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対象疾患に係る 期待される成果と
本研究の実施項目

現状と課題 国際的な意義

○対象とする疾患
・特発性大腿骨頭壊死症

○3年間で期待される成果
・ゲノム解析に基づく

本研究の実施項目

・狭義の特発性大腿骨頭壊死症
の全ゲノムシーケンス解析特発性大腿骨頭壊 症

（ステロイド性、アルコール性、
狭義の特発性）

・大腿骨頭に圧潰を来た
す骨壊死類似疾患

ゲノム解析に基づく、
骨壊死の病因解明と骨壊死
発生リスクの予測
・特に、ステロイド性骨壊死の

・ステロイド性大腿骨頭壊死の
感受性遺伝子同定のための
re‐sequenceと相関解析で決定
した領域のexome sequenceす骨壊死類似疾患

○現状と課題
原因不明の難病

特に、ステ イド性骨壊死の
病因解明による予防法開発
・世界で最も正確な骨壊死診
断基準の確立

した領域のexome sequence
・全特発性大腿骨頭壊死症のゲ
ノム解析
・真の骨壊死患者の絞りこみの

・原因不明の難病
・若年成人に好発
・股関節機能障害
・予防法（特にステロイド

○中長期的に期待される成果
・骨壊死の憂いのない社会

ための、診断基準の確立
・特発性大腿骨頭壊死症と鑑別
困難な疾患群のexome
sequence・予防法（特にステロイド

性）開発が待たれる

○国際的な研究状況

・外科的治療の回避による

医療経済への貢献

際的な意義

sequence
・遺伝子情報と疫学情報の統合
によるリスク予測モデルの開
発と応用

○国際的な研究状況
・日本は最先端の研究
・遺伝子解析は未実施

○国際的な意義
・骨壊死研究での世界的
リーダシップの継続と確立

・ステロイド性骨壊死動物モデル
を用いた病態解析と予防法開発



特発性大腿骨頭壊死症領域の次世代シーケンサー臨床応用研究ロードマップ特発性大腿骨頭壊死症領域の次世代シーケンサー臨床応用研究ロードマップ

H22年度 H25年度～H21年度 H23年度 H24年度 中期目標

骨壊死の憂いのな
い社会の実現

臨床診断・症例収集
システムの確立

新規原因遺伝子の同定

目
標
設
定

特発性大腿骨頭壊死症およびその類似疾患の網羅的ゲノム解析特発性大腿骨頭壊死症およびその類似疾患の網羅的ゲノム解析

◆ゲノムDNAの収集

整形外科・疫学・内科・ゲノム解析専門医整形外科・疫学・内科・ゲノム解析専門医
全国コンソーシアムの形成全国コンソーシアムの形成

病
態
解
明
・
診
断
法

病
態
解
明
・
診
断
法

研
究
イ
ン
フ
ラ
（患
者

◆全国コンソーシア
ムの形成

さらなる症例の集積さらなる症例の集積

特発性大腿骨頭壊死症および特発性大腿骨頭壊死症および

関連疾患・基礎疾患（関連疾患・基礎疾患（SLESLE・骨系統疾患等）に関する専門家を・骨系統疾患等）に関する専門家を
含めたコンソーシアムの拡大含めたコンソーシアムの拡大

非典型例も含めた非典型例も含めた

「特発性大腿骨頭壊死症調査「特発性大腿骨頭壊死症調査
研究班および研究班および

変異陽性例の変異陽性例の

◆遺伝子変異陽性例
の生物試料

法
の
確
立
に
基
づ
く

法
の
確
立
に
基
づ
く
世世

者
検
体
の
集
積
と
・
検

そのその関連関連疾患の臨床症状と疾患の臨床症状と
ゲノムゲノムDNADNA収集収集

典型的症例の従来法典型的症例の従来法

非典型例も含めた非典型例も含めた
症例の集積症例の集積

骨壊死非発生の骨壊死非発生のSLESLE症例の症例の
ゲノムゲノムDNADNAの新たな集積の新たな集積

研究班および研究班および
本研究班による検体の集積」本研究班による検体の集積」

変異陽性例の変異陽性例の
ゲノムゲノムDNADNAの蓄積の蓄積

物試料
(ゲノムDNA)の収集
とバンク化

◆次世代シーケン

特発性大腿骨頭壊死症の特発性大腿骨頭壊死症の
遺伝子診断システムの確立遺伝子診断システムの確立

行

程
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世
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検
査
シ
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による解析による解析

変異解析のためのバイオイン変異解析のためのバイオイン
フォマティクス環境の整備フォマティクス環境の整備 解析システムの解析システムの

バリデーションバリデーション

変異陽性例の変異陽性例の
ゲノムゲノムDNADNAのバンク化のバンク化

サー技術を用いた

遺伝子診断システ
ムの開発・運用

開
発
開
発
の
た
め
の
研
究

の
た
め
の
研
究

発
） 一部の症例での次世代一部の症例での次世代

シーケンサーによる解析への準備シーケンサーによる解析への準備

臨床検査会社への臨床検査会社への
技術移転技術移転

遺伝子診断システムの開発遺伝子診断システムの開発

遺伝子診断システムのバリデーション遺伝子診断システムのバリデーション

◆新規候補遺伝子の
同定と疾患発症機
構の全体像の解明

究
リ
ソ
ー
ス
の
活
用

究
リ
ソ
ー
ス
の
活
用

原
因
の
同
定

新規疾患原因遺伝子（群）の同定新規疾患原因遺伝子（群）の同定

特発性大腿骨頭壊死症関連の特発性大腿骨頭壊死症関連の
シグナル伝達経路のシグナル伝達経路の
網羅的ゲノム解析系の開発網羅的ゲノム解析系の開発 新規治療法および新規治療法および

予防法の開発予防法の開発

病態解明と予防法の開発病態解明と予防法の開発

」今後推進するサブプロジェクト今後推進するサブプロジェクト研究班活動開始までに準備完了していたサブプロジェクト研究班活動開始までに準備完了していたサブプロジェクト 進行中のサブプロジェクト進行中のサブプロジェクト


