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開催趣旨

• BBJではこれまでDNA・血清オミックス解析(WGS, 
Proteome, metabolomeなど)を進めており、実施
状況・利用方法についてご紹介致します。

• 今後企業側でもBBJ試料・情報の利活用を是非
検討頂きたいと考えております。

• また現在検討中の大規模オミックス解析実施に
あたり、解析手法や対象疾患、利用可能性につ
いて、具体的な要望があれば個別にご連絡い
ただけますでしょうか。

• 問い合わせ先：kmatsuda@edu.k.u-Tokyo.ac.jp, shiryo_h@biobankjp.net
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2003 2008 2013 2018

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

2015

目的：

・多数例ヒト試料解析による疾患の予防、診断、治療法開発

・オーダーメイド医療、プレシジョン・メディシンの基盤構築

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%)

・16 年目、病院にて、平均追跡期間約10 年

・日本と世界のゲノム研究、バイオバンクを牽引。

・日本人の疾患の予防、診断、治療、医療費削減に貢献。

対象者：

全国12医療機関の患者（2003-)

第2コホート
38疾患：6.7万人
（DNA・臨床情報）

臨床研究G
（DNA・血漿・がん
組織・臨床情報）

12 医療機関
65 施設

12 医療機関
53 施設

JCOG

JCCG

NHO
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バイオバンク・ジャパン (BBJ)
疾患コホート バイオバンク

2021

臨床情報
収集

臨床情報
収集

システム導入

システム導入
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バイオバンク・ジャパンが保管する生活習慣病 51 疾患の
症例の登録・収集状況 (2003-2018 計26.7万人）

協力医療機関（12）

大阪国際がんセンター

がん研有明病院

順天堂大学

東京都健康長寿医療センター

日本医科大学

日本大学

岩手医科大学

徳洲会病院グループ

滋賀医科大学

複十字病院

大阪医療センター

麻生飯塚病院
日本人の疾患の1% 、全国から収集し地域の偏りがない
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バイオバンク登録症例数（DNA/Serum）
（第1コホート：199,998名、340,298症例）

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。
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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）

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）



利用可能なサンプル、情報について
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疾患数
収集年度

利用可能
生体試料

臨床情報 ゲノム情報

第一コホート 47疾患
20万人
（34万症例）
2003-2007

DNA（1回のみ）
20万人,
血清(年一回/
最大10本)
20万人、65万検
体

臨床情報
(死因情報)

SNPアレイ情報 23.6万人
WGS 4250人
家族性乳がん関連遺伝子

30000人（乳がん7000）
など

今後リリース予定
WGS 6000人
メタボロームデータ
1400人～数万人
Proteome データ 約３０００人

第二コホート 38疾患
6.7万人
（10万症例）
2013-2017

DNA（1回のみ）
6.7万人

臨床情報
(死因情報)

*死因情報は人口動態統計の利用に関する申請（厚生労働省）が必要



バイオバンク・ジャパンが保有する臨床情報
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バイオバンク・ジャパンが保有する臨床情報
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バイオバンク・ジャパンが保有する経年採取血清試料・情報

A. バイオバンクジャパンで経年的に収集されている疾患別血清数

診断薬、治療薬の開発、検証のための基盤としての利用が期待される

糖尿病 39,697 例
・ 腎症(+) 7,781 例 (19.6%)

・ 網膜症 (+) 8,101 例 (20.4%)

・ 神経障害(+)  7,414 例 (18.7%)

早期腎症 2,584 例 (33.2%)

顕性腎症 2,627 例 (33.8%)

保存期腎不全 981 例 (12.6%)

透析療法中 971 例 (12.5%)

B.疾患の合併症、重症化に関わる臨床情報（糖尿病の場合）
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血清試料の品質について：BBJ臨床情報と比較

⚫ 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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解析済みゲノム・メタボロームデータ
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個人別ゲノムデータ、臨床情報（制限公開 NBDC）

データID 内容 人数 公開日

JGAS00000000101 心房細動患者のPhenotype、Genotypeデータ 8180 2017/5/18

JGAS00000000114
BBJ第1コホートBMIデータ、
90万SNP Genotypeデータ

158284(BMI),
182,505(SNP)

2017/9/8

JGAS00000000114 58臨床検査値のPhenotypeデータ 162,255 2018/5/1

JGAS00000000114 BBJ第1コホートWGSデータ 1026 2018/8/13

JGAS00000000140
遺伝性乳がん原因11遺伝子翻訳領域の
Target Capture Sequencingデータ

30825 2018/10/16

JGAS00000000114 genotype imputation用のreference panel 3541 2019/9/27

JGAS00000000203
遺伝性前立腺がん原因8遺伝子翻訳領域の
Target Capture Sequencingデータ

20002 2019/10/7

JGAS000412 Illumina ASA array (SNP CHIP)
1st cohort：11,716
2nd cohort：42,689

2021/11/30

予定
血清パネル(55疾患,各20サンプル)を含む
1400例のメタボロームデータ（約200項目）

1400 2022年9月頃

個人別ゲノムデータ（制限共有 AGD）

データID 内容 人数 公開日

AGDS_00000000005 BBJ登録患者のWGSデータ 2219 2019/7/23

AGDS_000009 WGS 1007 2021/7/30



公開済み統計値データ/countデータ
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統計値データ、カウントデータ（非制限公開 NBDC）

データID 内容 公開日

hum0014.v1.freq.v1 心筋梗塞1666症例および対照健常者3198名のGWAS 2014/9/30

hum0014.v2.jsnp.934ctrl.v1 健常者934名35疾患各約190症例の遺伝子型カウント情報 2015/12/28

hum0014.v2.jsnp.182ec.v1 食道がん182症例の遺伝子型カウント情報 2015/12/28

hum0014.v2.jsnp.92als.v1 筋萎縮性側索硬化症92症例の遺伝子型カウント情報 2015/12/28

hum0014.v3.T2DM-1.v1 ２型糖尿病9817症例および対照者6763名のGWAS 2016/1/28

hum0014.v3.T2DM-2.v1 ２型糖尿病5646症例および対照者19,420名のGWAS 2016/1/28

hum0014.v4.AD.v1 アトピー性皮膚炎患者1472症例および対照者7966名のGWAS 2016/2/2

hum0014.v5.AF.v1 心房細動患者8180症例および対照者28,612名のGWAS 2017/5/18

hum0014.v6.158k.v1 158,284名のBMIのGWAS 2017/9/8

hum0014.v7.POAG.v1 開放隅角緑内障3980症例および対照者18,815名のGWAS 2018/4/4

hum0014.v8.58qt.v1 162,255名の58臨床検査値のGWAS 2018/5/1

hum0014.v9.Men.v1/MP.v1
初潮年齢データを有する女性67,029名および閉経年齢データを有する
女性43,861名のGWAS

2018/8/7

hum0014.v12.T2DMwN.v1 2型糖尿病腎症2,809例及び２型糖尿病対照5,592例のGWASメタ解析 2018/12/10

hum0014.v13.T2DMmeta.v1 ２型糖尿病36,614症例および対照者155,150名のGWASメタ解析 2019/1/25

hum0014.v14.smok.v1 日本人集団165,436名における喫煙習慣のGWAS 2019/3/26

hum0014.v15.ht.v1 159,095名の身長のGWAS 2019/9/27

hum0014.v17 40疾患のGWAS 2019/10/8

hum0014.v18 乳がんのGWAS 2019/11/26

DL数 13,409件 2019/11/30時点



PheWeb.jpの公開

220 Phenotypeのデータポータルサイト（阪大との共同で構築）
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バイオバンクジャパンの保有試料検索システム
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https://searchweb.svc.biobankjp.org/
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バイオバンク横断検索システム



利用方法・費用

18

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
情報は原則5項目まで。
6項目以上は共同研究として提供
ゲノム情報はNBDCへ申請、DL（無償）

4 ● ● ● 1万円/サンプル
ゲノム情報はNBDCへ申請、DL（無償）

5 ● ● ● 1万円/サンプル

6
●

(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。

*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)。

・今年度中に、ゲノム情報の配布を開始予定：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。また6項目の制限は見直し予定。



外部機関への試料・情報の配布手順

•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
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試料・情報にかかる利用実績
外部機関への試料配布・保管手続き実績

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）



全 51 疾患、DNA 390,444検体 、血清 66,980 検体
を配布済み（2022年5月末現在）
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バイオバンク・ジャパンから外部への試料配布状況
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BBJが主導した研究・国際共同研究の成果
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2型糖尿病
（Nat Genet 2019)

心筋梗塞
（Nat Genet  2020)

BBJ単体の解析を主とする成果

BBJが参加した国際共同研究
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Supplementary Figure 1: Manhattan plot for GWAS and 1000G imputation analysis for atrial fibrillation in Japanese population; * 

indicates a previously reported locus. 

Nature Genetics: doi:10.1038/ng.3842

統合失調症
（Nature 2022)



医療機関連携による追跡調査・DB構築の推進

BBJ登録者の追跡調査(約1 1万人)

カテゴリー 病名 症例数

１型糖尿病 613

２型糖尿病 10993

糖尿病性腎症 3602

糖尿病網膜症 6502

糖尿病性末梢神経障害 2048

脳梗塞 9929

くも膜下出血 730

脳動脈瘤 1185

狭心症 22663

急性心筋梗塞 5647

うつ病 4628

パーキンソン病 1287

アルツハイマー型痴呆 1844

慢性腎疾患 慢性腎不全 5681

悪性リンパ腫 1389

多発性骨髄腫 720

ATL 241

慢性骨髄性白血病 108

骨髄異形成症候群 263

廃用症候群 5571

骨粗鬆症 11532

腰椎圧迫骨折 1404

変形性膝関節症 5190

頸椎症 5608

変形性腰椎症 4790

腰部脊柱管狭窄症 4635

感染症 ＣＯＶＩＤ－１９ 605

フレイル・

サルコ

ペニア

対象疾患の収集状況(R３年度実施追跡調査)

糖尿病

脳血管疾患

循環器疾患

精神・神経

疾患

造血器

腫瘍
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追跡調査による罹患情報
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登録者数5000以上の疾患リスト(55)

約11万人を対象に約150万の罹患情報
(ICD-10 コードで5000以上)を取得
＞1000例以上 288疾患


