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【当該年度の研究成果】 

本研究は、希少血液腫瘍である組織球症の早期診断法確立に向けて、高感度パネルシーケンス

法を用いた遺伝子解析技術の開発およびその臨床応用を目的としている。令和 6年度は、対象遺

伝子の選定に基づくパネル設計、シーケンスおよび解析体制の確立、ならびに初期的な基礎デー

タの取得を中心に研究を実施した。 

組織球症は単核貪食細胞系列に由来する血液悪性腫瘍であり、その臨床症状は多彩で、複数診

療科にまたがる対応が求められる。加えて、疾患の希少性と認知度の低さから、特に成人例にお

いて診断確定までに長期間を要することが多い。さらに、遺伝子変異アレル頻度が低いため、既存

の検査における対応では不十分であり、高感度な解析技術が不可欠である。こうした臨床的・技術

的ニーズに対応する形で、本共同研究が立ち上げられた。 

本研究で設計・構築された組織球症に特化したパネルシーケンス技術を基盤として展開された新

規研究提案が、令和 7年度 AMED「革新がん医療実用化研究事業」に採択された（課題名：『組織

球症の標準治療確立を目的としたレジストリおよびバイオレポジトリの構築』、研究代表者：佐藤 

亜紀〈東京大学医科学研究所 助教〉、研究期間：令和 6年 11月 1日～令和 9年 3月 31日）。こ

の採択は、本共同研究による知見と技術が実用化段階へと移行しつつあることを示す重要な進展

である。 

研究体制としては、東京大学医科学研究所を中核とし、検体収集に関しては外注検査会社との連

携、シーケンス解析に関しては京都大学および関連施設との協力のもと、パネル設計から検体収

集、解析までのワークフローを分担・校正しながら推進している。令和 6年度には、既存の症例バ

ンクから約 40検体を用いてパネルシーケンスを実施し、そのうち 24検体については変異解析を完

了。MAPK経路関連遺伝子を中心とした遺伝子変異を高感度で検出できることを確認した。 

本研究成果は、組織球症における個別化医療の実現に向けた診断精度の向上に寄与するだけで

なく、採択された AMED研究との連携を通じ、患者レジストリおよびバイオレポジトリの構築に向け

た体制整備にも大きく貢献している。これにより、組織球症全体における診断・治療の高度化はもと

より、疾患に対する社会的認知の向上、患者自身による病態理解とセルフマネジメント（リテラシー）

向上といった多面的な波及効果が期待される。本疾患の研究会や患者会、関連学会との連携も進

めており、継続的な協働体制のもとで普及・啓発活動を展開している。 

今後は、AMED事業との連携のもと、実用化に向けたワークフローの検証を進め、特に検体収集・

情報管理システムの構築においては、企業との連携による実装設計を推進する予定である。また、

パネル遺伝子解析技術については、さらなる精度および再現性の向上に向けた改良研究を継続

し、得られた解析データの蓄積・統合を通じて、国際誌等での学術的成果発信を予定している。 

 


