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概要 

Abstract 

近年のショートリード次世代シークエンサーを用いた大量平行シー

クエンスに代表されるゲノム解析技術の向上と解析コストの低下によ

り，個人の全ゲノム配列を解読することが可能となり，効率的な疾患の

診断・治療・予防が可能となるゲノム医療への期待が世界中で高まって

いる。2015年に米国のオバマ大統領が提唱したプレシジョン・メディス

ンに代表されるように，諸外国では網羅的ゲノム解析（全エクソーム解

析、全ゲノム解析）が医療実装へ向け積極的に進められている。 

遺伝性疾患疑い濃厚でであっても診断困難症例が存在する。そのよう

な疾患に対して，全エクソーム解析では検出できないエクソン領域以外

のゲノムの変化，コピー数異常，構造異常，リピート伸長，ミトコンド

リアゲノムの変化が検出可能な全ゲノム解析やロングリードシークエ

ンス解析による有効性が示され，世界中で注目が集まっている。本邦で

も、令和元年に厚生労働省により「全ゲノム解析等実行計画」が策定さ

れ，「がん」と「難病」の二つの領域の疾患を対象に網羅的ゲノム解析

が研究として大規模に行われている。 

本セミナーでは，医療実装を目指した国策としての「難病」の網羅的

ゲノム解析の現状と将来像について，exome 解析の経験を含めながら講

演する。 
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Notes 

大学院生は，対面で出席してください。ZOOM 出席は認めません。セミナーの

内容に鑑み，病院勤務の職員に向けては ZOOM での配信も考えておりますの

で，吉浦宛，連絡を下さい。（email: kyoshi@nagasaki-u.ac.jp） 
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