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1. ゲノム研究プラットフォーム利活⽤システム
わが国のバイオバンク・ネットワークの形成と

利活⽤システムの構築
 

2. 海外のバイオバンクの利活⽤調査
バイオバンクのデータ収集、試料収集の動向
出⽣三世代コホートのバンキングの動向
データの利活⽤の取り組み
疾患バイオバンクと住⺠バイオバンク連携
バイオバンクにおける産業界による利活⽤
バイオバンクにおける利活⽤と社会実装の戦略 等

3. ゲノム医療の実装に向けたバイオバンクの役割
ゲノム医療のラーニングヘルスシステムの確⽴へ



ゲノム医療研究のプラットフォーム利活⽤システムの構築
ゲノム医療実現に向けた研究の推進のため、バイオバンク・ネットワークを構築し、
● 横断検索システムの運⽤を⾏い、利⽤者のニーズに対応したシステムの⾼度化
● 研究者の研究開発計画の⽴案や倫理審査等の⼿続きの⽀援等 
を実施し、試料・情報の利活⽤システムを構築する。
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バイオバンク･ネットワークが保有する60万⼈､163万検体の⾼品質で多様な試
料･情報の利活⽤促進
横断検索システムの⾼度化 と 臨床情報の利活⽤へ

ゲノム医療研究のワンストップでの⽀援･コーディネートへ

提供者 バイオバンク･ネットワーク アカデミア・産業界

同意取得

⺠間との協業による研究⽀援
中央倫理審査･⽀援

試料･情報の収集と品質管理のもとでの保管

→ 利⽤申請システムの整備・提供
試料･情報の適正な研究利⽤の⽀援・コーディネート

提供 研究利⽤
審査･契約

研究⽀援･コーディネート

信頼
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ニーズ
吸い上げ

情報発信

利活⽤提案
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実施体制

全体統括
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東京科学⼤吉⽥



同意情報

試料品質管理情報
疾患特異的臨床情報

ーム

解析
情報 (シークエンサー)

臨床情報 拡充

利活⽤コーディネート

横断検索システム
の⾼度化

利活⽤⽀援
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東京科学
大学



協⼒者 601,644⼈
試料 1,632,412個
解析情報 321,152件

協⼒者

~ 8,500疾患

保有試料・情報数 試料
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バイオバンク横断検索システム
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バイオバンク･ネットワークの試料･情報の検索1
試料･情報の利⽤の問合せ・事前相談2 Webフォームによる利⽤の問合せ対応
利⽤窓⼝による問合せの受付・事前相談

試料･情報の利⽤申請準備3
試料･情報の利⽤申請4 共通のWebフォームによる利⽤申請

利⽤申請書の作成⽀援
倫理⽀援 および 中央倫理委員会による審査

横断検索システムによる検索
検索のサポート

⼿続きの標準化

試料･情報の検索から利⽤申請まで
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利⽤申請システムによる利活⽤推進
バイオバンク・ネットワークの試料・情報の利⽤申請のコーディネートと共通の利
⽤申請フォームによる利⽤申請の受付
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利⽤者・アクセス数の増加と
利活⽤件数の増加
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1278⼈
アカデミア 567⼈(44%)
企業 711⼈(56%)

累積セッション数
40,483

累積ページビュー数
170,737 利活⽤件数

2,418

問合せ数
2,861

提供試料数
681,918



我が国のバイオバンクの国際対応に関する検討委員会 
わが国のバイオバンクの試料・情報を外国へ提供すべきかどうか、提供する場合はい
かなる課題があり、いかなる提供の仕⽅が望ましいかを検討する。

⾼⽊ 利久 委員⻑

我が国のバイオバンクの国際対応に関する報告書
を⼀昨年度に報告、昨年度改訂
今年度は国際対応に向けた具体的な検討も実施
各バイオバンクの
・セキュリティガイドライン/チェックリスト
・機関における情報漏洩時の対応に関する規定
・試料や情報の提供に関する契約書(MTA/DUA)
・経済安全保障に関する規定
・個⼈情報保護に関する規定
・クラウド利⽤に関する規定
・訴訟対応に関する規定
を受けて、データのセキュリティを担保した
うえで、国際対応可能なMTA/DUAの検討中

11https://www.amed.go.jp/content/000114920.pdf



海外のバイオバンクの利活⽤調査
海外において、国として、いかに患者・市⺠の理解を得て、研究基盤としてのバイオ
バンクを整備し、産学の健康・医療の研究開発に利活⽤されているかを調査する

◯調査対象
英国 UKBiobank, 欧州（フィンランドFINBB、デンマークDNB）, ⽶国 All of Us
シンガポール PRECISE

◯調査項⽬
バイオバンクの利活⽤

試料・情報の利⽤⽅法（国内/海外, アカデミア/⺠間, 倫理審査等のプロセス）
研究⽬的（疾患研究、患者層別化、リスク予測等）
研究機関（アカデミア/⺠間、分野（製薬、医療、⾷品等））
実績（分譲実績数、提供情報件数、論⽂、特許、等）
試料・情報の利⽤費⽤、論⽂公開、知財取得等に係るルール

ゲノム医療の事業化
創薬活⽤例（創薬シーズ、臨床試験の患者層別化、医薬品応答性）
医療応⽤例（疾患判断、遺伝⼦治療、遺伝⼦検査の治療応⽤、⽣殖医療）
予防例（検査キット、遺伝性疾患検査、リスク検査等）
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海外(欧⽶)の主要なバイオバンクとデータ収集の動向

全ゲノム情報、医療情報に加えて、⻑鎖シーケンス情報、メチル化情報、プロテオーム
情報等のオミックス情報の収集を今後予定

UK Biobank 50万⼈の住⺠バイオバンク
世界中からアクセスされる ゲノム医療の研究開発のための先駆的なリソース
全ゲノム情報, SNPアレイ情報, MRI情報の優先的収集に加え、
バイオマーカー, ⾝体活動, ⽣活習慣, ⾝体測定, 保険診療情報等の収集
今後、シングルセルRNAシーケンス情報, プロテオーム情報(Olink®), メタボロー
ム情報、MRI情報等の収集を予定

Genomics England 10万⼈の患者バイオバンク
NHSのゲノム医療の臨床実装の推進と産業界との連携
がん および 希少疾患患者の全ゲノム情報の優先的収集に加え、
EHR, MRI情報等画像情報, ⽣活習慣情報等の収集
今後、⻑鎖シーケンス情報, メチル化情報, 新⽣児のゲノムデータ等の収集を予定

All of Us 100万⼈(⽬標)の住⺠バイオバンク
多様性を重視し すべての⼈々が恩恵を受けられる精密医療の実現
全ゲノム情報, SNPアレイ情報, EHRの優先的収集に加え、
オンラインアンケート, ⾝体測定, ウェラブルデバイス情報による収集
今後、⻑鎖シーケンス情報, メチル化情報, プロテオーム情報等の収集を予定
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UK Biobank
スコットランド、
イングランド、ウェールズの
22のセンターでアセスメント
結果回付実施なし
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◯ 参加者
英国の40~69歳の⼀般住⺠ 50万⼈

◯ 推進体制
Wellcome Trust, Medical Research Council (MRC)

◯ 参加者のリクルート および 試料・情報の収集
• Initial assessment visit（2006-2010年） 約50万⼈

試料採取（⾎液, 尿, 唾液）, 調査票･⼝頭インタビュー（健康状態や⽣活習慣, 認知機能）
⽣理機能検査（⾎圧, 動脈硬化, 視⼒, 眼科検査, 体組成測定, 握⼒, ⾻密度, 肺活量等）

• First repeat assessment visit（2012-2013年） 2万⼈
Initial assessment visitと同⼀の調査内容

• Imaging visit（2014年） 約5万⼈
脳, ⼼臓, 腹部のMRIスキャン, 頸動脈超⾳波エコー, 全⾝DXA

• Repeat imaging visit（2019年-2028年）
First repeat imaging（2019-2020年） ３千⼈
COVID-10 repeat imaging (2021-2022年） ２千⼈

    Whole-body repeat imaging（2022-2028年） 6万⼈(⽬標)

• Online questionnaire
24時間で摂取した⾷事の調査（2011年-2012年） 32万⼈
⾝体活動のデバイスによる調査（2013年-2016年） 10万⼈超
認知機能に関する調査（2014年･2021年） 12.5万⼈･18.2万⼈
メンタルヘルスに関する調票（2016年） 15.7万⼈ 他



UK Biobank
◯ 参加者から提供を受けて保有している試料

⾎液, 尿, 唾液
◯ 参加者から提供を受けて保有している情報 合計30ペタバイト

• ゲノム情報 全ゲノム情報, 全エクソーム情報, SNPアレイ情報
• 画像情報 脳, ⼼臓, 腹部のMRIスキャン, 頸動脈超⾳波エコー
• バイオマーカー 30を超える主要なバイオマーカー
• ⾝体活動 ⼿⾸のウェラブルデバイスの⾝体活動情報
• 調査票 社会⼈⼝統計学的因⼦（所得, 学歴, 職業）, エスニックグループ,

家族歴, 病歴, ⽣活習慣, メンタルヘルス, 認知, 環境曝露
• ⾝体測定 ⾎圧, 動脈硬化, 視⼒, 眼科検査, 体組成測定, 握⼒,⾻密度, 

肺活量, ⼼電図
• 保険医療情報等へのリンケージ プライマリケアの診断名, 検査, 

処置コード,⼊院時診断･⼿術コード, がん登録, 死亡等の構造化情報
◯ 産業界の利⽤ 10%は企業からの利⽤

コンソーシアム参画企業は9ヶ⽉の優先データ利⽤
GlaxoSmithKline/Regeneron The exome sequencing initiative
バイオ製薬企業10社のコンソーシアム Pharma Proteomics Project 
MRC/Calico/CZI Whole-body repeat imaging 他

◯ 国外からの利⽤
80%以上が海外から、⽶国､中国等の90か国以上からアクセス
政府の制裁リストに載っている国は法律によってアクセス禁⽌ 16



Genomics England
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◯ 参加者
NHS Genomic Medicine Service の患者 90,173⼈

◯ 推進体制
英国保健社会福祉省が全額出資し設⽴した企業

◯ 参加者のリクルート および 試料・情報の収集
NHS Genomic Medicine Service の⼀環でのリクルート
⾎液, 尿, 唾液, 腫瘍組織の収集, ゲノム解析

◯ 参加者から提供を受けて保有している試料
⾎液, 尿, 唾液, 腫瘍組織

◯ 参加者から提供を受けて保有している情報 合計65ペタバイト
• ゲノム情報 全ゲノム情報
• EHRへのリンケージ
• 画像情報 MRIスキャン, エックス線､病理画像等
• 調査票 ⽣活習慣

◯ 産業界の利⽤
29社がDiscovery Forumへ参加し､有償でデータアクセス

◯ 国外からの利⽤
42カ国の学術機関等の研究者からアクセス許可
英, 欧州経済領域各国, ⽶, 加, 豪, スイス, ⽇, 韓, ニュージーランド, 
カタール, ブラジル, インド, アルゼンチンからアクセス許可
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Program Sample type # Genomes # Participants 

Cancer Germline 15,900 15,617

Tumour 17,003 15,615

Cancer Total 32,748 15,621

Rare Disease Germline 73,527 72,884

Total 106,275 88,505



All of Us
◯ 参加者

⽶国の⼀般住⺠ 84.9万⼈（2024年12⽉現在）
◯ 推進体制

NlH
◯参加者のリクルート および 試料・情報の収集

• アプリによるオンライン調査 • ⾝体測定/試料収集 • EHRへのリンケージ

医療機関パートナー
（⼤学病院、退役軍⼈病院等の提携医療機関）, 
Webサイト, イベント, コミュニティベース
（図書館や献⾎センター）でのリクルート、調査
遺伝情報を含めた結果回付実施
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69%



All of Us
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アプリによる調査
コミュニケーション

2024年2⽉

◯ 参加者から提供を受けて保有している試料
⾎液, 尿, 唾液

◯ 参加者から提供を受けて保有している情報
• EHRへのリンケージ 患者基本情報, 受診情報, 

診断, 処⽅, 測定, 処置, ⽣活習慣･病歴･家族歴,
死亡 等の構造化情報

• ゲノム情報 全ゲノム情報, SNPアレイ情報
• 調査票 社会⼈⼝統計学的因⼦（所得, 学歴, 仕事）, エスニックグループ, 健康全般, 家族歴, 病歴, 

医療アクセス, COVID-19, ⽣活習慣（喫煙, 飲酒, 薬物）, 精神の健康歴, メンタルヘルス, 個性
• ⾝体測定 EHR, ⾃⼰申告の⾝⻑と体重, 

訪問による⾝⻑, 体重, ウエスト周囲径, ヒップ周囲径, ⾎圧, ⼼拍数の測定
• ウェラブルデバイス Fitbitによる⼼拍数, ⾝体活動, 睡眠等の情報

◯ 産業界の利⽤ 2024年7⽉から企業からの利⽤開始
◯ アドオン調査 参加者の⼀部を対象とした追加調査

 Nutrition for Precision Health   1万⼈18歳以上の⾷事評価、メタボロミクスと
臨床アッセイ、マイクロバイオーム研究による新しい精密栄養研究

◯ 国外からの利⽤
35カ国の学術機関, ⾮営利団体,医療機関からアクセス
英,EU各国,スイス,加,豪,ニュージーランド,⽇,韓,シンガポール,台湾,⾹港,セルビア,
イスラエル,インド,メキシコ,エジプト,南アフリカからのアクセス
政府の制裁リストに載っている国は法律によってアクセス禁⽌



海外(欧⽶)の主要なバイオバンクの試料収集の動向

住⺠バイオバンクにおける⾎液検体, 尿検体, 唾液検体の収集、病院バイオバンクにおけ
る⾎液検体, DNA, 組織検体（新鮮凍結組織検体, FFPE組織検体）の収集がなされている
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UK Biobank
住⺠から50万⼈の⾎液検体, 尿検体, 10万⼈の唾液検体の収集

All of Us
住⺠から59万⼈の⾎液検体, 尿検体, 唾液検体の収集

デンマーク Danish National Biobank
590万⼈の
病院における⾎液検体, 組織検体の収集
出⽣児診断における⾎液検体, DNAの収集
住⺠から⾎液検体, DNAの収集

フィンランド Finnish Biobank Cooperative
1,100万⼈以上の 病院・献⾎所における
⾎液検体, DNA, 新鮮凍結組織検体, FFPE組織検体の収集



海外(欧⽶)の出⽣三世代コホートのバンキングの動向

⼦どもから⼤⼈まで、⽣涯にわたる健康と、疾患の遺伝因⼦・環境因⼦相互作⽤による
発症と進⾏を解明するために、ニーズが⾼まっている

オランダ Lifelines
健康⻑寿の要因の解明を⽬的とした 25歳から50歳までの住⺠と
その家族のリクルートによる約7.3万⼈の三世代コホート
追加出⽣コホートのLifelines NEXTによる四世代コホートの形成へ

オランダ Generation R
⼩児から⻘年までの健康と遺伝・環境要因の解明を⽬的とした
妊婦約1万⼈のリクルートによる 出⽣児の出⽣コホート
現在、妊娠前の⺟親の健康と遺伝・環境要因が⼦どもの成⻑と
発達に与える影響の解明を⽬的としてGeneration R Nextが進⾏中

⽶国 All of Us
⽣涯にわたる健康と疾病の進⾏の解明を⽬的とした ニ世代コホート
15万⼈を⽬標に、第1段階として､すでに調査に参加している親の 0歳から4歳までの⼦の登録を開始

（2024年8⽉）、6歳まで継続、フェーズ2では10歳まで延⻑､登録後の参加は12歳まで、フェーズ3では
0歳から成⼈までのすべての年齢層が登録可能とし、13歳から成⼈年齢までの調査を実施予定
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海外(欧⽶)の主要なバイオバンクのデータ利活⽤の取り組み

データビジティングによるクラウドまたはオンプレミスでの Trusted Research 
Environmentによるデータの利活⽤が広がっている
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UK Biobank
全ゲノム情報、臨床情報等の AWSのクラウドをベースに
DNANexusのTrusted Research Environmentによるデータの利活⽤
AWSはUK Biobankに£800万のストレージクレジットを提供（総額£1600万）

Genomics England
全ゲノム情報、臨床情報等の AWSのクラウドをベースに
LifebitのTrusted Research Environmentによるデータの利活⽤

All of Us
全ゲノム情報、臨床情報等の Google Cloud Platformをベースに
Researcher Workbenchによるデータの利活⽤

デンマーク Danish National Genome Center
全ゲノム情報、臨床情報等の オンプレミスをベースに
Lifebit Cloud OSのTrusted Research Environmentによるデータの利活⽤



海外の疾患バイオバンクと住⺠バイオバンク連携

バイオバンクとしては疾患バイオバンクと住⺠バイオバンクの両⽅が重要で、
各国で戦略的に疾患バイオバンクと住⺠バイオバンクの整備と連携に取り組んでいる

欧州
BBMRI-ERICは欧州の25の国の400以上のバイオバンクの
ネットワークで、標準化・ITインフラの共通化による連携

イギリス
UK Biobank、Genomics Englandはがんと認知症の原因
を探る戦略的パートナーシップによる連携(2024年11⽉)
ゲノムデータ、臨床データ、画像データのリンクが確⽴

Oxford Nanoporeにより UK Biobankの50,000サンプルを分析し、
疾患の発症、進⾏や治療への反応に関連して重要性を増している
エピジェネティック・マップの作成による疾患の原因の解明

シンガポール
⼀般住⺠10万⼈と特定の疾患をもつ患者5万⼈のゲノム
解析とEHRへのリンケージの確⽴による連携(フェーズII)
フェーズIIIは⼈⼝の10%の100万⼈に拡⼤し、疾病の発⽣機序のより
深い理解を得え、予防・治療法の開発

24
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BBMRI-ERIC

BBMRI-ERIC Locator
BBMRI-ERICのバイオバンク・
ネットワークの横断検索システム

BBMRI-ERIC Negotiator
BBMRI-ERICのバイオバンク・
ネットワークの利⽤申請システム

ISO/TC276/WG5にて、⽇本からの提案で、
BBMRI-ERICと横断検索のAPIの共通規格の
国際標準化（PWI投票にて承認⾒込み）

BBMRI-ERICの欧州のバイオバンク・ネットワークの
形成と標準化・ITインフラの共通化による連携

試料･情報の利⽤について必要な複雑なコミュ
ニケーションを円滑化する、研究者とバイオバ
ンクを⽀援するプラットフォーム



海外(欧⽶)の主要なバイオバンクの産業界による利活⽤ 
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UK Biobank
UK Biobankの産業界による利⽤は全体の10%前後で、
その90%は海外からの利⽤
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企業による利活⽤は全体の10%程度で、創設から5年以内が37%、7年以内が50%で、
スタートアップ企業の利⽤が多く、⼤企業はコンソーシアムでの利⽤が主になっている

創設5年
以内

UK Biobankはアカデミアやアカデミア発のスター
トアップ企業の利⽤による研究成果の創出の重要性
を認識、⼀⽅で⼤企業とのコンソーシアムも推進



海外(欧⽶)の主要なバイオバンクの利活⽤と社会実装の戦略

医療・創薬・予防医療への社会実装の可能性が⾼い論⽂が発表され、いずれの国・機関
においても、こうした研究成果を導くリソースを提供することこそがバイオバンクの本
来の役割であり、研究成果から社会実装への⽀援はバイオバンクが注⼒すべき領域を超
えたものであるとの⽴場をとっている
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UK Biobank
GWASやPRSの研究成果が創出されるなど、アカデミアや企業の
研究コミュニティにリソースを提供することがミッション
企業による研究利⽤を開始してからまだ⽇が浅く まだ初期の段階

All of US
⽶国における多様な集団間での疫学研究や遺伝学的研究の
研究成果が創出されつつある
All of USの⽶国内の研究利⽤を開始してからまだ⽇が浅く まだ初期の段階

デンマーク Danish National Biobank
アカデミアによる研究成果や新⽣児スクリーニング検査や
BCGワクチンの有効性評価など国の施策に関わる研究成果が創出
されている 



1. ゲノム研究プラットフォーム利活⽤システム
わが国のバイオバンク・ネットワークの形成と

利活⽤システムの構築
 

2. 海外のバイオバンクの利活⽤調査
主要なバイオバンクのデータ収集、試料収集の動向
出⽣三世代コホートのバンキングの動向
主要なバイオバンクのデータ利活⽤の取り組み
疾患バイオバンクと住⺠バイオバンク連携
主要なバイオバンクの産業界による利活⽤
主要なバイオバンクの利活⽤と社会実装の戦略 等

3. ゲノム医療の実装に向けたバイオバンクの役割
ゲノム医療のラーニングヘルスシステムの確⽴へ



2030年のゲノム医療

2030年までにゲノム医療の公平な実現により医療を変⾰させる7つの⽅法を提案

Joshua C. Denny, Francis S. Collins.
Precision medicine in 2030 - seven ways to 
transform healthcare. 
Cell. 2021 Mar 18;184(6):1415-1419.

・巨⼤で縦断的なコホート
・多様性と包摂性
・ビッグデータとAI
・⽇常的な臨床ゲノミクス
・EHR
・フェノミクスと環境曝露
・プライバシーと信頼、価値の還元
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UK Biobank、Million Veteran 
Program、FinnGen、All of Usの
ナショナルコホートの連携の推進



2030年のゲノム医療

Joshua C. Denny, Francis S. Collins.  Precision medicine in 2030 - seven ways to transform healthcare. 
Cell. 2021 Mar 18;184(6):1415-1419.

現在の状況 2030年の展望
疾患のため
のゲノミク
ス

主に希少疾患と⼀部のが
んに限定

ゲノミクスは⽇常的なもので
ある。 多くの "⼀般的な"疾患
について、遺伝的原因や標的
治療法が発⾒されている
マイクロバイオームの測定は
⽇常的に⾏われている

ファーマコ
ゲノミクス
（PGx）

癌や、特定の部位におけ
る古い薬剤の特定の適⽤
において⼀般的である

ゲノム対応EHRはPGxを容易
にし、中央のガイドラインか
ら⾃動的にルールを更新
臨床データから発⾒された新
しいPGx

健康な⼈の
ためのゲノ
ミクス

全ゲノム配列を決定し、
約3％の⼈に存在する
ACMG59遺伝⼦のいずれ
かの変異を検索するが、
変異の解釈は難しい

ACMG59は200以上に増加、
膨⼤な多様なシーケンス集団
により、変異の解釈が改善

EHR ゲノム解析のサポートが
ない医療からの⼀時的な
取り込み。 EHRデータ
は基本的にポータブルで
はない

ゲノムおよびデバイス対応
データはEHR間や参加者⽤
アプリに簡単に移動できる

健康に
対する環境
の影響

患者が報告した習慣と暴
露

Geocode-based exposure 
linkage
複数の環境暴露のリアルタイ
ムモニタリング
精密栄養学
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現在の状況 2030年の展望
ウェアラブ
ルセンサー

活動量計のアドホック使
⽤

⾝体活動、睡眠、代謝パラメ
ータの継続的モニタリング

⼈⼝統計 80％がヨーロッパ系 ⾮ヨーロッパ系⾎統50

定期的に
⼊⼿可能な
データ

健康状態、ライフスタイ
ル、⾏動、⾷事に関する
調査。 GWASデータ、ラ
ボアッセイ、構造化EHR
データ、およびジオコー
ド化された曝露関連

全ゲノム、ラボアッセイ、調
査、完全EHR、環境、ゲノム、
センサーデータ。 臨床ケア、
活動、精密栄養、環境に対す
る画像、ナラティブ、ジオコ
ーディング、継続的モニタリ
ングアプローチを含む

コホートの
サイズ

最⼤50万⼈、データをダ
ウンロードし、⼿作業で
数百万⼈分に整合化

クラウドベースの連携解析を
使⽤した1億件のデータから数
百万件のデータへ

ゲノム研究
のサイズ

>1M (GWAS) 50M（GWAS）
>2M（WGS）

全ゲノムの
コスト

500ドル 20ドル
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ゲノム医療のラーニングヘルスシステムの実装への取り組み

90ケ国の600超の機関が参加するゲノム医療の促進を⽬指す対話の場
アカデミア、政府、⺠間、ベンダーと幅広いステークホルダーが参画

グローバルな研究開発、
ローカルな医療実装
への各国の取り組み



Published Oct 12, 2022
https://www.england.nhs.uk/publication/accelerating-genomic-medicine-in-the-nhs/

今後5年間、NHSにゲノミクスを
定着させるための戦略

ゲノム医療を加速させるために

1. 世界をリードする⾰新的なサービスモデルを通じて、NHSにゲノミクス
を根付かせる

2. 予測、予防、診断、精密医療の向上のための公平なゲノム検査の提供
3. データとデジタル⾰命の最前線に⽴つゲノミクスを実現するために
4. 最先端の科学・研究・イノベーションでサービスを進化させる



Published Dec 13, 2022
https://www.gov.uk/government/publications/genome-uk-2022-to-2025-implementation-plan-for-
england/genome-uk-2022-to-2025-implementation-plan-for-england

2022年から2025年にかけたイギリ
スのゲノム医療計画 Genome UK

Genome UK

NHSにおけるゲノム医療の導⼊拡⼤、
希少疾患やがんの早期診断・治療、
ゲノム研究の推進、データ基盤整備、
倫理的な枠組みの構築等
特に、新⽣児の全ゲノムシーケンスによる希少
疾患の早期発⾒や、多様な背景をもつ⼈々への
ゲノム医療の公平な提供に重点

UK BiobankはGenomics Englandと共に重要な役割を果たし、
1. ⼤規模なゲノム情報、臨床情報の提供と研究の促進

50万⼈の⾎液、尿、唾液などの⽣体試料と、全ゲノム情報、ライフスタイルや健康状態に関
する詳細な情報、NHSの医療情報とのリンケージの提供
2. 低コスト遺伝⼦型決定法のための遺伝⼦型インピュテーションサービスの開発
3. 世界最⼤の縦断的画像データの形成
に取り組むことで、研究と臨床の橋渡しをし、ゲノム医療計画を推進する

Our Future Healthプロジェクトでは500万⼈のリコンタクト可能なゲノムコホートを構築
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研究者

患者

研究開発

適正な利活⽤

医師

医療機関

標準化

ゲノム医療のラーニングヘルスシステムの確⽴へ

医療制度

知識ベース

バイオバンク
研究基盤

法制度

体系化

創薬
予防･治療法



u AMEDゲノム研究プラットフォーム利活⽤システムでは60万⼈、163万検体、32万件の
解析情報のバイオバンク・ネットワークを形成し、横断検索、利⽤申請システムによる
利活⽤コーディネート等の利活⽤促進に取り組んでいる

u 海外（欧⽶）のバイオバンク調査から、各国のバイオバンクでの特徴ある品質の⾼い
データの集積が進み、研究リソースとして、さらにゲノム医療の実装に必須のラーニン
グヘルスシステムを⽀える基盤として、バイオバンクの重要性が⾶躍的に⾼まっている
ことが明らかとなった

l 住⺠バイオバンクは全ゲノム情報と医療情報をベースに、⻑鎖シーケンス情報、
プロテオーム情報等のオミックス情報の収集が開始されるトレンドにある

l 出⽣三世代コホートは、⼩児期からの⽣涯にわたる健康と疾患発症・進⾏への遺伝
因⼦・環境因⼦の相互作⽤を解明するために、ニーズが⾼まっている

l ゲノム医療の実装のため、⼀般住⺠のバイオバンクと疾患バイオバンクが連携した
研究が促進されている
BBMRI-ERICにおいてもバイオバンク・ネットワークの形成と、横断検索、利⽤申
請システムによる標準化・ITインフラの共通化等による利活⽤促進が進んでいる

l 企業による利活⽤は全体の10%程度で、スタートアップ企業の利⽤が多く、⼤企業
は新たなデータ取得のために出資するコンソーシアム形式が⽬⽴つ

l バイオバンクを活⽤した 医療・創薬・予防医療等の社会実装につながる論⽂が発表
され、各国・機関では、このような研究リソースを提供することこそがバイオバン
クの役割であるとの⽴場をとっている

まとめ
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