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対象疾患に係る 期待される成果と
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対象疾患に係る
現状と課題

○対象とする疾患

本研究の実施項目

・罹患同胞例を中心に

期待される成果と
国際的な意義

○3年間で期待される成果○対象とする疾患

(＝先天性内分泌疾患)
・甲状腺機能低下症
・下垂体機能低下症

罹患同胞例を中心に
エクソーム解析

・孤発例は親子トリオ
解析を併用

○3年間で期待される成果
・新規単一遺伝子病の同定
・各疾患の遺伝子診断法

の改良

・副腎機能低下症
・性分化疾患 など

○現状と課題
部 が病

解析を併用

候補遺伝子の決定

○中長期的に期待される成果
・各単一遺伝子病の自然歴
・予後・合併症の解明

個別化医療 の応用・大部分が病因不明
・現行治療は不完全で
患者の身体的負担大

際的な 究状

・検証コホートでの
変異解析

・個別化医療への応用
・生理学・病理学的解析への
展開(新規バイオマーカー、
新規治療標的 など)

○国際的な研究状況
・症例報告主体
・包括的遺伝研究の欠如
・次世代シーケンシング

変異解析

・分子機能解析
(in vitro / in vivo)

臨床像解析

新規治療標的 など)

○国際的な意義
・正確な遺伝情報にもとづく
次世代型個別化医療を先導次世代シ ケンシング

研究は前例なし
・臨床像解析

次世代型個別化医療を先導
・新規診断法・治療法など知
財の確保、国際産業化
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試料収集 既知遺伝子の解析

～
2010年度

下垂体、甲状腺、副腎、性腺など
500検体以上を収集済

試料収集

器官ごと責任遺伝子
5種以上を包括的に解析

既知遺伝子の解析

既知遺伝子の

2011年度

難
病
・既知責任遺伝子変異陰性例を対象
グル プ1：罹患同胞対 9家系18名

全ゲノムエクソン配列解析法
既知遺伝子の
異常を否定

2011年度 が
ん
等
の
疾
患

グループ1：罹患同胞対 9家系18名
グループ2：孤発例（トリオ解析） 40‐80トリオ

責任遺伝子の候補を同定

検 証 実 験

2012年度

患
分
野
の
医
療
の

検 証 実 験

臨床的アプローチ

他症例での変異検索
変異陽性者 臨床像

実験的アプローチ

機能解析 (野生型、変異)
発現実験 2012年度

～
2013年度

の
実
用
化
研
究

変異陽性者の臨床像
遺伝子型-表現型相関

発現実験 (in vitro)
動物実験 (in vivo)

事
業

周辺領域 の幅広い波及効果

目標：先天性内分泌疾患分子基盤の解明

2014年度
～臨床領域：遺伝子診断法の確立、新規バイオマーカー、新規創薬標的

基礎領域：内分泌器官の発生・分化・生理のメカニズム、幹細胞医学分野

周辺領域への幅広い波及効果


