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東北メディカル・メガバンク計画三世代コホートの概要とその目指すもの 
○栗山進一、小原拓、石黒真美 

東北大学東北メディカル・メガバンク機構分子疫学分野 

 

はじめに 

 次世代医療の方向性のひとつは、遺伝・環境相互作用の解明を試みて疾患を予測し、現時

点で可能な限り因子を制御することによって疾患を予防すること等を目的とした精密医療

（Precision Medicine）です。精密医療の実現のため、世界中でゲノムコホートやバイオバ

ンクが花盛りとなっています。研究デザインの点からみると、ゲノムコホートは、患者コホ

ート、一般住民コホート、出生コホート、三世代コホートといったように変遷してきました。

そこでわたしたちは、胎内からの環境因子が検討可能であり、かつ家系情報を用いて希少変

異を効率的に同定できる出生三世代コホートが必要であると考えました。 

 

三世代コホートの概要 

 東北メディカル・メガバンク計画の「三世代コホート」は世界初の出生三世代デザインを採用

し、母胎内の環境要因に関して豊富な情報を有するとともに、実際には四世代にわたる家系員の

遺伝情報と環境要因・生活習慣等の情報を集めています 1)。 

三世代コホートでは、妊婦さんを起点としながら家系付コホート調査を実施しています。宮城

県全域並びに岩手県の指定された地域に住民基本台帳登録のある妊婦（母親）とその胎児・出生

後の子ども（以下、同胞と区別し、子ども）、子どもの同胞、子どもの父親、子どもの祖母・祖父、

その他子どもの家族（拡大家族）をリクルートの対象者として、7万人以上のコホートを形成しま

した（図１）。リクルート期間は 2013 年 7 月から 2017 年 3 月まででした。インフォームド・コン

セントでは、ゲノム解析等について丁寧に説明して同意を取得しています。 
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図１．三世代コホート参加者数
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三世代コホートは出生三世代コホートデザインを採用していること、全ゲノム解析の同意を得

ていること、子どもや家族の詳細な環境要因を同定していること、家族すべてについてフォロー

アップによる表現型を取得していること等の特徴を生かし、環境要因と塩基配列変異がどのよう

に疾患表現型と関連するかを解明しようとしています。若年者の多いコホートは次世代を再生産

するというライフステージにいるため、三世代コホートは成長し続けていると言えます。 

 

三世代コホートの追跡調査 

 三世代コホートでは以下のようなプラットフォームを用いて追跡調査を実施しています。 

(1) センター型調査 

 児が 4歳、10 歳、16歳のときを目安にセンター型調査を実施しています。国内外の代表的なコ

ホートではセンター型調査を主体としています。センター型調査が必要な理由は以下のとおりで

す。 

1) 正確な診断と詳細な疾患関連情報の収集 

2) オミックス解析のための採血・採尿 

3) ウェアラブルデバイス情報の取得 

(2) 既存情報とのリンケージ 

既存資料とのリンケージに注力しています。 

1) 乳幼児健診情報、学校健診情報、各種疾患登録情報等とのリンケージを ICT 化 

2) 医療機関診療録情報の取得における MMWIN とのリンケージを加速 

(3) 調査票調査 

年に 1回を目安に、調査票調査を実施しています。 

1) 頻度と量について検討を継続 

2) E-epidemiology 化による低コスト化 

 

まとめ、今後の展望 

 今後の展望は以下のとおりです。 

(1) 子どもの成長に伴った同定すべき疾患の拡大 

これまでのベースライン調査、追跡調査によって、妊娠高血圧症候群、妊娠糖尿病、産後

うつ、低出生体重、及び先天形態異常等、周産期から幼少期の疾患等に関する情報を幅広く

収集し、解析と分譲の準備を進めています。 

今後は学童期の疾患を同定し、解析に供しそのリスク予測と病態解明を目指します。ADHD、

学習障害、高血圧、脂質異常症、耐糖能異常、肥満、低身長、近視、齲歯、気管支喘息等を重

点疾患と捉えています。 

(2) 精密医療の実現 

 今後の比較的早い時期に、精密医療を一部実現したいと思っています。これまでに妊娠高

血圧症候群のリスク予測式を構築し、アプリケーション化を実現しつつあります。このリス

ク予測式にはゲノム情報を加えていない段階で AUC=0.72 を実現しています。米国で循環器

疾患に対しすでにアプリケーション等が実用化されており、ASCVD Risk Estimation では、

AUC=0.74 です。今後の三世代コホートにおいては、リスク予測式にゲノム情報を加えます。

オミックス解析によって明らかとなった分子による病態解明と、標的分子を活用した創薬も

実施したいと考えています。 
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