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次世代シーケンサーの普及に伴い臨床現場における患者のゲノム情報の活用が始まっている．一方、診断に資

する情報の抽出・管理や機微な情報の取り扱いなど検討すべき課題も顕在化してきている．我々は、将来的な全ゲ

ノム情報を用いた医療の実現も見据え、診断支援の上で重要になると思われる 4 つのシステム課題（①大規模な

データの管理、②効率的な病的変異の特定、③データ品質・信頼性の確保、④個人情報保護への配慮）に関して、

プロトタイピングによる概念実証を通じ、対策方法やその実現性、効果などを検証した．その結果、膨大なゲノム情

報を管理するためのデータベース(DB)の実装方式、効率的に病的変異を特定するためのユーザインターフェース、

ゲノム情報の品質・信頼性を確保するための情報管理の仕組み、個人情報に配慮したゲノムレポートの管理・参照

方法に関して、臨床現場での実装に向けた有効性を確認し、その一部について先進医療の中で運用を開始した． 

 キーワード：ゲノム医療, 全ゲノムデータ処理, 診断支援システム、病的変異の特定, 電子カルテ連携 

 

1. はじめに 
 次世代シーケンサーの普及に伴い患者のゲノム情

報に基づく個別化医療が臨床の現場で実践され始め

ている(Fig.1)． 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

 
 
 
 

 
 
 
 

Fig.1 ゲノム情報を活用した医療のフロー 
 

近い将来には全ゲノム情報を用いた検査や診断も想

定され、以下のような課題への対応が急務になる． 

1) 大規模なデータの管理 

1患者あたり最大数百万箇所に及ぶゲノムバリアント

情報と、バリアントに対する最大数百項目のアノテー

ション情報を一元的に管理する基盤が必要となる． 

2) 効率的な病的変異の特定 

最大数百万に及ぶ膨大なバリアントから、臨床所見

や生物・医学的アノテーション情報を用いて疾患の原

因や治療標的となるバリアント(病的変異)を精確かつ

効率的に絞り込む必要がある． 

3) データ品質・信頼性の確保 

診断結果は、解析パイプラインやアノテーションの

バージョンなど、データ処理の条件に依存して大きく

変動する可能性があるため、ゲノムデータの品質や解

析の信頼性を担保するための仕組みが必要となる． 

4) 個人情報保護への配慮 

ゲノム情報それ自体が機微な個人情報に該当する

ため、個人情報保護に配慮した仕組みが必要となる． 

 

 我々は、Fig.1 の点線内の業務(ゲノム情報を用いた

診断支援)を、システム化により効率化することを目標

に、プロトタイピングによる概念実証を通じて上記 4 点

の課題解決に向けたシステムの実現性や有効性を検

証した． 

2. 方法 
1)「大規模なデータの管理」に関する検証 

ゲノムバリアントを一意に特定する「ゲノムキー」を設
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計・導入することで患者間に重複するバリアントを排除

し、従来の患者毎のデータ管理方法に対するデータ

量の削減効果を日本人のバリアントに関する参照デー

タ[1]を用いて検証した．次にゲノムデータの管理に最

適な DBMS 選定のため、1000 名の仮想患者のゲノム

データ（50 万変異／患者）を作成し、項目拡張性やス

ケールアウトの観点から性能の比較検証を行った． 

2)「効率的な病的変異の特定」に関する検証 

ClinVarやHGMDなどアノテーションDBによって付

与される情報（アレル頻度、データ品質指標、遺伝子

名、病原性指標等）を利用して効果的に病的変異を

絞込む条件や項目を検討した．また、そこから病的変

異を特定しゲノムレポートを作成する工程までを含め

た一連の処理を効率化するために Web システムのプ

ロトタイプを構築し最適な機能や GUIを検証した． 

3)「データ品質・信頼性の確保」に関する検証 

ゲノムデータのトレーサビリティや解析の再現性、精

確性を担保するために必要な項目やパラメーターを、

解析パイプラインを構成するツールや DB、ファイル仕

様から精査し、モック開発を通じて医療従事者に提示

するコンテンツやユースケースを検証した． 

4)「個人情報保護への配慮」に関する検証 

機微な情報が記載されるゲノムレポート(PDF)の安

全な管理・参照を実現するために、電子カルテから匿

名化されたSS-MIX2拡張ストレージへWebブラウザを

介してアクセスする仕組みのプロトタイプを構築し、シ

ステム構成やデータロジスティクスの検証を行った． 

3. 結果 
1)「大規模なデータの管理」に関する検証結果 

1000名の患者のゲノム変異を管理する場合、ゲノム

キーの適用により患者(変異ファイル)単位で管理する

場合と比較し管理データを 1%以下に削減できることを

示した．また、大規模ゲノムデータの一元的な管理に

おいては分散型 DBが適しているとの結果を得た． 

2)「効率的な病的変異の特定」に関する検証結果 

アノテーションデータの精査の結果、9 つの大項目

から階層的に絞り込み条件を設定可能な病的変異の

検索インターフェースを実装した(Fig.2)． 

 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

Fig.2 病的変異の絞込インターフェース 
 

複数のアノテーションソースから得られる同種の検索

項目は同一階層に配置して検索条件の検討を容易に

し、設定した検索条件をマスター管理可能な構成とす

ることで、疾患や診療科毎の絞込条件の再利用や業

務効率化に寄与することを確認した．さらに二次的所

見とすべきバリアントの絞り込み条件をマスター登録し

ておくことで、患者に返すべき情報とそうでない情報を

区別する仕組みとしても活用し得ることを示した． 

3)「データ品質・信頼性の確保」に関する検証結果 

ゲノムレポートを作成した時点における諸条件（DB

バージョン、解析パラメーター等）をデータ品質レポー

トとして生成し、医療従事者がゲノムレポートを参照す

るタイミングで、データ品質に関する確認を選択できる

ようにすることで、検体だけでなくデータの精度管理に

も貢献し得ることを確認した．また、アノテーション DB

の更新に伴う重要な変更情報をモニタリングし、医療

従事者へアラート通知する機能をもたせることで、頻繁

に更新されるアノテーション情報の変更を確認する負

担が軽減され、最新の情報に基づく診断結果が患者

に返される確度が高まることが期待された。 

4)「個人情報保護への配慮」に関する検証結果 

対応表を用いて実患者 IDと匿名 IDを変換・管理し、

レポートを検体や検査区分（先進医療、臨床研究等）

毎に識別する ID を導入した上で、医療従事者の役割

に応じたアクセス権限を設定することで、必要な医療

従事者のみが電子カルテからゲノムレポートを参照で

きる仕組みを実現した。またその一部を先進医療（が

んゲノム医療）において実運用するに至った(Fig.3)．さ

らに、SS-MIX2拡張ストレージや汎用的なWebシステ

ムの仕様としたことで、今後のゲノム医療（保険診療）

の波及や均てん化の一助となることも期待された。 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 

Fig.3 ゲノムレポート参照システム 

 

4. 考察 
病的変異特定のプロセスは、最終的に人による解

釈やエキスパートパネルでの判断が必要となるため、

この点がゲノム検査プロセス全体のボトルネックになる

可能性が高い。解釈の均質化や自動化に向けてさら

なるシステム化検討が必要と考えられる． 

5. 結語 
本研究では全ゲノム情報の臨床活用に必要となる

技術の検討・検証を行い、一部を実運用に適用した。

今後は臨床情報の積極的な活用による病的変異の推

定や、病院情報システムの中での連携・利活用の仕組

みを最適化していく必要がある． 
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