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要       旨 

 

１ 作成の背景 

 先進諸国においては、疫学研究の重要性を認識し、大規模コホート研究が実

施されている国が多く、自国民の健康・医療状況を判断するための情報蓄積と

その活用が進められている。このような健康に関するデータは、生活習慣や集

団による差異が存在するものであり、我が国の研究として、自国民のデータを

取得する必要がある。それゆえ、我が国でも、数多くのコホート研究が実施さ

れてきたが、その規模、内容において、時代の要請に応じたものであるかと言

うと、不十分であると言わざるを得ない。 

2010 年６月に閣議決定された新成長戦略で示された「ライフ・イノベーショ

ンによる健康大国の実現」のため、総合科学技術会議では「平成 23 年度科学・

技術重要施策アクション・プラン」のための施策として「ゲノムコホート研究

と医療情報の統合による予防法の開発」を推進することとされ、近年著しい進

歩を見せるゲノム解析を組み込んだ新しいコホート研究の推進が提言された。

大規模ゲノムコホート研究は、将来的な健康と高度医療を確保するために、欠

くべからざる基礎データを提供するものである。本分科会では、我が国の国民

の健康・医療に大きな恩恵をもたらす、あるべき大規模ゲノムコホート研究の

姿について具体的に議論した。 

 

２ 現状及び問題点 

2011 年９月には科学技術戦略推進費「ゲノム情報と電子化医療情報等の統合

によるゲノムコホート研究の推進」によるパイロットプロジェクト「大規模分

子疫学コホート研究の推進と統合」が、国立がん研究センターにより開始され

た。また、「東日本大震災からの復興の基本方針」（2011 年７月 29 日東日本大

震災復興対策本部）ならびに「日本再生の基本戦略」（2011 年 12 月 24 日閣議

決定）に基づき、大規模ゲノムコホート研究を含む「東北メディカル・メガバ

ンク計画」[1]が立案された。これらを中心に、我が国の大規模ゲノムコホート

研究が進められることになるが、どのように全国的な規模まで拡大してゆくか、

ゲノムなどの最新情報をどのように研究に組み込むかについての具体的な方策

は未だ明確になっていない。 

大規模ゲノムコホート研究において、血液や尿を分析・解析して得られるゲ

ノム、代謝物などのオミックス情報と、環境・生活習慣情報等を統合解析する

ことは、とりもなおさず新しいヒトを対象とした総合的な研究を目指すことに

なる。また、近年の新しい物理化学的計測技術の進歩は、侵襲なくヒトを直接

解析する様々な手法を提供している。このような新しい基盤技術から得られる

解析データを、ゲノムコホートに統合することにより、ヒトの健康や医学を総
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合的に研究する「ヒト生命情報統合研究」が可能になろうとしている。しかし

ながら、このような研究を実施するためには医学、生物学の研究者のみならず、

理学、薬学、工学、情報科学の研究者を動員し、新しい計測機器による微量分

析の技術開発、得られた膨大な情報を効率的に扱う情報科学の構築、多様な情

報や異種のデータを統合して疾患との関連を統計学的に解析する新たな生命情

報解析理論の構築など、克服すべき課題が多く、我が国の科学技術全般に亘る

大きな挑戦的課題である。また、個人情報の保護への配慮、倫理対応、組織構

築、制度設計および解析技術開発など事業に関わる課題を明らかにした上で、

国のとるべき姿勢を明確にし、事業を適切に実施する必要がある。 

 

３ 提言等の内容 

 本分科会における議論の結果、ゲノムコホート研究内容をさらに先進のもの

とした新しい研究内容とその体制、すなわち統一基準による全国体制の「ヒト

生命情報統合研究」の実施が必要と結論し、その実施に向けた提言をまとめた。 

 

(1) ヒト生命情報統合研究の創出 

人間集団を対象とするコホート研究では、単に病気だけでなく、人間の持つ

健常形質の多様性（表現型情報）にも目をむけるべきである。そのような大規

模コホート研究で収集すべき表現型情報としては、新しい物理化学的計測技術

による解析データ、すなわち血液のメタボロームといった生化学的データ、細

胞生物学的データ、生理学的データ、MRI や X 線 CT などによる画像診断データ

などを含み、さらには心理学や行動学的データもあげられる。これら膨大なデ

ータを個々人から長期間にわたって収集する長期観察と、最新の情報科学を用

いた膨大なデータの解析研究から得られる結果は、健康・医学の進展に大きく

寄与するだろう。また、生物が共有する基本的生命現象を発見する大きな可能

性も秘めている。本分科会では、大規模ゲノムコホート研究をさらに先進的な

ものとするため、最新の物理化学機器から得られる多様な表現型情報を融合し、

得られる巨大な情報を統合的に解析するまでを一貫して実施する新しい研究分

野すなわち、「ヒト生命情報統合研究」を創出すべきであると提言する。 

  

(2) 医療情報基盤のさらなる整備 

 大規模コホート研究あるいは、「ヒト生命情報統合研究」への研究参加者1が、

期間中の任意の時期に自分の意思で受診する医療機関や健診機関での健康医療

情報を電子的にかつ標準化された形式で網羅的に収集でき、同一個人ごとに統

合できる情報基盤の整備を行う必要がある。そのためには国は次の３点を目指

すことが必須である。 

                                                  
1 本提言においては、「研究の趣旨を理解し、研究対象者として参加する人」という意味で使用 
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① 標準化対応の医療情報システムの開発と導入 

② 新たな「国民保健番号（仮称）」の制度と法令の整備 

③ 同意研究参加者の医療情報追跡基盤の構築 

 

(3) ヒト生命情報統合研究の拠点整備とその機能 

 100 万人規模のバイオバンクの構築と生体試料、臨床情報、疾患罹患情報を

統合した疾患解析による多因子疾患の原因解明と予防・治療法の開発を目標に、

中核拠点を軸とした組織構築、制度設計を行い、既存のコホートを用いたパイ

ロット研究を経て、コホート事業の開始に向けた解析基盤、情報基盤の整備を

行う。そして、事業の三年目をめどに、全国で数カ所の実施拠点を構築し、統

一基準による全国体制下の事業組織によるヒト生命情報統合解析の実施基盤を

構築する。その基盤は、①中核拠点、②地域研究拠点、③データ解析センター、

④生体試料バンク、からなる。また、事業の成果を産業へ結びつけるための仕

組みとして、⑤産学連携コンソーシアムを形成する必要がある。 

本研究の発展には膨大な臨床情報とゲノム情報や中間形質情報の統合解析技

術を駆使できる人材育成が急務となっている。この人材育成は、実データ解析

を通して疾患研究者と日々議論できる研究フィールドにおいてなされる必要が

ある。さらに人材育成はキャリアパスを形成するために恒久的な組織で行われ

る必要もある。そこで、臨床現場に近い医育機関に臨床ゲノム情報技術人材の

育成に専念する専門教育組織を全国数カ所に恒久的に整備すべきである。 

 

(4) 包括同意にもとづく研究を可能とすることに対する国民の理解醸成と研

究倫理指針の改訂 

ヒト生命情報統合研究は国民全体の健康増進といった、より大きな成果を求

め、大規模化、長期間にわたる前向き研究を志向している。このような研究で

は、網羅的な分析と生活情報・臨床情報の統合が成果を上げる上で重要である。

特に、分析技術は日進月歩で進歩しており、新しい解析方法を積極的に取り込

んでいく必要があるので、このような研究においては、研究参加者の包括同意

を得ることが必須である。ヒト生命情報統合研究から得られる成果とその公共

性を鑑みて、国は、一定条件を満たす研究については包括同意を可能とするこ

とに対する国民の理解醸成を積極的に行い、関連する研究倫理指針を改訂して

包括同意にもとづく研究遂行を可能にするとともに、様々な制度面の整備を行

う必要がある。 

 

(5) 研究拠点整備と提言実行のための推進協議会（仮称）の設置 

 ここまでに述べた研究拠点の整備等の実現を図るため、専門家による推進協

議会を設置することを提言する。 
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１ はじめに 

我が国ではこれまでにも、集団を対象として対象者の生活習慣、生活環境等

に関する追跡調査を行う数多くのコホート研究が実施されており、その中には、

発症者を対象とし、疾患とゲノム多型との関連解析によって疾患感受性遺伝子

を同定しようとするゲノム研究を含むものも存在する。しかしながら、糖尿病、

高血圧などの生活習慣病や認知症といった頻度が高く、 国民生活とその医療に

とって病因の解明と予防・治療法の確立が極めて重要な多因子疾患は、環境・

生活習慣と複数の遺伝的変異の影響を受ける複雑なもので、従来の規模と仕組

みによるコホート研究では疾患関連因子の同定が困難である。複雑な環境要因

と遺伝子要因と疾患の関係を解き明かすためには、大規模な健常者集団の精緻

な長期観察データを基盤とする前向きの大規模ゲノムコホートの構築が必須で

ある。 

ゲノム情報が比較的容易に得られるようになった今日、ゲノム情報を軸とし

て、バイオマーカー情報、環境・生活習慣情報や疾患に関する高精度の臨床情

報を重層するゲノムコホート研究は、発症前介入による疾患の予防や発症の遅

延を目標とした最も効果的な戦略であると考えられるようになった。世界的に

見ると大規模ゲノムコホート研究はすでに開始されており、例えば英国の UK

バイオバンクではすでに 50 万人の登録が完了し、また UK バイオバンクと同じ

プロトコールで開始した中国の China Kadoorie Biobank は、UK バイオバンク

に先んじて 2008 年に 50 万人の目標を達成した。 

我が国でも、以下に述べる社会的要請、学術的要請から、健常人を対象とし

た大規模なゲノムコホート研究を、国策として推進する必要性がこれまでにな

く高まっている。2010 年６月に閣議決定された新成長戦略で示された「ライ

フ・イノベーションによる健康大国の実現」のため、総合科学技術会議では「平

成 23 年度科学・技術重要施策アクション・プラン」を策定した。同プランでは、

予防医学の推進による罹患率の低下を重点課題とし、そのための施策として「ゲ

ノムコホート研究と医療情報の統合による予防法の開発」を推進することとし

た。そこでは、ゲノム情報に基づくコホート研究から得られる詳細な疫学情報

とデータベース化された医療情報との統合により、様々な疾患に関する原因因

子の解明を行い、予防医学のさらなる発展を目指すことが謳われた。より具体

的には、健常人よりなる 10 万人規模のコホート研究においてゲノム解析・バイ

オマーカー測定を組み込んだ研究を実施するとともに、データベース化された

研究参加者の医療情報との統合的情報解析を行い、疾患罹患リスクにおけるゲ

ノムと環境因子との関連や疾患メカニズムの解明、薬剤の効果や副作用に関わ

る因子の探索や評価が期待されている。  

このような背景のもとに、2011 年９月には科学技術戦略推進費「ゲノム情報

と電子化医療情報等の統合によるゲノムコホート研究の推進」によるパイロッ
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トプロジェクト「大規模分子疫学コホート研究の推進と統合」が、国立がん研

究センターにより開始された。また、東日本大震災に伴う被災地域住民の健康

を守るという立場からも、「東日本大震災からの復興の基本方針」（2011 年７月

29 日東日本大震災復興対策本部）ならびに「日本再生の基本戦略」（2011 年 12

月 24 日閣議決定）に基づき、大規模ゲノムコホート研究を含む「東北メディカ

ル・メガバンク計画」が立案された。これは、東日本大震災被災地の住民の健

康診断、医療機関の受診、ゲノムの塩基配列等の情報と生体試料を統合したバ

イオバンクを構築し、長期の健康モニタリングから得られる研究成果を被災地

の住民の健康増進に還元することを目指す事業である。本事業では、東北大学、

岩手医科大学が実施する被災地域を対象とした 15 万人規模の住民ゲノムコホ

ート、ゲノム情報等の解析が計画されている。2012 年６月に文部科学省「東北

メディカル・メガバンク計画検討会」より公開された「東北メディカル・メガ

バンク計画検討会提言」には、我が国の叡智を結集して実施計画を具体化する

べきとしており、実際に関係者により具体化に向けた方策が進められつつある。 

ゲノムコホートでは、大規模な健常人集団を対象に、個々人の血液や尿を分

析・解析して得られるゲノム、代謝物などのオミックス情報、環境・生活習慣

情報等を統合解析するものであり、とりもなおさず新しいヒトを対象とした総

合的な研究を目指すことになる。従来の疾患研究の多くが、細胞や動物モデル

を用いた解析によって行われてきた。その主たる理由はヒトへの侵襲を最小限

にとどめ、その情報を分析することの技術的な限界があったためである。ヒト

から採取できる試料は、ほとんどが血液や皮膚などの一部の組織に限られ、そ

こから得られる情報は限定的であった。ところが、近年の新しい物理化学的計

測技術の進歩、例えば侵襲のほとんどない画像解析、血液成分からの極めて微

量な物質の定量的な測定、「1000 ドルゲノムの時代」と称されるようにコスト

が著しく低下した全ゲノム塩基配列の決定方法などにより、この状況は一変し

つつある。このような解析基盤の登場で、技術的にはすでにヒトの疾患を細胞

やモデル生物でなく、ヒトの体内に存在する多様な分子の網羅的解析を通して

みる「ヒト生命情報総合研究」が可能になろうとしている。しかしながら、こ

のような研究を実施するためには医学、生物学の研究者のみならず、理学、薬

学、工学、情報科学の研究者を動員し、新しい計測機器による微量分析の技術

開発、得られた膨大な情報を効率的に扱う情報科学の構築、多様な情報や異種

のデータを統合して疾患との関連を統計学的に解析する新たな生命情報解析理

論の構築など、克服すべき課題が多く、我が国の科学技術全般に亘る大きな挑

戦的課題である。本分科会では、大規模ゲノムコホート研究をさらに先進的な

ものとするため、新しい物理化学的計測技術がもたらす膨大なヒトの解析デー

タを積極的に取り込み、得られる巨大な情報群を統合的に解析する新しい研究

分野すなわち、「ヒト生命情報統合研究」を創出すべきであると結論した。ま
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た、この「ヒト生命情報統合研究」 では、研究参加者が自分の意思で任意の医

療機関や健診機関を受診した際に得られる検査結果やそれにもとづく健康診断

情報などを、受診機関を横断的にかつ長期間にわたり必要に応じてゲノム情報

と個人ごとに統合できる必要がある。このためには、任意の医療機関や健診機

関での医療情報が電子的に記録され、統合可能な標準的な形式で収集できる医

療情報基盤の整備とそれを活用した医療システムが不可欠である。特に、任意

の複数医療機関からの医療情報を個人ごとに統合できるようにするためには、

同一個人を確実に同一であると同定できる個人識別番号が不可欠であり、これ

が医療システムに導入される社会基盤整備も必須である。さらに重要なことは、

ゲノム情報や、疾患罹患情報などは個人のプライバシーに関わる情報である。

そのような情報を網羅的に扱う本研究においては、いかに研究参加者の人権を

守りつつ包括的な研究を推進するのかという、倫理的に極めて重要な問題に対

する最善の解決法を見出す必要がある。 すなわち、研究参加者が将来かかる病

気は予見できないため、研究参加者の個人情報の厳格な保護に加え、研究活動

の透明性、説明責任等の倫理的妥当性を担保した「個人情報を最大限に保護し

つつ幅広く医学的研究に用いることを認める」という包括同意が必須である。

比較的頻度の低い疾患まで含めて解析を実施するためには、100 万人規模の集

団を設定し、100 万人の一人ひとりから包括同意を得る必要があり、この事業

の最も困難な課題の一つと考えられる。 

前述の科学技術戦略推進費によるパイロットプロジェクト、東北メディカ

ル・メガバンクにおける住民ゲノムコホートでの事業成果や、既存のゲノムコ

ホートの経験を最大限に活用することで、統一基準による全国体制の「ヒト生

命情報統合研究」の効率的な実施が期待されている。しかしながら、上に述べ

たように、100 万人の研究参加者の長期にわたる追跡と生命情報の網羅的分析

が必須の「ヒト生命情報統合研究」の推進における課題は、十分に整理されて

いるとは言いがたい。このような我が国の現状を鑑みるに、「ヒト生命情報統合

研究」の実施において国のとるべき姿勢を明確にし、組織構築、制度設計およ

び解析技術開発など事業に関わる課題を明らかにした上で、事業を適切に実施

可能とする提言を政府、社会に行うことは極めて重要なことである。そこで、

日本学術会議において、「ヒト生命情報統合研究」を進めるための課題について

集中的に検討を行い、その結果を提言書として、ここにまとめた。 
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２ 海外におけるゲノムコホート研究 

ヒトゲノム計画の終了前後からヒトゲノムの配列情報、特に一塩基多型を利

用して、疾患の遺伝的要因を網羅的に解析しようという機運が高まった。その

中心は症例対照研究を手段とする Genome-Wide Association Study (GWAS)であ

った。GWAS では、多くの成果が上がっているものの、症例対照研究としての固

有の限界を有しており、特に、疾患の発症に寄与する環境因子の同定や時間的

経過を明らかにして疾患の予防につなげる点で弱点を持っている。これに対し、

コホート研究（前向きコホート研究）は補完的な役割を果たし、それ以外の方

法では得にくい予防医学上の貴重な知見を得られる方法であり、ゲノム解析と

組み合わせることでゲノムに基づく個別予防医学といった新しい分野を切り開

くものとして、今、世界で注目され、それへの取り組みが始まっている。  

 コホート研究（前向きコホート研究）において、環境要因に加え、疾患の発

症等に関わる遺伝学的要因を網羅的に解析しようという研究計画（すなわち、

ゲノムコホート研究）が最初に具体化されたのは英国であり、プランニングは

ヒトゲノム計画の終了前の 1999 年にさかのぼる。UK Biobank[2]とよばれるこ

の研究は 2001 年に立ち上げ宣言が行われ、2003 年には計画の概要が定まり、

2006 年まで 4000 人規模のパイロット研究が行われた。2007 年に研究参加呼び

かけと生体試料の収集が本格化し、2011 年中に予定の 50 万人の研究参加者か

らの生体試料の収集を終了した。３年という短期間に 50 万人という規模の研究

参加者を得られたのはコホート研究の滑り出しとしては大成功と考えられてい

る。研究参加者は 40 歳から 65 歳までの成人であり、観察期間は 20〜30 年を予

定している。血液と尿のサンプルを収集しているが、ゲノム解析は直ちに行わ

ず、いつどの規模で解析を行うかは研究の進展にしたがって判断していく予定

となっている。UK Biobank を手本として、類似のゲノムコホート研究がいくつ

かの国で立ち上がっている。スウェーデンでは LifeGene[3]プロジェクトが、

カナダでは Partnership for Tomorrow[4]プロジェクトが 50 万人規模を目標に

研究参加者を募集している最中である。中国では、UK Biobank に関係した研究

者が中国CDCと共同してChina Kadoorie Biobank[5]を 50万人規模で立ち上げ、

本家よりも早く 2008 年に研究参加者が 50 万人に達した。 

 また、既存のコホート研究にゲノム解析要素を組み入れる動きも多い。EU で

は、50 万人規模の EPIC (European Investigation into Cancer and Nutrition[6]

プロジェクトが、ゲノム解析をあとから組み入れたものでは規模の大きいもの

である。米国も、現状では既存のコホート研究を利用してゲノムコホート研究

を進める方向である。そもそも米国は、NIH だけで年間４億ドルを超える予算

で各種コホート研究をおこなっており、NIH-AARP Diet and Health Study[7]

や National Children's Study[8]、American Cancer Society Cancer Prevention 

Study[9]といった大規模のコホート研究のみならず、Veterans Affairs Genomic 
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Medicine Program[10]や Vanderbilt BioVU[11]のように大量の生体試料を保存

する事業を含むプログラムが実施されており、ゲノムコホート研究に組み替え

やすい。ただ、同意書や生体試料収集の関係で、既存のコホートをゲノム解析

に使用するには制約が多いのも事実である。2010 年に開かれた”New Models For 

Large Scale Prospective Studies”というシンポジウム[12]で、NIH 所長の

Francis Collins は、既存のコホート研究の拡張だけでなく、新規の大規模ゲ

ノムコホート研究が必要であると発言している。 

 このような、欧米の動きに対し、アジアでもゲノムコホート研究への動きが

見え始めた。コホート研究は症例対照研究に比べても安定な医療体制が必要で

あり、我が国を除くアジア諸国ではコホート研究が少ない。またあっても、欧

米の研究の一部として進められる場合が多かった。現在、ゲノムコホート研究

を実施する基盤が整っているのは、我が国以外では、まずシンガポールと韓国、

台湾があげられ、次に中国とインドが続く。韓国では25万人規模を目指すKorea 

Genome and Epidemiology Study（KoGES）[13]が、2004 年にスタートし、12

の地域コホートと 12 の医療機関コホートが参加し、2007 年 12 月時点で 13 万

人の研究参加者をとなっている。またイギリスとの共同研究として実施されて

いる中国の China Kadoorie Biobank[5]では、ゲノムコホート研究を目指して

約 50 万人が参加しているが、ゲノム解析の詳細については未だアナウンスがな

い。これらのゲノムコホート研究が、今後安定的に継続できるか未知の部分が

多い。  
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３ 我が国におけるコホート研究の歴史 

コホート研究とは、固定した集団を一定期間追跡し、要因と疾病発生の関連

などを調べる観察的研究である。具体的には、ある要因への暴露を起点として、

前向きに追跡している集団の中の個人の計測パラメターにどのような変化が起

こるかを見ている。一般的なコホートの研究参加者は健常人である。それに対

して、疾患の罹患者、あるいは患者予備群と推定されるヒトを集めてその人た

ちの追跡調査を行い、その研究データを集める前向きコホートを疾患コホート

と称する。2000 年以降は、コホート研究にゲノム解析を取り入れるものも生ま

れ、それらはゲノムコホートと称されている。コホート研究に対し、症例対照

研究は、後ろ向きである。疾病に罹患した集団を対象に、過去にさかのぼりど

のような危険因子にさらされたことがあるのかを調べる。 

我が国で行われた初めての本格的コホート研究としては、放射線影響研究所

による広島・長崎の被爆者を対象とした生涯にわたる健康影響調査研究[14]が

あげられる。前身は 1947 年に米国資金で設立された原爆傷害調査委員会（ABCC）

であるが、その研究計画は 1955 年に大幅に見直され、生涯調査の基礎が築かれ

た。約９万４千人の被爆者と、約２万７千人の非被爆者から成る約 12 万人を、

明確に定義された固定集団とし、主に原爆放射線が死因やがん発生に与える長

期的影響の調査を行っている。最近では、被爆者のがん病理組織の分子生物的

解析も実施している。 

1961 年には、福岡県久山町の地域住民を対象とした脳卒中の疫学実態調査研

究[15]が始まった。当時の我が国の死因の第１位は脳卒中であったが、その内

訳が欧米と大きく異なっていたため、死因調査の正確性を期すための死亡者全

例剖検が行われ、現在に至っている。1961 年からの第１集団（1,618 名、剖検

率 80%）のデータでは、脳出血による死亡率は脳梗塞のわずか 1.1 倍であり、

コホート研究開始以前の脳出血が脳梗塞の 12.4 倍という死亡診断書群は、病型

診断を誤ったものを多く含んでいたであろうことが示された。久山町コホート

研究では５年ごとに 40 歳以上の住民を対象にした新しい集団を設定して、生活

習慣の移り変わりの影響も追跡している。2002 年の集団（3,772 名）から、遺

伝子解析（SNPs）も加えて、ゲノムコホートを我が国で初めて開始した。遺伝

子検査結果を将来的研究に使用することに関する包括同意を 96％の対象者か

ら得て進めており、ゲノムコホート研究としての成果も出ている。 

2000 年以前に開始された我が国の大型コホート研究としては、大気汚染と肺

がんとの関連を検討のためにスタートしている三府県コホート研究（宮城県・

東北大学衛生学・公衆衛生学教室、愛知県・愛知県がんセンター、大阪府・大

阪府立成人病センターが実施）[16]、日本人の生活習慣ががんとどのように関

連しているかを明らかにすることを目的としている文部科学省科学研究費がん

特定領域大規模コホート研究[17]、日本人における循環器疾患の危険因子・発
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症・死亡の関係を明らかにすることを目的とした Japan Arteriosclerosis 

Longitudinal Study (公益信託・日本動脈硬化予防研究基金の助成で、国内各

地で行われている循環器コホート研究の個票データを統合し、メタアナリシス

を実施) [18]などがあるが、DNA の解析は行われていない。 

国立がんセンターにより 1965 年から 17 年間実施された「計画調査」[19]は、

約 26 万人を対象としたがんに関する大規模コホート研究である。緑黄色野菜の

がん予防効果、間接喫煙によるがんリスクの上昇を明らかにした。さらに、 国

立がんセンターでは 1990 年から、多目的コホートに基づくがん予防など健康の

維持・増進に役立つエビデンスの構築に関する研究（Japan Public Health 

Center-based prospective、JPHC Study）[20]を全国 11 ヶ所の保健所とともに、

約 14 万人を対象に進めている。どのような生活習慣をもつ人が、がん・脳卒中・

心筋梗塞・糖尿病などになりやすいのか、あるいはなりにくいのかを明らかに

することを目的としている。生活習慣や健康に関するアンケート調査情報、健

康診断データを集めるとともに、血液を採取し、10 年以上にわたる長期追跡を

行っている。ゲノム情報収集に関しては、付加可能となっているが、現時点で

は生活習慣病に関連した疾患に限定した研究が一部で行われているのみである。

同様に生活習慣病に限定して DNA 情報利用を行っているコホート研究として山

形大学を中心とした地域連携コホート[21]がある。また我が国のコホート研究

の特徴として、小規模な疾患コホート研究が数多く実施されてきている。高血

圧治療中の患者を対象とした高齢者高血圧コホート研究（J-CHEARS Study）[22]

が例として挙げられる。これらの研究は、大なり小なり特定の疾患に注目した

コホート研究に DNA 解析を加えたものであり、疾患ゲノムコホート研究と分類

される。 

疾患の遺伝的要因をゲノム情報により解析する研究の歴史という視点では、

これまでは GWAS に代表される症例対照研究が主流であり、我が国は GWAS 研究

に巨額の研究資金を投入して来た。しかしながら、症例対照研究から得られる

情報では、疾患の発生率、５年生存率などを予測することができない。また、

限定された対象者（症例と対照群）の比較に依存するので、結果にバイアスの

影響が入り込みやすいという欠点もある。また、影響を受ける遺伝因子が多い

疾患については明確な統計的有意な差を捉えることは困難である。症例を調整

選抜することが非常に難しいことから症例対照研究には限界があると考えられ

る。 

2000 年以降では、コホート研究にゲノム情報を本格的に取り入れる試みが始

まっているが、ゲノム情報から個人を特定できるという問題があり、個人情報

保護という倫理面からの議論が続いている。「個人情報保護法」を順守しつつ、

「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針（ゲノム倫理指針、文部科学

省・厚生労働省・経済産業省の三省合同指針）」に基づき、データを公的利益に
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つながる形で公開・活用するという対応が必要とされる。ゲノム倫理指針は、

現在改定作業が進められており、これまでの個人情報保護偏重の姿勢から、個

人情報保護とデータの公共性とのバランスを取る形が模索されている。現在の

改定前ゲノム倫理指針では、データの公開などに関するインフォームド・コン

セントを取るための説明を１対１で行うことになっており、10 万人を超える大

規模ゲノムコホートでの実施は、現実的には困難である。誰が何のためにデー

タを利用し、どのような公的メリットが導き出されるかを明確にしたうえで、

個人情報を保護しつつデータの活用を考える現実的な制度が必要である。 

このような現状の中で、ゲノムデータを統合的に活用する有用性を認め、コ

ホート研究参加者との包括同意のもとに研究を進めている我が国のゲノムコホ

ートの代表例は、前述の久山町コホート研究[15]と次に説明するながはま０次

予防コホート事業[23]があげられる。ながはま０次予防コホート事業は、京都

大学医学研究科と滋賀県長浜市が連携して 2005 年から計画され、京都大学が受

ける公的研究費を主な財源として 2007 年から研究参加者のリクルートを開始

した。30 歳から 74 歳のおおむね健康な長浜市民を対象としており、追跡研究

の導入となる０次健診には、目標の約１万人の参加を達成している。多因子疾

患の発症における、遺伝的感受性と、種々の環境要因および生物学的要因の相

互作用を明らかにすることを目的としている。そのため、提供された血液と尿

を保存したサンプルバンクを形成することにより、将来新たなゲノム解析手法

が開発された場合に、そのサンプルバンクが利用できるように「ながはまルー

ル」を策定し、研究参加者の包括同意を得ている。原則として遺伝子名と解析

方法を明記した上で同意を得るとする現在のゲノム倫理指針では、将来的な遺

伝子利用までを含み同意を取る「包括同意」の扱いが明文化されていないので、

「ながはまルール」を策定した上で、研究参加者から包括同意を得るという手

順が取られている。 

我が国の本格的コホート研究は、ここまで振り返ったように、被爆者を対象

とした生涯健康影響調査に始まり、現在はゲノムコホート研究へと発展してき

ている。また、ゲノム決定コストが安価になった現在、ゲノムコホート研究は

国民全体の健康増進といったより大きな成果を求め、大規模化を志向している。

その場合に問題となるのは、包括同意である。ゲノム科学は日進月歩で進化し

ており、１年後の研究手法を予測することさえ困難である。そのような状況下

での大規模コホート研究遂行は、包括同意のもとに実施せざるを得ない。大規

模ゲノムコホート研究から得られる成果とその公共性を鑑みて、ゲノム倫理指

針の改定など、様々な制度面の整備を行う必要性がある。 
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４ ゲノムコホート研究からヒト生命情報統合研究へ 

国民の高齢化、生活習慣の変化により患者数が急速に増えている生活習慣病

や認知症などは、家族を含めた社会の負担増や医療費の激増などの極めて深刻

な社会問題を引き起こしている。高齢者の疾病の多くは、罹患率が高く有病期

間が長いことに加えて根治法がない多因子疾患であるため、疾病の早期発見と

発症前の予防的介入が危機的な少子高齢化時代において健康で活力ある長寿社

会を構築する唯一の手立てとなる。したがって、21 世紀の医学の目標は、「病

気にかからない」あるいは「病気との平和共存」の医療開発である。しかしな

がら、こういった疾患に対する患者を対象とした臨床研究は、明確な疾患概念

の確立と診断基準の策定に多大な貢献があったが、革新的な予防・治療法の発

見には至っていない。また、細胞や動物モデルを用いた病因の探索が世界中で

精力的に行われてきたにもかかわらず、その成果をヒトに応用し効果的な薬が

開発された例は少ない。このことは、ヒトの多様性を十分に考慮した戦略なし

では、多因子疾患の克服は非常に困難であることを如実に表している。 

一方、最近のゲノム、代謝物、タンパク質などの生体分子の研究（オミック

ス研究）の進歩は、分子レベルで疾患の遺伝素因を明らかにし、また臨床症状

が現れる前の発症前診断も一部の疾患で可能となった。また、画像診断におけ

る分析技術の向上は、より精度の高い検診の実現と多くの疾患の早期発見につ

ながった。 

そういった画期的な技術開発により、世界の疾患研究の流れは、動物モデル

や試験管内での疾患解析からヒトの疾患そのものを直接解析する研究へと比重

を移しつつある。多因子疾患の発症機構の解明は、伝統的なモデル動物研究で

は限界がある。欧米では、健康長寿社会の実現に向けて、強力な解析技術の開

発を武器に、疾患を統合的に解析する大規模バイオバンクの構築と、それを利

用して多数の健常者を長期観察し、疾患の原因を探る集団対象（コホート）研

究を国家プロジェクトとして展開している。 この戦略は、ヒトの多様性を意識

しつつ、病気を「生体分子を通して身体全体で見る」ことが次世代の医学と医

療に道を拓く、という考えに根ざしている。 

これに対し我が国は、欧米追従の医学研究、時代の変貌に対処できない旧態

依然の保健医療システム、世界最先端から立ち後れた生体分子解析の技術開発

に加え、予防医学の浸透率の低さのために、疾患解析研究が出遅れた。このま

までは、激増する長期療養者や国民医療費の問題に対し、診断・予防・治療方

法で解決するための有効な手が打てないばかりか、先行する欧米に予防法や治

療薬の開発を軒並みさらわれ、国民のライフラインである保健医療分野の市場

が海外企業から席巻され国益を著しく損ねる危機に瀕している。この観点から、

先端分析技術を活かした疾患解析基盤の構築は、国家戦略として緊要の課題で

ある。 
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しかし、この逆境の中でも、我が国は、先端技術の融合と技術改良を通して

最高精度のシステムを構築し、研究成果を実用化・汎用化する応用技術では世

界でずば抜けた力を持つ。世界に誇る応用能力をもって国際的競争力のある大

規模バイオバンクを構築し、長期の追跡によって継続的に得られる生体分子の

網羅的かつ詳細な分析・解析情報と質の高い疾病罹患情報を統合した、究極の

ヒューマンバイオサイエンスとしての「ヒト生命情報統合研究」を実施するこ

とで、世界一の長寿国で、世界に一歩先んじた高齢化社会の健康長寿モデルの

構築が可能である。例えば、認知症、脳卒中による寝たきりが２割減れば、介

護保険だけで年間３兆円近くの経費節減と試算されており（厚生労働省「社会

保障の給付と負担の見通し」より）、「病気にかからない、医療費のかからない

医療」がいかに社会に裨益するかは明白である。また、予防に関する情報を用

いた新たなヘルスケア産業の創出や保健医療情報の IT 化による新時代の保健

医療システムの構築も超高齢化社会の我が国にとって極めて重要である。また、

日本人の疾患情報は欧米人からは得られないが、アジア人は遺伝的に似通って

いるため、21 世紀の大市場、中国に対しても知的財産上のアドバンテージを得

ることになる。 

この全く新しい予防医学のアプローチは、医学研究の一分野である疫学で行

うコホート研究をはるかに凌駕するものである。まず、このヒト生命情報統合

研究においては、今日の最先端の生体試料分析技術による血中成分の定量的測

定はもとより、画像解析、細胞動態の分析技術、生体代謝産物から食物摂取状

態の推定も可能になると思われる。そのためには、血液、尿、便など非侵襲的

に得られる検体から、可能な限りの情報を得られるような新しい分析技術の開

発が不可欠であり、理学、薬学、工学の研究者を総動員してその技術開発にあ

たるべきである。もちろん、医学的通常の検査情報も不可欠であるが、これに

ついては登録された個人が自分の意思で病院にかかる際の医療情報等を網羅的

に収集できる医療情報ネットワークシステムの構築も不可欠である。そして、

施設間で比較可能とするための検査情報の標準化やデータ形式、ひいては医療

情報システムの標準化と導入普及策の推進も必須である。大規模研究では、高

精度な臨床情報をいかに蓄積するかが重要であり、疾患毎に最適化された標準

化プロトコールに基づいた高精度臨床情報を効率よく集積する情報システムや、

それを有効に機能させる制度整備が必要である。  

集団を UK Biobank と同様に青壮年の世代に設定し 20 年間の追跡を実施する

と仮定して、現在の我が国の疾患発症率をもとに冠動脈疾患や糖尿病などの生

活習慣病より頻度の低いアルツハイマー病などの病因に迫ることを考慮すると、

対象集団の規模として 100 万人程度が理想と考えられる。地域がん登録[24]と

秋田県立脳血管研究センターのデータ[25]を活用し、齢階級別の罹患率を見る

と、40～69 歳男女コホート 100 万人では、胃がん、肺がん、大腸がん、乳がん、
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子宮がん、前立腺がん、肝がん、膵臓がん、膀胱がん、腎がん、食道がん、悪

性リンパ腫、脳卒中が解析範囲に入り、白血病、脳腫瘍などが外れる。胃がん、

肺がん、大腸がんなどは、病理組織型からさらに細かく分かれるが、100 万人

であればその細分類にも対応可能である。ただし、将来的にはデータ取得対象

の年齢層を青壮年の世代に限る必要はなく、ヒト生命情報統合解析という観点

ならびに、小児で特に問題となる疾患（自閉症、アトピー性疾患など）の発症

率を検討する必要もあり、全年齢をカバーすることも今後期待される。このよ

うな大規模な集団の解析はひとつの拠点において行うことは不可能であり、ま

た地域間の環境や生活習慣の差異も考慮すると、全国 10 カ所程度で行われるこ

とが適切と考えられる。しかしながら、このような分散型集団拠点を構築する

際に最も重要なことの１つに 、様々な測定規格の統一がある。それと同時に倫

理的な基準の統一が不可欠である。 このような研究では、網羅的な分析、生活

情報、臨床情報の統合が成果を上げる上で重要である。また、分析技術の発展

により新しい解析方法も積極的に取り込んでいく必要がある。さらには、研究

参加者の包括同意を得ることが必須である。研究参加者への説明、同意の取得

を経た、包括同意に基づく研究を，個人のプライバシーを適切に保護しながら

推進していくためのシステムを設計する必要がある。そのために、国として統

一的な基準を構築し、 国が一体となってこのプロジェクトを推進することによ

り、予防医学の発展とともにヒト生命科学の新しい地平を開拓し、我が国の生

命科学を飛躍的に強化するものとなることが期待される。 

長期にわたるヒト生命情報統合研究では、事業期間中に学術研究成果のみな

らず、創薬シーズの探索と新薬の開発、新たな分析・解析機器の開発と評価、

IT の基盤技術の獲得など、産業界にも大きなイノべーションをもたらす。しか

しながら、国家予算だけではこれだけ大規模な研究事業の長期永続的な運営は

困難である。また、我が国の国力の回復には、産業育成が不可欠である。その

ため、公的研究資金を基本としつつも、産業界からの積極的な研究協力を促し、

成果を知的財産として共有する制度を確立することで、多様な分野からの運営

資金の調達を目指すことが望まれる。 
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５ 提言 

(1) ヒト生命情報統合研究の創出 

ゲノム配列の決定にかかる費用と時間は、サンガー法を用いた第一世代に

比べて、現在使われている次世代型機器では格段にどちらも縮小した。さら

に、きわめて長い塩基配列をさらに高速かつ低コストで決定できる時代が近

づいている。この意味で、ヒトゲノム配列の決定自体は、きわめて簡単にな

りつつある。加えて、近年の新しい物理化学的計測技術の進歩、例えば侵襲

のほとんどない画像解析、血液成分からの極めて微量な物質の定量的な測定、

なども著しい。 

  したがって、これからの人間集団を対象とするコホート研究では、単に病

気だけでなく、人間の持つ健常形質の多様性にも目を向けるべきである。具

体的な表現型の収集は今後の検討を待つ必要があるが、そのような大規模コ

ホート研究で収集すべき表現型情報としては、新しい物理化学的計測技術に

よる解析データ、すなわち血液のメタボロームといった生化学的データ、細

胞生物学的データ、生理学的データ、MRI や X 線 CT などによる画像診断デー

タなどを含み、さらには心理学や行動学的データもあげられる。また、通常

の人間ドックをはじめとして脳ドックなど様々な検査体制が整いつつある。

これらの情報を総合できるシステムが開発されれば、100 万人規模のコホー

ト研究を数十年単位で今後行うことが可能になるだろう。 

  これら膨大なデータを単一個体から長期間にわたって収集できることは、

ヒトが研究対象として極めて優れている点である。ここに、ヒューマンバイ

オサイエンスの観点から哺乳類あるいは脊椎動物が共有する基本的生命現

象を発見できる大きな可能性がある。 

ゲノムコホート研究に加え、個々人の多様な表現型情報を長期収集し、収

集した膨大なデータを解析する総合的研究から得られる結果は、健康・医

学・生命科学の進展に大きく寄与し、我が国の国民の健康を増進するための

知的基盤となる。また、生物が共有する基本的生命原理を発見する可能性も

秘めている。そこで本分科会では、ゲノムコホート研究をさらに先進的・大

規模なものとし、最新の物理化学機器から得られる多様な表現型情報を融合

し、得られる巨大な情報を最新の情報科学を用いて統合的に解析するまでを

一貫して実施する新しい研究分野すなわち、「ヒト生命情報統合研究」を創

出すべきであると提言する。 

 

 (2) 医療情報基盤のさらなる整備 

研究参加者が、期間中の任意の時期に自分の意思で受診する医療機関や健

診機関での健康医療情報を電子的にかつ標準化された形式で網羅的に収集

でき、同一個人ごとに統合できる情報基盤の整備を行う。 
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そのためには国は次の３点を目指すことが必須である。以下、それぞれ

について説明する。 

①標準化対応の医療情報システムの開発と導入 

②新たな「国民保健番号（仮称）」の制度と法令の整備 

③同意研究参加者の医療情報追跡基盤の構築 

 

①  標準化対応の医療情報システムの開発と導入整備 

現在多くの企業により販売されている電子カルテシステムや検査情報管

理システムは、データ出力規格がバラバラで、容易に多施設データの収集

も統合もできない状況にある。国は、標準化されたデータ形式（SS-MIX2

形式とよばれる標準規格[26、27]が存在する）で情報を出力できる機能を

装備することが、 医療情報システムにとって必須の要件とするガイドライ

ン等を整備するとともに、ガイドライン準拠の医療情報システムを導入す

ることが医療機関や検査機関にとって必須となるような制度や共同開発導

入体制支援などの環境整備を行う。また既存のすべての医療機関の情報シ

ステムにもこの標準化機能を装備するよう経費面での支援を含めた導入推

進策を実施する。 

 

② 新たな「国民保健番号（仮称）」の制度と法令の整備 

任意の複数医療機関からの医療情報を個人ごとに統合できなければヒト

生命情報統合研究における医療情報の統合は実現不可能である。そのため

には、同一個人を確実に同一であると同定できる個人識別番号が収集され

る電子医療情報とリンクできることが不可欠であり、これが医療システム

に導入される社会基盤整備も必須である。2012 年７月時点で国会に提案さ

れている「行政手続における特定の個人を識別するための番号の利用等に

関する法律案」（いわゆるマイナンバー法案）で導入が準備されているマイ

ナンバーは、医療やコホート研究での個人識別番号としての利用はできな

い。また、マイナンバーは医療のようなセンシティブ（取扱いに機微を要

する）な情報との連結（ひも付け）には使われるべきではない。そこでマ

イナンバー制度が持つ同一人同定の基盤技術を活用しつつも、マイナンバ

ーとは別体系の、医療やコホート研究で使用可能な個人識別番号である「国

民保健番号（仮称）」を国は新たに創設すべきである。 

「国民保健番号（仮称）」を医療や研究でのみ限定的かつ安全に使用でき

るようにするには、目的外使用の禁止やその罰則規定を適切に整備した上

で、国等が実施するヒト生命情報統合研究や大規模疫学研究において、同

意した人に対してはこうした番号を使用できることを明確にするよう、個

人情報保護関連法令と関連倫理指針の整備と改訂が必要不可欠である。 
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③  同意研究参加者の医療情報追跡基盤の構築 

 長期間にわたる 100 万人規模の前向き研究では、個人の住居地の移動、

連絡手段の変更、受診医療機関の分散化などにより、長期間追跡率を高水

準に維持することが非常に困難であり、追跡できない脱落者が年を追って

増える。前向き研究において最も重要な結果（アウトカム）指標は、将来

の疾患の発生と死亡である。しかし、脱落者が増えていくことによって、

これらの重要な結果指標を把握できない患者数が、観察年数を経るに従っ

て増えていく。この問題を解決するには、同意研究参加者の医療情報追跡

基盤の構築が必須である。具体的には、研究参加者の事前の包括同意のも

とで、住民票記載事項の変更を伴う住所変更、死亡届け提出、加入する医

療保険者に集積する医療機関受診など、研究参加者の追跡に手がかりとな

る重要な出来事が発生したという情報だけは、確実かつ効率的に研究実施

組織が取得できるよう、制度整備とシステム構築をすべきである。また、

高齢者の医療の確保に関する法律に基づいて国が収集するレセプト情報は

極めて網羅性の高い医療機関受診情報を含んでいるにもかかわらず、現状

では保険者の段階で匿名化されているため利用できない。国等が実施する

ヒト生命情報統合研究や大規模疫学研究では、医療機関受診に関する情報

（いつどの医療機関を受診したかに関する情報）の把握だけでも同意研究

参加者については可能となるよう基盤構築をすべきである。以上のように、

個人のプライバシーを十分に保護しながら，医療情報追跡基盤を適切に利

用する仕組みを整備するとともに，研究参加者に対して医療情報追跡につ

いて十分な説明と理解のもとに同意を得ることが必要である。 

 

 (3) ヒト生命情報統合研究の拠点整備とその機能 

  100 万人規模のバイオバンクの構築と生体試料、臨床情報、疾患罹患情報を

統合したヒト疾患解析による多因子疾患の原因解明と予防・治療法の開発を

目標に、中核拠点を軸とした組織構築、制度設計をおこない、既存のコホー

トを用いたパイロット研究を経て、コホート事業の開始に向けた解析基盤、

情報基盤の整備を行う。そして、事業の三年目をめどに、全国で数カ所の実

施拠点を構築し、下図の事業組織による統一基準による全国体制でのヒト生

命情報統合解析の実施基盤を構築する。以下に、①中核拠点、②地域研究拠

点、③データ解析センター、④生体試料バンク、の順に提案する事業組織の

詳細を説明する。また、事業の成果を産業へ結びつけるために、産業界との

連携を積極的に行う必要がある。そのための仕組みを、⑤産学連携コンソー

シアム、として説明する。 
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図１ ヒト生命情報統合研究事業 組織図 

 

① 中核拠点－ヒト生命情報統合研究中核拠点の役割 

事業全体の司令塔として、事業の統括運営を行う。計測項目や基準の統一

と倫理規約の統一は最も重要な役割である。主な業務として、事業組織の

構築、制度設計と事業計画の立案を行う。 

ア  事業組織の構築 

事業の全体計画に基づき、本事業の意思決定機関である事業運営委員会

を組織し、事業計画の立案、標準プロトコール策定および地域拠点の選定

と事業実施規模の確定を行う。運営委員会の定期的開催で各地域拠点での

事業の進捗の把握につとめ、情報の集約と方針決定を行う。事業の倫理委

員会を立ち上げ、事業及び付随する研究の倫理審査を実施する。また、実

施組織外に外部評価委員会を設置し、事業の第三者による評価を行う。 

イ  事業に関連する制度設計 

  事業の円滑な実施には、研究参加者の個人情報の厳格な保護に加え、研

究活動の透明性、説明責任等の倫理的妥当性を担保した包括同意が必須で

ある。そこで新ゲノム指針をふまえつつ、本事業により適合するかたちの

倫理規定を策定し、事業実施主体と研究参加者個人の間の契約に基づく登

録制度を設計する。また、データ取得に関して必須となるプロトコールの

標準化を行う。データや研究成果は、公開条件・安全対策等を検討した上

で、JSTバイオサイエンスデータベースセンターを通して公開する。また、
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事業の長期間の安定的運営のための産学民コンソーシアムを構築し、産業

界からの積極的な研究協力を促し、成果を知的財産として共有する制度を

確立する。 

ウ  事業の運営 

  生体試料バンクの運営と試料の管理、データ解析センターとの連携によ

る、データ分析・解析と情報統合データベースの構築、国内外の関連研究

機関（海外のバイオバンク事業、JST バイオサイエンスデータベースセン

ターなど）との間の連携を統括する。研究者コミュニティが、データを広

く利用できるように情報統合データベースを構築し，情報の公開・共有を

進める。また、事業で生じた知財の管理や事業の広報活動を行う。 

 
図２ ヒト生命情報統合研究における中核拠点の役割 

 

 ② 地域研究拠点 

各地域における事業の円滑な実施・推進のために、まずは地域住民、自治

体などとの密接な関係の構築につとめ、健康づくりの土壌を育てる。そして、

定期的な健診を実施し、地域住民の健康管理を通した予防医学研究を行う。

具体的実施項目として、統一プロトコールに則った生体試料（血液、尿ほか）

の収集と登録、バイオマーカー測定、生理学・身体機能検査などの健診デー

タの登録があげられる。また、大規模研究への参画に加えて、各拠点での独

自の研究を実施し、成果を公表するとともに、健診データを利用した住民の

健康づくり啓発につとめる。10 万人規模のコホートを、10 か所程度の地域

研究拠点で分担して進めることにより、100 万人規模のコホートを実施する。 
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③ データ解析センター 

得られた生体試料の分析・解析を実施するとともに、情報統合データベー

スの構築により、臨床情報や、疾患罹患情報の蓄積を行う。また、それらの

多様な情報と疾患との関連を解析する。それらを実行するため、以下の活動

を行う。  

ア データの分析・解析 

 最新技術を用いたゲノム・オミックス解析を実施し、得られた多様な情

報の統合と分析・解析、新たな生体試料分析・解析技術の開発を行う。ま

た得られたデータを用いた情報統合解析研究による疾患関連因子の同定、

薬剤標的分子・診断マーカーなどの探索を推進する。 

イ 情報統合データベース 

 健診や生体試料の分析・解析で得られる情報の集約と一元管理をおこな

い、こういった多様な情報、あるいは診療・健康情報とオミックスデータ

といった異種データを統合するデータ標準化形式の策定とデータベースの

構築を行う。また、EHR を用いた疾患罹患情報の集約技術を開発し、情報

を集積して分析・解析データと統合する。加えて、ICT 技術の開発と、そ

れを用いた研究参加者との双方向コミュニケーションシステムの構築を試

みる。解析によって得られた情報や研究成果は、我が国固有のヒト生命情

報としてバイオサイエンスデータベースセンターを通して公開し、内外の

研究者の利活用を促す。 

ウ 人材育成 

 本研究の発展には膨大な臨床情報とゲノム情報の統合解析技術を駆使で

きる人材育成が急務となっている。この人材育成は、実データ解析を通し

て疾患研究者と日々議論できる研究フィールドにおいてなされる必要があ

る。さらに人材育成はキャリアパスを形成するために恒久的な組織で行わ

れる必要もある。これまでは、３年から５年といった時限の教育プログラ

ムが一時的に導入されることが行われてきたが、これでは優秀な人材を時

間をかけてフィールドで研鑽を積ませつつ育てていくという教育環境が提

供されない。そこで、臨床現場に近い医育機関に臨床ゲノム情報技術人材

の育成に専念する専門教育組織を全国数カ所に恒久的に整備することが重

要である。本事業は、膨大なライフサイエンスデータを扱う実践教育の理

想的な環境であることから、最新のゲノム医学の広範な知識と豊富な経験

を持つバイオインフォマティシャン、統計解析研究者の育成に力を注ぎ、

我が国のヒト生命情報統合研究における人的資源の確保を目指す。 

 

④ 生体試料バンク 

得られた生体試料の保管、管理、再分配を行う。適切な管理の下に，連
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結可能匿名化を行い、必要な臨床情報とともに生体試料の再分配を行う。各

活動は、個人情報保護法などの関連法規制に従って実施されるため、厳格な

セキュリティー管理と組織の継続性が必要である。バンクにおいては、バン

キングシステムの構築と、LIMS（Laboratory Information Management System）

の導入による、各地域研究拠点で収集された生体試料の集約と一元管理およ

び収集された生体試料のデータベース登録と品質管理を主要な業務とする。

また、非常時に備えた生体試料の分散管理と事業継続計画の策定や、生体試

料の再配分とそれに関わる情報の管理も行う。  

 

⑤ 産学連携コンソーシアム 

長期間の追跡をともなうにわたるヒト生命情報統合研究では、事業期間中

に新たなバイオマーカーや先端技術を用いた分析・解析法が創出される可能

性が高い。また、疾患発症追跡のための医療情報ネットワーク構築には必ず

匿名化のステップが含まれるため、安全性の高い情報集約システムの導入が

必要である。こういった研究開発の実施はアカデミアの力のみでは困難であ

り、製薬・医薬機器、分析・測定・診断機器、情報・通信など様々な産業分

野で強い開発能力を有する企業との連携が必須である。加えて、我が国の国

際競争力の回復には、新規産業の創成と育成が不可欠である。そこで、以下

のような目標設定のもと、産学連携を推進する。 

ア 長期の医療情報の集積とセキュリティーの高い情報管理 

イ 研究者と企業が法的規制を遵守し活用できる制度設計 

ウ 研究参加者に対する研究・開発の透明性を保ったマネジメント 

エ 長期に安定した事業資金を確保し、孫子の世代までプラスを生むシス

テム 

オ 我が国の先端技術を利用した新たな医療産業の育成 

カ 成果が健康づくりに速やかに応用できる健康産業の創出 

キ 人材の育成と安定した雇用を生む実践的な教育プログラム 

ク 情報統合のノウハウを世界に輸出できるモデルの構築 

 

産学連携の推進にあたっては、企業が参画しやすい体制を備える必要があ

る。また、研究の体制は、集積された情報へのアクセス、アカデミアとの共

同研究、生体試料や情報を利用した企業単独の研究など、多様な形態が存在

する。そのために、以下のような条件のもとでの連携体制を構築する。 

ア 企業が研究開発に必要な情報の提供 

イ 生体試料を用いた分析・解析の受託 

ウ 研究開発段階でのマイルストーンは不要 

エ 資金を提供した研究には優先開発権を付与 
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オ 知的財産使用料は製品・サービス開発後に回収 

カ 技術供与等も投資として認める 

 

図３ ヒト生命情報統合研究における企業参画のしくみ 

 

(4) 包括同意にもとづく研究を可能とすることに対する国民の理解醸成と研究

倫理指針の改訂 

 ヒト生命情報統合研究は国民全体の健康増進といったより大きな成果を求め、

大規模化、長期間にわたる前向き研究を志向している。このような研究では、

網羅的な分析と生活情報・臨床情報の統合が成果を上げるために重要である。

特に、分析技術は日進月歩で進歩しており、新しい解析方法を積極的に取り込

んでいく必要があるので、このような研究においては、包括同意を得る必須が

ある。しかしながら、ゲノム解析においては、個人のプライバシーに関する情

報が含まれることから、プライバシーの保護にも十分な配慮を行い、研究参加

者の理解を得なければならない。研究内容、意義に対する研究参加者の十分な

理解を得た上で、包括同意のもとでの長期間研究への協力が必須となる。ヒト

生命情報統合研究から得られる成果とその公共性を鑑みて、国は、一定条件を

満たす研究については包括同意を可能とすることに対する国民の理解醸成を積

極的に行い、関連する研究倫理指針を改訂して包括同意にもとづく研究遂行を

可能するとともに、様々な制度面の整備を行う必要がある。 

ここで提案されている研究は、100 万人を対象とすることからも、その規模

において前例のない大規模研究となり、必然的に予算規模もきわめて大きくな

る。研究の実現には、国民的理解を得ることが前提となる。本研究の実現には、
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研究に対する国民的な理解の醸成と支援を得ることが何より重要となり、倫理

的・法的・社会的課題を検討し、国民的理解の醸成を積極的に推進する体制を

充実させることが重要である。 

 

(5) 研究拠点整備と提言実行のための推進協議会（仮称）の設置 

ここまでに述べた研究拠点の整備等の実現を図るため、専門家によるヒト生

命情報統合研究推進協議会（仮称）を設置する。この協議会においては、全国

規模で行われる大規模ゲノムコホート研究の標準化、研究対象となる集団・地

域の選定、中核機関と地域拠点の連携方法、既に進行している他のコホート研

究プロジェクト（環境省・エコチル調査など）との連携あるいは棲み分けなど

を議論し、事業方針を決定する。事業の開始後あるいは、拠点の設置後は、該

協議会は事業の評価を行い、必要な場合には事業の再設計を行う。 

協議会のメンバーは、現在実施されているコホート研究の関係者、医療関係

者（看護系、保健師等も含む）、基礎生物学研究者、情報学関係者、倫理問題の

専門家などから形成される。 
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＜参考資料１＞ 

対象集団を 100 万人規模とする根拠について 

 

図１ 

 

 

50 万人と 100 万人の集団での各疾患の累積発症者数を、追跡の時間軸で表し

たもの。母集団の規模を 2 倍にすると、10 年で一万人の患者が集まるものが多

くある（心筋梗塞、肺がん、大腸がん、胃がん）ため、短い追跡期間で疾患解

析が可能となる。（［23］のデータをもとに計算） 
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図２ 

 

 

頻度の高い胃がんと、低い悪性リンパ腫での検出力の推定で、いずれの疾患

においても 100 万人規模の場合大きな検出力に早く到達する。 

例えば左上の胃がんの場合、アレル頻度が 0.05 の遺伝的多型で、相対危険度

が 1.3 のものを統計的な有意水準が 10-8で得られる可能性は、約 8 年後に計算

上は 100%になる。（［23］のデータをもとに計算） 

  



25 
 

＜参考資料２＞ゲノムコホート研究体制検討分科会審議経過 

 

平成 24 年 

 １月 27 日 日本学術会議幹事会（第 144 回） 

  ○ゲノムコホート研究体制検討分科会設置 

 ２月 20 日 日本学術会議幹事会（第 146 回） 

○委員決定 

 

 ４月４日 ゲノムコホート研究体制検討分科会（第１回） 

  ○役員の選出 

○今後の進め方について 

  ・本庶佑委員から「ゲノムコホート研究について」紹介 

・菅野純夫委員から「ゲノムコホート研究の国際的な状況」の

紹介 

  ・これらに基づき提言作成に向けた活動予定を策定。 

 

 ５月７日 ゲノムコホート研究体制検討分科会（第２回） 

  ○各機関における関連活動報告のヒアリング 

・山本雅之委員から「東北メディカル・メガバンク(ToMMo)構想」

の紹介 

  ・高木利久委員から「統合データベースプロジェクト」の紹介 

・本庶佑委員から「ゲノム・環境情報統合を基盤とした Human 

Biological Science の世界への発信」の紹介 

  ○今後の進め方について審議 

 

 ５月 28 日 ゲノムコホート研究体制検討分科会（第３回） 

 ○日本におけるゲノムコホート研究の現状と課題についてヒア

リング 

・松田文彦参考人から「ながはまゲノムコホートについて」紹

介 

  ・清原裕参考人から「久山町におけるゲノム疫学研究」の紹介 

・辻省次委員から「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理

指針の見直しについて」の紹介 

・本庶佑委員から「ゲノム・環境情報統合研究における中核拠

点の形成スケジュールと役割」の紹介 

  ○提言の構成について審議 
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 ６月 28 日  ゲノムコホート研究体制検討分科会（第４回）    

○日本におけるゲノムコホート研究の現状と課題についてヒア

リング 

 ・深尾彰参考人から「地域に根ざした山形ゲノムコホート創成」

の紹介 

・津金昌一郎参考人から「我が国において、大規模ゲノムコホ

ート研究を実施するにあたっての諸問題」の紹介 

  ○提言の構成について審議 

 

 ７月９日 ゲノムコホート研究体制検討分科会（第５回） 

  ○提言案について審議 

 

 ７月 24 日 ゲノムコホート研究体制検討分科会（第６回） 

  ○提言案について確定 

 

 ７月 27 日 日本学術会議幹事会（第 155 回） 

       ○ゲノムコホート研究体制検討分科会提言「ヒト生命情報統合

研究の拠点構築―国民の健康の礎となる大規模コホート研究

―」について承認 

 


