科が未診断稀少難病の患者さんの血液などの

サンプルを持参しさえすれば、全エクソーム解析、ターゲットエクソーム解析、マイクロアレイ

などの手法を駆使した遺伝子診断を行って、臨床医のわかりやすい形で結果を返却する、と

いうシステムを構築する。また、（B）研究支援に関しては、DNA 解析グループは全ゲノムシー

ケンス、RNA 解析グループは RNA-seq、蛋白質量解析グループは質量分析と、それぞれの

グループが得意とする網羅的解析手法を駆使して、研究者を支援する。医学部、医療科学

部、総合医科学研究所、七栗研究所という 4 つの組織が組織の枠を越えて一つになって、全

学的な取り組みとして研究活動を支援する体制を構築することを目的としている。 
 
３ 研究プロジェクトの進捗及び成果の概要 

疾患遺伝子網羅的解析センターの機能としては、大きく分けて（A）遺伝子診断、（B）研究

支援、の2つの柱となるアクティビティを展開している。（A）遺伝子診断に関しては、先天性疾

患や遺伝性疾患が疑われる稀少疾患で、未診断の患者の依頼検体に関して遺伝子解析を

行った。学内、学外から、2013 年は 97検体、2014年は 138検体、そして 2015年は 280検体

を、北は旭川医大、札幌医大に始まり、南は鹿児島大学までの全国レベルで検体を受け入

れた。次世代シーケンス（NGS）によるターゲットエクソーム解析、もしくは全エクソーム解析を

おこなった。その結果、2 例で新規責任遺伝子を同定し、既知遺伝子を含めると、約半数の

症例で責任変異を同定した。NGS を用いた無侵襲出生前診断や着床前診断の開発研究を

行い、特許出願を行い、ベンチャー起業の準備を進めている。（B）研究支援に関しては、

DNA 解析グループはメイトペアを使った全ゲノムシーケンスにより染色体構造異常の切断点

の同定を行った。RNA 解析グループは、RNA-seq により白血病で新規キメラ遺伝子を同定し

た。また学内の基礎研究グループとの共同研究にて RNA-seq 発現解析の支援を行った。蛋

白質量解析グループでは、変形性関節症群とコントロール群における軟骨の網羅的プロテオ

ミクスにて、新たなバイオマーカーの候補を同定した。さらに多くの診療科と連携して、研究

支援をしてゆくことを目指す。またセミナーやワークショップ開催等でゲノム医療の啓蒙およ

び関連分野の機関、プロジェクトとの連携を強化した。 
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平成 25 年度選定「私立大学戦略的研究基盤形成支援事業」 

研究進捗状況報告書 
 

１ 学校法人名   藤田学園       ２ 大学名   藤田保健衛生大学     

 

３ 研究組織名      総合医科学研究所        

 

４ プロジェクト所在地    愛知県豊明市沓掛町田楽ケ窪１番地９８    

 

５ 研究プロジェクト名  難治性疾患の新規診断治療法の創出に向けた疾患遺伝子網羅的 
解析センターの構築                       

 

６ 研究観点     研究拠点を形成する研究        

 

７ 研究代表者 

研究代表者名 所属部局名 職名 

倉橋 浩樹 
総合医科学研究所 

分子遺伝子研究部門 
教授 

 

８ プロジェクト参加研究者数  37 名 

 

９ 該当審査区分    理工・情報     生物・医歯     人文・社会  

 

１０ 研究プロジェクトに参加する主な研究者 

研究者名 所属・職名 プロジェクトでの研究課題 プロジェクトでの役割 

倉橋浩樹 

総合医科学研究所

分子遺伝学研究部

門 教授 

エクソーム解析による稀少疾

患原因遺伝子の同定 

種々の稀少疾患のエク

ソーム解析 

恵美宣彦 
医学部血液内科

学・教授 

スプライシング異常に起因す

る骨髄異形成の発症機序の

解明 

骨髄異形成の患者細胞

株の樹立、遺伝子変異

の解析 

吉川哲史 
医学部小児科学・

教授 

エクソーム解析による先天異

常原因遺伝子の同定 

先天異常患者サンプル

の収集、エクソーム解析 

西澤春紀 
医学部産婦人科

学・准教授 

エクソーム解析による不妊・

習慣流産の原因遺伝子の同

定 

不妊・習慣流産患者サ

ンプルの収集、エクソー

ム解析 

市原慶和 
医療科学部臨床検

査学科・教授 

エクソーム解析の臨床検査

への応用 

選択的エクソームによる

遺伝子診断技術の開発 
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別府秀彦 
藤田記念七栗研究

所生化学・准教授 

エクソーム解析による神経変

性疾患の原因遺伝子の同定 

神経変性疾患モデルマ

ウスの遺伝子変異の同

定 

前田明 
総合医科学研究所

遺伝子発現・教授 

スプライシング異常に起因す

る骨髄異形成の発症機序の

解明 

スプライシング因子結合

RNA の同定 

稲垣秀人 
総合医科学研究所

分子遺伝学・講師 

DNA パリンドロームを介した

染色体転座の網羅的同定 

精子 DNA の全ゲノムシ

ーケンス 

上田洋司 
総合医科学研究所

分子遺伝学・助教 

蛋白質量分析による多因子

疾患へのアプローチ 

関節軟骨や脳サンプル

の質量分析 

亀山俊樹 
総合医科学研究所

分子遺伝学・助教 

スプライシング異常に起因す

る骨髄異形成の発症機序の

解明 

スプライシング因子結合

RNA の同定 

（共同研究機

関等） 

松本直通 

横浜市立大学医学

部遺伝学・教授 

エクソーム解析による稀少疾

患原因遺伝子の同定 

種々の稀少疾患のエク

ソーム解析 

 

＜研究者の変更状況（研究代表者を含む）＞ 

旧 

ﾌﾟﾛｼﾞｪｸﾄでの研究課題 所属・職名 研究者氏名 プロジェクトでの役割 

    

（変更の時期：平成  年  月  日） 

 

 

新 

変更前の所属・職名 変更（就任）後の所属・職名 研究者氏名 プロジェクトでの役割 

（追加：平成 27 年 4

月 1 日） 

医学部腎泌尿器外科・准教

授 
佐々木ひと美 

結節性硬化症サンプ

ルの収集、エクソーム

解析 
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１１ 研究進捗状況（※ ５枚以内で作成 ） 

（１）研究プロジェクトの目的・意義及び計画の概要 

 本学は、臨床医の育成と優れた臨床の実践のみならず、豊かな人間性を活かした建学理

念『独創一理』を掲げ、最先端医学を追究することの重要性を強調してきた。しかし、臨床医

が多忙な日常の診療の合間に最先端の基礎研究を行うことは現実的には不可能に近い。本

プロジェクトでは、共同利用の「疾患遺伝子網羅的解析センター」として最新技術を集約した

センターを開設し、技術者とバイオインフォマティシャンを常駐させ、研究のプロフェッショナル

の強力な推進のもと、臨床医が積極的に参加可能な基礎研究の基盤を創設する。 

 研究プロジェクトは DNA、RNA、および蛋白質質量分析の３つの網羅的解析の柱からなり、

代表者・倉橋が統括する。 

 （１）DNA：次世代シーケンサーによる網羅的解析：稀少先天異常・遺伝性疾患について、エ

クソーム解析を行うことで原因遺伝子の同定を行う（吉川、稲垣、佐々木）。不妊や習慣流産

は頻度は高いが、原因変異が次世代に伝わりにくく、従来の全ゲノム関連解析（GWAS）が使

えない。そのため両親とトリオでエクソーム解析を行って新生突然変異の同定をする（西澤、

稲垣）。独自で開発した神経変性疾患のモデルマウスはエクソーム解析のユニークな対象で

ある（別府、稲垣）。原因不明難治性疾患の新たな原因遺伝子が同定できれば、学術的価値

に加え、新規診断・治療法などの画期的な成果が期待できる。また臨床検査への応用に向

けて、選択的エクソームによる既知の疾患の遺伝子診断法を確立する（市原、倉橋）。 

 （２）RNA：異常スプライシング産物の網羅的解析による骨髄異形性症候群（MDS）の病態解

明：MDS は、無効造血により産生される異常な形態を有する血球産生を原因とする難治性疾

患であり、しばしば急性骨髄性白血病へ移行することが知られている。最近 MDS において、

mRNA 前駆体のスプライシングに必要な因子が高頻度に変異を起こしていることが明らかと

なった。これら変異スプライシング因子の標的遺伝子を突き止め、MDS の病態、病因を解明

する。本プロジェクトでは、近年開発された手法を用い、MDS 細胞の変異スプライシング因子

-mRNA 前駆体複合体を免疫沈降によって選別し、含まれる mRNA 前駆体を網羅的に解析

し、変異スプライシング因子の標的遺伝子を同定するのが目的である（恵美、前田、亀山）。 

 （３）蛋白質量分析：難治性疾患の多くは多因子疾患であるが、その遺伝因子の解析手法

は前述の「CD-CV 仮説」に基づいたGWASが主流である。一方、それで同定できる責任多型

は疾患発症リスクをごくわずか変化させる程度のものばかりであり、臨床応用という観点から

はその限界が指摘されている。本研究では、プロテオミクス的な手法での蛋白質の網羅的解

析により、新たな視点から多因子疾患の原因究明にアプローチする。具体的には、変形性関

節症の関節組織、ヒト双極性障害のモデル動物の脳などのサンプルを質量分析することで、

蛋白質の量や質、翻訳後修飾の変化などを解析し、疾患の病態の本態に迫る（上田）。 

（２）研究組織 

 本研究プロジェクトでは、藤田保健衛生大学総合医科学研究所教授（倉橋）が代表者として

プロジェクトを統括し、臨床講座からは血液内科（恵美）、小児科（吉川）、産婦人科（西澤）、

２７年度からさらに腎泌尿器外科（佐々木）が参加し、医療科学部（市原）および七栗記念病

院（別府）からの研究者を含め、全学を上げた研究体制を敷いている。臨床講座は患者サン

プルの収集と解析結果の検討を、医療科学部は診断技術開発を、七栗研究所はモデルマウ

スのゲノム解析を担当し、それぞれの研究総括を行っている。総合医科学研究所（稲垣、亀

山、上田）の研究者はそれぞれ DNA、RNA およびタンパク質解析のエキスパートとして研究

を実施している。常駐の技術者とバイオインフォマティシャンを指導して研究を遂行し、またそ

の他の研究者（のべ２７名）等へのサポート体制を敷いて全学の研究推進を強力にバックアッ

プ、各研究者間との連携を促進する体制をとる。共同研究機関との連携は、横浜市大の松本
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教授や IRUD（未診断疾患イニシャティブ）等のゲノム医療に関する会議と密接に連携を取り

ながら実施している。 

（３）研究施設・設備等 

 医学部 3 号館 1 階（床面積 202 ㎡）を疾患遺伝子網羅的解析センターとして改造した。ＤＮ

Ａ塩基配列解析室内に解析装置室を設置し、また大実験室から質量分析装置室及び全室へ

の出入口にスライド扉を配置。その他設備工事としてエアコン・照明器具などを整備した。 

 DNA 塩基配列の解析 HiSeq1500システム（イルミナ）と専用のサーバーを配備し、大規模な

DNA シーケンシングの場合はこのシステムを利用した。疾患遺伝子網羅的解析センターに

は、本研究費で雇用した 2名の専任技術者と、1名のバイオインフォマティシャンが常駐し、解

析に従事している。また、HiSeq1500 システムの保守管理費用は別途獲得した費用でまかな

った。中規模の DNA シーケンシングの場合は共同利用施設の DNA 塩基配列解析システム・

イルミナ MiSeq を、小規模な DNA シーケンシングの場合は分子遺伝学研究部門の DNA 塩

基配列解析システム・ABI3100 Genetic Analyzer を、また共同利用施設のアフィメトリクス社

の CytoScan、分子遺伝学研究部門の Agilent 社のマイクロアレイシステムを適宜使用した。 

 また、タンパク質の解析に関しては、医学部 3 号館 1 階に設置した、質量分析装置・Bruker

社 Autoflex III、質量分析装置・Thermo Fisher 社 LCQ DECA XP plus を利用した。 

（４）進捗状況・研究成果等 ※下記、１３及び１４に対応する成果には下線及び＊を付すこと。 

＜現在までの進捗状況及び達成度＞ 

 疾患遺伝子網羅的解析センターは、大きく分けて（A）遺伝子診断、（B）研究支援、の 2つの

柱となるアクティビティを展開している。（A）の遺伝子診断に関しては、DNA 解析グループ、

（B）の研究支援に関しては DNA、RNA および蛋白質質量分析グループが担当している。 

（A）遺伝子診断： 

 先天性疾患や遺伝性疾患が疑われる稀少疾患で、未診断の患者に関して学内、学外から

の依頼検体を幅広く受け入れ、遺伝子解析を行った。研究計画は学内のヒトゲノム遺伝子解

析倫理審査委員会の承認を得た。サンプル提供者には十分なインフォームドコンセントをお

こない書面で同意書をいただいた上で参加して頂いた。2013 年は 97 検体、2014 年は 138 検

体、そして 2015年は 280検体を受け入れた。学内は小児科、産婦人科、腎・泌尿器外科のみ

ならず、内分泌外科、呼吸器外科、形成外科、脳神経外科など多くの臨床科からのサンプル

を受け入れた。中には、出生前診断や発症前診断の検体もあり、十分な遺伝カウンセリング

が行われていることを確認した上で解析を行った。また他施設からの検体については、県内

をはじめとして、さらに北は旭川医大、札幌医大に始まり、南は鹿児島大学まで、全国レベル

で受け入れた。基本的には、検体は DNA と RNA の採取を行い、次世代シーケンス（NGS）に

よるターゲットエクソーム解析、もしくは全エクソーム解析をおこなった。患者検体単独、もしく

は患者とその両親とのトリオで検体を収集した。主治医などの依頼者からの表現型情報か

ら、場合によってはマイクロアレイ染色体検査による微細欠失重複症候群のスクリーニングを

先行させた。必要に応じて染色体標本を作製しての FISH 解析や株化をおこなった上での機

能解析も追加でおこなった。エクソーム解析は、責任遺伝子が既知である疾患や症候群が疑

われる場合は、イルミナ社の TruSight One を用いて 4800 遺伝子のターゲットエクソーム解析

を行った。そうでない場合には、患者とご両親とで全エクソーム解析を行い、de novo 変異型、

もしくは劣性変異型のバリアントのスクリーニングを行い、責任変異の候補をバイオインフォ

マティクス的に導き出した。責任変異が同定できた場合は、報告書を作成し、主治医に返送

した。全体として、50％程度の確率で責任変異を同定している。いくつかの症例に関しては、

すでに症例報告として学会や論文として発表している（Boda et al. J Hum Genet 2016, *1（雑

誌論文 81）、Inagaki et al. ICHG2016 *2（学会発表 107））。また、2 年目の 26 年度末の自己
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点検評価により研究組織を見直し、新たに腎泌尿器科がプロジェクトに加わり、興味深いデ

ータが蓄積されている。 

 次に、NGS を用いた無侵襲出生前診断の開発研究も進めている。トリソミーの診断は商業

ベースで行われているが、本研究では、次の 2 つを行っている。 

(i) 重篤な性染色体遺伝病を持つ罹患児の出生リスクがある妊娠に関しての胎児性別判定

を採血で行うことで不必要な羊水検査を減らすことができる。Y 染色体の PCR が陽性である

ことが男児に特異的であるが、PCR が陰性の場合に女児であることを確定させるためには胎

児成分の存在を証明する必要がある。日本人でヘテロ接合の頻度の高い SNP を胎児で 30

種類程度タイピングすることで胎児成分の存在を示すことができるが、これを NGS を用いて

行う方法を開発した（特許出願中）。 

(ii) de novo 変異によるメンデル遺伝病の性腺モザイクによる再発のリスクがある妊娠に関す

る無侵襲出生前診断の方法を確立した。妊娠中に超音波検査で骨系統疾患が疑われた2例

に関して妊婦の採血を行い、罹患児の出生後に臍帯血で de novo変異を確定し、その変異を

妊娠中の母体血 cell free DNA で検出できる方法を開発した。この方法を用いて次回妊娠で

胎児の変異の有無を調べることが可能である。 

 さらには、着床前診断への応用を進めている。染色体転座による習慣流産に対して、従来

は day 3 の割球生検サンプルに対する FISH 法により不均衡転座を検出し、正常もしくは均衡

型の胚のみを子宮に移植する方法が用いられてきたが、1 細胞による診断の不確実性や、

異数体などの他の染色体異常の影響で成績が上がらなかった。そこで day 5 の胚盤胞生検

で複数細胞を採取し、全ゲノム増幅後に NGS を用いて定量する方法が開発された。私たち

は、不均衡転座由来の種々の細胞株を用いて、全ゲノム増幅後の NGS による染色体解析を

確立し（Kurahashi et al. Reprod Med Biol 2016, *3(雑誌論文 64)）、提供をはじめた。また、微

小な不均衡転座を検出する解析ツールを開発中である。日本産婦人科学会が、不妊治療不

応例・習慣流産を対象として、胚盤胞生検での着床前スクリーニングの特別臨床研究を計画

しており、私たちの研究グループを研究代表とした形で倫理審査などの準備を進めている。

また、本研究には企業に関心を持っていただけたので、大学発バイオベンチャーの設立に向

けての準備も進めている。 

（B）研究支援： 
（１）DNA 解析グループ： 

 研究代表者のグループは、従来から染色体の構造異常の発生メカニズムの解析を行って

きたが、NGS を用いて種々の染色体構造異常の切断点の解析から発生メカニズムへのアプ

ローチをおこなっている。パリンドローム配列はゲノム参照配列のシーケンス未解読のギャッ

プの一つであるが、私たちは NGS によるディープシーケンスにより、反復性転座に関連する

パリンドローム配列のひとつを完全解読した(Mishra et al. Mol Cytogenet 2014, *4（雑誌論文

44）)。「染色体挿入」はある染色体断片が別の染色体に挿入された構造異常だが、G 分染法

のレベルでは 3 カ所の染色体の切断でおきているようであるが、メイトペアを使った NGS によ

る全ゲノムシーケンスにより切断点の解析を行った結果、全例でさらに複雑な異常を伴って

いることがわかった（Kato, ICHG2016, *5(学会発表 106)）。さらに、「端部欠失、逆位重複」の

切断点の解析中である。現在、学内の臨床科の要望を受け、種々の疾患に対するマイクロ

バイオーム・メタゲノム解析の準備が進められている。 

（２）RNA 解析グループ： 

 RNA-seq 解析により、3 例の急性白血病 (AML)症例から新しい融合遺伝子を同定する事

に成功し、その発現解析を行った。t(6;7)(q13;p22),t(6;9)(p23;q34)異常を示した AML から

NUP214-RAC1 および RAC1-COL12A1 を見出した（Abe et al. Cytogenet Genome Res. 2015, 

*6 (雑誌論文 72)）。t(4;12)(q11;p13)を呈した AMLにおいて ETV6- CHIC2およびGSX2-ETV6
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を同定した。同時に CHIC2 の隣に位置する GSX2,PDGFRα の発現が増加していることを見

出した（Abe et al. Int J Lab Hematol. 2016, *7 (雑誌論文 76)）。 ETV6-LPXN は再発 AML に

おいて t(11;12)(q12.1;p13)から同定された融合遺伝子で CXCL12/CXCR4 の過剰 反応を誘

導するが、CXCR4 の発現増加に加え他のケモカイン(CCL2,CCL5,CCL22,CCL1,CXCR2)の発

現増加も認められ、ETV6-LPXN とケモカイン発現の関連が疑われた（Abe et al. Genes 

Chromosomes Cancer. 2016, *8(雑誌論文 74)）。また、microRNA や非コード RNA に関しても

研究支援を開始した。筋分化に関わる myogenin のノックアウトマウスの解析において、筋肉

量のレギュレータである myostatin の発現を制御する microRNA を同定し、microRNA や非コ

ード RNA の生体内での機能について新たな展開が見られている。 

（３）蛋白質量解析グループ： 

 変形性関節症群とコントロール群における軟骨の網羅的プロテオミクスにて、患者群で有

意に変動する複数の分子を同定し、またそれらが血液生化学データにて予測可能であること

を見出し、変形性関節症の新たなバイオマーカーとしての血液検査項目の存在を示唆するデ

ータが得られた。全脳特異的なアクチビン過剰発現を起こす躁鬱病モデルマウスにおいて、

網羅的プロテオミクス解析において、多数の因子を同定した。この中にmicroRNA制御に関わ

るSmadも含まれたため、脳内RNAの網羅的発現解析を行った結果、多数のmicroRNAの変

動がみられた。これらのデータをまとめることで、躁鬱病等の新たなバイオマーカーの可能性

を検討中である。 

 以上の２つのアクティビティの他に、NGS網羅的解析をあつかった研究に関するセミナー、

およびワークショップ（５回）を実施し好評を得た。 

 

＜特に優れた研究成果＞ 

 遺伝子診断に関しては、孤発例の全エクソームのトリオ解析にて、2例で新規責任遺伝子を

同定した。1 例は PDE3A 変異による家族性高血圧短指症候群で、もう１例は PLK4 変異によ

る網脈絡膜症を伴う小頭症であった。いずれのケースも 1 例しかなかったため、遺伝子変異

のみでは論文発表することができず、機能解析を行っているあいだに、欧米チームの方が先

にそれぞれ Nat Genet 誌に論文発表をおこなった。それをうけて、わたしたちも後日に論文化

し、一方はすでに出版し（Boda et al. J Hum Genet 2016, *1（雑誌論文 81）、もう一方は、現在

投稿中である（Tsutsumi et al. in submission）。 

 

＜問題点とその克服方法＞ 

 欧米チームに一歩及ばず先を越された大きな成果がいくつかあったが、それは、国内外の

他の研究チームや診療施設との連携の不足に問題があると考えられる。AMED の IRUD（未

診断疾患イニシャティブ）が、2年遅れてわれわれと同じコンセプトで開始された。この IRUDと

連携して、データや情報を共有しながら進めていく体制を構築した（愛知 UDP）。また、海外と

の連携も必要であり、MatchMaker のような国際的な組織にも参加していく必要があり検討中

である（ICHG2016）。また候補遺伝子に病原性ありかなしかが未確定のバリアントが見つか

った場合に、数年単位でアップデートしていく予定である。一方で網羅的解析による偶発的所

見の問題が解決していない。日本国内の他の遺伝診療機関と連携したガイドラインづくりが

必要である。研究組織は年度ごとに自己点検評価をおこない、積極的に優れた学内研究の

サポートを展開する。 

 

＜研究成果の副次的効果（実用化や特許の申請など研究成果の活用の見通しを含む。）＞ 

 無侵襲出生前診断に関しては、重篤な性染色体遺伝病を持つ罹患児の出生リスクがある
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妊娠に関して、性別判定を採血で行うことで不必要な羊水検査を減らすことができる。日本人

でヘテロ接合の頻度の高い SNP を複数種類タイピングすることで胎児成分の存在を示すこと

ができるが、その技術に関しての特許申請を行い、現在出願中である。 

 

＜今後の研究方針＞ 

 （A）遺伝子診断に関しては、さらに稀少疾患のサンプル収集に努め、IRUD との連携の中

で、新規責任変異の同定に向けて研究を進めていく。多因子疾患はサンプル数を要するの

で本研究課題の範囲外と考えているが、薬理遺伝学のような分野の研究テーマは、少ない

サンプル数でも統計学的有意差が出る可能性が高く、積極的に取り組んでゆく予定である。

周産期医療関連の無侵襲出生前診断や着床前診断に関しては、新規診断法の開発を目指

し、産学連携を視野に入れつつ、産科診療の現場に提供していくことを目指す。一方でこのよ

うな分野は倫理的な問題を多く含んでいる。遺伝カウンセリングの充実や、遺伝カウンセラー

の人材育成、また市民公開講座やサイエンスカフェのような一般市民への情報提供や遺伝

教育も平行して行っていく。 

 （B）研究支援に関しては、マイクロバイオームや、RNA-seq による発現プロファイリング、短

鎖非コード RNA などのバイオマーカーというようなキーワードで研究支援することにより、診

療科との新たな共同研究の立ち上げを試みる。また、本学総合医科学研究所は、文科省の

「共同利用・共同研究拠点」に認定された。この拠点では、脳関連遺伝子に関連したモデルマ

ウスの行動解析を中心としているが、その中で興味深い表現型を示すマウスに関しては、疾

患遺伝子網羅的解析センターで、積極的にオミックス解析を行うことで、脳関連遺伝子の機

能や疾患の病態生理を解明してゆくことを目指す。 

 

＜今後期待される研究成果＞ 

 稀少疾患の新規責任変異の同定、無侵襲出生前診断や着床前診断に関しては、新規診

断法の開発、知的財産権の創出、バイオベンチャー起業などがあげられる。 

 

＜自己評価の実施結果及び対応状況＞ 

 毎年度末には研究成果発表会を行い、各研究グループに 1 年間の研究成果の発表をおこ

なった。また、3 年目の年度末の研究成果発表会では、研究代表者が自己評価を行った。A、

B、Cの 3段階評価でA判定をつけた。その理由は、全学的取り組みとして開始した本事業で

あるが、医学部、医療科学部、総合医科学研究所、七栗研究所という4つの組織が組織の枠

を越えて一つになって、疾患遺伝子網羅的解析センターという一つの事業に取り組んでいる

ことを高く評価した。一方で問題点として、チーム外の他診療科の巻き込み不足があげられ、

トランスレーショナルリサーチに直結する研究テーマの創意工夫が望まれる。マイクロバイオ

ームや短鎖非コード RNA などのバイオマーカーなどでの共同研究を試みる予定である。 

 

＜外部（第三者）評価の実施結果及び対応状況＞ 

 3 年目の年度末の研究成果発表会では、学長、2 名のプログラム・ディレクターを含む 4 名

の第 3 者評価委員会による研究成果の評価をおこなった。A、B、C の 3 段階評価を行って頂

いたが、事業全体に関しては A+が 2 名、A が 1名、A-が 1 名とおおむね高い評価をして頂い

た。事業終了後に疾患遺伝子網羅的解析センターを維持していくために、費用をどのような

形で捻出するのかという今後の課題が明らかにされた。遺伝子診断に関しては、保険収載さ

れる遺伝子診断が増えていることから、一部は患者さんにも負担して頂くことも考慮しつつ、

研究支援に関しては受益者負担のシステム作りが必要であり、対応策を検討中である。 
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１２ キーワード（当該研究内容をよく表していると思われるものを８項目以内で記載してくださ

い。） 

（１） 次世代シーケンス      （２）  稀少疾患           （３）  エクソーム       

（４）  網羅的解析         （５）  遺伝子診断         （６） 無侵襲出生前診断   

（７）  着床前診断         （８）   RNA seq          

   

１３ 研究発表の状況（研究論文等公表状況。印刷中も含む。） 

上記、１１(４)に記載した研究成果に対応するものには＊を付すこと。 
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＜研究成果の公開状況＞（上記以外） 

シンポジウム・学会等の実施状況、インターネットでの公開状況等 
ホームページで公開している場合には、URL を記載してください。 

＜既に実施しているもの＞ 

 セミナー「ゲノム解析と医療：1000 ドルゲノム時代を迎えて」（講師：横浜市大、松本教授） 

平成 24 年６月 21 日 藤田保健衛生大学 

またワークショップ開催（5回）を通じて、学外、学内の有識者の解説による次世代シーケン

サー解析の啓蒙を行った。また年度ごとに研究成果発表会を実施した。 

 ホームページで疾患遺伝子網羅的解析センターの活動内容を公開している。 

URL http://gtac.icms.fujita-hu.ac.jp/ 

 

＜これから実施する予定のもの＞ 

 次世代シーケンサーによる網羅的解析をゲノム医療に応用する流れは急速に進んでおり、

全国レベルでの協力体制によるプロジェクト（IRUD など）と連携して、本研究成果を公開して

いく予定である。また網羅的解析による遺伝情報とどのように向き合うかを小中学生および

一般市民へ啓蒙するためのメディカルサイエンスカフェを平成２８年度科学技術週間に合わ

せて計画している。 

http://stw.mext.go.jp/common/pdf/event/e_area_chubu.pdf、中部地区 no.28. 

 １４ その他の研究成果等 
「１２ 研究発表の状況」で記述した論文、学会発表等以外の研究成果及び企業との連携実績があれば具体的

に記入してください。 また、上記１１(４)に記載した研究成果に対応するものには＊を付してください。 

 

 疾患遺伝子網羅的解析センターの活動が２回紙面で紹介された。 

「遺伝子診断で解析拠点」、2014 年 7 月 27 日中日新聞朝刊 

http://iryou.chunichi.co.jp/article/detail/20140728143738512 

「活用広がる遺伝子診断」、2015 年 8 月 25 日中日新聞朝刊 

http://iryou.chunichi.co.jp/article/detail/20150826141838540 

 

 

１５ 「選定時」に付された留意事項とそれへの対応 

＜「選定時」に付された留意事項＞ 

該当なし。 

 

 

 

 

＜「選定時」に付された留意事項への対応＞ 
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１６　施設・装置・設備・研究費の支出状況（実績概要） （千円）

74,183

総 計 387,678 142,601 81,040 0 49,522 40,332 74,183

0 0

研究費 247,290 50,795 32,458 0 49,522 40,332

0 0 0

設 備 0 0 0 0 0

10,605 5,303 5,302 0

装 置 129,783 86,503 43,280 0

0 0 0

総

額

施 設

14,102 29,383研究費 95,366 20,320 14,731 16,830

設 備 0

装 置 0

平
成
二
十
七
年
度

施 設 0

研究費 93,692 20,404 13,598 13,560 20,430 25,700

設 備 0

装 置 0

19,132 5,800 19,100

平
成
二
十
六
年
度

施 設 0

研究費 58,232 10,071 4,129

装 置 129,783 86,503 43,280

平
成
二
十
五
年
度

施 設 10,605 5,303 5,302

設 備 0

年度・区分 支出額

内　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　訳

法　人
負　担

私　学
助　成

共同研
究機関
負担

受託
研究等

寄付金 その他（科学研究費等） 備　考
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１７　施設・装置・設備の整備状況  （私学助成を受けたものはすべて記載してください。）
（千円）

H25 202㎡ 1 30 私学助成

共同利用研究施設 H22 495㎡ 1 16 私学助成

※　私学助成による補助事業として行った新増築により、整備前と比較して増加した面積
㎡

（千円）

ｈ
ｈ
ｈ

ｈ

ｈ

ｈ

１８　研究費の支出状況 （千円）
  平成 年度

66,990 31,125

計 0

ポスト・ドクター

研究支援推進経費

研　　　究　　　ス　　　タ　　　ッ　　　フ　　　関　　　係　　　支　　　出

リサーチ・アシスタント

図　　　　書 4 研究資料 4 研究資料

計 2,789

設 備 関 係 支 出（１個又は１組の価格が５００万円未満のもの）

教育研究用機器備品 2,785 研究機器 2,785 超低温フリーザー他

教育研究経費支出
計 0

人件費支出
（兼務職員）

計 7,209

ア　　　ル　　　バ　　　イ　　　ト　　　関　　　係　　　支　　　出

報酬・委託料
（　その他　） 24 学会参加 24 学会参加費

印刷製本費
旅費交通費 163 学会参加 163 学会参加

光　熱　水　費
通信運搬費

教　　　　育　　　　研　　　　究　　　　経　　　　費　　　　支　　　　出

消　耗　品　費 7,022 実験用具 7,022 試薬、実験動物、実験用器具等

116 私学助成

年　　　度 25

小  科  目 支　出　額
積　　算　　内　　訳

主　な　使　途 金　　額 主　　な　　内　　容

ワークステーション H26 Dell Precision T1700 1 900 116

私学助成
ワークステーション H26 Dell Precision T3610 1 1350 199 199 私学助成

156 156 私学助成
NAS H26 QNAP TS-EC1279U-RP 1 終日 268 268

（情報処理関係設備）
NGS解析ソフトウェア H25 CLC Genomics Workbench 1 450

私学助成
細胞保存容器 H26 CY50925-70, AY509X1 1 終日 524 524 私学助成

330 私学助成

（研究設備）
実験台 H25 伸和 1 終日 1,600 1,600

フリーザー H26 パナソニック MDF-U539 1 終日 330

873 私学助成
HiSeq v4アップグレード H26 HiSeq1500の出力アップグレード 1 終日 2,425 2,425 私学助成
超低温フリーザー H25 パナソニック MDF-394 1 終日 873
フリーザー H25 パナソニック MDF-U539 1 終日 314 314 私学助成

　　　　　ワークステーション H25 1 1240

　　　　　解析サーバ H25 1 3760 86,560 43,280 私学助成

事業経費 補助金額 補助主体

（研究装置）
HiSeq 1500システム H25 イルミナ HiSeq1500 1 2480

総合医科学研究所
疾患遺伝子網羅的解析センター

10,605 5,302

0

《装置・設備》　（私学助成を受けていないものは、主なもののみを記載してください。）

装置・設備の名称 整備年度 型　　番 台　　数 稼働時間数

《施　　設》  （私学助成を受けていないものも含め、使用している施設をすべて記載してください。）

施　設　の　名　称 整備年度 研究施設面積 研究室等数 使用者数 事業経費 補助金額 補助主体
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  平成 年度

  平成 年度

計 0

ポスト・ドクター

研究支援推進経費

研　　　究　　　ス　　　タ　　　ッ　　　フ　　　関　　　係　　　支　　　出

リサーチ・アシスタント

図　　　　書
計 0

設 備 関 係 支 出（１個又は１組の価格が５００万円未満のもの）

教育研究用機器備品

教育研究経費支出
計 8,552

人件費支出 8,552 研究補助員 8,552 3名
（兼務職員）

計 21,449

ア　　　ル　　　バ　　　イ　　　ト　　　関　　　係　　　支　　　出

報酬・委託料 162 解析委託 162 検体解析

（　その他　） 28 学会参加 28 学会参加費

印刷製本費
旅費交通費 255 学会参加 255 学会参加、研究打ち合わせ等

光　熱　水　費
通信運搬費 19 研究試料送付 19 研究試料送付

教　　　　育　　　　研　　　　究　　　　経　　　　費　　　　支　　　　出

消　耗　品　費 20,985 実験用具 20,856 試薬、実験動物、実験器具等

年　　　度 27

小  科  目 支　出　額
積　　算　　内　　訳

主　な　使　途 金　　額 主　　な　　内　　容

研究支援推進経費

計 0

リサーチ・アシスタント

ポスト・ドクター

計 3,547

研　　　究　　　ス　　　タ　　　ッ　　　フ　　　関　　　係　　　支　　　出

積　　算　　内　　訳
主　な　使　途 金　　額 主　　な　　内　　容

図　　　　書

光　熱　水　費

教　　　　育　　　　研　　　　究　　　　経　　　　費　　　　支　　　　出

年　　　度 26

小  科  目 支　出　額

消　耗　品　費 20,856 実験用具 20,856 試薬、実験動物、実験器具等

通信運搬費 17 研究試料送付 17 研究試料送付

印刷製本費
旅費交通費 113 学会参加 113 学会参加、研究打ち合わせ等

報酬・委託料 697 解析委託 697 サンプル解析

（　その他　） 21 学会参加 21 学会参加費

計 21,704

ア　　　ル　　　バ　　　イ　　　ト　　　関　　　係　　　支　　　出

人件費支出 4,748 研究補助員 4,748 3名
（兼務職員）

教育研究経費支出
計 4,748

設 備 関 係 支 出（１個又は１組の価格が５００万円未満のもの）

教育研究用機器備品 3,547 研究機器 3,547 バイオメディカルフリーザー
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