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ゲノム解析の強みは、疾患と遺伝子を発症の
メカニズムの理解なしに結び付けることが出来ること。
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関係が単純なものは治療法の開発が進行中

遺伝子の機能が過剰になっている 阻害薬

遺伝子の機能が欠乏している 補充療法

例：がん 肺腺がんにおけるEGF受容体の阻害剤（イレッサなど）

例：遺伝病 ゴーシェ病のイミグルセラーゼ補充療法

しかし、単純なもの
ばかりではない

やはり、メカニズムが知りたい。

治療ターゲット、治療様式を考えることが出来る



今、メカニズム研究に使える新しいゲノム解析法が次々と出現。

1細胞解析：１細胞の遺伝子発現を網羅的に解析

空間解析：組織切片中の個々の細胞での遺伝子発現を可視化

例：肺がん組織における免疫細胞での遺伝子発現

例：血液中の免疫細胞の遺伝子発現を元にした詳細分類

いままで、得ることのできなかった情報が取得できるようになった。

世界中で、これらを
使った研究が進行中

これらをまとめて、
機能ゲノム解析という



機能ゲノム解析を、従来の疾患メカニズム研究に応用する上での問題点

1. 機器が高額：５千万円－１億円超
2. サンプル処理用の試薬も高額：数万円から100万円超*
3. ある程度熟練したオペレーターが必要（学部学生などが不用意に使って壊れたら大変）

4. 得られる情報を処理するために情報学の知識が必要
5. 技術開発が日進月歩、2年程度で導入技術が古くなる

疾患のメカニズム研究は、これまで、個々の疾患を専門とする医学研究者や分
子生物学者によって行われてきた。これらの研究者の知識、技術は今後も
疾患メカニズム研究の中核を成すが、最新の機能ゲノム解析を、個別に彼らの
疾患メカニズム研究に取り込もうとした場合、上記の問題点から、費用と時間が
かかり、非常に非効率的になる。

機能ゲノム解析の専門家を拠点化し、それらが個別の疾患研究者を
支援する体制をとることが、しばらくの間、効率面から必要である。



治療法開発にアカデミアが重要な役割を果たす理由

1. 臨床サンプルの取得・臨床情報の取得の容易さ

2. 最新の解析方法、最新の情報処理方法へのアクセスの容易さ

3. 多分野からなるチームの作りやすさ

医学研究者・分子生物学者

機能ゲノム解析基盤拠点

企業

Open/close戦略
治験：特に

FII, FIII

治療様式
低分子 中分子
RNA タンパク質
DNA 細胞



Polygenic Risk Score: PRSの有用性

• ゲノムによる発症予測（Polygenic Risk Score: PRS）
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心筋梗塞の発症率が、4〜10倍以上高いグループをゲノムデータから同定可能
Khera et al. Nat Genet 2018; 50; 1219-24.

計算法

spike-and-slab型プライア

ベイズ統計学による重み推
定。連鎖不平衡（D）を考
慮

GWASから各バリアント重み
を得てPRSを計算

GWAS
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冠動脈疾患予防とPRS
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GRSが高いと、エボロクマブによるCAD
絶対リスク低下が大きい。
（Circulation 2020; 141: 616-23.）

GRSが高いと、スタチンによるCAD絶対リス
ク低下が大きい。
（Lancet 2015; 6736: 1-8.）
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