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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
・中枢神経奇形

○3年間で期待される成果
・新規疾患原因遺伝子の同定

本研究の実施項目

・中枢神経系･感覚器は
・感覚器奇形
・奇形症候群
・

新規疾患原因遺伝子 同定
・遺伝子診断中核施設の確立
・遺伝子診断の医療現場での
利用促進

ともに頭部の外胚葉
由来組織である｡
・中枢神経奇形･感覚器

○現状と課題
・1/3程度の先天異常症
について原因遺伝子が
未解明

○中長期的に期待される成果
・日本人多型情報の蓄積
・新規治療法開発のための

奇形･奇形症候群の3
領域のコンソーシアム
が｢分野横断型のメガ･

を未解明
・原因遺伝子が解明され
ている疾患でも半数程
度は変異が未同定

規 法
研究リソース(疾患特異的iPS
細胞バンク等)の蓄積
・分子病態別の診療情報の蓄積

コンソーシアム｣を形
成
･原因不明な先天異常
症の全ゲノム翻訳領域度は変異が未同定・

○国際的な研究状況
・相当数の疾患の原因遺
伝子が次世代シ ケン

○国際的な意義
・難治性疾患克服事業の35班の
研究班活動を包含する先天異

症の全ゲノム翻訳領域
の網羅的解析
･同一シグナル伝達経
路上の全遺伝子の網伝子が次世代シーケン

サーにより解明されつ
つある

常領域のメガコンソーシアムは
世界でも類例を見ない

路上の全遺伝子の網
羅的解析
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◆先天異常症の全国
コンソーシアムの
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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
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新規疾患原因遺伝子新規疾患原因遺伝子
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全体像の解明全体像の解明

典型的身体症状の症例の線維芽細胞株の蓄積典型的身体症状の症例の線維芽細胞株の蓄積 iPSiPS細胞株の樹立細胞株の樹立
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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

作成技術の習得・最適化作成技術の習得・最適化

進行中のサブプロジェクト進行中のサブプロジェクト

典型的身体症状の症例の線維芽細胞株の蓄積典型的身体症状の症例の線維芽細胞株の蓄積 iPSiPS細胞株の樹立細胞株の樹立

iPSiPS細胞株のバンク化細胞株のバンク化


