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【評価コメント】 
 

計画通りに進んでいる。一般的にレアバリアントのimputation精度は低くなる傾向があるが、

本研究では 22 番染色体の先行解析において、従来法に比べ 1 万 5 千個以上もの推定精度の高い

（R2>0.7）レアバリアントを得ている。十二指腸潰瘍を対象としたパイロットGWAS解析では、既報

の領域を含めた新規疾患感受性座位を同定しており、今後さまざまなphentypeの解析が進み、新た

な知見が得られるものと推察する。一方で、マーカーの同定を目指し、研究終了後の社会実装を目

指す戦略が全く見えず、疾患の絞り込みの検討もなされていないように見える。バイオバンク協力

医療機関から追加の疾患罹患情報の収集等、社会実装へ繋がる道筋作りの検討が必要である。 
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