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バイオバンク・ジャパン (BBJ)とは

文部科学省リーディングプロジェクトとして、

2003年に開始（研究代表：中村祐輔東大教授（現医

薬基盤・健康・栄養研究所理事長））

オーダーメイド医療「ひとりひとりの体質に合った医療・ゲノ

ム医療」の実現に貢献する研究基盤の構築を目的に、47

疾患を対象として患者の方から同意を取得の上、生体試

料（DNAや血清）、臨床情報を収集し、東京大学医科

学研究所のバイオバンク・ジャパンに保管。適切な審査の

上、国内の企業や研究機関に提供し、疾患のリスクや薬剤

応答性・診断などに関わるバイオマーカー探索に貢献



バイオバンク・ジャパン のあゆみとオミクス解析
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⚫ 症例数拡大による新たな疾患発症関連遺伝子の同定

⚫ 新規薬剤（分子標的薬など）関連遺伝子の同定及び臨床応用

⚫ ゲノム解析技術の進歩に対応した研究基盤の構築

⚫ 疾患予後・重症化関連遺伝子の同定及び個別化医療の開発
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血清・臨床情報収集

生存調査

第1コホート
47疾患：20万人
（DNA・血清・臨床情報）

生存調査

第2コホート
38疾患：7万人
（DNA・臨床情報）

臨床情報収集
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ゲノム情報
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特徴：・世界最大級、長期間追跡中の疾患コホート

・51 疾患、27 万人のDNA、血清、臨床情報、ゲノム情報を

収集、保管、解析、配布（日本人の疾患の1%)

・21年目、平均追跡期間 >10 年

・世界に先んじてバンキング・ゲノム解析を実施



バイオバンク登録症例数（DNA＋血清）
（第1コホート：199,998名、340,298症例）
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疾患名 症例数 疾患名 症例数 疾患名 症例数

高脂血症 53,863 花粉症 6,282 B型慢性肝炎 1,508

糖尿病 44,346 緑内障 6,135 造血器腫瘍 1,478

白内障 26,067 前立腺癌 5,694 食道癌 1,453

脳梗塞 18,862 不安定狭心症 5,286 子宮頚癌 1,258

不整脈 19,037 関節リウマチ 4,449 ネフローゼ症候群 1,180

安定狭心症 17,655 肺癌 4,396 肺線維症 1,158

心筋梗塞 13,988 歯周病 3,958 子宮体癌 1,087

心不全 10,063 ASO 3,824 肺結核 1,011

気管支喘息 9,561 COPD 3,504 卵巣癌 928

骨粗鬆症 8,376 肝硬変 3,348 ケロイド 896

大腸・直腸癌 7,638 アトピー性皮膚炎 3,002 ALS 785

胃癌 7,166 脳動脈瘤 2,999 薬疹 740

尿路結石症 7,028 てんかん 2,727 膵癌 569

乳癌 6,629 バセドウ病 2,494 胆嚢・胆管癌 504

C型慢性肝炎 6,392 肝癌 2,509 熱性けいれん 341

子宮筋腫 6,217 子宮内膜症 1,907 (2013年10月時点)

第2期同意撤回者（2008年4月～2013年10月：15例）は症例数に含まれない。



バイオバンク登録症例数(DNA)
（第2コホート、38疾患：67,334名、101,704症例）
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疾患名 症例数 疾患名 症例数 疾患名 症例数

高脂血症 16231 関節リウマチ 2296 ASO 763

糖尿病 15245 骨粗鬆症 2134 間質性肺炎・肺線維症 761

大腸・直腸がん 7259 肝がん 1758 てんかん 687

不整脈 6338 気管支喘息 1646 卵巣がん 682

前立腺がん 6062 肝硬変 1461 膵がん 530

乳がん 4754 造血器腫瘍 1193 うつ病（新規） 541

胃がん 4236 B型慢性肝炎 1161 うつ病（新規） 541

肺がん 3483 COPD 1089 膵がん 530

安定狭心症 3088 子宮体がん 988 胆道がん 451

心不全 2870 食道がん 978 脳出血（新規） 440

心筋梗塞 2661 脳動脈瘤 946 アトピー性皮膚炎 400

脳梗塞 2583 腎がん（新規） 887 薬疹 234

C型慢性肝炎 2438 不安定狭心症 843 （2018年2月時点）
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GWAS catalog

6715 論文にて 571148箇所の関連領域が明らかとなった (2024-1-30)

https://www.ebi.ac.uk/gwas/



体細胞モザイク
（Nature 2020)

BMI

（Nat Genet 2017)
血液検査値

（Nat Genet 2018)

心房細動
（Nat Genet 2018)

脳梗塞
（Nat Genet 2018)

喘息
（Nat Genet 2018)

身長
（Nat Commun 2019)

２型糖尿病
（Nat Genet 2019) 脳動脈瘤

（Nat Genet 2020)心筋梗塞
（Nat Genet  2020)

生命予後
（Nat Med  2020)

HLA

（Nat Genet 2019)

バイオバンクジャパンの検体を使ったゲノム解析の成果



オミックス解析向けた取り組み
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2021年のFDA承認薬のうち66%
にHuman genetic evidenceあり
（Nat Rev Drug Discov 2022）

企業連携による大規模解析 UK biobank 5万 プロテオーム、50万メタボローム

BBJでも65万検体

のメタボローム解
析を実施中（約7

万検体完了）

成果はマイナイチ
ンゲールとしての
社会実装に貢献

創薬の観点から

SNPアレイGWAS
創薬成功率 1.8x
Nelson et al. Nat 
Genet 2014

pQTL：創薬成功率 2.5x
Sun et al. Nature 2022

WES：創薬成功率 7.8x
Wang et al. Nature 2021

WGSによって明らかになるnon-coding領域の疾患-
バリアント関連については、pQTLでターゲット遺
伝子・タンパク質に繋ぐことができる



⚫ 血清クレアチニン
(umol/l)

✓ BBJ臨床検査値情報（X軸）と、NHJ社メタボロームデータ（Y軸）を比較した（図左）。

✓ 相関係数R*＞0.94 と良好。他の世界レベルのデータと比較しても高い値を示した（図右）。

⚫ 総コレステロール
(mmol/l)

参考： Bar et al. Nature 2020.
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血清試料の品質評価(BBJ臨床情報と比較)



バイオバンク・ジャパンにおけるProteome解析
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Biomark（STBioTools） NovaSeq (Illumina)

->3000

->384

・Inflammation (1), (2)

・CardioMedabolic (1), (2)

・Neurology (1), (2)

・Oncology (1), (2)

8枚のパネル（合計3000種類の抗体）

R4年度、BBJのWGS実施済みの約3000人に対してOlink
Explore 3072 を用いてProteome解析を実施
R5-6年度に追加5000検体を実施予定(Olink HT: 5300 protein)

(https://www.olink.com/about-us/contact-us/tokyo-japan/japan/)



Sakaue S et al. Nat Genet 2021

Pleiotropic effects of ALDH2 variant

Matoba N et al. Nat hum beh 2020

rs671 are also associated with 
Age at menarche: Kanai M et al. MedRxiv 2021 
Mortality: Sakaue et al. EJHG 2018

Association of rs671 with various dietary habitsCross-sectional analysis of 220 traits

47 phenotypes

ALDH2 may affect various 
phenotypes through mechanisms 
other than alcohol metabolism ?



BBJが保有する試料とオミックスデータ

・ 267,000人、440,000 疾患

 (国内の患者の 1% 相当)

ＤＮＡ
・ 267,000人 
800,000本
・ 自動化DNA
倉庫に保管(4℃)

血清
オミックスデータ

臨床情報
・ 医療機関の診療情報と連携
・ 共通項目2,500/疾患特異的項目3,300
・生存、死因情報(ICD-10)
・平均追跡期間＞10年 (95% 追跡率)
・電子カルテ連携(2021~)

・ 200,000人
1,980,000本
半自動化した液体窒素

タンクに保管(-150℃)
・ 10年にわたる時系列血清
(収集期間2003-2012年)

・ SNP：263,000, WGS：>13,000
・メタボローム(NMR): 65000
・プロテオーム 3000

2024年度見込み
プロテオーム >10,000

全ゲノムシークエンス >17,000 

メタボローム (NMR):>100,000

12

個別化医療
ゲノム創薬



BBJの統計値が利用可能なサイト
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http://jenger.riken.jp/result https://pheweb.jp/
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制限公開 ゲノムデータ、臨床情報など(NBDC）47件（第2位）
Data ID contents number date

JGAS00000000101 心房細動 SNPデータ 8180 2017/5/18

JGAS00000000114 １８万人SNPデータ、BMI
158284(BMI),
182,505(SNP)

2017/9/8

JGAS00000000114 58 血液検査値 162,255 2018/5/1

JGAS00000000114 全ゲノムシークエンス 1026 2018/8/13

JGAS00000000140 家族性乳がん関連１１遺伝子 30825 2018/10/16

JGAS00000000114 Imputation 3541 2019/9/27

JGAS00000000203 家族性前立腺がん関連８遺伝子 20002 2019/10/7

JGAS000293
家族性腫瘍関連２３遺伝子
/体細胞モザイク

11234
2021/5/21

JGAS000412 5.4万人SNPデータ
1st cohort：11,716
2nd cohort：42,689

2021/11/30

JGAS000556 メタボローム(NMR) 1285 2022/9/8

制限共有 ゲノムデータ（AGD）
Data ID contents number date

AGDS_00000000005 全ゲノムシークエンス 2219 2019/7/23

AGDS_000009 全ゲノムシークエンス 1007 2021/7/30

公的データベースにおけるオミックス解析情報の公開

非制限公開データ（2022/9/30時点) データのダウンロード数：46,072件（第1位）

https://gr-sharingdbs.biosciencedbc.jp/agd0008-v1


利用方法・費用
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DNA
(5ug/
50ul)

血清
(350-

1000ul)

臨床情
報

ゲノム
情報

*費用 備考

1 ● ● 1万円/サンプル

2 ● ● 1万円/サンプル

3 ● ● 20万円/依頼

年齢、性別、疾患名（1疾患）以外の臨床
情報は10項目程度を目安とするが、
必要に応じて追加提供可能
**ゲノム情報はNBDCへ申請の場合無償

4
●

(100ul)
● 2000円/サンプル

血清パネル。スクリーニングなどの用途
に、複数疾患の分注血清(100ul)を提供。

・利用希望者や後述の検索システムなどを使用して希望検体の有無を事前確認の上、
BBJ事務局にメールで問い合わせ（shiryo_h@biobankjp.net ）
*アカデミアは半額。解析結果の公開・返却によるバイオバンク試料の情報化に資する
研究の場合は、無償とする(要審査)。
* * BBJからのゲノム情報の提供可能：ワンストップサービス・特定の疾患患者や遺伝
子領域の指定にも対応
・知財は原則利用者に帰属。



バイオバンクジャパンの保有試料検索システム

13
https://searchweb.svc.biobankjp.org/  (要登録)

https://searchweb.svc.biobankjp.org/


バイオバンク横断検索システム
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•試料の保有数確認 保有試料検索システムの利用

•臨床情報を用いて試料選択1. 事前確認

•所属機関としての倫理審査、承認（こちらが前提）2. 倫理審査

•試料等利用審査会にて
妥当性・技術能力・研究実績等を審査（電子審査が基本）3. 試料等利用審査

•試料等利用審査会の承認後、契約4. 有体物配布契約

•試料提供の実施5. 試料提供

•試料を受領後、受領確認書を送付

•請求書発行、支払い6. 支払い

•研究終了時に成果報告書提出

•論文等で公表する時は、バイオバンク試料である事を記載7. 研究終了

51 疾患、27万人、44万症例 DNA、血清、臨床情報、ゲノム情報X

外部機関への試料・情報の配布手順
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外部機関への試料配布・保管手続き実績
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審査所用日数 （申請案件数：提供165件、保管14件）

審査登録から２週間程度で試料提供が可能に

問合せから審査登録まで

平均55.3日（2日～210日）

審査登録から初回審査結果まで

平均7.7日（1日～14日）

審査登録から最終承認まで

平均10.4日（1日～47日）

審査承認から試料提供まで

平均18.6日（1日～77日）



産業・アカデミアフォーラム(R6開始予定)
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◼ BBJ版産業フォーラム
 提供情報・利用可能内容

• 臨床情報（約150項目）
51疾患（年齢・性別、登録疾患情報、詳細病型情報、発症年齢）

• ゲノム情報：23.6万人のSNPアレイデータ（Imputation data含）
• 今後公開オミックスデータも追加予定(Proteome,metabolome)
• 以下については追加費用にて提供可能

✓ 追加臨床情報(1項目あたり:２万円)
✓ 解析サポート(BBJもしくは情報系企業にて有償実施

 利用料：想定費用 250万円/３年、延長利用 50万円/年

参考：がん全ゲノムプロジェクトにおける産業フォーラム 750-1000万円/年
1000例のWGSを含む
https://www.mhlw.go.jp/content/10901000/000882372.pdf

現在のBBJの運用
通常の提供：基本情報(年齢性別、1登録疾患)+5項目 20万円

◼ アカデミアフォーラム：産業フォーラムと同様の内容を提供
 有償（産業フォーラムの半額 125万円/3年）

企業向け利用説明会の実施
R5.2.9,R5.3.15

https://www.mhlw.go.jp/content/10901000/000882372.pdf
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