


 

 

開催レポート 

2019 年度第 4 回「ヒトゲノム研究倫理を考える会」 
― 研究・医療・産業をつなぐ ― 

⽇時：2019 年 12 ⽉ 19 ⽇(⽊)13:00-15:00 
開催形式：ウェビナー(オンラインセミナー) 

https://www.genomics-society.jp/news/event/post-20191219.php/ 
 
 「第 4 回ヒトゲノム研究倫理を考える会」がウェビナー(オンラインセミナー)形
式で開催された。研究・医療・産業が繋がりつつある現状をテーマに、東京⼤学医
科学研究所の武藤⾹織教授、東京都医学総合研究所ゲノム医学研究センターの川路英哉
副センター⻑が講演を⾏った。その後、質疑応答・総合討論に移り、閉会となった。 

 
 武藤⾹織教授は「ゲノム医療の今：がんと難病の ELSI を考える」と題して、ヒトゲ
ノム研究指針改正についての情報提供、および、がん領域と難病領域での⼤規模ゲノム
研究の現状と課題を紹介した。まず、素案が公開された「⼈を対象とする⽣命科学・医
学系研究に関する倫理指針」について、改正の経緯と主な改正点、今後の予定などにつ
いて情報提供された。主な改正点として、(１)指針統合：「⼈を対象とする医学系研究
に関する倫理指針」（医学系指針）と「ヒトゲノム・遺伝⼦解析研究に関する倫理指針」
（ゲノム指針）、(2)2 指針の整合性・⽤語統⼀等、(3) 多施設共同研究での 「⼀研究
⼀審査」の原則、(4) 電磁的⽅法によるインフォームド・コンセントおよび撤回、(5)
「研究協⼒機関」の新設：新たに試料・情報を取得し、研究機関に提供のみを⾏う機関
などが紹介された。近⽇中に開催される合同会議後、パブリック・コメントを経て施⾏
へすすむ予定とのことである。 
 がん領域と難病領域での⼤規模ゲノム研究では、学会ガイドラインの紹介、遺伝的リ
スクと結果説明における課題などのトピックスについて紹介された。特にがん領域では、
医療者が結果説明に積極的で、⾎縁者の「知らないでいる権利」が揺らいでいる現状が
紹介された。また難病領域では、ゲノム解析で確定診断という⼤きなゴールにたどり着
ける⼀⽅、⽀援に結びつける仕組みの必要性についてふれられた。そこで 2019 年 11 ⽉
に厚⽣労働省が発表した「全ゲノム解析実⾏計画」でがん領域と難病領域での計画が紹
介された。また、海外を含めた同意、遺伝情報による差別禁⽌の現状についても紹介さ
れた。 
 川路英哉副センター⻑は、「ゲノム・ゲノミクス研究におけるデータのライフサイク
ル」と題して、⾃⾝の専⾨分野であるデータにフォーカスをあてた話題として、⼆つの
観点からデータのライフサイクルについて紹介した。 
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⼀つ⽬は「分類から⾒たデータのライフサイクル」である。データ利⽤可能性に基づく
分類、つまり第三者を含め誰でも利⽤できる公開データ、データ取得者以外には利⽤で
きない⾮公開データ、データ取得者に加え承認された第三者が利⽤できる制限公開デー
タ、といった観点より分類したデータを、実際の研究事例におけるライフサイクルの観
点より紹介した。ノーベル賞につながった PD-1 遺伝⼦の事例では、細胞株を⽤いた研
究より発⾒された PD-1 遺伝⼦が論⽂で報告された後、遺伝⼦構造つまり塩基配列が決
定され、その結果が新たな論⽂として報告されると共に、公共レポジトリに塩基配列デ
ータが登録された。その後の研究では、世界中の研究者が登録されたデータをダウンロ
ードして研究計画を⽴案、実施するなど、登録されたデータを利⽤する形で研究が進み、
更にその研究が登録したデータが別の研究に利⽤されるというサイクルで研究が進め
られた。別の事例であるヒトゲノムプロジェクトでは、世界中で解読されたゲノム断⽚
の塩基配列データを、解読と同時に公共レポジトリへ登録するという⽅式で研究が進め
られた。これらの断⽚データは、ゲノム全体をつなぎ合わせたアセンブルを構築する際
に⽤いられ、そのアセンブル配列はまた公共レポジトリへ登録された。そのアセンブル
配列はさらに様々な⽤途別データベースで活⽤され、活発なゲノム研究が進められた。 
⼆つ⽬の観点は「移送・処理から⾒たデータのライフサイクル」である。ゲノム研究の
中にはデータサイズが極めて⼤きいものがあり、結果に⼤きく影響する計算処理を、ど
の計算資源の中でどの⼿法を⽤いて実施するかを慎重に設計する必要がある。前述した
制限アクセスでの共有が⼀般的であるヒト由来データの場合、利⽤に際してはそれぞれ
のデータセットの利⽤について個別に承認を得る必要がある。データ移送・処理を進め
る上では、利⽤承認を得るために必要となる制約の中で、現実的な期間内にデータ移送
を完了させ、計算を終えることのできる計算資源を調達する必要がある。 
がんゲノムアトラス（TCGA : The Cancer Genome Atlas）では、こういった困難を少
しでも緩和するために多くのデータが同じ利⽤条件で、同じ申請で取得できるよう設計
されており、相対的に利⽤しやすくなっている。２つの観点よりデータのライフサイク
ルを紹介したが、いずれにおいてもデータの共有・再利⽤が鍵となって研究が進んでい
る。データ登録は、論⽂の再現性・科学的発⾒の再現性担保という観点で⾔及されるこ
とも多いが、次の研究を促進する基盤データでもある。データ登録は将来の科学のため
にも重要であり、登録や利⽤を⽀援する枠組みも重要であろう。 
  
これら 2 つの講演の後、質疑応答・総合討論となった。そこで挙げられた主な質問・

論点は以下の通りである。 
 
・⼤規模な⽇本⼈のゲノムデータベース構築に際して、個⼈情報保護法の下で要配慮個

⼈情報を収集するときの課題と展望を把握したい。 
・倫理と法律の両⾯で RNA-Seq データをどのように扱えば問題ないか。 
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・「個⼈情報保護法（3 年ごと⾒直し制度改正⼤綱）」において、「適正な利⽤義務の
明確化」の項⽬が追加された。⾏法の規定に照らし、違法ではないが、違法または不
当な⾏為を助⻑、または誘発するおそれのある⽅法により個⼈情報を利⽤するなど、
本法の⽬的である個⼈の権利利益の保護に照らして看過できないような⽅法で個⼈
情報が利⽤される事例が⾒られる。ヒトゲノム研究においても、遺伝情報による差別
防⽌の何らかの対策が必要ではないか。 

・個情法改正の動きと指針改正の議論はリンクして進んでいるのか。 
・多施設共同研究にかかる倫理審査の結果、各機関の⻑に通知し、各研究機関の⻑が各

機関に所属する研究者の研究実施を許可するという流れで正しいか。 
・中央倫理審査委員会の仕組みが浸透しない現状において、⼀括審査の具体的な⼿順等

を⽰す必要があるのではないか。ガイダンス等で⽰す事は可能か。 
・研究分野において、匿名加⼯情報を外部に提供するような例はあるのか。（例：倫理

審査の研究計画書に⼆次データを匿名加⼯情報として外部提供することに関する記
述があるなど）また、匿名加⼯情報として流通していたが、実は個⼈特定性があった、
といった例はあるのか。 

・ゲノム情報は個⼈識別符号で、匿名加⼯はかなり難しい情報の⼀つだが、匿名加⼯で
きる、あるいはできた事例が知りたい。 

 
これらの質問をもとに活発な議論が繰り広げられ、盛況のうちに終了した。 
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川路 英哉

ゲノム・ゲノミクス研究における 
データのライフサイクル

東京都医学総合研究所　ゲノム医学研究センター開設準備室

理化学研究所 予防医療・診断技術開発プログラム

理化学研究所 生命医科学研究センター 予防医療・ゲノミクス応用開発ユニット
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• 生命情報学 / ゲノミクス


• 転写（ゲノムを鋳型にしたRNAの合成）と、これに関わる現象


• 基礎 / 応用

研究分野
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• 研究の企画・調整


• 実験測定技術の評価・計算解析技術の開発


• データ解析を通じた、探索的研究・発見


• データベースの構築・運用


• 計算解析環境の調達・構築・運用

実際の仕事
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• ゲノム医療を進める（ゲノム情報をもっと活用する）ためには、研究を進めることが必要


• ヒトゲノム・ゲノミクス研究は、ヒトを対象にすることがどうしても必要


• データを中心に、ヒトゲノミクス研究の流れを俯瞰

4

今日の目的
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disclaimer 

• “研究” の観点 (診療・医療でない)


• 一研究者の個人的見解 (組織の見解でない)


• データの流れを紹介 (データを中心に研究を進めている研究者として)

5

分類から見たデータのライフサイクル

6
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アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

データ試料

論文

7

遺伝子毎の研究

8
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公開

非公開

論文

Ishida Y, Agata Y, Shibahara K, Honjo T. 

Induced expression of PD-1, a novel 
member of the immunoglobulin gene 

superfamily, upon programmed cell death. 

EMBO J. 11:3887-95 (1992)

PD-1の発見

アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

データ試料

9

公開

非公開

論文

PD-1塩基配列の決定

Shinohara T, Taniwaki M, 
Ishida Y, Kawaichi M, Honjo T. 


Structure and chromosomal 
localization of the human PD-1 

gene (PDCD1) 

Genomics. 23:704-6 (1994).

公共レポジトリ 
(GenBank)

HXman PD-1 gene, comSleWe cdV
GHQBDQN: L27440.1
FASTA  GUDSKLFV

GR WR:

LOCUS       HUMPD1A                  921 bp    DNA     linear   PRI 28-DEC-1994 
DEFINITION  HXman PD-1 gene, compleWe cdV. 
ACCESSION   L27440 
VERSION     L27440.1 
KEYWORDS    . 
SOURCE      Homo VapienV (hXman) 
  ORGANISM  Homo VapienV 
            EXkar\oWa; MeWa]oa; ChordaWa; CraniaWa; VerWebraWa; EXWeleoVWomi; 
            Mammalia; EXWheria; EXarchonWoglireV; PrimaWeV; Haplorrhini; 
            CaWarrhini; Hominidae; Homo. 
REFERENCE   1  (baVeV 1 Wo 921) 
  AUTHORS   Shinohara,T., TaniZaki,M., IVhida,Y., KaZaichi,M. and Honjo,T. 
  TITLE     SWrXcWXre and chromoVomal locali]aWion of Whe hXman PD-1 gene 
            (PDCD1) 
  JOURNAL   GenomicV 23 (3), 704-706 (1994) 
   PUBMED   7851902
FEATURES             LocaWion/QXalifierV 
     VoXrce          1..921 
                     /organiVm="Homo VapienV" 
                     /mol_W\pe="genomic DNA" 
                     /db_[ref="Wa[on:9606" 
     gene            25..891 
                     /gene="PD-1" 
     CDS             25..891 
                     /gene="PD-1" 
                     /noWe="T\r-X-X-LeX moWif 691..777; e[WracellXlar domain 
                     25..525; immXnoglobXlin-like domain 172..405; 
                     inWracellXlar domain 601..891; WranVmembrane region 
                     526..600" 
                     /codon_VWarW=1 
                     /proWein_id="AAC41700.1" 
                     /WranVlaWion="MQIPQAPWPVVWAVLQLGWRPGWFLDSPDRPWNPPTFSPALLVV 
                     TEGDNATFTCSFSNTSESFVLNWYRMSPSNQTDKLAAFPEDRSQPGQDCRFRVTQLPN 
                     GRDFHMSVVRARRNDSGTYLCGAISLAPKAQIKESLRAELRVTERRAEVPTAHPSPSP 
                     RSAGQFQTLVVGVVGGLLGSLVLLVWVLAVICSRAARGTIGARRTGQPLKEDPSAVPV 
                     FSVDYGELDFQWREKTPEPPVPCVPEQTEYATIVFPSGMGTSSPARRGSADGPRSAQP 
                     LRPEDGHCSWPL" 
ORIGIN       
        1 cacWcWggWg gggcWgcWcc aggcaWgcag aWcccacagg cgcccWggcc agWcgWcWgg 
       61 gcggWgcWac aacWgggcWg gcggccagga WggWWcWWag acWccccaga caggcccWgg 
      121 aaccccccca ccWWcWcccc agcccWgcWc gWggWgaccg aaggggacaa cgccaccWWc 
      181 accWgcagcW WcWccaacac aWcggagagc WWcgWgcWaa acWggWaccg caWgagcccc 
      241 agcaaccaga cggacaagcW ggccgccWWc cccgaggacc gcagccagcc cggccaggac 
      301 WgccgcWWcc gWgWcacaca acWgcccaac gggcgWgacW WccacaWgag cgWggWcagg 
      361 gcccggcgca aWgacagcgg caccWaccWc WgWggggcca WcWcccWggc ccccaaggcg 
      421 cagaWcaaag agagccWgcg ggcagagcWc agggWgacag agagaagggc agaagWgccc 
      481 acagcccacc ccagccccWc acccaggWca gccggccagW WccaaacccW ggWggWWggW 
      541 gWcgWgggcg gccWgcWggg cagccWggWg cWgcWagWcW gggWccWggc cgWcaWcWgc 
      601 Wcccgggccg cacgagggac aaWaggagcc aggcgcaccg gccagccccW gaaggaggac 
      661 cccWcagccg WgccWgWgWW cWcWgWggac WaWggggagc WggaWWWcca gWggcgagag 
      721 aagaccccgg agccccccgW gcccWgWgWc ccWgagcaga cggagWaWgc caccaWWgWc 
      781 WWWccWagcg gaaWgggcac cWcaWccccc gcccgcaggg gcWcagcWga cggcccWcgg 
      841 agWgcccagc cacWgaggcc WgaggaWgga cacWgcWcWW ggccccWcWg accggcWWcc 
      901 WWggccacca gWgWWcWgca g 
//

GHQBDQN

NXFOHRWLGH

アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

データ試料

PD-1塩基配列 (GenBank)
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公開

非公開

論文

PD-1塩基配列を利用した研究

HXman PD-1 gene, comSleWe cdV
GHQBDQN: L27440.1
FASTA  GUDSKLFV

GR WR:

LOCUS       HUMPD1A                  921 bp    DNA     linear   PRI 28-DEC-1994 
DEFINITION  HXman PD-1 gene, compleWe cdV. 
ACCESSION   L27440 
VERSION     L27440.1 
KEYWORDS    . 
SOURCE      Homo VapienV (hXman) 
  ORGANISM  Homo VapienV 
            EXkar\oWa; MeWa]oa; ChordaWa; CraniaWa; VerWebraWa; EXWeleoVWomi; 
            Mammalia; EXWheria; EXarchonWoglireV; PrimaWeV; Haplorrhini; 
            CaWarrhini; Hominidae; Homo. 
REFERENCE   1  (baVeV 1 Wo 921) 
  AUTHORS   Shinohara,T., TaniZaki,M., IVhida,Y., KaZaichi,M. and Honjo,T. 
  TITLE     SWrXcWXre and chromoVomal locali]aWion of Whe hXman PD-1 gene 
            (PDCD1) 
  JOURNAL   GenomicV 23 (3), 704-706 (1994) 
   PUBMED   7851902
FEATURES             LocaWion/QXalifierV 
     VoXrce          1..921 
                     /organiVm="Homo VapienV" 
                     /mol_W\pe="genomic DNA" 
                     /db_[ref="Wa[on:9606" 
     gene            25..891 
                     /gene="PD-1" 
     CDS             25..891 
                     /gene="PD-1" 
                     /noWe="T\r-X-X-LeX moWif 691..777; e[WracellXlar domain 
                     25..525; immXnoglobXlin-like domain 172..405; 
                     inWracellXlar domain 601..891; WranVmembrane region 
                     526..600" 
                     /codon_VWarW=1 
                     /proWein_id="AAC41700.1" 
                     /WranVlaWion="MQIPQAPWPVVWAVLQLGWRPGWFLDSPDRPWNPPTFSPALLVV 
                     TEGDNATFTCSFSNTSESFVLNWYRMSPSNQTDKLAAFPEDRSQPGQDCRFRVTQLPN 
                     GRDFHMSVVRARRNDSGTYLCGAISLAPKAQIKESLRAELRVTERRAEVPTAHPSPSP 
                     RSAGQFQTLVVGVVGGLLGSLVLLVWVLAVICSRAARGTIGARRTGQPLKEDPSAVPV 
                     FSVDYGELDFQWREKTPEPPVPCVPEQTEYATIVFPSGMGTSSPARRGSADGPRSAQP 
                     LRPEDGHCSWPL" 
ORIGIN       
        1 cacWcWggWg gggcWgcWcc aggcaWgcag aWcccacagg cgcccWggcc agWcgWcWgg 
       61 gcggWgcWac aacWgggcWg gcggccagga WggWWcWWag acWccccaga caggcccWgg 
      121 aaccccccca ccWWcWcccc agcccWgcWc gWggWgaccg aaggggacaa cgccaccWWc 
      181 accWgcagcW WcWccaacac aWcggagagc WWcgWgcWaa acWggWaccg caWgagcccc 
      241 agcaaccaga cggacaagcW ggccgccWWc cccgaggacc gcagccagcc cggccaggac 
      301 WgccgcWWcc gWgWcacaca acWgcccaac gggcgWgacW WccacaWgag cgWggWcagg 
      361 gcccggcgca aWgacagcgg caccWaccWc WgWggggcca WcWcccWggc ccccaaggcg 
      421 cagaWcaaag agagccWgcg ggcagagcWc agggWgacag agagaagggc agaagWgccc 
      481 acagcccacc ccagccccWc acccaggWca gccggccagW WccaaacccW ggWggWWggW 
      541 gWcgWgggcg gccWgcWggg cagccWggWg cWgcWagWcW gggWccWggc cgWcaWcWgc 
      601 Wcccgggccg cacgagggac aaWaggagcc aggcgcaccg gccagccccW gaaggaggac 
      661 cccWcagccg WgccWgWgWW cWcWgWggac WaWggggagc WggaWWWcca gWggcgagag 
      721 aagaccccgg agccccccgW gcccWgWgWc ccWgagcaga cggagWaWgc caccaWWgWc 
      781 WWWccWagcg gaaWgggcac cWcaWccccc gcccgcaggg gcWcagcWga cggcccWcgg 
      841 agWgcccagc cacWgaggcc WgaggaWgga cacWgcWcWW ggccccWcWg accggcWWcc 
      901 WWggccacca gWgWWcWgca g 
//

GHQBDQN

NXFOHRWLGH

アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

データ試料

PD-1塩基配列 (GenBank)

公共レポジトリ 
(GenBank)

11

公開

非公開

論文

アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

データ試料

公共レポジトリ 
(GenBank)

• 論文に加え、データ自体も成果の一つ 
• 論文の再現性のみならず、次の研究に対する礎

12
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公開

非公開
アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG

CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

取得データ 整頓済データ試料

論文

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

ヒトゲノムプロジェクト

用途別DB 
(ゲノムデータベース)

公共レポジトリ 
(GenBank/EMBL/DDBJ)

Lander ES, Linton LM, Birren 
B, Nusbaum C, et al.

Initial sequencing and analysis 
of the human genome.

Nature. 409:860-921 (2001)

HXman PD-1 gene, comSleWe cdV
GHQBDQN: L27440.1
FASTA  GUDSKLFV

GR WR:

LOCUS       HUMPD1A                  921 bp    DNA     linear   PRI 28-DEC-1994 
DEFINITION  HXman PD-1 gene, compleWe cdV. 
ACCESSION   L27440 
VERSION     L27440.1 
KEYWORDS    . 
SOURCE      Homo VapienV (hXman) 
  ORGANISM  Homo VapienV 
            EXkar\oWa; MeWa]oa; ChordaWa; CraniaWa; VerWebraWa; EXWeleoVWomi; 
            Mammalia; EXWheria; EXarchonWoglireV; PrimaWeV; Haplorrhini; 
            CaWarrhini; Hominidae; Homo. 
REFERENCE   1  (baVeV 1 Wo 921) 
  AUTHORS   Shinohara,T., TaniZaki,M., IVhida,Y., KaZaichi,M. and Honjo,T. 
  TITLE     SWrXcWXre and chromoVomal locali]aWion of Whe hXman PD-1 gene 
            (PDCD1) 
  JOURNAL   GenomicV 23 (3), 704-706 (1994) 
   PUBMED   7851902
FEATURES             LocaWion/QXalifierV 
     VoXrce          1..921 
                     /organiVm="Homo VapienV" 
                     /mol_W\pe="genomic DNA" 
                     /db_[ref="Wa[on:9606" 
     gene            25..891 
                     /gene="PD-1" 
     CDS             25..891 
                     /gene="PD-1" 
                     /noWe="T\r-X-X-LeX moWif 691..777; e[WracellXlar domain 
                     25..525; immXnoglobXlin-like domain 172..405; 
                     inWracellXlar domain 601..891; WranVmembrane region 
                     526..600" 
                     /codon_VWarW=1 
                     /proWein_id="AAC41700.1" 
                     /WranVlaWion="MQIPQAPWPVVWAVLQLGWRPGWFLDSPDRPWNPPTFSPALLVV 
                     TEGDNATFTCSFSNTSESFVLNWYRMSPSNQTDKLAAFPEDRSQPGQDCRFRVTQLPN 
                     GRDFHMSVVRARRNDSGTYLCGAISLAPKAQIKESLRAELRVTERRAEVPTAHPSPSP 
                     RSAGQFQTLVVGVVGGLLGSLVLLVWVLAVICSRAARGTIGARRTGQPLKEDPSAVPV 
                     FSVDYGELDFQWREKTPEPPVPCVPEQTEYATIVFPSGMGTSSPARRGSADGPRSAQP 
                     LRPEDGHCSWPL" 
ORIGIN       
        1 cacWcWggWg gggcWgcWcc aggcaWgcag aWcccacagg cgcccWggcc agWcgWcWgg 
       61 gcggWgcWac aacWgggcWg gcggccagga WggWWcWWag acWccccaga caggcccWgg 
      121 aaccccccca ccWWcWcccc agcccWgcWc gWggWgaccg aaggggacaa cgccaccWWc 
      181 accWgcagcW WcWccaacac aWcggagagc WWcgWgcWaa acWggWaccg caWgagcccc 
      241 agcaaccaga cggacaagcW ggccgccWWc cccgaggacc gcagccagcc cggccaggac 
      301 WgccgcWWcc gWgWcacaca acWgcccaac gggcgWgacW WccacaWgag cgWggWcagg 
      361 gcccggcgca aWgacagcgg caccWaccWc WgWggggcca WcWcccWggc ccccaaggcg 
      421 cagaWcaaag agagccWgcg ggcagagcWc agggWgacag agagaagggc agaagWgccc 
      481 acagcccacc ccagccccWc acccaggWca gccggccagW WccaaacccW ggWggWWggW 
      541 gWcgWgggcg gccWgcWggg cagccWggWg cWgcWagWcW gggWccWggc cgWcaWcWgc 
      601 Wcccgggccg cacgagggac aaWaggagcc aggcgcaccg gccagccccW gaaggaggac 
      661 cccWcagccg WgccWgWgWW cWcWgWggac WaWggggagc WggaWWWcca gWggcgagag 
      721 aagaccccgg agccccccgW gcccWgWgWc ccWgagcaga cggagWaWgc caccaWWgWc 
      781 WWWccWagcg gaaWgggcac cWcaWccccc gcccgcaggg gcWcagcWga cggcccWcgg 
      841 agWgcccagc cacWgaggcc WgaggaWgga cacWgcWcWW ggccccWcWg accggcWWcc 
      901 WWggccacca gWgWWcWgca g 
//

GHQBDQN

NXFOHRWLGH

HXman PD-1 gene, comSleWe cdV
GHQBDQN: L27440.1
FASTA  GUDSKLFV

GR WR:

LOCUS       HUMPD1A                  921 bp    DNA     linear   PRI 28-DEC-1994 
DEFINITION  HXman PD-1 gene, compleWe cdV. 
ACCESSION   L27440 
VERSION     L27440.1 
KEYWORDS    . 
SOURCE      Homo VapienV (hXman) 
  ORGANISM  Homo VapienV 
            EXkar\oWa; MeWa]oa; ChordaWa; CraniaWa; VerWebraWa; EXWeleoVWomi; 
            Mammalia; EXWheria; EXarchonWoglireV; PrimaWeV; Haplorrhini; 
            CaWarrhini; Hominidae; Homo. 
REFERENCE   1  (baVeV 1 Wo 921) 
  AUTHORS   Shinohara,T., TaniZaki,M., IVhida,Y., KaZaichi,M. and Honjo,T. 
  TITLE     SWrXcWXre and chromoVomal locali]aWion of Whe hXman PD-1 gene 
            (PDCD1) 
  JOURNAL   GenomicV 23 (3), 704-706 (1994) 
   PUBMED   7851902
FEATURES             LocaWion/QXalifierV 
     VoXrce          1..921 
                     /organiVm="Homo VapienV" 
                     /mol_W\pe="genomic DNA" 
                     /db_[ref="Wa[on:9606" 
     gene            25..891 
                     /gene="PD-1" 
     CDS             25..891 
                     /gene="PD-1" 
                     /noWe="T\r-X-X-LeX moWif 691..777; e[WracellXlar domain 
                     25..525; immXnoglobXlin-like domain 172..405; 
                     inWracellXlar domain 601..891; WranVmembrane region 
                     526..600" 
                     /codon_VWarW=1 
                     /proWein_id="AAC41700.1" 
                     /WranVlaWion="MQIPQAPWPVVWAVLQLGWRPGWFLDSPDRPWNPPTFSPALLVV 
                     TEGDNATFTCSFSNTSESFVLNWYRMSPSNQTDKLAAFPEDRSQPGQDCRFRVTQLPN 
                     GRDFHMSVVRARRNDSGTYLCGAISLAPKAQIKESLRAELRVTERRAEVPTAHPSPSP 
                     RSAGQFQTLVVGVVGGLLGSLVLLVWVLAVICSRAARGTIGARRTGQPLKEDPSAVPV 
                     FSVDYGELDFQWREKTPEPPVPCVPEQTEYATIVFPSGMGTSSPARRGSADGPRSAQP 
                     LRPEDGHCSWPL" 
ORIGIN       
        1 cacWcWggWg gggcWgcWcc aggcaWgcag aWcccacagg cgcccWggcc agWcgWcWgg 
       61 gcggWgcWac aacWgggcWg gcggccagga WggWWcWWag acWccccaga caggcccWgg 
      121 aaccccccca ccWWcWcccc agcccWgcWc gWggWgaccg aaggggacaa cgccaccWWc 
      181 accWgcagcW WcWccaacac aWcggagagc WWcgWgcWaa acWggWaccg caWgagcccc 
      241 agcaaccaga cggacaagcW ggccgccWWc cccgaggacc gcagccagcc cggccaggac 
      301 WgccgcWWcc gWgWcacaca acWgcccaac gggcgWgacW WccacaWgag cgWggWcagg 
      361 gcccggcgca aWgacagcgg caccWaccWc WgWggggcca WcWcccWggc ccccaaggcg 
      421 cagaWcaaag agagccWgcg ggcagagcWc agggWgacag agagaagggc agaagWgccc 
      481 acagcccacc ccagccccWc acccaggWca gccggccagW WccaaacccW ggWggWWggW 
      541 gWcgWgggcg gccWgcWggg cagccWggWg cWgcWagWcW gggWccWggc cgWcaWcWgc 
      601 Wcccgggccg cacgagggac aaWaggagcc aggcgcaccg gccagccccW gaaggaggac 
      661 cccWcagccg WgccWgWgWW cWcWgWggac WaWggggagc WggaWWWcca gWggcgagag 
      721 aagaccccgg agccccccgW gcccWgWgWc ccWgagcaga cggagWaWgc caccaWWgWc 
      781 WWWccWagcg gaaWgggcac cWcaWccccc gcccgcaggg gcWcagcWga cggcccWcgg 
      841 agWgcccagc cacWgaggcc WgaggaWgga cacWgcWcWW ggccccWcWg accggcWWcc 
      901 WWggccacca gWgWWcWgca g 
//

GHQBDQN

NXFOHRWLGH

HXman PD-1 gene, comSleWe cdV
GHQBDQN: L27440.1
FASTA  GUDSKLFV

GR WR:

LOCUS       HUMPD1A                  921 bp    DNA     linear   PRI 28-DEC-1994 
DEFINITION  HXman PD-1 gene, compleWe cdV. 
ACCESSION   L27440 
VERSION     L27440.1 
KEYWORDS    . 
SOURCE      Homo VapienV (hXman) 
  ORGANISM  Homo VapienV 
            EXkar\oWa; MeWa]oa; ChordaWa; CraniaWa; VerWebraWa; EXWeleoVWomi; 
            Mammalia; EXWheria; EXarchonWoglireV; PrimaWeV; Haplorrhini; 
            CaWarrhini; Hominidae; Homo. 
REFERENCE   1  (baVeV 1 Wo 921) 
  AUTHORS   Shinohara,T., TaniZaki,M., IVhida,Y., KaZaichi,M. and Honjo,T. 
  TITLE     SWrXcWXre and chromoVomal locali]aWion of Whe hXman PD-1 gene 
            (PDCD1) 
  JOURNAL   GenomicV 23 (3), 704-706 (1994) 
   PUBMED   7851902
FEATURES             LocaWion/QXalifierV 
     VoXrce          1..921 
                     /organiVm="Homo VapienV" 
                     /mol_W\pe="genomic DNA" 
                     /db_[ref="Wa[on:9606" 
     gene            25..891 
                     /gene="PD-1" 
     CDS             25..891 
                     /gene="PD-1" 
                     /noWe="T\r-X-X-LeX moWif 691..777; e[WracellXlar domain 
                     25..525; immXnoglobXlin-like domain 172..405; 
                     inWracellXlar domain 601..891; WranVmembrane region 
                     526..600" 
                     /codon_VWarW=1 
                     /proWein_id="AAC41700.1" 
                     /WranVlaWion="MQIPQAPWPVVWAVLQLGWRPGWFLDSPDRPWNPPTFSPALLVV 
                     TEGDNATFTCSFSNTSESFVLNWYRMSPSNQTDKLAAFPEDRSQPGQDCRFRVTQLPN 
                     GRDFHMSVVRARRNDSGTYLCGAISLAPKAQIKESLRAELRVTERRAEVPTAHPSPSP 
                     RSAGQFQTLVVGVVGGLLGSLVLLVWVLAVICSRAARGTIGARRTGQPLKEDPSAVPV 
                     FSVDYGELDFQWREKTPEPPVPCVPEQTEYATIVFPSGMGTSSPARRGSADGPRSAQP 
                     LRPEDGHCSWPL" 
ORIGIN       
        1 cacWcWggWg gggcWgcWcc aggcaWgcag aWcccacagg cgcccWggcc agWcgWcWgg 
       61 gcggWgcWac aacWgggcWg gcggccagga WggWWcWWag acWccccaga caggcccWgg 
      121 aaccccccca ccWWcWcccc agcccWgcWc gWggWgaccg aaggggacaa cgccaccWWc 
      181 accWgcagcW WcWccaacac aWcggagagc WWcgWgcWaa acWggWaccg caWgagcccc 
      241 agcaaccaga cggacaagcW ggccgccWWc cccgaggacc gcagccagcc cggccaggac 
      301 WgccgcWWcc gWgWcacaca acWgcccaac gggcgWgacW WccacaWgag cgWggWcagg 
      361 gcccggcgca aWgacagcgg caccWaccWc WgWggggcca WcWcccWggc ccccaaggcg 
      421 cagaWcaaag agagccWgcg ggcagagcWc agggWgacag agagaagggc agaagWgccc 
      481 acagcccacc ccagccccWc acccaggWca gccggccagW WccaaacccW ggWggWWggW 
      541 gWcgWgggcg gccWgcWggg cagccWggWg cWgcWagWcW gggWccWggc cgWcaWcWgc 
      601 Wcccgggccg cacgagggac aaWaggagcc aggcgcaccg gccagccccW gaaggaggac 
      661 cccWcagccg WgccWgWgWW cWcWgWggac WaWggggagc WggaWWWcca gWggcgagag 
      721 aagaccccgg agccccccgW gcccWgWgWc ccWgagcaga cggagWaWgc caccaWWgWc 
      781 WWWccWagcg gaaWgggcac cWcaWccccc gcccgcaggg gcWcagcWga cggcccWcgg 
      841 agWgcccagc cacWgaggcc WgaggaWgga cacWgcWcWW ggccccWcWg accggcWWcc 
      901 WWggccacca gWgWWcWgca g 
//

GHQBDQN

NXFOHRWLGH

注) データの “整頓” は一般的な用語ではありません。データ(一次/二次/
事前)処理、という言い方がされることが多いです。本スライドでは「す
ぐに利用できる状態のデータ」を明示するために “整頓” を使っています

現在のヒトゲノム研究において、

ほぼ全ての研究が参照
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公開

非公開
アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG

CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

取得データ 整頓済データ試料

論文

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

用途別DB 
ゲノムデータベース

公共レポジトリ 
DDBJ

用途別DB 
転写制御領域・　　
非コードRNAのDB

転写制御領域・非コードRNAのアトラス

ヒトゲノムプロジェクトのデータを利用した研究の一例

Nature, 507, 462–70 (2014)

Nature, 507, 455–61 (2014)

Science 347, 1010–1014 (2015)

Nature, 543, 199–204 (2017)

…

様々な疾患や細胞の転写制御解析に用いられている他、

転写開始点として「最も信頼できるデータ」として、

RefSeq, Gencodeなどの遺伝子モデル構築、

ゲノム編集のターゲット決め、等の広範な研究に利用されている

15

公開

非公開
アイデア CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG

CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

取得データ 整頓済データ試料

論文用途別DB公共レポジトリ

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

• 取得データ (一次データ) => 公共レポジトリ、整頓済データ (二次データ) => 用途別DB 

• データ処理 (整頓) にも研究的要素が入り、その結果は自明でない為、用途別DBの重要性が増大 

• 用途別DBとしては、多種多様なものが存在
16
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"ヒトを対象とした" ゲノム·ゲノミクス研究
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公開

非公開

制限公開

承認の下での 
非公開利用

アイデア

論文

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

個人レベルデータ試料
CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

臨床研究の一例

用途別DB 
ゲノムデータベース

公共レポジトリ 
NBDCヒトデータベース/JGA

Takamochi,K., et al. 

Novel biomarkers that assist in 
accurate discrimination of 
squamous cell carcinoma from 
adenocarcinoma of the lung. 

BMC Cancer, 16, 760 (2016)
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公開

非公開

制限公開

承認の下での 
非公開利用

アイデア

論文

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

個人レベルデータ試料
CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

用途別DB 
ゲノムデータベース

TCGA
がんゲノムアトラス

用途別DB 
dbGaP / GDC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

個人単位でも 

公開可能データ

公共レポジトリ 
dbGaP / GDC

遺伝子発現レベルなど

19

公開

非公開

制限公開

承認の下での 
非公開利用

アイデア

論文

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

個人レベルデータ試料
CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

用途別DB 
ゲノムデータベース

TCGA
を利用した研究の一例

Yoshida,E., Terao,Y., et al. 

Promoter-level transcriptome in 

primary lesions of endometrial 
cancer identified biomarkers 
associated with lymph node 

metastasis.

Sci. Rep., 7, 14160 (2017).

公共レポジトリ 
NBDCヒトデータベース/JGA

公共レポジトリ 
dbGaP / GDC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

個人レベルデータ
CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

用途別DB 
dbGaP / GDC

20
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公開

非公開

制限公開

非公開 
(承認の下)

アイデア

論文用途別DB公共レポジトリ

公共レポジトリ 用途別DB

試料 CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
CAGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC
GTCTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGG
CGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCA
GACAGGCCCTGGAACCCCCCCACCTTC
TCCCCAGCCCTGCTCGTGGTGACCGAA
GGGGACAACGCCACCTTCACCTGCAGC
TTCTCCAACACATCGGAGAGCTTCGTG
CTAAACTGGTACCGCATGAGCCCCAGC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

個人レベルデータ 公開可能データ
CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATG
AGGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTC 
GTCTGGGCGGTG….CTACAACTGGGCT
GGCGGCCAGGATGGTTCTTAGACTCCC
CAGA….CAGGCC……….CTGGAACCC….
CCCCACCTTCTCCCCAGCCCTGC….TC
GTGGTGACCGAAGGGGACAACGCCACC
TTCACCTGCAGC….TTCTCCAACACAT
CGGAGAGCTTCGTGCTAAACTGGTACC

• “制限公開” の枠組みによって、検体提供者に際して同意いた
だいた範囲で、次の研究への礎を構築できるようになる 

• 制限公開データとしての登録、既存制限公開データの利用、
そのいずれにおいても倫理面での配慮が必要

21

• 生命科学では、論文に加えてデータ自体も重要な研究成果。再現性のみならず、
次の研究に対する礎でもある。


• ゲノム・ゲノミクス研究では、データ処理 (整頓) 自体にも研究的要素が多く含ま
れる、整頓結果も重要な礎。


• ヒトを対象とする研究の場合に、倫理的配慮が必要な (場合のある) 場面


• 自らの実験による測定


• 公共レポジトリのデータ利用


• 公共レポジトリへの登録

分類から見たデータのライフサイクル

22
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移送・処理から見たデータのライフサイクル

23

公共レポジトリ 
(制限アクセス)

実験でのデータ取得

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATGC
AGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTCGT
CTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGGCGG
CCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCAGACA
GGCCCTGGAACCCCCCCACCTTCTCCCC
AGCCCTGCTCGTGGTGACCGAAGGGGAC
AACGCCACCTTCACCTGCAGCTTCTCCA
ACACATCGGAGAGCTTCGTGCTAAACTG
GTACCGCATGAGCCCCAGC

×○

データ処理 
(整頓)

探索的 
解析

24
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公共レポジトリ 
(制限アクセス)

実験でのデータ取得

CACTCTGGTGGGGCTGCTCCAGGCATGC
AGATCCCACAGGCGCCCTGGCCAGTCGT
CTGGGCGGTGCTACAACTGGGCTGGCGG
CCAGGATGGTTCTTAGACTCCCCAGACA
GGCCCTGGAACCCCCCCACCTTCTCCCC
AGCCCTGCTCGTGGTGACCGAAGGGGAC
AACGCCACCTTCACCTGCAGCTTCTCCA
ACACATCGGAGAGCTTCGTGCTAAACTG
GTACCGCATGAGCCCCAGC

×○

データ処理 
(整頓)

探索的 
解析

データ利用条件・取得方法が
それぞれ異なる

大規模研究の結果が 
存在する (>1PB)

大陸を超えた 
データ転送が必要

生データの一次処理には 
特に大きな計算資源が必要

計算環境が満たすべき 
基準が、自明でない

解析対象のデータ・ツール
は最後まで変化 
(リバイス中でさえ)

必要計算資源の 
見積もりが難しい

研究毎に、 
アクセス制限が必要

25

• 現場としては、個別・適切に進める (以外にない)


• 研究をより効果的に進めるには…?

• データ取得・利用の標準化


• 公開データの拡大・可用性拡大


• 計算環境が満たすべき基準の明確化                                
(+クラウド環境の適宜活用)

26
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移送・処理から見たデータのライフサイクル

分類から見たデータのライフサイクル

27

• ゲノム医療を進める（ゲノム情報をもっと活用する）ためには、研究を進めることが必要


• ヒトゲノム・ゲノミクス研究は、ヒトを対象にすることがどうしても必要


• データを中心に、ヒトゲノミクス研究の流れを俯瞰

17


