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§１．研究開発実施体制  

（１）  「コホート構築とゲノムデータ収集」（日本医科大学、NTT プレシジョンメディシン(NTT-PM)

社） 

① 主たる共同研究者：瀬山倫子（NTT-PM社・部長） 

研究開発代表者：村上善則（日本医科大学先端医学研究所・特命教授） 

② 研究項目 

１－１．コホートの発展と高品質データベースの構築（瀬山） 

１－２．コホートの運営、維持の支援（村上） 

 

（２） 「多層的生体情報の産生と高リスク群の早期診断」（日本医科大学、東京大学、東京科学大

学、国立がん研究センター） 

① 研究開発代表者：村上善則（日本医科大学先端医学研究所・特命教授） 

主たる共同研究者：鈴木亨（東京大学医科学研究所・特任教授） 

主たる共同研究者：三宅美博（東京科学大学大学院情報理工学院・教授） 

主たる共同研究所：井上真奈美（国立がん研究センターがん対策研究所・副所長） 

②  研究項目 

２－１．多層的オミクス情報の産生（村上） 

２－２．臨床情報との結合（鈴木） 

２－３．リアルタイム生理学的情報の産生（三宅） 

２－４．疾患リスク予測に基づいた科学的疾患予防法の研究（井上） 

 

（３） 「多層的生体情報のデータ解析と PRS等の指標の構築」（東京大学） 

①  主たる共同研究者：鎌谷洋一郎（東京大学大学院新領域創成科学研究科・教授） 

②  研究項目 

３－１．多層的生体情報のデータ解析と PRS等の指標の構築（鎌谷） 

 

（４） 「多層的生体データの情報解析による疾患リスク予測デジタルツインの開発 

（東京大学、東京科学大学、NTT-PM社） 

① 主たる共同研究者：中谷明弘（東京大学大学院新領域創成科学研究科・特任教授） 

主たる共同研究者：津田宏治（東京大学大学院新領域創成科学研究科・教授） 

主たる共同研究者：佐藤健吾（東京科学大学大学院生命理工学院・教授） 

主たる共同研究者：瀬山倫子（NTT-PM社・部長） 

②  研究項目 

４－１．関数データ解析を用いた疾患リスクの時系列的な評価手法の開発（中谷） 

４－２．組み合わせ探索を用いた高次相互作用の評価手法の開発（津田） 

４－３．大規模言語モデルによる疾患リスクの予測手法の開発（佐藤） 
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４－４．疾患予測アルゴリズムの構築、検証（瀬山） 

 

§２．研究開発成果の概要  

多層的生体情報の統合による疾患予防デジタルツインの構築を目的として、企業健康診断に基づ

く健常人コホートをフィールドとし、健診データ、ゲノム多型データ等を経時的、大量に収集し、最

新のデータ解析・情報解析の技術を開発、活用して、将来の疾患リスクや生活習慣の修飾による

健康状態シミュレーションを提示し、科学的な疾患予防を導くアルゴリズム開発を目指す。４課題に

対し、以下の成果を得た。今後成果を適宜共有し、統合アルゴリズムの開発を目指す。 

１． R6 年度には、新規参加同意者を含め１０万人分の検体を採取し、51,743 人分のデータを研

究利用用に整備した。 

２． 参加者の一部を対象に末梢血液細胞の DNA メチル化解析の準備を進めた。疾患関連デー

タ解析では肝酵素 ALT 値の異常を示す集団の長期追跡を行い、慢性肝臓病に至る特徴の

抽出と予測法の検討を進めた。疾患の早期診断については、パーキンソン病患者の生理信号

（微小筋音）を高感度加速度センサーで計測する高精度診断の可能性を検討した。また、長

時間心電波形を検出する装着用デバイスにより心房細胞の高感度検出を試みた。これらアル

ゴリズムで予測される疾患高リスク群に対する科学的予防法の構築を目指し、最新の予防知

見を集積し、複数疾患を横断的に予防する手法の検討を進めた。 

３． 日本人のゲノム多型情報を用いて心房細動、消化性潰瘍の遺伝的リスク（ポリジェニック・リスク

スコア）を構築し、企業コホートでの検証を進めるとともに、体重や身長の加齢による変化に関

連する遺伝因子を検討した。 

４． 生体データを用いた情報解析では、まず健診データから関数データ解析によって、限られた

数のパラメターで検査値等の経年変化をシミュレーションする手法を検討した。また、マルチモ

ーダル深層学習モデルや、DNA 塩基配列を対象とする大規模言語モデル解析によって、将

来の疾患リスクや疾患の特徴抽出を検討した。 
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