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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
・遺伝性ミオパチー

○3年間で期待される成果
・原因不明の遺伝性ミオパチー

本研究の実施項目

・エクソーム解析による下記遺
伝性ミオパチーの新規原因遺

○現状と課題
・本邦は大家系や近親婚が少
なく、連鎖解析による原因遺

の原因が解明される
・効率的遺伝子変異スクリーニ
ング法を確立できる

伝子解明
・自己貪食空胞性ミオパチー
・ミトコンドリアミオパチー

伝子解明が困難

・世界屈指の筋レポジトリーを
有している

依然と 例が

○中長期的に期待される成果
・根本的治療法開発に向けた
基盤 成

・先天性ミオパチー

・筋原線維性ミオパチーなど
その他の遺伝性ミオパチー

・依然として原因不明の例が
多数

○国際的な研究状況
遺伝性ミオパチ の原因遺

基盤の形成
・効率的遺伝子診断法開発によ
る臨床医学への貢献
基礎医学 生命科学 の貢献

・巨大既知遺伝子のエクソー
ム解析を効率的に行うための
カスタムメ ド次世代シ ケン・遺伝性ミオパチーの原因遺

伝子解明は連鎖解析が主体
であったが本邦は連鎖解析困
難な例が多く 原因遺伝子解

・基礎医学・生命科学への貢献

○国際的な意義
遺伝性ミオパチ の原因遺伝

カスタムメード次世代シーケン
ス解析法の確立

難な例が多く、原因遺伝子解
明研究で欧米の後塵を拝して
いる

・遺伝性ミオパチーの原因遺伝
子解明研究において初めて、欧
米と対等な競争が可能に



遺伝性ミオパチー領域の次世代シーケンサー臨床応用研究ロードマップ遺伝性ミオパチー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

遺伝性ミオパチーの全
容解明と治療法開発

診断システムの確立 新規原因遺伝子の同定

目
標
設
定

遺伝性ミオパチーのエクソーム解析遺伝性ミオパチーのエクソーム解析

更なる検体蓄積更なる検体蓄積
◆ゲノムDNAの収集

ヒト筋レポジトリーヒト筋レポジトリー
・世界屈指の規模と品質・世界屈指の規模と品質
・過去・過去3030年以上にわたる蓄積年以上にわたる蓄積
・ゲノム・ゲノムDNADNA蓄積蓄積

と既知遺伝子変異除外と既知遺伝子変異除外

診
断
法
確
立
と
新
し

診
断
法
確
立
と
新
し

研
究
イ
ン
フ
ラ
（患
者

◆検体蓄積

◆次世代シーケン
サー技術を用いた

エクソーム解析シ
ステムの開発・運
用 網羅的遺伝子診断網羅的遺伝子診断

し
い
治
療
法
の
開
発

し
い
治
療
法
の
開
発

者
検
体
の
集
積
と
・
解 次世代次世代 典型例の解析典型例の解析

日本人日本人SNP/SNP/変異データベース確立変異データベース確立
（拠点・他チームとの共同）（拠点・他チームとの共同）

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シーケンサーによる解析
（東北大学との共同研究）（東北大学との共同研究）

既知原因遺伝子の既知原因遺伝子の
網羅的エクソーム解析網羅的エクソーム解析用 網羅的遺伝子診断網羅的遺伝子診断

（既知遺伝子）（既知遺伝子）
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バリデーションバリデーション

次世代次世代
シーケンサーシーケンサー
解析システム解析システム
整備整備

典型例の解析典型例の解析

未診断例の解析未診断例の解析

臨床検査会社への臨床検査会社への
新規 遺伝 定新規 遺伝 定

網羅的エクソ ム解析網羅的エクソ ム解析
システムの開発システムの開発
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既知遺伝子に変異のない例既知遺伝子に変異のない例
のエクソーム解析のエクソーム解析
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環境整備環境整備

新規疾患原因遺伝子新規疾患原因遺伝子

技術移転技術移転新規原因遺伝子同定新規原因遺伝子同定
のためのエクソームのためのエクソーム
解析システムの開発解析システムの開発
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分子病態の解明分子病態の解明

病態解明と病態解明と
治療法開発治療法開発

新規疾患原因遺伝子新規疾患原因遺伝子
（群）の同定（群）の同定
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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 進行中のサブプロジェクト進行中のサブプロジェクト

新規治療法の開発新規治療法の開発


