
Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>

①‐4 「HAL®医療用」のEUでのCE適用拡大

①‐7 腎移植によるHAM発症の危険性を報告

①‐5  てんかんの新しい発症機構の解明

①‐6 ダイレクトリプログラミングによるヒト腸前駆細胞等の作製

（平成30年度実績）

見込評価H30年度評価
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Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>

②-3難病プラットフォームによるレジストリー構築支援②-2 NBRPと連携したモデル生物コーディネーティングネットワーク

③-1 Matchmaker Exchangeを通じて

表現型・候補遺伝子名の共有

③-3 HAM患者を対象とした

国際共同治験
③-4 若手研究者を対象とした教育講演

H30年度評価

無償
提供 手順書

様式
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Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>

②-2  IRUD Exchangeを用いた情報共有

②-3  IRUDによる解析実績

見込評価H30年度評価
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Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>

②-5 高質な課題管理ための業務運用改善②-4  難病プラットフォームによるレジストリー構築支援

(データシェアリングの推進）

（平成30年度実績）

見込評価H30年度評価

疾患、フェーズ別の採択課題分析

研究費の規模や
社会的インパクト、
開発上の懸念や
問題の予想可否
（Risk）により分類し、
課題管理の時期や
関与度合いを最適化
するとともに、指標も
定量的又は定性的な
手法を使い分けた

採択している研究課題を疾患、
公募枠（開発フェーズ）にて整理し、
公表論文等で示されている開発
フェーズ毎の次ステップへの成功
確率を元に事業として理想的な
ポートフォリオ案を作成し、今後の
公募設計の参考とした
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Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>

③-1 IRDiRCへの参加を通じた国際連携 ③-2 IRUD BeyondによるIRUD成果

の更なる発展

③-5 Global Eye Genetics Consortium
による国際共同研究

③-6 若手研究者の教育企画の充実③-4 国際レビューアーを活用した公募

③-3 NAN・BYO RESEARCHを通じた海外
への情報発信

（平成30年度実績）

見込評価H30年度評価
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＜成果目標達成状況＞ ※Ⅰ（2）①～⑨のみ

KPI【2020年までの達成状況】 ①平成31年3月迄の累積達成状況 ②①のうち、平成30年度の達成状況

新規薬剤の薬事承認や既存薬
剤の適応拡大を11件以上達成

累計 6件 医薬品1件、体外診断用医薬品1件

欧米等のデータベースと連携し
た国際共同臨床研究及び治験
の開始

HAM患者を対象とした国際共同治験に
おいて同意取得37例、投与開始32例
＊H31年1月末時点

同意取得 3例

未診断又は希少疾患に対する
新規原因遺伝子又は新規疾患
の発見を５件以上達成

累計16件（論文発表等での公開） 7件
①Clinical features of SMARCA2 duplication overlap 

with Coffin‐Siris Syndrome： SAMRCA2遺伝子
②Pontocerebellar hypoplasia： TOE1遺伝子
③Gabriele‐de Vries syndrome症候群： YY1遺伝子
④難治性てんかんと多発奇形症候群の異なる②
疾患： PPP3CA遺伝子

⑤ステロイドに反応性を示す一次性ネフローゼ症
候群： ITSN2遺伝子
⑥新規ガラクトース血症（Type IV)： GALM遺伝子
⑦口蓋裂を伴う知的障害： NCOR1遺伝子

見込評価H30年度評価

Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>
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希少・難治性疾患（難病）の克服を目指すため、治療法の開発に結びつくような新しい疾患の病因や病態解明を
行う研究、医薬品、医療機器等の実用化を視野に入れた画期的な診断法や治療法及び予防法の開発を目指す
研究を推進とともに、未診断疾患に対する全国規模の診断体制を構築するための研究を推進したか。

評価軸

見込評価

H30年度評価

前ページ等の①－１、①－２、②－１．②－２を参照のこと

KPIである新規薬剤の薬事承認や既存薬剤の適応拡大については既に6件を達成し更に1件
は承認申請前となっている。更に現時点で26件の医師主導治験の課題管理を実施している。
これらの約3割で薬事承認を得られればKPI11件は達成できる見込みであり、これ以外にも企

業導出済みのシーズやバイオマーカー研究等により見出された知見による体外診断用医薬
品としての薬事承認取得、海外での承認取得等も期待できる。
欧米等のデータベースと連携した国際共同臨床研究及び治験の開始については既にHAMの
国際共同治験（山野班）によりKPIを達成済みである。その他、遺伝性網脈絡膜疾患等におい
て「Global Eye Genetics Consortium」を設立し、症例・ゲノム情報登録による国際共同臨床研究
が開始される予定（岩田班）である。
未診断又は希少疾患に対する新規原因遺伝子又は新規疾患の発見についてはKPI 5件を大
幅に超える16件を登録済みで、H30年度と同程度の進捗であれば23件程度発見されることに
なる。

Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑨疾患に対応した研究<難病>
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Ⅰ 研究開発の成果の最大化その他
の業務の質の向上に関する事項

（２）基礎から実用化へ一貫してつなぐプロジェクトの実施

⑩ 健康・医療戦略の推進に必要となる研究開発
事業
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Ⅰ(2)基礎研究から実用化へ一貫して繋ぐプロジェクトの実施
⑩健康・医療戦略の推進に必要となる研究開発事業

評定（自己評価）

A

①複数学会主導の臨床画像データベースを構築：臨床画像の関連６学会（新たに30年度に2学会が参画）が主導する画像データベースの連携
データ集積システムを構築。その際、国立情報学研究所が参画し、同研究所が構築・運営する学術情報ネットワークSINET5を活用して、より均質
性の高いデータを集積する取組を行うことで、世界で類を見ない学会連携のDB基盤の仕様が定まった。これにより、AIによる診断・治療支援のた
めの基盤構築が加速された。 ②革新的先端研究開発支援事業（AMED-CREST、PRIME、LEAP）：PSPOを中心としたマネジメントを行い、革新的な医
療につながることが期待されるシーズが創出された。LEAPの成果最大化を図るため、臨床・応用研究者とのマッチングシステムを導入した。また、
成果展開促進のため、ヒト検体を用いた疾患絞込み等を行うFORCE事業を導入した。AMED-CREST新領域において海外レビューアを他事業にさき
がけて導入した。③成育疾患克服等総合研究事業（BIRTHDAY） および女性の健康の包括的支援実用化研究事業（Wise）について、両事業の合
同シンポジウムで提唱されたライフステージに応じた健康課題の克服という重点テーマを展開、成育分野の研究を充実させる流れを形成。④疾

病に対応した研究では、生活習慣病、免疫アレルギー、エイズ対策及び肝炎対策などの各分野において研究成果を挙げ、⑤産学連携医療イノ
ベーション創出推進プログラム（ACT-M） において薬事承認の取得等、着実に実用化に向けた成果をあげるなど、所期の目標を大きく上まわった。
以上から、「研究開発成果の最大化」に向けて顕著な成果の創出や将来的な成果の創出の期待等が認められる。

H30年度評価

①複数学会主導の臨床画像データベース構築及びＡＩ実装に関する研
究
国立情報学研究所が主体となり画像関連６学会（30年度に2学会が参画）をと
りまとめ、かつ学会主導データベース（ＤＢ）構築の研究を推進したことで、我
が国の医療の質の向上・均てん化・診療支援に資する公益性が高く、悉皆性
のある臨床画像データ等のＤＢの構築及び質の高い教師付データの充実を
促進した。AIによる診断・治療の支援の基盤構築が加速され、日本発の医療
用AI開発の発展が期待される。
学会共通の課題解決を目的とした会議を複数回開催し知識を共有するととも
に、知財や個人情報に関する専門家の講義を通じて研究者の理解向上を図
る等、コンサルティングを交えつつ研究管理。
６学会の学術集会や医療情報学会にてAMED理事長や当事業PS/POが研究
内容を紹介するとともに、画像データ基盤構築に関わるセッションを開催する
など、各学会内部への周知にも取組。

②－３ AMED-CREST新領域において国際レビューアを他事業にさきがけて導入
し、事前評価において国際レビューアを実施

②－４ 革新的先端研究開発支援事業からは、Nature等に掲載されるインパクト
の高い基礎研究成果を継続的に創出。

②革新的先端研究開発支援事業（AMED-CREST、PRIME、LEAP）
②－１ 画期的シーズの創出・育成をより一層進めるため、LEAP事業において申
請者とAMED他事業の臨床・応用研究者との共同提案を促すマッチングシステム
を導入。

②－２ 主としてマウスを対象とした実験から得られた優れた基礎研究成果を他
の疾患別事業等へ展開することを促進するため、ヒト検体サンプルを用いた対
象疾患の絞り込み等を行うための取組（FORCE）を設計して開始。

③「ライフステージに応じた健康課題の克服」構想に基づく基礎研究基
盤の強化
平成29年度に実施した成育疾患克服等総合研究事業（BIRTHDAY）および女性
の健康の包括的支援実用化研究事業（Wise）の合同会議において「ライフス
テージに応じた健康課題の克服」という重点テーマを提案。成育研究の重要性
を高める気運を醸成し、成育疾患克服等総合研究事業を拡充して推進する流
れを形成（31年度予算は前年度比80%増）。（参考：平成30年12月8日に成育基
本法が成立）
BIRTHDAY事業で推進してきた研究開発課題の成果として、周産期の各種デー
タベース（日本産科婦人科学会周産期DB約62万件、人口動態統計出生票・死
産票約1千万件、人口動態統計乳児死亡票約2万件、日本未熟児新生児学会
レジストリ約4万件など）等のリンケージ分析が可能となり、複数の介入ポイント
での成果が創出された。
上記に関連し、平成31年度研究開発目標「健康・医療の質の向上に向けた早
期ライフステージにおける分子生命現象の解明」が設定。AMED-CREST､
PRIMEと連携し、各事業から創出される成果の最大化を図る。
周産期臨床研究コンソーシアムにより、治験移行の推進、データベースのクリー
ニング、長期に渡る研究・試験から得られた質の高いデータや国内に散在して
いるデータの集約等を推進。
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