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「世界に一つだけの花」 
私たちは一人一人異なる 
ゲノムを持っている 

「がんは日本の国民病」日本人
の半分が罹り、3分の1が亡く

なっている 



「私のDNA」と「私」 

父のDNA 

母のDNAと卵細胞 

1954年 2013年 

死 

誕生、成長、
結婚、子育、
病気、 

ボケ、がん 

生命のメカニズム 

環境因子 

23組の染色体 
30億×2文字の

ATCGのDNA情報 



皆さんの人生（誕生、成長、結婚、子育て、そしてやがて
やってくるボケ、がん、死）とは切ってもきれない 
「退屈な話」が分子生物学のセントラルドグマです 

DNA 

エピゲノム 

DNAやヒストンの修
飾状態 

mRNAやnoncoding 
RNA 

タンパク質 

タンパク質に翻訳されない
DNAからの転写産物 

トランスクリプトーム 

分子生物学のセントラルドグマ 

遺
伝
子
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現
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Image source: 
www.biotec.or.th/Genome/whatGenome.html  

ゲノム 

http://www.biotec.or.th/Genome/whatGenome.html


ヒト２１番染色体 



ヒト２１番染色体 

ＡＰＰ遺伝子 

アルツハイマー病に 
関係があると言われている 
遺伝子 



ヒト２１番染色体 

ＡＰＰ遺伝子 

３０万文字 



mRNA 

ＡＰＰ遺伝子 
１ 

３０１６９２ 

MLPGLALLLLAAWTARALEVPTDGNAGLLAEPQIAMFCGRLNMHMN
VQNGKWDSDPSGTKTCIDTKEGILQYCQEVYPELQITNVVEANQPV
TIQNWCKRGRKQCKTHPHFVIPYRCLVGEFVSDALLVPDKCKFLHQ
ERMDVCETHLHWHTVAKETCSEKSTNLHDYGMLLPCGIDKFRGVEF
VCCPLAEESDNVDSADAEEDDSDVWWGGADTDYADGSEDKVVEVAE
EEEVAEVEEEEADDDEDDEDGDEVEEEAEEPYEEATERTTSIATTT
TTTTESVEEVVREVCSEQAETGPCRAMISRWYFDVTEGKCAPFFYG
GCGGNRNNFDTEEYCMAVCGSAMSQSLLKTTQEPLARDPVKLPTTA
ASTPDAVDKYLETPGDENEHAHFQKAKERLEAKHRERMSQVMREWE
EAERQAKNLPKADKKAVIQHFQEKVESLEQEAANERQQLVETHMAR
VEAMLNDRRRLALENYITALQAVPPRPRHVFNMLKKYVRAEQKDRQ
HTLKHFEHVRMVDPKKAAQIRSQVMTHLRVIYERMNQSLSLLYNVP
AVAEEIQDEVDELLQKEQNYSDDVLANMISEPRISYGNDALMPSLT
ETKTTVELLPVNGEFSLDDLQPWHSFGADSVPANTENEVEPVDARP
AADRGLTTRPGSGLTNIKTEEISEVKMDAEFRHDSGYEVHHQKLVF
FAEDVGSNKGAIIGLMVGGVVIATVIVITLVMLKKKQYTSIHHGVV
EVDAAVTPEERHLSKMQQNGYENPTYKFFEQMQN 
 

アミロイド蛋白質アミノ酸配列 
Ｅｘｏｎ１ 

Ｅｘｏｎ２ 

Ｅｘｏｎ１８ 

Ｅｘｏｎ３ 

Ｅｘｏｎ１７ 

R
N

A

へ
の
転
写 

エ
ク
ソ
ン
部
分
が
切
り
出
さ
れ
る

ス
プ
ラ
イ
シ
ン
グ
と
い
う
プ
ロ
セ
ス 

タ
ン
パ
ク
質
へ
の
翻
訳 

DNA 

RNA 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/1908231


学術的背景 

自分自身で
増殖命令を
出せる 

増殖を止め
る外部命令
を無視する 

自滅するシス
テムが機能し
ていない 

浸潤と転移 

で、どこへでも
広がっていく 

無限に増
殖できる 

血管新生
で血をひき
こむ 

8 

個人個人で異なっている遺伝的要因（ＤＮＡ） 
腫瘍細胞に蓄積した遺伝子変異（がんゲノム） 
環境要因によるＤＮＡの修飾（エピゲノム） 

「私」のゲノムの情報が不可欠 
がん
細胞 

正常
細胞 

がんの悪性度や治療応
答性、副作用の出やす
さなどを規定している。 

システム
異常 

生命の分子機構 

がんの場合 



My DNAを「シークエンス」 

生物のDNA情報を読み取る装置は一
般にシークエンサーとよばれ、A, T, C, G
の文字で綴られるDNA情報（ヒトの場合
30億文字の情報）をコンピュータで読め

るように取り出すことを「シークエンス」
とよんでいます。 



2013年、「私」のＤＮＡシークエンスを 
10万円で数時間で得られる時代が始まる 

さらに、ゲノムの修飾、遺伝子発現もこの装置で解析 

半導体シークエンサーの登場 

Oxford Nanopore Technologies 

だれもが自分のDNA情報を利
用できる時代が到来 

「私」のがんのシステム異常の
理解が大きく進む 

Ion Proton 

参考：ヒトゲノム計画は1000億円、13年を費やした 

Illumina HiSeq2500 

「私」のがんのｼｽﾃﾑ異常がシークエンサーでわかる 
→「私」のがんの包括的理解→個別化・先読み医療 

と言っていた。 

2012年 

2013年 



Genia Technologies, Inc. 
2013年～ヒトゲノムは100ドル以下、１時間以内 

“Last-Generation Sequencer” 



「高速に大量のシークエンスデータはでてくる
が・・・この解析がボトルネック 」 

2013年、米国National Institute of Healthは、 
“Associate Director for Data Science”を置き、 

“Tackling the Big Data Program” 
をスタートした。 

- Centers of Excellence for Biomedical Big Data 

スパコン、大規模ストレージなどのリ
ソースとデータ解析の人材が必要 



東大ヒトゲノム解析センターのスーパーコンピュータ 
医学・生命科学の分野で我が国最大規模 

225TFLOPSでまわす高速ストレージシステム 

パソコン １１０００台以上
の計算能力 

100GBのハードディスク 
44000台分の記憶装置 

225 テラフロップス（ピーク性能） 22,000コア ハードディスク 1ペタバイト=100万GB 



ちょっと訪問してみましょう 

HGCスパコン室見学.avi


スーパーコンピュータで 
シークエンスのアセンブリとデータ解析 

検
体 

次世代シークエンサー 

正常組織 ９００億文字 
がん組織１２００億文字 
のデータ 

１１日 

親から受け
継いだゲノ

ム 

環境因子に
よる変化を
受けたゲノ

ム 

がんを発症
する鍵遺伝
子の変化 

数日～ 

計算ノード225TFLOPS 

ストレージ4.6PB 

スパコンシステム 

２１億ピースのジグソーパズ
ルを解き、がんのシステム異

常の原因を暴き出す 
メディカルインフォマ
ティクスの達人たち 

「私のがん」の黒幕たちを暴き出すために、なぜスパコンが必要なのか？ 

黒
幕
Ｚ 

黒
幕
Ｘ 

../../新学術研究領域「システムがん」/2012 07 29 がんの最先端研究とスーパーコンピュータ/HGCスパコン室見学.avi


スーパーコンピュータで 
シークエンスのアセンブリとデータ解析 

検
体 

半導体シークエンサー 

正常組織 ９００億文字 
がん組織１２００億文字 
のデータ 

数時間 

親から受け
継いだゲノ

ム 

環境因子に
よる変化を
受けたゲノ

ム 

がんを発症
する鍵遺伝
子の変化 

１日～ 

計算ノード225TFLOPS 

新スパコンシステム 

メディカルインフォマ
ティクスの達人たち 

「私のがん」の黒幕たちを暴き出すために、なぜスパコンが必要なのか？ 

黒
幕
Ｚ 

黒
幕
Ｘ 
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よる変化を
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する鍵遺伝
子の変化 

パーソナルゲノム 



シークエンス技術が医学・生命科学の発想を追い越した 

さらに、エピゲノム、トランスクリプトームもこの装置で解析 

シリコンシークエンサーの登場 
シリコンチップのコストはとても安い 

だれもが自分のDNA情報を利用できる時代が到来 

パーソナルゲノム時代のはじまり 
 

DNAビッグデータの誕生 

Ion Proton 

現在2012年 

Illumina HiSeq2500 

27時間、40万円 
装置：8000万円 
リード長：100-150 

2012年～2013年 

数時間、10万円 
装置：1500万円 
リード長：400b 

2013年 

１時間、10万円～ 
装置：300-6000万円 
リード長：50Kb-100Kb 

Oxford Nanopore Technologies 
2000ナノポア集積 

2013年～ 

１時間以内、1万円 
装置：10万円 
リード長：1Mb 

Genia Technologies 
100万ナノポア集積 
COMSチップ→数百円 

2014年～ 

限界 シークエンス量
に線形比例して高価
な試薬が必要 

IBM & Rocheを

初めとする様々
な技術開発と応
用への展開 

ゲノム及びそれ
に由来する情報
の臨床翻訳・解
釈が最も重要な
課題 

超安価・高速・
高精度 

「私」のがんのｼｽﾃﾑ異常がシークエンスでわかる 
→「私」のがんの包括的理解→個別化・先読み医療 



これまでは「研究」のために行って
いたシークエンスに対し、 
がんや患者さんの全DNA情報を

シークエンスし、臨床的に翻訳・解
釈することが現実になった。 



2013年 ゲノム・ビッグデータの誕生 
• シークエンス（ハード）の費用はどんどん下がるが、医療
応用など、高度の情報解析・サービス（ソフト）へ行くお金
は増える 

• 全人類規模で起こってくる「臨床シークエンス」とデータ
解析・情報ネットワーク  

 

→予防医療、新たな医療サービスなど、巨大な医療・ヘル
スケアICT市場の登場 

TCGA 

 “たとえば、個人のゲノム情報と医療情報が使

える「スマートフォン」が登場” 



臨床シークエンスの時代に入った 
全ゲノム臨床シークエンス（患者さんに返す）研究がはじまった。 

• 2009-2011年： “One In A Billion” (http://www.pulitzer.org/archives/9180)：米国ウイスコンシン
医科大学が世界で初めての全遺伝子解析に基づく治療を行った。
http://www.genome.gov/Multimedia/Slides/GenomicMedicineII/GMII_HJacob_ClinicalSequencingMCW.pdf 

       そのレポート記事に2011年Pulitzer賞が与えられる。http://www.pulitzer.org/archives/9180 

 米国NIH所長Francis Collinsが2012年予算要求演説の結論の中で引用。 
http://www.nih.gov/about/director/budgetrequest/fy2012budgetrequest.pdf 

• 2011年12月6日：米国NIH発表 “ゲノムシークエンスに基づく医療応用研究に$4.16億ド
ル”（４年間で400億円） 

• 2012年2月2日：カナダOntario Institute for Cancer Researchは、 国際がんゲノムコン
ソーシアムの成果に基づき、がんの臨床シークエンスに基づく個別化医療の研究開始
を発表 http://oicr.on.ca/files/public/OICR_NR_February_02_2012.pdf 

• 2012年5月3日～4日：米国NIHが主催したGenomic Medicine IIIでは検査の提供側、医
療保険会社、クラウド会社が出席し、国を挙げての取り組み 

  「米国では明日の問題！」 http://www.genome.gov/27548693 

• 2012年6月20日：トロントの Hospital for Sick Children が半導体シークエンサー(Ion 
Proton)を導入し、将来的には、1万人/年の規模で全ゲノム臨床シークエンスをすること
を発表(http://www.bio-itworld.com/news/06/20/12/Toronto-Hospital-Sick-Children-selects-Ion-
Proton-whole-genome-sequencing.html) 

• 米国臨床ゲノム会議：The Clinical Genome Conference, San Francisco. June 11-
13, 2012  次回は2013年6月25ー28（サンフランシスコ） 

• 2012年7月8日：50,000人、島全体シークエンス  FarGen Project 
       http://sciencenordic.com/sequencing-genome-entire-population 
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臨床シークエンスの時代に入った（２） 
• 2012年：3500以上の単一遺伝子疾患が知られているが、
新生児に対してそれらを一度に検索ために、全DNAシー
クエンスとそのデータ解析を約50時間で行い、診断をして
治療方針を決定したという報告(University of Missouri-
Kansas City: Science Translational Medicine. 4(154):154ra135). 

• 2013年1月28日～29日：米国NIHが主催したGenomic 
Medicine IVでは、 “Physician Education in Genomics” が
テーマで、循環器系、がん、小児科などの多数の医師会
(professional socieities)が、ゲノム医療のための「医師の
教育」に取り組んでいるかが報告された。
http://www.genome.gov/27552294 

• 2013年5月には、Genomic Medicine Vで “Unifying US 
Efforts for Coordinating Genomic Medicine 
Implementation”がテーマ。 

• 2013年, 9月には “Genomic Medicine is Global”をテーマ
にGenomic Medicine VIが開催される。国際連携が議論さ
れる予定。 

 

http://www.genome.gov/27552294
http://www.genome.gov/27552294


Jan 10, 2013 

Although the potential for genomics to contribute to clinical care has long been anticipated, the pace of defining 
the risks and benefits of incorporating genomic findings into medical practice has been relatively slow. Several 
institutions have recently begun genomic medicine programs, encountering many of the same obstacles and 
developing the same solutions, often independently. Recognizing that successful early experiences can inform 
subsequent efforts, the National Human Genome Research Institute brought together a number of these groups to 
describe their ongoing projects and challenges, identify common infrastructure and research needs, and outline an 
implementation framework for investigating and introducing similar programs elsewhere. Chief among the 
challenges were limited evidence and consensus on which genomic variants were medically relevant; lack of 
reimbursement for genomically driven interventions; and burden to patients and clinicians of assaying, reporting, 
intervening, and following up genomicfindings. Key infrastructure needs included an openly accessible knowledge 
base capturing sequence variants and their phenotypic associations and a framework for defining and cataloging 
clinically actionable variants. Multiple institutions are actively engaged in using genomic information in clinical care. 
Much of this work is being done in isolation and would benefit from more structured collaboration and sharing of 
best practices.Genet Med advance online publication 10 January 2013Genetics in Medicine (2012); 
doi:10.1038/gim.2012.157. 



Mayo Clinic 

Richard Weinshilboum教授
（http://mayoresearch.mayo.edu/mayo/research/sta
ff/weinshilboum_rm.cfm） 

• メイヨーは5年以内に10万人の全ゲノム情報の
データを取り、電子カルテとリンクさせる。 

• 専用のコンピューター棟も建築中。 

 

 メイヨークリニックのあるミネソタ州ロチェスターは人口10万人の町で、メイヨークリニック関係の雇用が3万5
千人、医師がレジデントとを含めると5000人。入院ベッドは2000床で、年間延べ患者数は100万人、この内隣接する地域
が５０％、その他の米国からが45％、海外から５％（5万人）。ロチェスター空港はボーディンブブリッジは2つしかありませ

んが、著名人がメイヨーを受診するため、プライベートジェットで乗り付けるそうです。 完全な医療都市です。アリゾナとフ
ロリダにも病院を持っています。 



先端医療研究センター・医科研附属病院 

スパコンによるデータ解析 
225 TFLOPS計算ノード 

4.4PBストレージ 
3PB Lustre File System 

がん・感染症
患者    

•最適な治療法・
治療薬量の決定 
•副作用の回避 

•個別化検診・
サーベイランス
の実施 

•体質に応じた予
防法 

遺伝カウンセリング 

検
体 

超並列シークエンサー 
2013年ヒトゲノムは10万円以下で解析 

全DNA解析 

トランスクリプトーム解析 

エピゲノム解析 

医療介入の予測 

パーソナルオミクス情報 
1人当たり0.5TBを超えるデータ 

ヒトゲノム解析センター 

医科研附属病院 

ネットワーク分離 
スパコン 

高セキュリティ 
データ解析室 

2001年より遺伝子カウンセリングと遺
伝子検査体制が整備されている。 

スパコン：国際がんゲノムコンソーシアムを初めとするゲノ
ムシークエンスデータ解析の体制が整っている。 

血液がん：年間400件以上の多様な遺
伝子検査と診療の実績 

大腸がん：100症例以上の遺伝性大腸
がんの遺伝子診断と診療 

Personalized  
Medicine 

Team 

お金はないですが 

パーソナルゲノムに基づく個別化医療の推進（これからの医科研５年間） 



黒船来航 １８５３年 
「DNA二重らせんの発見1953年のちょうど100年前、

黒船が日本を覚醒させましたが・・・」 
2003年のヒトゲノム解読から10年後の今・・・ 

「ゲノム医療は日本では夢物語？ 米国では明日の問題！」 



• 1953年：ワトソンとクリックによるＤＮＡの二重らせん構造の
発見 

 

 

 

• 2003年にこの30億文字からなるゲノム情報の電子化を完
了しました。 

• 「ヒトゲノムが解読された」と世界中で報道されましたが、ヒ
トゲノムという暗号が解読されたわけではありません。 

• 13年の歳月と何もかもあわせて1000億円かかりました。日
本の次世代スパコンより少額。 

少し昔を懐古してみると 
国際ヒトゲノム計画 

５０年 



２００３年～２０１２年 
今日までの１０年 

失われた１０年 



Biology is changing fast into a  

Science of Information Management.” 

 

ＩCＴによる医療・ヘルスケア開発のパラダイムシフト
が起こることが示唆されていました。 

 

現在、このパラダイムシフトは急速に進行していま
す。 

 米国NIH ヒトゲノム解読後のロードマップ 

2003 

../2008 10 14 豊橋科学技術大学講演/NIH Roadmap for Medical Research.htm


2003～2007年 国際ハプマップ計画 

• 個人個人の違いをDNAのレベルで解明する国際ハプマップ計画が
完了し、ヒトの病気や薬剤応答に関わる遺伝子を効率よく見つける
ための基盤ができました。 

• ３つの人種の全ゲノムにわたるDNAの違いが明らかにされました。 

Breakthrough of the Year 2007 

山中先生のiPSはfollow-up 

runnersのひとりです。 

なぜ、文科省、NHKはこの
Sciene Breakthrough of the 

Year 2007を無視したのでしょう
か。日本は２５%貢献しています。 

自民党・世耕議員（山中先生と
高校のときの同期）が関わって
走ったのでしょうか。当時は自
民党政権でしたので。こんな、
国益を無視した科学行政は科
学投資への信頼を壊します。 



米国 2008年～2010年 

• 2008年、「ゲノムと個別化医療法案」を提出したオ
バマ上院議員が米国大統領に就任しました。 

• 2009年、「遺伝子差別禁止法」が成立しました。 

• 2010年、 



2008年～国際がんゲノム計画 

• 主要ながんのゲノム異常
カタログを作成する。 

• 25,000のがんサンプルと

正常細胞、あわせて５万
人分の全ゲノム情報が
解析されています。 



2009年 米国NIH 
• 2009年、米国ヒトゲノム計画を完遂したコリンズ
博士が米国National Institute of Health所長に就

任。ゲノム情報を基盤とした米国の医療・ヘルス
ケア戦略が、だれの目にも明らかになりました。 



2010年 中・英・米 

• 中・英・米は、世界各地の1000人以上の全ゲノム
を解析して、医学的応用価値のある人類ゲノム地
図を作成する「1000人ゲノム」のゲノムデータが
でました。 

• 人類のゲノム地図が完成する。 

• データは次のサイトからダウンロードできます。 

http://www.1000genomes.org/ 

http://www.1000genomes.org/
http://www.1000genomes.org/


スパコンで暴き出す 
がんのシステム異常の本態 

スパコンをつかったがん研究のご紹介 



K computer • 宮野の愚痴：「国民のみなさ
ん、宇宙の誕生の秘密がわ
かるのが10年くらい遅くなっ

てはいけませんか？日本が
解明しなければならないです
か？そんなゆとりのある国で
すか、日本は？」「地震の予
測を京でできるんですか？」・ 

スーパーコンピュータといえば「京」（けい） 
・705,024コア  864筐体（CPU数88,128個） 
・LINPACK（リンパック）ベンチマークで、世界No 3性能の10.510  
  ペタフロップス（毎秒1京510兆回の浮動小数点演算数） 

・総事業費：平成18年度∼平成24年度（総事業費）1100億円以上 
・電力： 12659.89 kW 

「京」を使ったがんの研究が始まりました。 



新学術領域研究 

システムがん 
（複合領域：４２０１） 

システム的統合理解に基づくがんの先端的診断、治療、予防法の開発 
 

領域代表 宮野 悟  PhD  東大医科学研究所ヒトゲノム解析センター 

A01班長 稲澤譲治 MD PhD  東京医科歯科大難治疾患研究所 

A02班長 高橋 隆  MD PhD  名古屋大学医学研究科 

「世界に一つだけの花」 
私たちは一人一人異なる 
ゲノムを持っている 

「がんは日本の国民病」日本
人の半分が罹り、3分の1が

亡くなっている 



歳をとらない人 
その後ろで歳をとっていった人 

磯野カツオ（11歳、小学５年生） 
（テレビ番組「サザエさん」より。1969年10月放送開始） 

骨髄異形成症候群で、1999年3月23日 
東大医学部附属病院で亡くなる（70歳）。 
 

 どんな病気？ 
• 骨髄で正常な血液を作れなくなる、
代表的な「血液がん」。 

• 急性骨髄性白血病への移行が特
徴。 

• お年寄りに多い。日本で、推定で毎
年新たに5千人が罹患。 

• その原因は不明だった。 
 

 治療法は？ 
• 骨髄移植しかない。 
• しかし、骨髄移植の適応は一般に

60歳まで。 

声の出演 
高橋和枝 
（2代目：28年間） 
1970年1月11日~1998年5月10日 

つまり、 

『年寄りはつらいよ』 



みんな歳をとる 
 

６０歳、６５歳を過ぎても、なんとか働き続け、 
互いに支えていかねばならない日本社会が到来する。 

そう簡単にがんで寝付くわけにはいかない！ 

読売新聞 2012年1月30日（月）より 



さらに、がんは複雑 

• 原発から浸潤、転移へ、がん細胞は変幻。 

• がん幹細胞や、正常細胞である血管内皮細胞、
免疫炎症細胞などと「つるみ」ながら、 

• 薬剤耐性を獲得し、 

• 時空間で進化するヘテロな細胞集団 

• 複数の原発が進化することもある！ 

がん遺伝子パラダイムを超えて 



さらに、がんは複雑 

がん遺伝子パラダイムを超えて 

気
持
ち
は
、
ム
ン
ク
の
『
叫
び
』 

こ
の
複
雑
さ
を
ど
の
よ
う
に
理
解
す
れ
ば
よ
い
の
か
？ 

 



融合研究が活発化状態 

研究の進捗状況の概要 

2010年計画研究７件 

システムがん研究の方法論
が導入され、本領域を象徴す
る成果が出てきた。 

がん研究の歴史に刻まれる発見 
(Nature 2011) 

「骨髄異形成症候群（ＭＤＳ）の解明」 

大規模次世代シークエンサー解析、スパコ
ンをフル活用した数理解析チームとの共同
により、研究開始から論文発表までわずか
１年ほどで(2010年7月～2011年9月11日）、
未解決の大問題を解決・発表。 

75TFLOPS計算ノード+1PBストレージ 

ス
ー
パ
ー
コ
ン
ピ
ュ
ー
タ 

 
 

 
 

225TFLOPS+4PB 
150TFLOPS計算ノード+3PBストレージ 

精力的なアウトリーチ活動 

• 「がんの最先端研究とスーパーコンピュー
タ」東京国際フォーラム、等 

公募研究９件 
2011年～2012 年 

• スパコンの活用と計算システム生物学の方法
論を各研究に導入 

• 計算システム生物学実習による若手人材の
養成、領域内での共同研究が活発化 



骨髄異形成症候群（MDS）の 
原因遺伝子の発見 

 
難治性血液がんの克服に向けて 

 

A02 小川誠司 
（東大医学部附属病院）  

【共同研究】 
A01 宮野 悟（東大医科学研究所） 

急性骨髄性白血病 骨髄異形成症候群 

◇いろいろな血液細胞が作
れなくなることで 
赤血球減少 → 貧血、動悸、息切れ 
白血球減少 → 感染しやすくなる 
血小板減少 → 出血しやすい 
 

移行 

MDS: myelodysplastic syndromes 



Illumina Hiseq2000 
Illumina GAIIx 

システムがん経費で
アップグレード 

6000コア（75TFLOPS） 
1PB高速ストレージ 

ﾋﾄｹﾞﾉﾑ解析センタース
パコン上に、超高速、
効率的に変異遺伝子
の候補を検出する耐
故障性データ解析パ
イプラインを構築 

エクソーム解析・変異解析 融合遺伝子解析 

候補変異を高速リ
シーケンス技術を
用いて、多数検体
について効率よく
スクリーニングす
る技術を開発 

高精度変異同定
アルゴリズムを開
発。 

血液腫瘍試料に
は正常細胞が混
入しているという
困難を克服。 

原因を解明 

268個の体細胞
変異を同定 

 
 
 
 
 
 

がん研究の歴
史で初めての

知見 

データ解析パイプラインを公開 

次世代シークエンサー
Hiseq2000を用いて、29

検体の全エクソン・シー
クエンスを行う 

MDSの原
因は不明 

スパコンと次世代ｼｰｸｴﾝｻｰを使い、がんの新たな原因機構
を発見した我が国初の大規模ゲノムシークエンス研究 

2010年 

2011年9月 

RNAｽﾌﾟﾗｲｼﾝｸﾞ

経路の４つの
遺伝子に異常
が頻出 

• 582例の検体を用いた変異解析で再現確認。 

• 変異体を導入HeLa細胞でRNAスプライシング異常が起
こることを確認。 

• 変異したスプライシング因子が、造血機能に及ぼす効
果をマウスに骨髄移植して検討。 

臨
床
的
・生
物
学
的
検
証 



がん研究の歴史に刻まれる発見 

Keynote Speechで紹介(2011年11月17日） 
Eric Lander, Director of Broad Institute of MIT 
and Harvard 
Short Biography 
BS: Mathematics 
MS: MBA 
PhD: Molecular Biology 

TCGA: 2005年に開始。これまでに毎年約50M$の研究費 

この発見は、世界で初め
て、骨髄異形成症候群
（MDS）の原因遺伝子を発

見したという意義だけでな
く、「RNAスプライシング」の

異常が、がんの発症に関
わることを示した世界で初
めてのもの 

2011 09 12 小川誠司TBS-i.flv


米国の動き 

• 米国の動きは急加速し、DNA情報診断の仕組み

を日本国内でも考えないといけない時期になった
。 

• とりあえずは医師を窓口に、そして薬局チェーン
を通してという形になってくるのではと思われる。 

• Google, Life Technologiesなどがこの方向に向かっ
ている。 
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シカゴ大学Grossman教授のブログ 
100万人ゲノムが医療を変える 

• Managing and Analyzing 1,000,000 Genomes: September 18, 2012 by Robert Grossman  

• Recently, we have been thinking about what you might call the Million Genome Challenge. 
Over the next several years, the National Cancer Institute, and perhaps other 
organizations, will sequence a million genomes and use this data to increase our 
understanding of biological pathways and of genomic variation across individuals. With 
this knowledge, we can begin to stratify diseases, leading to precision diagnosis and 
precision treatment that is personalized for individual patients. 

• The numbers associated with a million cancer genomes are worth thinking about. The 
whole genome data for a tumor and a matching normal tissue sample require about 1 TB. 
Thus, one million genomes require about 1,000,000 TB. This is 1,000 PB or 1 EB. 
Compressing the data might reduce the data by about a factor of 10. Throwing away the 
alignment data and retaining only the variation data would reduce the data by about a 
factor of about 100. Assuming it costs about $1,000 to sequence each whole genome, the 
project as a whole requires about $1B for the sequencing. It might require another $1B 
for the infrastructure and analysis. Although obviously a large project, a project like this is 
likely to fundamentally alter the way we understand and treat diseases.  

49 

http://www.slideshare.net/rgrossman
http://www.slideshare.net/rgrossman
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yahooからも 

http://health.yahoo.co.jp/gene/
http://health.yahoo.co.jp/gene/
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23andmeが大々的に宣伝を打つ！ 
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個別化医療推進のための取り組みについて 

背景 推進項目 

 

メディカルインフォマティクスセ
ンターの整備 

データをスパコンで個別化医療に翻訳 

ゲノム情報と医
療情報の統合
データベースの

整備 

バイオバンクの
整備 

研究開発から実用化まで一貫
して推進するための横断的・共
通的な基盤の整備 

私の「ゲノム情報」 

私の「生活習慣」 

私の「権利」 

パーソナルゲノム時代の到来 
 １０万円で個人全ゲノムデータ（2013年） 
 １万円・１時間を切る（５年以内） 
 個別化医療に向かう大変革が始まった。 
エビデンスの創出 
 バイオバンクや既存コホート研究は、 
 この大変革に対応しなければならない。 
法整備やガバナンス制度が未整備 
 米国「遺伝子差別禁止法」(2009) 

 日本「倫理指針」「ガイドライン」 
社会的合意形成の必要性 
「予防医療」と保険制度の問題 



ゲノム医療革命がもたらすものー国民に果実を 

多様な治療法 

個別化医療 

予防 

早期発見 

• ゲノム・エピゲノム異常の同定と、
それを標的とする治療の開発 

• 疾患をシステム異常として統合的
に理解する生命科学の発展 

• 個人個人の生体反応の違いを理解
したうえで治療法を選択 

• 詳細な疾患分類によるメカニズムに
基づいた治療法の選択 

• 疾患感受性の把握と、リスクに基づいた
サーベイランス・プログラムの開発 

• 疾患予防の為の機能性食品、予防薬の
開発 



治療の前に 

あなたのがんのゲノムを調べますか？ 

調べないで治療しますか？ 

あなたのがんにぴったり合った薬があって

良かったですね。 • あなたのがんには、遺伝子
ＡとＢの異常がありました。 

• あなたには抗癌剤XとYが
有効です。 

• 抗癌剤Y使うと副作用があ
ります。 

• あなたは遺伝性のがんで
はありません。 

未来はとっくに 
はじまっている。 

「遺伝子医療革命―ゲノム科学がわたしたちを変える」より 

ＮＩＨ所長 フランシス・Ｓ・コリンズ（著） 2011  ＮＨＫ出版 



 

Francis S. Collins著（米国National Institute of Health所長） 
（邦訳 ＮＨＫ出版） 
 

DNA情報に基づいた個別化医療 

だれもが保険証を持っているように自分のＤＮＡ情報をもっ
て医療を受ける時代がやがて来る。 


