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網羅的ゲノム解析を活用するゲノム医療・ゲノム研究は、米国
Precision Medicine Initiative（現在100万人ゲノム計画）, 英国10
万人全ゲノム計画（現在100万人―500万人計画）など世界的潮流
となっている。その対象は、主にがんと希少疾患（わが国での希
少・難病）であり、希少・難病に対する網羅的ゲノム解析は、原因
解明、診断など、当該患者への恩恵ばかりでなく、ありふれた疾患
の治療、生命現象の理解にも大きく貢献している。一方、現在のゲ
ノム解析での問題点が明らかとなり、その解決も重要なテーマと
なっている。
本講演では、演者も参画している、網羅的難病ゲノム解析を行うわ
が国の大型研究の一つ、希少・未診断疾患イニシアチブ（IRUD）に
ついて、実績などを中心に紹介する。また、現在の問題点とその解
決に向けた取り組みについて述べる。これらを踏まえ、難病ゲノム
医療の実現へ向けた今後について考察したい。
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