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本研究課題は計画を上回る進捗・成果が認められた。 

 日本人の希少・難治疾患の疾患毎、遺伝子バリアント毎に検索可能なデータベース（DPV)を研究

開発代表者が設計し、構築したことは高く評価できる。 

 病的バリアントデータの収集にあたっては、小児関連学会の協力が得られた点も特記すべきであ

り、データにはマウスやゼブラフィッシュなどのモデル生物の遺伝情報や表現型情報が包含されてお

り、国際データシェアリングの推進となった点及び SAV1574 変異を含む、11,200 件のバリアント公

開を達成したことは評価できる。 

 また、DPV の開発・運用、希少・難治領域を中心に病的バリアントの受け入れ・収集も順調に達

成し、キュレーション支援システムへの協力、バリアントキュレーターの育成、国際データシェアリ

ングも着実に行われたことも評価できる。 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 


