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概要 

Abstract 

近年、人工知能（Artificial Intelligence: AI）は急速に進展しつつあり（第３次

あるは第 4次 AIブーム）、さまざまな場面で「AI」が活用されている。 

医療において、 AI は、肺炎の診断支援（X 線画像）、腫瘍、白血病細胞の診

断支援（CT，MRI画像、病理画像）、カルテ記録からの症状抽出など、非常に多

岐にわたり（研究段階を含み）活用されつつあり、遺伝医学領域においても、ゲノ

ムのスプライシング予測、タンパク質の立体構造予測、希少疾患の画像診断支援

など様々な活用が進んでいる。加えて、近年、大規模言語モデルを活用した生

成型AI（ChatGPT, Geminiなど）の登場により、AIはさらに発展を遂げている。 

しかしながら、これら AI 構築に関して、根本的で大切なことは変わっていない。

適切な AI の構築には、（あまり表立って注目されていないものの）リソース・デー

タの（量と）質は非常に重要であり、特に専門性の高い AI 構築においては、その

分野の高い見識をもつ人材を必要とし、また、その評価には、それら専門家（およ

びその育成）が鍵となる。例えば、ChatGPT は、従来の文章生成機器と比べて

もはるかに性能が高く、一見、もっともらしい文章を提示するが、その回答内容は

正しいこともあればそうでないことも多く、希少疾患の診断など専門性が高まれば

高まるほど専門家の評価、判断が必要となる。 

以上を踏まえ、本セミナーでは、まず、AI の歴史を踏まえて簡単に概説し、次

に、遺伝医学領域、特に希少遺伝性疾患領域における AI の活用状況、演者が

構築等に取り組んでいる AI を活用したゲノムバリアントの評価プログラムや希少

疾患の診断支援システムの実際などを紹介する。そして、AI 活用の重要性、留

意点（私見）、今後の展望について述べてみたい。 
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