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資料１



国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養研究所

医薬基盤研究所

①基盤的技術の研究及び創薬支援
②難治性疾患（難病）に係る研究及び開発支援
③医薬品等の開発振興
④国民の健康の保持及び増進に関する調査・研究
⑤国民の栄養その他国民の食生活の調査・研究
⑥食品についての栄養生理学上の試験

業務内容

国立健康・栄養研究所

大阪府
茨木市

東京都
新宿区

平成２７年４月統合

平成17年
設立

大正9年
設立

幅広く多様な研究領域

多様な研究を
シナジックに展開

創 薬創 薬

運 動運 動栄 養栄 養

イノベーションの創出イノベーションの創出

【理念】
創る、挑む、かなえる

～健康長寿の社会を目指して～

国立研究開発法人医薬基盤・健康・栄養研究所
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【背景】
世界的な創薬パラダイムシフトにより、希少疾病医薬品開発競争が激化。

【目的】

創薬関連データ・シーズを収集、医薬基盤・健康・栄養研究所による価値
創出・付加を経て研究者など関係者に繋げ、希少疾病創薬に寄与。

【Contents】
○ＣＩＮ推進協議会難病WG
○難病治験リエゾン事務局

○R-Square
(Researcher x Rare disease pts.)

○Disease repositioning
情報等収集提供

○難病登録DB

難病研究・創薬を志向したオープンイノベーション・プラットフォーム
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製薬
企業

基礎
研究者

臨床
研究医

患者主治医
難病拠点
病院

診療情報 治験実施施設臨床調査票 創薬シーズ創薬ニーズ
治験情報
開発中断薬

臨床研究データ

創薬シーズ取得
コンパニオン診断技術
治験効率化・Drug 
Repositioning

先進的医療
・治験情報
へアクセス

疾患・先進情報

難病Resource Library
基盤研DB
基盤研シーズ

提供・収集

希少疾病（難病）創薬Gateway

製薬
企業

基礎
研究者

臨床
研究医

患者主治医
難病拠点
病院

治験参画
治験収入

創薬ニーズ
知財収入

臨床研究実施
病理病態解析
Disease Repositioning

付加価値創成
インシリコ創薬支援
バイオインフォマティクスPJ

提供

PDCA

PDCA

【成果】
希少疾病薬創出にむけ、患者・研究者等の交流プラットフォームを提供。

希少疾病（難病）創薬Gateway



新規治療法

製薬
企業

基礎
研究者

臨床
研究医

患者主治医

難病拠点
病院

製薬
企業

基礎
研究者

臨床
研究医

患者主治医

難病拠点
病院

新規診断法

病因の解明

外部データベース

重み付け
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都道府県医療機関

難病DB事業
臨床調査
個人票

患者

主治医

診療情報

医療給付

臨床調査個人票

難病レジストリ（DB）項目
疾患関連遺伝子

機械学習 因果推論データマイニング 検証

人工知能
（AI）

性別・年齢
症状（診断基準）・重症度
検査項目（診断基準）

治療薬剤と治療効果
難病患者の所在情報

難病創薬支援難病診断支援 難病治療支援

難病AIプラットフォーム
―創薬から診断、治療へとつなぎAIで世界をリード―

AI:難病研究・社会実装での強み
毎年積み上げられるDB⇒教師付き学習

難病法に基づく
悉皆性のあるDB

（100万人）
世界でわが国のみ

国立保健医療科学院から
医薬健栄研が引き継ぎ実施
（H27～）
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都道府県

医療機関

難病DB
臨床調査個人票項目収集

難病患者情報登録DB
疾患関連遺伝子リスト

R-Square
Researcher x Rare disease patients
患者・研究者・医師ポータルサイト

自発的情報提供

外部データベース

機械学習

因果推論

難病と変異等情報の連環推定

難病関連情報の選択

変異情報
多因子疾患
として整理

薬剤
既存手法

核酸
低分子など

Pathway
難病を

pathway病
として再定義

試料
病因探索

可能試料提供

難病AIプラットフォーム
―創薬から診断、治療へとつなぎAIで世界をリード―

難病創薬支援AI

難病診断支援AI

難病治療支援AI
情
報
収
集

出
口

難病への治療反応性予測

人工知能
（AI）

国立研究開発法人 医薬基盤・健康・栄養研究所 National Institutes of Biomedical Innovation, Health and Nutrition www.nibiohn.go.jp

確定診断支援
確定診断必須項目を提示し診断
既知疾患否定支援

症例報告も含め類似疾患を提示し
未知疾患であるか検証

⇒難病患者と専門医のマッチング

疾患治療法・薬の提示
疾患に適した治療法の表示
治験中開発中の治療法の検索表示
個別症例最適治療提示

重篤度・症状から個別症例
最適治療法の検索提示

⇒社会的活動を維持する治療法提示へ

疾患修飾遺伝子の提示
重篤度に影響する疾患修飾遺伝子の

探索提示
発症抑制遺伝子の提示

super healthy遺伝情報を活用した
疾患発症抑制遺伝子の探索提示

⇒多因子難病に対応した創薬戦略

データマイニング

難病名
Phenotype
をこえた

疾患再定義

AMED研究成果
解析後ゲノム情報

臨床情報

検証
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医師向け
Step1
医学的所見の入力
⇒関連した難病DB上の診断基準項目を提示
AIによる難病DB項目との連関を自己学習
鑑別診断を提示

Step2
追加必要な検査項目を提示し診断をサポート
（難病DB decision treeを活用）

Step3
必要に応じてサポート可能な専門医等を提示

難病診断支援AI

患者さん向け
Step1
気になる症状のフリー入力

AIによる難病DB項目との連関を自己学習
HP上で追加質問にて疾患領域を想定

Step2
近くの専門医リスト提示
（診断可能な病院の提示）

Step3
専門医に鑑別すべき疾患名を伝達

確定診断支援
確定診断必須項目を提示し診断

既知疾患否定支援
症例報告も含め類似疾患を提示し

未知疾患であるか検証
⇒難病患者と専門医のマッチング
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疾患治療法・薬の提示
疾患に適した治療法の表示
治験中開発中の治療法の検索表示

個別症例最適治療提示
重篤度・症状から個別症例
最適治療法の検索提示

⇒社会的活動を維持する治療法提示へ

医師向け
Step1
難病名（疾患名）ごとに可能性のある治療法の提示
難病DB入力による重症度診断・治療法の提示

Step2
患者個々人に適切な医療の提示（precision medicine）
年齢、性別、症状などを入力⇒治療選択肢を提示

Step3
医療経済的にも最適な治療法の提示

Step4
地域主治医による診療の支援

難病治療支援AI

DB
難病
DB

実臨床情報

文献情報（論文等）

難病データベース

大量に蓄積されてきたビッグデータ大量に蓄積されてきたビッグデータ

マルチオミクス解析AIによる学習
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遺伝子X

変異頻度
Hot spot

（原因遺伝子変異）

これからの創薬ターゲット重篤症例
（疾患修飾遺伝子：disease modifier gene）

遺伝子Y
変異頻度

患者ゲノム情報

難病A
従来から
創薬標的

難病を軽症化する創薬
症状を軽減する薬剤として難病以外にも拡大

難病創薬への活用
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難病創薬支援AI

疾患修飾遺伝子の提示
重篤度に影響する疾患修飾遺伝子の

探索提示
発症抑制遺伝子の提示

super healthy遺伝情報を活用した
疾患発症抑制遺伝子の探索提示

⇒多因子難病に対応した創薬戦略
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ｚ
ｚ
ｚ
ｚ
ｚ
ｚ
ｚ
ｚ

遺伝子Z
次世代創薬ターゲット未発症症例

（発症抑制遺伝子：disease suppression gene）

変異頻度

健常

遺伝子X変異があるが未発症
Super healthy/ Super normalの遺伝子を検索
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難病創薬支援AI

疾患修飾遺伝子の提示
重篤度に影響する疾患修飾遺伝子の

探索提示
発症抑制遺伝子の提示

super healthy遺伝情報を活用した
疾患発症抑制遺伝子の探索提示

⇒多因子難病に対応した創薬戦略

遺伝子X

変異頻度
難病A

健常者全ゲノム情報と比較

難病創薬への活用

難病を軽症化する創薬
症状を軽減する薬剤として医療経済にも貢献
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都道府県

医療機関

難病DB
臨床調査個人票項目収集

難病患者情報登録DB
疾患関連遺伝子リスト

R-Square
Researcher x Rare disease patients
患者・研究者・医師ポータルサイト

自発的情報提供

外部データベース

機械学習

因果推論

変異情報
多因子疾患
として整理

薬剤
既存手法

核酸
低分子など

Pathway
難病を

pathway病
として再定義

試料
病因探索

可能試料提供

難病AIの波及効果

難病創薬支援AI

難病診断支援AI

難病治療支援AI

情
報
収
集

出
口

人工知能
（AI）

国立研究開発法人 医薬基盤・健康・栄養研究所 National Institutes of Biomedical Innovation, Health and Nutrition www.nibiohn.go.jp

データマイニング

難病名
Phenotype
をこえた

疾患再定義

AMED研究成果
解析後ゲノム情報

臨床情報

検証

難病と変異等情報の連環推定

難病関連情報の選択

難病への治療反応性予測

～2020
プラットフォームとしての提供

難病栄養学・健康学

食生活改善支援
難病を悪化させる食品の提示
難病を改善する食生活の提案
生活習慣改善支援

難病を改善する運動法の提案
⇒薬剤のみによらない難病治療の提案

新領域

～2023

難病領域 持続成長支援AI

ベンチャー支援（AI目利き）
Due diligenceの提示
成功確率提示・成功確率向上支援
医療経済観点からの支援

費用対効果の良好な治療法の提示
⇒持続的成長可能な難病施策シナリオ

2023～
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