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研究番号 2015-0008-1 利用するもの ゲノム情報、調査票項目、検査項目

研究目的と意義

現在、糖尿病等の頻度の高い疾患に対する医師による診断は、血液および尿検査などの検査結果を参考に、問診結果を踏まえ
た上で行われている。その中で、診断基準として利用される値は、例えば糖尿病であれば、HbA1cが6.5%以上など、患者の体質に
よらない画一的な値が用いられている。この基準値を、ゲノム情報などの各個人から観測できる情報を加えて補正し、患者毎に異
なる基準値を用いることで、より適切な診断や治療法の選択を行うことが期待されている。一方で、 基準を個々の体質に合うよう
に補正し、個別化医療を実現するために、 どのような解析手法を用いればよいかは不透明である。本研究は、個別化医療実現の
第一歩として、今まで利用されてきた古典的な統計基準ではなく、近年進展著しい、統計手法および機械学習手法を利用し、現在
の診断基準の妥当性と、改善の可能性を研究する。東北メディカル・メガバンクの収集している情報に適用することで、検出精度、
予測精度の向上にむけた研究を行う。

これまでの倫理審
査等の経過および

主な議論

瀬々　潤 人工知能研究センター

産業技術総合研究所において、ヒト由来試料実験計画（ヒ2016-201A）の条件付き承認（平成28年3月29日平成29年3月22日）

研究計画概要

本研究では、以下の１−４の項目を実施する。
1. 対象疾患と調査票、検査項目との対応を調査。特に、これらの項目と現在の診療基準との対応と、項目間の相関、分布の調
査。
検査項目等と、現在の診断基準や対象疾患の有無を対応付けることで、調査票や検査項目を基にした、対象疾患の予測精度を
調査する。項目間の相関、分布を調査することで、互いに強い相関が認められる調査項目、あるいは、外れ値（異常値）を取る被
験者等を調べ、必要であれば調査対象から除く。
2. 調査票、検査項目を利用した場合の、機械学習法による、対象疾患の予測精度調査
機械学習手法を用いて、現在の調査票・検査項目情報から、対象疾患の有無を予測し、その予測精度を調査する。また、機械学
習手法が提示する疾患の診断基準と、現在利用されている基準の比較を行う。予測は、交差検証（一定数の被験者を利用せずに
診断基準を予測し、その診断基準を、予測に利用しなかった被験者に適用することで精度を確認する方法）を利用することで精度
を推定する。
3. ゲノム情報と疾患情報との対応
観測されている変異情報と疾患の間で、統計的に有意な関連を同定する。各変異と疾患の関連を調査する。更に、複数の変異が
相乗的に関わる疾患を調査するため、研究代表者らが開発した新規統計手法などの応用を試み、複数箇所の変異と疾患の発症
の関連を考慮することで、疾患に関連する新たな変異の調査を行う。
4. 調査票、検査項目にゲノム情報を追加することによる、予測精度の変動調査
調査票、検査項目に項目3で検出した変異の情報を加えることで、予測精度の向上が可能かどうか及び、診断基準の改善が認め
られるか否かのについて調査を行う。また、機械学習手法が提示する疾患の認定基準と、現在利用されている基準の比較を行
う。結果として、被験者個々に異なるゲノム情報や調査票、検査項目を用いることで、どのように現在の診断基準が変わり得るか
の診断精度の向上が可能かどうか調査を行う。

本年度まで1000人分のゲノムシーケンスから得られたSNP情報の分譲を受けており、10,000人分の変異情報を利用することで、よ
り確度の高い結果となることが期待できる。

期待される成果

本研究では、以下の２点を明らかにする。
1. 既存の変異解析手法に加え、研究代表者らが開発した統計手法を利用することで、新たな疾患関連因子が発見可能かの調
査。
2. 疾患診断基準の機械学習手法的な作成。また、その結果と、現在の診断基準との比較。機械学習手法を用いた疾病予測。及
び、手法改良による精度の向上。
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