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バイオバンクへの参加を促し
研究成果を得る︓

難聴の遺伝⼦解析の経験から

⻄尾 信哉
信州⼤学医学部附属病院バイオバンク信州
信州⼤学医学部⼈⼯聴覚器学講座
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先天性難聴の原因
Morton & Nance 2012

•先天性難聴は新出⽣児
1000⼈に1⼈に認められ
る最も頻度の⾼い障害の
⼀つ

•先天性難聴の60〜70%
に遺伝⼦が関与

•原因遺伝⼦/遺伝⼦変異
の種類により臨床像が異
なる

→ 正確な診断に基づいた、適切な医学的介⼊法の選択の
ためには遺伝学的検査（遺伝⼦診断）が有⽤
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遺伝学的検査により・・・
難聴の原因が明らかとなることで
個別化医療の提供が可能となる

① 正確な診断ができる
② 聴⼒予後（聴⼒型・進⾏・変動）の予測ができる
③ 随伴症状の予測ができる
④ 難聴の予防ができる
⑤ 治療法の選択に役⽴つ
⑥ 再発率が予測できる

先天性難聴の遺伝学的検査のメリット
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2008年 先進医療
↓

2012年 保険収載
D-006 遺伝学的検査（先天性難聴）

↓
2015年 NGS法

↓
2022年 アップグレード

先天性難聴の原因診断
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先天性難聴の遺伝⼦解析研究研究

変異および臨床情報を
データベースに蓄積

家系解析等の解析による
病原性の確認＞論⽂化

新規遺伝⼦
変異候補

フィードバック

遺伝⼦解析研究
（既知63/148難聴遺伝⼦を網羅解析）

保険収載検査

研究と臨床を組み合わせることで・・・

変異データ

Nishio & Usami 2017
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先天性難聴の原因

 Human Genetics

1 3

Fig. 1  A Responsible genes found in 10,047 hearing loss patients. B The number and types of variants in each gene

Usami & Nishio 2021

10,047例から⾒出されたバ
リアントの情報を保険診療
にフィードバックすること
で診断率の⼤幅な向上が期
待できる。

↓
2022年秋を⽬処に研究成果
を保険に還元
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Target Enrichment
IonAmpliSeq・
SureSelect

NGS Analysis
Ion PGM/Proton/S5・

HiSeq2000

Database
バリアント情報および
臨床情報を⼀元管理

サンプル収集
（共同研究102施設）
10,047例
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遺伝性難聴研究とバイオバンク

難聴の遺伝⼦解析 バイオバンク
診断上の意義 有

（確定診断）
（基本的には）

無
臨床上のメリット 有

（個別化医療）
（基本的には）

無
研究内容 決まっている

（解析遺伝⼦・⼿法）
決まっていない

研究者・研究期間 決まっている
（研究責任者・期間）

決まっていない

研究の成果 期待できる 不明

難聴の遺伝⼦解析とバイオバンクの違い

難聴の遺伝⼦解析研究とは異なり、1)研究参加者に直接的な利益
が無い場合が多く、2)提供された検体/情報がどのように利⽤され
るかが提供時点では決まっていない︕
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バイオバンクに協⼒するのは︖

説明内容
・バイオバンクの意義
（医学研究発展のために必要不可⽋である）

・基本的には本⼈の診断/治療には役に⽴つことは無い。

・どのような研究に⽤いられるかは決まっていない。

・バイオバンクに協⼒することで、⾃分の疾患の診断や
治療法が変わる訳ではないが、将来同じ病気の⽅の
診断法や治療法がみつかるかもしれないので、協⼒
するという意識が強い。
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バイオバンクに求められるのは︖

バイオバンクに求められるのは・・・

・将来同じ病気の⽅の診断や治療法がみつかるかもしれ
ないので、協⼒するという意識が強い。

・バイオバンクを利活⽤した具体例の呈⽰
具体的にどのような研究に⽤いられ、どのように診断、治療の役
に⽴つ発⾒があったのかを公表
（例えばこんな成果がありました・・・と⾔えるような事例）

・適切な管理・研究への提供の情報公開
患者さんに協⼒していただいた試料・情報が適切に管理されてい
ること（情報セキュリティ、検体品質管理）、分譲審査を経て
適切な研究へと提供されていることの情報公開
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バイオバンクに求められるのは︖

例︓バイオバンク信州での検体採取

検体採取の様⼦（左︓医師、右︓BBスタッフ）

• バイオバンク担当者が⼿術室
まで出向き検体採取を⾏なっ
ている︕

• 摘出から検体採取までが極め
て迅速に実施されるため、⾮
常に⾼品質のRNA試料および
初代培養が可能な組織をバン
キングしている。

・患者さんの試料を、最⼤限有
効に研究に使ってもらうこと
がバイオバンクの使命。
・適切な⽅法で検体採取・管理
がなされていることを知って
もらうことも重要。
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バイオバンクの可能性

バイオバンクの将来像

・オンデマンド型バイオバンク
研究者（企業・研究機関）のニーズに応じて、前向きに試料・情報
を収集することで研究者のニーズとマッチしたバンキングを実施。
（例︓〇〇の患者さんの試料が100⼈分欲しい）

・患者団体協働型バイオバンク
患者団体が運営に参画することで、患者団体のニーズに合った形で
のバイオバンク運営・研究を促進する。
（例︓〇〇の患者さん団体が協⼒し試料1,000⼈分を集めるので

診断法/治療法を開発して欲しい）

バイオバンクのコーディネート機能が重要となる
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ご清聴ありがとうございました︕
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