
山田 義介
山田 義介

ジェネシスヘルスケア株式会社
取締役最高法務責任者
米国ニューヨーク州弁護士

JSBi認定バイオインフォマティクス技術者
一般社団法人遺伝情報取扱協会理事

ゲノム医療とDTC遺伝子検査
サービスの位置付けと
課題について

松崎 松平
ジェネシスヘルスケア株式会社

医学顧問
倫理審査委員会委員長
東海大学名誉教授

MTQMJ
テキスト ボックス
令和６年３月１２日


MTQMJ
テキスト ボックス
第３回ゲノム医療基本計画WG


MTQMJ
テキスト ボックス
資料
７




20年間に渡る遺伝子分野での研究開発
（DTC、リキッドバイオプシー、遺伝子編集等）

遺伝子解析実施数：累計約２０４万
（日本最大規模）

国内最大規模の遺伝子データベース

（約６０００疾患、遺伝情報＋フェノタイプ）

７２件の特許を取得
-遺伝子治療のベクター技術
-検査結果表示システム

 -AI アルゴリズム等）

2022/08 
NTTとジェネシスヘルスケアの

資本業務パートナーシップ
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✔人類の多様性を受け入れ、健康で明るい人生を送れるように、
遺伝子の観点から社会に貢献していく

✔弊社が所有する日本人のゲノムデータとフェノタイプデータを希
望するアカデミアにアクセス可能にし、ゲノム医療及びゲノム創薬
の開発を共に発展させる

✔国内外の研究者の共同研究や共同研究の促進

✔高度なワークフロー、パイプライン、強力な分析アルゴリズムを備

えた、ビッグゲノムデータを管理するためのスケーラブルでセキュア
なインフラストラクチャ

✔プライバシーの尊重、倫理を重視したゲノムデータの利用（差別
の禁止など）を推進するガバナンス

✔将来の遺伝子治療と遺伝子編集ソリューションを共同開発し、個
別化医療への道を開く

✔学術機関への無償利用、商用利用へのライセンス供与

理念：Celebration of Humanity
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研究開発：
研究機関と共同研究および独自研究を実施
 --がん研究、SARS-CoV-2、Population Genomics、遺伝子編集分野

SARS-CoV-2
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許認可等
- 衛生検査所
（遺伝子関連・染色体検査）

- 医療機器製造業
- 第三種医療機器製造販売業
- 体外診断用医薬品製造業
- 体外診断用医薬品製造販売業
ほか

国際認証
米国CAP
（College of American Pathologists）

倫理審査委員会

研究および診断用遺伝子検査
サービス
- NGSシーケンス
- ジェノタイピング
- SNP ジェノタイピング解析
- 薬物反応試験 (PGx)
- BRCA1/2検査
- 高度な遺伝子解析 (RNAseq / 
RNAi, 遺伝子クローニング, メチル
化／CNV, 遺伝子編集（CRISPR-
Cas9、その他Cas), 
アッセイデザイン

DTCマーケットシェアNo.1: 生成AIを活用した革新的ゲノミク
ス・プラットフォーム
- 高度な予測アルゴリズムと可視化
ツールにより、R&D活動を効率化
- サービスとしてのゲノミクスデータ
ベース（Genomic Database as a 
Service, GDaaS））
- 72件の特許と独自の予測モデル

DTCサービス:

PCR
Microarray

WGS
健康アンケート

ウェアラブル統合

OEM

ラボサービス＆研究開発:

PCR
Microarray

WGS
RNA Seq

R&D

出版物

診断サービス:

PCR
Microarray

WGS
RNA Seq

R&D

データサービス:

データストレージ
データ変換／フォーマッ

データベース管理
クラウドサービス

ゲノム分析

AI & 機械学習

消費者向け（DTC）
遺伝子検査サービス

ジェネシス
遺伝学研究所

医療機関・研究機関
向けサービス

ゲノミクス
データサービス
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DTCのガバナンス（遵守事項）:
- 遺伝子ガイドラインに準拠（経済産業省）
- 一般社団法人遺伝情報取扱協会（AGI）認証

-  一部の検査サービスキットは医療機器
      医療機器製造販売業者として販売

-  検査サービス利用は同意書とオプトインを取得
- プライバシーマーク適合

-  倫理審査委員会の設置
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GWASに基づく検査項目が中心:
- 非診断で予防が可能な項目に限る
- 予防を原則としたリスク判定
- 解析技術はマイクロアレイとPCR

が中心

全ゲノムシークエンス検査:
- 6,500以上の検査項目
- ClinVarの疾患スクリーニングと

   ACMGの専門家パネルの疾患項目
   の合計
- 自宅で採取、結果閲覧に際し、事前に提携クリニックの医療従事者による結果コンサルテーションを実施

精度管理は自社内でSOP化、ACMGパネル等はCAP認定を取得して実施
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AI PLATFORM & 
SOFTWARE

FOR LIFE SCIENCES 
ライフサイエンスのためのプラットフォーム

     創薬、医療のR&D（臨床研究、患者選定、臨床試験
シミュレーション）、経営判断・コスト管理

à AI・機械学習予測モデルにより必要なゲノム
データを取り出す

à ゲノムデータによる研究開発の加速

à 治験用コホート構築・新製品開発サポート

à データセットのインポート・カスタイマイズ
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WGS 検査サービス： ACMG パネル

病気 カテゴリー 病気 Inheritance mode
%

（当社結果）

がん関連
家族性乳がん・卵巣がん
2症候群

Autosomal dominant 
inheritance

0.49

心血管関連

ブルガダ症候群1
Autosomal dominant 
inheritance

0.24

家族性肥大型心筋症
Autosomal dominant 
inheritance

0.49

左心室非圧縮心筋症６
Autosomal dominant 
inheritance

0.24

QT延長症候群1
Autosomal dominant 
inheritance

0.24

QT延長症候群2
Autosomal dominant 
inheritance

0.24

マルファン症候群
Autosomal dominant 
inheritance

0.24

先天性代謝異常 筋型糖原病; ポンペ病
Autosomal recessive 
inheritance

0.49

その他 ウィルソン病
Autosomal recessive 
inheritance

0.73

3.18%
ACMG 73 リストから
疾患バリアントを検出

ACMG Panel: Secondary Findings in Clinical Exome and Genome Sequencing
by the American College of Medical Genetics and Genomics
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n=409

本件は、あくまでも現時点での
暫定的な集計値となります。
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WGS 検査サービス ClinVar パネル

ClinVar is a freely available, public archive of human genetic variants and interpretations of their significance to disease, 
maintained at the National Institutes of Health. Interpretations of the clinical significance of variants are submitted by 
clinical testing laboratories, research laboratories, expert panels and other groups. ClinVar aggregates data by variant-
disease pairs, and by variant (or set of variants).

病気 カテゴリー
%

（当社結果）

がん関連 (Familial cancer) 2.69

心血管関連 （Cardiovascular） 2.93

先天性代謝異常 (Metabolic)
0.24

希少疾患（Rare Disease） 19.32

# of variations/mutations n=409  

# of diseases cited 

#
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ra
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ge
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n=409

本件は、あくまでも現時点での
暫定的な集計値となります。
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今後の課題
WGSの膨⼤なデータを如何に迅速・安全、安価に保管するか
ゲノムWGSデータは原則、共同研究者が無料で閲覧できるようにしており、処理、計算、保
存のコストを最⼩限に抑えるビッグデータの専⾨知識が必要

増大するWGSデータの保存要件WGSデータ処理コストの増分

WGS処理時間（日）

弊社では、この課題に取り組むにあたり、
効率的なシステムを構築

15



スケーラブルなゲノム・仕組
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シーケンシングとアノテーションの手順

コールドストレージ
(クラウドベース)

Microarray 

データベース

WGS

データベース

パイプライン

Cromwell/WDL
NextFlow

Apache Airflow
Apache Spark

Nifi

レポート

PCR
Microarray

WGS
RNASeq

データ変換

Format 37
Format 38
Other formats

IDAT / BCL
FASTQ
BAM

VCF
GVCF
CSV

患者／医療従事者／研究者

データレイク

輸出

GenesisGaia

Institute A

Institute B

Institute C

Institute D

プライベートで安全
なクラウドベースの

データベース

ワークベンチ

GWAS

ゲノム相関

統計解析

症例と対照

オンライン
AIと予測モデル

ユーザー

アカデミア

研究機関

製薬

その他の
産業

オープンソースデータ

日
本

ベ
ー

ス
の

安
全

な
ス

ト
レ

ー
ジ

輸出

共同研究と
ゲノムデータ交換© Genesis Healthcare Co. 2024 – Proprietary & Confidential

ス
ト
レ

ー
ジ

ファイル データ
を失うことなく

圧縮

PCR

データベース

Phenotypic

データベース

コンピューティング

Make ACMG logo smaller
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結び：
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一般の方々へ遺伝子検査サービスを提供しつつ、
一方で、研究機関・医療機関等とも協力することを通じ、
国民の健康、医療、科学・医療・学術発展へ貢献してまいります
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