
ゲノム情報の⼆次利⽤の実現に向けて
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2022年5⽉21⽇
東北⼤学 ⾼等研究機構 未来型医療創成センター
東北⼤学 東北メディカル・メガバンク機構
医療情報ICT部⾨ ゲノム医科学情報学分野

荻島 創⼀
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ゲノム情報による健康の改善
“Improving the health of all people”
「すべての⼈々の健康の改善」

Collins F, et al．A vision for the future of genomics research. Nature 2003;422:835.



フィンランド
2020年まで
に⼈⼝の10%
が医療として
ゲノムデータ
をもつ

アメリカ
NIHが100万⼈
をAllofUsの研究
プログラムに
リクルート

イギリス
2020年までに
10万⼈の患者が
医療として
ゲノムデータを
もつ

オーストラリア
103の研究機関､
医療機関が連携した
Australian 
Genomicsの
プログラムによる
ゲノム医療の実装

ゲノムによる医療が始まる
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100,000 Genomes Project 

がんおよび希少疾患を
対象として
10万の全ゲノム解析
を実施

英国の総⼈⼝6,600万
の1割の500万に拡⼤
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Research 
Environment

53PB
200GB * 100,000

Data Visiting
https://www.genomicsengland.co.uk/research/research-environment
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ゲノム医療実現推進協議会 中間とりまとめ 平成27年7⽉
ゲノム医療実現推進協議会 中間とりまとめに対する最終報告書 令和元年8⽉1⽇

ゲノム医療協議会 発⾜
第1回ゲノム医療協議会（2019年10⽉23⽇）資料1-1より

ゲノム医療の実現へ向けたわが国の取り組み



2019年10⽉ 8⽇ 第1回難病に関するゲノム医療の推進に関する検討会
2019年10⽉16⽇ 第1回がんに関する全ゲノム解析等の推進に関する部会
2019年10⽉23⽇ 第1回ゲノム医療協議会
10万症例の全ゲノム解析へ
2019年12⽉20⽇ 全ゲノム解析等実⾏計画（第１版）
2020年12⽉ 8⽇ 第4回難病に関するゲノム医療の推進に関する検討会
2020年12⽉10⽇ 第5回難病に関するゲノム医療の推進に関する検討会

第5回がんに関する全ゲノム解析等の推進に関する部会
全ゲノム解析等実⾏計画にしたがって実施中

2019年6⽉ ⾃⺠⺠主党データヘルス推進特命委員会提⾔
経済財政運営と改⾰の基本⽅針2019

全ゲノム解析等実⾏計画
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第7回ゲノム医療協議会（2021年9⽉3⽇）資料1より



第２回「全ゲノム解析等実⾏計画」の推進に向けた検討会議（2022年2⽉16⽇）資料3より



第２回「全ゲノム解析等実⾏計画」の推進に向けた検討会議（2022年2⽉16⽇）資料3より



第２回「全ゲノム解析等実⾏計画」の推進に向けた検討会議（2022年2⽉16⽇）資料3より



個⼈情報保護法におけるゲノム情報の取り扱い

個⼈情報の保護に関する法律についてのガイドライン（通則編）より

匿名加⼯や仮名加⼯は不可能
研究開発においては、通常、同意を取得し、仮名化して、利活⽤する

⽣殖細胞系列か体細胞系列かは関係なく 個⼈識別符号



個⼈情報保護委員会オプトアウト提供の変更に関する概要資料より



⾃由⺠主党政務調査会
医療情報政策・ゲノム医療推進特命委員会 2022年5⽉17⽇





● 病気になる前のデータがわかる
● 本格的な発症前の微⼩な兆候を探すことも可能になる
● 病気にならなかった⼈のデータもわかる
● 症状の進⾏を追うことができる

ゲノムコホート調査は個⼈に合わせた予防医療確⽴の鍵である

*ヘルステック（健康・医療×IT）にも活⽤可

*患者コホートでは、病院に来る前の正確な情報はわからない

年を追うごとに様々な発症

3年後に病気 15年後に病気 25年後に病気

健常な⼈々 多様なデータ等を収集 数⼗年の追跡

未来型医療のエビデンスとなる
ビッグデータを収集

複合バイオバンク
⼈体に由来する試料と情報
を体系的に収集・保管・分
配するシステム

利⽤希望者に提供

⼤規模前向きゲノムコホート調査の強み

⼤規模前向きゲノムコホート調査

⼤規模な前向きゲノムコホートとバイオバンクで挑む
個別化医療・個別化予防



総計15万⼈以上のリクルート達成

登録者 73,529 名* （2019年8⽉31⽇現在）
宮城登録者 52,232 名
岩⼿登録者 31,861 名
総計 84,093 名
2016年3⽉末で新規リクルート完了
⽬標達成

２種類のコホートを活⽤することにより⼤きな成果を⽬指す

*曽祖⽗⺟78⼈と拡⼤家族1,475⼈を含む

地域住⺠コホート 三世代コホート

15万⼈超の参加者に順次、再来所依頼を開始

1,658⼈4,283⼈ 793⼈1,324⼈

8,823⼈

23,143⼈

22,493⼈

9,459⼈

沿岸部を中⼼に８万⼈以上の成⼈ 産院等で妊婦さんを中⼼に、⼦世代、親世代
祖⽗⺟世代の三世代、７万⼈規模

地域住⺠コホート・三世代コホート



採⾎︓
協⼒者全員より34㎖の採⾎

採
⾎
検
査

末梢⾎⼀般
⾎液像
⾎糖
HbA1c
GOT
GPT
γGTP
総コレステロール
HDLコレステロール
中性脂肪
尿素窒素
Cr（eGFRとして回付）
尿酸
⾎清ペプシノゲン
ヘリコバクターピロリ

グリコアルブミン

特異的IgE（5項⽬）

総IgE
シスタチンC

調査票による⽣活習慣等の把握

地域⽀援センタ―における詳細検査
特に、⾝体年齢を調べる検査を実施（希望者のみ）

眼科的検査（眼底・眼軸⻑・眼圧・網膜断層写真）、MRI検査、
聴⼒検査、呼吸機能検査、家庭⾎圧、⼝腔内診察、頸動脈エコー検査
体組成計、踵⾻⾻密度、脚伸展⼒検査、タブレットアンケート調査 など

検査項⽬

他に、尿・⻭垢、唾液、
⺟乳なども採取

● 標準的な調査項⽬（運動、飲酒、喫煙、⾷事、診療情報、
⼈間関係、⼥性の健康に関する項⽬、住所⽒名等）

● 震災関連項⽬（抑うつ、被災状況、ストレス）
● ゲノム関連項⽬（体質、出⽣地等）

*以上の追跡調査については参加者からの同意を得ており、2017年度より本格的に実施している

参加者の健康づくり
に役⽴つことが明ら
かになっている項⽬
について、検査結果
を回付中

追跡調査*
３）公的データ・発症登録
４）対⾯型調査（詳細⼆次/三次調査）

● 地域⽀援センターに来所いただき、⽣理機能検査、バイオバンク⽤の
試料取得（採⾎）等を⾏う

● 企業等の協⼒を得てアドオン（追加）コホート調査を実施する

コホート調査の健康調査項⽬



█ 地域住⺠コホート
█ 三世代コホート

ライフコースデータのリンケージにより詳細な縦断的解析が可能に

⻘年期

成⼈期
壮年期

⾼齢期
終末期

妊婦健診

⺟⼦健康⼿帳

⼩児慢性特定疾病登録

学校健診

地域・職域健康診断

レセプト

難病登録

地域がん登録

死亡⼩票

介護保険

診療情報
（MMWIN※加⼊者）

※MMWIN︓みやぎ医療福祉情報ネットワーク

⼈⼝動態統計

住⺠基本台帳

乳幼児健診

循環器疾患発症調査

詳細調査
調査票調査

⼩児疾患発症調査
AMED作成図を改訂

イラスト制作橋本さと⼦
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ライフコースデータの情報収集



• 2013年11⽉ 1,000⼈の全ゲノム解読完了
• 2014年12⽉ ジャポニカアレイ® を⽤いたゲノム解析サービスを開始
• 2015年12⽉ 1,000⼈分の全ゲノム情報に基づき、アレル頻度情報を公開
• 2017年10⽉ ジャポニカアレイ® v2を⽤いたゲノム解析サービスを開始
• 2017年10⽉ 5,000⼈分のオミックス解析データを公開
• 2018年6⽉ 3,552⼈分をもとにした全ゲノムリファレンスパネル

3.5KJPNv2を公開
• 2019年2⽉ 「⽇本⼈基準ゲノム配列」初版JG1を公開
• 2019年9⽉ 4,773⼈分をもとにした全ゲノムリファレンスパネル

4.7KJPNおよび1.5万⼈分のオミックス解析データを公開
• 2019年9⽉ ジャポニカアレイ® NEOを⽤いたゲノム解析サービスを開始
• 2020年8⽉ 8,380⼈分の全ゲノムリファレンスパネル8.3KJPN、

⽇本⼈基準ゲノム第2版JG2、
2.5万⼈分に拡⼤したオミックス解析データを公開

先端的な解析を実施して価値の⾼いデータベースを作成・公開

● 全ゲノム解析を実施し、⽇本⼈全ゲノムリファレンスパネルを構築
- 1万4千⼈のリファレンスパネル （14KJPN）公開（2021年）

● ⻑鎖シークエンスなど様々な技術やITを駆使し、⽇本⼈のゲノム解
析のひな型となる⽇本⼈基準ゲノム（JG1）を構築（2019年）、更
に更新版JG2.1を公開（2021年）

● ⾎漿中の代謝物等を解析して⽇本⼈多層オミックス参照パネル jMorp を作成
- 2.5万⼈分の代謝物の平均や分布情報（jMorp2020）公開（2020年）

● 多層オミックス解析の実施とリファレンスデータベース（iMETHYL）の公開
- 1,100⼈規模のゲノム多型、DNAメチル化情報と遺伝⼦発現情報の平均や
分布情報を公開

• 世界に先駆けて千⼈規模の全ゲ
ノム解析を実施（現在、世界は
数⼗万⼈規模に）

• 複数名で構成される⺠族集団別
の基準ゲノムは世界初

• ⺠族別アレイの開発は今や世界の主流
昨秋、Nature Medicine誌が、アレイ
を⽤いたゲノム検査の医療への活⽤を
提⾔

• ゲノム以外のデータの重層化にも
先駆的に対応

● ⽇本⼈に最適化した簡易ゲノム解析ツール「ジャポニカアレイ®」
を開発しバージョンアップを継続（2017年v2上市）、2019年刷
新版ジャポニカアレイ®NEOを発表

● 令和２年度に15万⼈全員のアレイ解析を完了

簡易ゲノム解析ツールの開発と⼤規模解析の実施

オミックス解析の実施

全ゲノム解析の実施

⼤規模ゲノム・オミックス解析

1億塩基





統合データベースにはゲノムコホート由来のデータが格納・蓄積されている
● 定められた登録・審査の⼿続きを経て全国の研究者が利⽤できる
● “⼤規模データ向け⾼速検索”や“検索後層別化集団の統計学的⾃動特徴付け”等の新たな機能が搭載されている

複合バイオバンク

Bioban
k

基本属性
情報

ゲノム・オミックス情報

分譲⼿続き

ゲノム医療研究者

健康調査と解析情報を統合解析
することで、
正確な層別化情報の提供が
可能になる。
ゲノム医療実現推進のプラット
フォームとしての利⽤が期待さ
れる

質や種類の⼤きく異なる膨⼤なデータの統合
東北メディカル・メガバンク計画 統合データベースdbTMM

検体情報
検査情報

調査票
情報

医療情報

コホート参加者 ゲノム・オミックス解析

コホート 解析センター

統合データベースによる⼤規模データ統合



ゲノム医療実現の基盤として⼤規模ゲノム
コホートの健康調査情報 および
ゲノム・オミックス情報の
すべてを統合するデータベースを開発

体質 （ゲノム配列情報）
8番染⾊体41519462 （ rs515071 ） = TT

かつ
体調（検体検査情報） : HbA1c > 6.2

かつ
⽣活習慣（調査票（⽣活）情報） : 飲酒の有無= 有り

かつ
罹患歴（調査票（⽣活）情報） : 2型糖尿病= 罹患歴有り

層別化例

体質、体調、⽣活習慣、罹患歴を
統合した精確な層別化

15万⼈

3,000⼈

東北メディカル・メガバンク計画 15万⼈

健康調査情報

解析情報

・基本属性情報 ・検体検査情報 ・調査票情報
・⽣理学検査情報 ・医療情報
・ ゲノム・オミックス情報

・体質
・体調

・罹患歴
・個⼈属性

・⽣活習慣、環境曝露
・健康状態

統合データベースによる精確な層別化
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統合データベースの構造とデータデータエントリ数

分散データベース構造
縦断的な健康調査情報・臨床情報 ⼤規模なゲノム情報

3兆エントリを超えている
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IHCCは43カ国の103のコホートで構成され、約5,000万⼈が参加している
ゲノム医療の実現に向けて数千万⼈規模のヒトデータが必要



国際的なハーモナイゼーションへの取り組み

90ケ国の600超の機関が参加する
ゲノム医療・医学の促進を⽬指す対話の場



29



ゲノムデータ
の標準化

Wagner A, et al．The GA4GH Variation Representation Specification: A computational framework for 
variation representation and federated identification. Cell Genomics 2021;1(2):100027.



病型分類
(phenotyping)

希少疾患

多因⼦疾患

電⼦カルテ

病名 (Dx)
投薬 (Rx)
検査結果

診療テキスト

臨床データ

画像情報

表現型

電⼦カルテ

Clinical & Phenotypic Data Capture

Phenopackets

臨床データによる表現型の標準化



ヒトデータ共有のアプローチ

FAIR (Findable Accessible Interoperable Reusable) 原則と標準化
APIによるデータアクセスの標準化

セキュリティ上の懸念の軽減
法令上および倫理上の懸念の軽減

Thorogood A, et al. International federation of genomic medicine databases 
using GA4GH standards. Cell Genomics 2021;1(2):100032.



ヒトデータアクセスの階層

ヒトデータは、センシティビティとそれに伴う規制の要件に応じて、
オープンアクセス(open access)、登録アクセス(registered access)、

制限アクセス(controlled access)のいずれかで共有される

Voisin C, et al. GA4GH Passport standard for digital identity and access permissions. Cell Genomics 2021;1(2):100030.
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登録アクセス

制限アクセス

データ収集

データ発⾒

データアクセス
審査

研究

制限アクセスデータ
へのアクセス

Voisin C, et al. GA4GH Passport standard for digital identity and access permissions. Cell Genomics 2021;1(2):100030.



GA4GH Passportによるデータアクセス

1. アクセス許可の収集

2. GA4GH Passportを
⽤いたデータアクセス

所属機関 データアクセス委員会 システム

GA4GH Passport

データ ストレージ
クラウド

Voisin C, et al. GA4GH Passport standard for digital identity and access permissions. Cell Genomics 2021;1(2):100030.



データアクセス要求から解析実⾏、解析結果の取得まで

Voisin C, et al. GA4GH Passport standard for digital identity and access permissions. Cell Genomics 2021;1(2):100030.
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Workflow

Data 
Storage

Workflow 
Engine

CWL
Workflow

CWL
Workflow

CWL

Workflow

CWL

Workflow

WDL CWL

Workflow Repository

Job A Job B

Workflow 
Execution Data

Access

Standards 
and Tools

Workflow Packaging

Orlando, Oct 2017

Executing Portable Workflows

データプロバイダのインフラ上で、解析ワークフローを登録、実⾏

Workflow Execution Service (WES) API
Data Repository Service (DRS) API



38

https://github.com/ga4gh/
data-repository-service-schemas

https://github.com/ga4gh/
workflow-execution-service-schemas



取得した同意に基づき データ利⽤条件をコードで標準化して表現する

Data Use Ontologyによる同意に基づく
データの利⽤条件の標準化

データの利⽤条件 修飾

⽶国ブロード研究所や英国サンガー研究所、欧州EBI、BBMRI-ERIC、
⽇本のAMEDバイオバンク･ネットワークなどの主要なプロジェクトへの導⼊

⼀般研究利⽤ GRU

疾患特異的
研究 DS

健康/医療/⽣物
医学研究 HMB

マッチング

データ
アクセス

申請

データ
発⾒

データ
アクセス

データ利⽤
条件との
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DUOによる
データアクセス
審査の未来

マッチング
アルゴリズム

データアクセス要求データ利⽤条件
研究⽬的
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DUOコード
ピクトグラム

Designed by Akio Nagano
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国内の主要なゲノム医療の研究グループが参画し、国内のハーモナイゼーションの実現

GA4GHの技術標準の開発と⽇本国内の実装につい
てのワークショップ



Ewan Birney, Jessica Vamathevan, Peter Goodhand. 
Genomics in healthcare: GA4GH looks to 2022. 
BioRxiv: doi.org/10.1101/203554

診療でシークエンスされるゲノム情報の急増

Genomics in healthcare



国際標準
ISO/TC215 医療情報の国際標準の策定

フォーラム標準
HL7 ⽶国主導の医療情報交換のための

標準規格の策定

事実上の標準
GA4GH 研究開発におけるデータ共有のための

ハーモナイゼーション
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xSDO (cross Standards Development Organization)
による標準化が進展中

クリニカルシークエンスデータの標準化
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ISO/TC215/SC1	
Genomics	
Informatics

ゲノム、トランスリプトーム、プロテオーム、フェノームなど
のオミックス情報により、医療や研究開発を⽀援するための、
ゲノムデータ、知識（その表現やメタデータを含む）の標準化

⽇本の国内対策委員会を設⽴
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HL7	
Clinical	Genomics	
WG

Mission
臨床ゲノミクス作業部会は、個別化医療や精密医療をサポート
するために必要な、臨床、個人、集団のゲノム情報や家族の健
康履歴に関心のある当事者間での意味のあるデータ交換を可能
にすることで、HL7の標準を作成し、促進するというミッショ
ンをサポートする。臨床ゲノミクス領域の焦点は、個人のゲノ
ム情報と家族の健康履歴を特定し、病気や健康の根本的な遺伝
的要因をより良く理解すること、そしてデータと知識の両方を
含む関連する臨床情報にリンクすることである。

v3

§ Family History 
(Pedigree)

§ Genetic Variations

§ Gene Expression

§ CMETs defined by the 
Domain

v2

• v2 Implementation 
Guides

Genetic Variation 
(Fully LOINC-
Qualified Genetic 
Variation Model)

Laboratory Results 
Interface (LRI)

CDA

§ A CDA 
Implementation 
Guide for Genetic 
Testing Reports

FHIR R4

§ Genomics Reporting IG
§ MolecularSequence

Resource
§ Profiles for 
• Family member history for 

genetics analysis
• DiagnosticReport
• ProcedureRequest
• HLA Reporting
• Genetic Observation

⽇本HL7協会のゲノムWGにて活動開始
HL7 FHIRのClinical Genomicsの実装ガイドの研究開発
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2030年のゲノム医療

ゲノム医療は、遺伝⼦、環境、ライフスタイルの個⼈差を考慮することで、健康の改善
を実現

Joshua C. Denny, Francis S. Collins.
Precision medicine in 2030 - seven ways to 
transform healthcare. 
Cell. 2021 Mar 18;184(6):1415-1419.

そのためには、巨⼤なコホート、
⼈⼯知能（AI）、⽇常的な
臨床ゲノミクス、フェノミクスと
環境曝露、多様な集団における
価値の還元が重要でなる

多遺伝⼦リスクスコア
(Polygenic Risk Score)は
希少な遺伝性疾患のバリアントと
同様の予測性を得るだろう



5~7年後の未来 – ゲノム社会の到来

研究開発

ゲノム情報
医療情報

知識

ゲノム医療

だれもがゲノム情報をもつゲノム社会が到来したとき、
膨⼤なゲノム情報をいかに管理して、アクセスをコントロールするのか

医療制度､法制度から情報基盤までゲノム社会をデザインしなければならない

医療の精度を担保するために数千万⼈規模のゲノム情報と医療情報が必要となる

患者 医師

医療でゲノムをシークエンスし、ゲノム情報に基づく診断・治療が⽇常化する

研究者

産業界市⺠

⾏政･司法

標準

情報基盤

検査会社医療機関

医療従事者

ルール



49

法制度の検討も必要
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