
 
 

 
日本発! 世界最大級の疾患バイオバンク『バイオバンク・ジャパン』 

その特性が明らかになりました 
 
１．発表者：  
平田 真（東京大学医科学研究所ヒトゲノム解析センター シークエンス技術開発分野  

特任助教） 
松田 浩一（東京大学大学院新領域創成科学研究科メディカル情報生命専攻 教授） 

 
２．発表のポイント： 
◆バイオバンク・ジャパンに 2003～2007 年度までに登録された 47 疾患の罹患者 199,982 名

の登録初年度データを分析し、登録者の全体像や疾患毎の臨床像を明らかにしました。 
◆32疾患の罹患者の予後について追跡調査を実施し、追跡率 97％、平均追跡期間 7.7 年のデ

ータが得られました。追跡調査まで実施している疾患バイオバンクは世界的に見ても数少

なく、貴重な取り組みです。 
◆これらの成果は、日本人の多因子疾患（よくある病気）について、治療状況や経過などの

臨床像に関する情報を提供するものです。また、今回の取り組みを通じて、バイオバン

ク・ジャパンの臨床情報が整理され、さらに研究に利用しやすくなりました。今後、バイ

オバンク・ジャパンの保有する試料や情報などの研究資源の利活用を促進することにより、

多くの研究者から遺伝要因と疾患や薬剤応答性などの相互作用に関する重要な知見が提供

され、個別化医療の実現に貢献することが期待されます。 
 
３．発表概要：  
 東京大学医科学研究所の平田真特任助教と東京大学大学院新領域創成科学研究科の松田浩

一教授、理化学研究所、九州大学、北海道大学、山梨大学の研究グループは、バイオバン

ク・ジャパン（BBJ）の臨床情報について疫学（注 1）的手法を用いて解析を行い、このた

び成果を報告しました。 
 「オーダーメイド医療の実現プログラム」は、2003 年度に文部科学省の委託事業として

開始され、2015 年度からは日本医療研究開発機構の委託事業として「よくある病気」を対

象としたオーダーメイド医療を実現するためのゲノム医学研究・基盤整備を推進しています。 
2013 年に本プログラムに設置された臨床情報研究グループは、同プログラムの第 1 期

（2003～2007 年度）に登録された 47 疾患、20 万人の方のカルテから得られた情報（臨床情

報）と追跡調査から得られた予後に関する情報について、疫学的手法を用いて分析を行い、

研究参加者の全体像や病気ごとの参加者の特性、生存期間等を明らかにしました。複数のよ

くある病気を対象とした大規模な追跡研究は世界的に見ても少なく、BBJ に集積された臨床

情報は貴重なデータです。今回の成果により、BBJ が保有する臨床情報や生体試料の研究へ

の利活用が促進され、オーダーメイド医療の実現にさらに貢献することが期待されます。こ

れらの成果は 14 論文にまとめられ、Journal of Epidemiology に掲載されました。 
 
４．発表内容：  
 「オーダーメイド医療の実現プログラム」は、第 1 期（2003～2007 年度）にオーダーメ

イド医療を実現するための基盤整備を目的として、12 協力医療機関 65 施設（図 1）におい

て 47 疾患の罹患者約 20 万人について研究参加者の DNA・血清試料や臨床情報を収集し、

バイオバンク・ジャパン（BBJ）を構築しました。第 2 期（2008～2012 年度）は、第 1 期の

研究参加者の血清・臨床情報・予後情報を継続して収集し、第 3 期（2013～2017 年度）は、

第 2 期までに収集された約 20 万人の試料と情報の利活用をさらにすすめるとともに、新た

に 38 疾患の罹患者のリクルートを実施しています。 



 

 

本プログラムでは、BBJ に集積された臨床情報等について、①登録者の全体像や疾患ごと

の臨床像を明らかにすること、②追跡調査から得られた予後に関する情報と臨床情報を突合

して解析し、病態や治療状況ごとの予後との関連について検討すること、③臨床情報のデー

タベースの精度をさらに向上することを目的として、2013 年度に臨床情報研究グループが

発足しました。同グループは、東京大学医科学研究所、理化学研究所、九州大学、北海道大

学、山梨大学の疫学研究者等により構成され、BBJ に収集された臨床情報について疫学的手

法を用いて解析を行いました。 
 

BBJ 第 1 期研究参加者の全体像が明らかに 

今回発表された論文では、BBJ の研究デザインの詳細や、第 1 期に登録された研究参加者

約 20 万人の登録初年度の臨床情報から明らかになった参加者の全体像、疾患毎の臨床像に

ついて報告するとともに、追跡調査から得られた 32 疾患の罹患者の予後に関する情報のデ

ータと臨床情報のデータを突合して解析を行い、生存期間や生存率（注 2）等を示していま

す。 
臨床情報について横断的分析を行った論文では、性別、登録時年齢、体格、高血圧、喫

煙・飲酒状況について BBJ の全登録者（199,982 名、延べ 291,274 症例）を用いた解析を行

い、BBJ 登録 47 疾患の特性を明らかにしました。各疾患の性別と年齢について、BBJ 登録

者の分布と厚生労働省の患者調査（注 3）の分布が同様の傾向であり、BBJ 登録者の性別と

年齢に偏りが少ないことが示されました。喫煙歴については、慢性閉塞性肺疾患（COPD）、

食道がん、間質性肺炎、膵がん、心筋梗塞において、他疾患や国民健康・栄養調査（注 4）
と比べて、喫煙歴がある人の割合が高く、これらの疾患と喫煙が関連していることが考えら

れました。飲酒歴については、男女ともに、特に食道がんにおいて、他疾患や国民健康栄養

調査と比べて、飲酒歴がある人の割合が高く、食道がんと飲酒が関連していることが考えら

れました。以上の結果、登録時の年齢、生活習慣の分布は、各疾患の一般的な特徴を反映し

ていることが示されました。登録時の BMI（Body Mass Index）については、過体重・肥満

（BMI が 25 以上）の参加者は代謝性疾患と心血管疾患において多いことが分かりました。

一方で、やせ（BMI が 18.5 未満）である参加者は悪性腫瘍において多く、登録時の BMI が
登録疾患による影響を受けていることを示唆するものでした（詳細は「５．発表雑誌」の論

文(1),(3)をご参照ください）。 
 

平均追跡期間 7.7 年、追跡率 97％の貴重な追跡調査データを解析 
また、BBJ では、疾患の予後（生存・死亡・死因）と関連する遺伝的な要因や治療上の要

因について検討するために、2011 年から 47 疾患のうち特に生命予後に影響を与えると考え

られる 32 疾患の罹患者を対象に追跡調査を実施し、予後に関する情報を収集しています。

2014 年度までに実施された追跡調査では、141,612 名を対象に予後に関する情報が取得され、

追跡率は 97.0％、登録時からの平均追跡期間は 7.7 年でした。追跡調査から得られたデータ

について、カプラン・マイヤー法による生存分析と、日本の一般集団の推定生存率表を用い

た相対生存率（注 5）の推定を行いました。その結果、追跡対象者全体の 5 年実測生存率は

85.5％、5 年相対生存率は 94.4％、10 年相対生存率は 91.1％であり、疾患を有する人は一般

集団と比べ生存率が低いことが明らかとなりました（図 2）。さらに疾患横断的に解析を行

った結果、膵がんの登録者の生存率が最も低く、次いで胆嚢・胆管がん、肝がんにおいて予

後が悪いこと、脂質異常症の予後が良いことが分かりました。最も多い死因は、悪性新生物

でした。また、本プログラムの研究参加者が、必ずしもプログラムに登録された疾患ではな

く、他の疾患が死因で死亡していることも明らかになりました（詳細は「５．発表雑誌」の

論文(2)をご参照ください）。 
 

 
 



 

 

臨床情報の解析により新たなリスク予測モデルを開発 

循環器疾患については、九州大学が中心になって解析を行い、40 歳以上の心筋梗塞と脳

梗塞の罹患者のうち、発症から 90 日以降に BBJ に登録された患者の予後データを用いて、

慢性期の循環器疾患の患者を対象とした総死亡のリスク予測モデルを開発しました。このモ

デルを用いて個々のリスクに応じた生活習慣の改善や治療を行うことにより、生命予後の改

善が期待されます（詳細は「５．発表雑誌」の論文(10)をご参照ください）。 
その他の疾患についても、さらに詳細に解析を行いました。悪性腫瘍については、北海道

大学が中心になって解析を行い、食道がん・胃がん、結腸・直腸がん、肝がん、肺がん、乳

がん、前立腺がんの罹患者について、患者調査や地域がん登録（注 6）のデータと比較しな

がら、BBJ 登録者の特性を明らかにするとともに、生活習慣や予後に関連する要因について

検討しました（詳細は「５．発表雑誌」の論文(4)～(9)をご参照ください）。代謝性疾患に

ついては、山梨大学が中心になって解析を行い、高脂血症と糖尿病の罹患者について、性別、

年齢、体格、血圧や喫煙・飲酒状況や治療状況などを詳細に分析し、その臨床像を明らかに

するとともに、治療状況や併存疾患と余命との関連を検討しました（詳細は「５．発表雑

誌」の論文(11)～(14)をご参照ください）。 
 

臨床情報のデータベースの精度が向上 
これらの解析を通して、臨床情報の整理がさらに行われ、より研究に利活用しやすい臨床

情報のデータベースが整備されました。今後、ゲノム・臨床情報・追跡調査のデータを突合

した解析により、遺伝要因と臨床上の要因の相互作用に関する重要な知見を提供し、個別化

医療の実現に貢献することが期待されます。 
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7．用語解説：  
（注 1）疫学 
人間集団における健康状態とそれに関連する要因の分布を明らかにする学問。 

（注 2）生存率（実測生存率） 
一定期間後に生存している確率で、死因に関係なく全ての死亡を含めて算出される。 

（注 3）患者調査 
病院及び診療所を利用する患者について、その傷病の状況等の実態を明らかにし、医療行政

の基礎資料を得ることを目的として、厚生労働省が 3 年に 1 回実施している調査。 
（注 4）国民健康・栄養調査 

国民の身体の状況、栄養摂取量及び生活習慣の状況を明らかにし、国民の健康の増進の総合

的な推進を図るための基礎資料を得ることを目的として厚生労働省が毎年実施している調査。 
（注 5）相対生存率 

実測生存率を調整し、対象となる病気以外で死亡したケースを除外したもの。生存率を対象

者と同じ年齢・性別の集団が生存する確率で割った数値。 
（注 6）がん登録 

がんの罹患や転帰という状況を登録・把握し、分析する仕組みで、がんの患者数や罹患率、

生存率、治療効果の把握など、がん対策の基礎となるデータを把握するために実施されている。 
 
８．添付資料：  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
図 1．バイオバンク・ジャパンの協力医療機関の分布 
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図2. バイオバンク・ジャパン登録後の生存率

 

  


