
• 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
- 8,300⼈分のリファレンスパネル （8.3KJPN）公開（2020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を公開（2020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



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

Biobank

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
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100,000 Genomes Project 



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



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



Real-World Driver Projects & 
Technical Work Stream
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縦軸の各国のゲノム医療研究開発プロジェクト
横軸の技術開発のワークストリーム
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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
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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、委員⻑に就任
2020年4⽉、10⽉、2021年3⽉のミーティングに参加
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SC1

Genomics
Informatics

医療情報の国際標準の策定
ISO/TC215 Health Informatics
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Working	groups	and	task	forces
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DNA sequencing
ISO/TS 22692:2020
Quality control 

metrics for 
DNA sequencing

Reporting
ISO/CD TS 22693 

Structured 
clinical gene 

fusion report in 
electronic health 

records

Data sharing
ISO/CD TS 23357

Clinical 
genomics data 

sharing 
specification for 
next generation 

sequencing



n 事務局を⽇本HL7協会に設置
n アカデミア・医療界、産業界のステークホルダーの参加

n ISO/TC215/SC1の標準化活動、各国からの規格提案の対応
および規格提案の検討、⽇本からの規格提案

n GA4GHの標準化活動との連携
n HL7 Clinical Genomics WGの標準化活動との連携

39
ゲノム社会の到来に向けた国内の標準化検討の場

アカデミア・医療界
⽇本医療情報学会, ⽇本学術会議ゲノム科学分科会, ⽇本⼈類遺伝学会, ⽇本臨床検査医学会, 
⽇本バイオインフォマティクス学会, クリニカルバイオバンク学会, ⽇本オミックス医学会, 
国⽴がん研究センター,⽇本医師会(予定), ⽇本⻭科医師会(予定)

産業界
⽇本製薬⼯業協会, ⽇本衛⽣検査所協会, 保健医療福祉情報システム⼯業会(予定), 
富⼠通株式会社, ⽇⽴製作所(検討中), 株式会社テンクー

省庁
経済産業省 産業技術環境局 国際標準課, 経済産業省 ⽣物化学産業課

厚⽣労働省 ⼤⾂官房 厚⽣科学課, 厚⽣労働省 健康局 がん・疾病対策課 他

ISO/TC215/SC1 国内委員会の設置
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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のWG⻑に就任
2020年9⽉、2021年1⽉のWGに参加
HL7 FHIRのClinical Genomicsの実装ガイドの研究開発



nScenario 1: Specimen Identification
nScenario 2: Clinical Sequencing – Germline Testing
nScenario 3: Cancer Profiling – Somatic Testing
nScenario 4: Decision Making Tools – Family History and Drug Dosage 

Calculators
nScenario 5: Public Health Reporting
nScenario 6: Clinical and Research Data Warehouses
nScenario 7: Cytogenetic Marker identification via sequencing
nScenario 8: Pharmacogenomics
nScenario 9: State & Regional Health Information Exchanges
nScenario 10: Human leukocyte antigen (HLA) Typing
nAdditional Use Case Scenarios

Comprehensive Pathology Report, Rare/Undiagnosed Diseases, 
Preimplantation Testing, Cell-free Fetal DNA (cffDNA) Based 
Noninvasive Prenatal Testing, Newborn Screening, Genetic Tests
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HL7 Clinical Genomics WGにおいて想定している
クリニカルシーケンスのシナリオ



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

Common

A Domain Information Model describing the common semantics

! Domain Analysis Models for the various topics

!

! Semantic alignment among the various specs

FHIR R4

!Genomics Reporting IG
!MolecularSequence  

Resource
!Profiles for

• Family member history for 
genetics analysis

• DiagnosticReport
• ProcedureRequest
• HLA Reporting
• Genetic Observation

Green projects are being developed or maintained

HL7 Clinical Genomics WG
標準化活動の概要



FHIR R4 Genomics Reporting IG

http://hl7.org/fhir/uv/genomics-reporting/



nすべての国で⾃由に利⽤できる⽤語のみを利⽤する
HGVSをはじめとしたゲノム医学分野の事実上の標準の⽤語を活⽤する

n臨床検査のObservationやDiagnosticReportなどで共通に使⽤されている
リソースを最⼤限に活⽤する

n検査法に依存しない形式でバリアントをレポートする
遺伝⼦検査によるバリアントと、ダイレクトシーケンスで確認されたバリア

ントを共通の形式でレポートする

n本ガイドは、HL7のv2 Genetic Variation Model Implementation Guide
およびv2 Cytogenomic Model Implementation Guideと可能な限り整合性
をとり、v2システムから変換するFHIRシステムやv2システムと相互運⽤する
FHIRシステムの⼀貫性を最⼤限に⾼める
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FHIR R4 Genomics Reporting IG 策定⽅針



FHIR R4 Genomics Reporting IG 策定状況

ü 2018年4⽉ STU 1 Ballot
http://hl7.org/fhir/uv/genomics-reporting/2018May

ü 2018年12⽉ STU 1 Ballot #2
http://hl7.org/fhir/uv/genomics-reporting/2019Jan

ü 2019年11⽉ STU1 Published
http://hl7.org/fhir/uv/genomics-reporting

ü 2021年5⽉ STU2 ballot
http://hl7.org/fhir/uv/genomics-reporting/2021May

ü Current build
http://build.fhir.org/ig/HL7/genomics-reporting

nデータ構造にフォーカス
して策定

nクリニカルシーケンスのレポートのリクエスト、作成、承認、
ルーティング、配信、修正などのワークフローには対応していない



FHIR R4 Genomics Reporting IG STU2 Ballot

• Fixed errors
• Easier to read

– Rewrote 
Pharmacogenomics  
Reporting section

– Better consistency throughout
• More examples

– 19 vs 61
• Defined Operations

– $find-subject-variants
– Retrieves variants from a 

specified  genomic region
• New Profiles

– Tumor mutation burden
– Microsatellite instability
– Diagnostic Implication
– Therapeutic Implication

• Removed Profiles
– Inherited Disease Pathogenicity
– Somatic Diagnostic Implication
– Somatic Prognostic Implication
– Somatic Predictive Implication
– Medication 

Metabolism  
Implication

– Medication Transporter 
Implication

– Medication Efficacy Implication
– High Risk Allele
– Current Medication
– Medication Implication
– Somatic Implication

Tumor Mutation Burden (TMB)、マイクロサテライト不安定性など
の新しいプロファイルの追加



FHIR R4 Genomics Reporting IG STU2

• Background
• Reporting

– General Genomics
– Variant
– Pharmacogenomic
– Somatic
– Histocompatibility

• Profiles & Extensions
• Examples

• Appendices
– Relation to v2 reporting
– Clinical Genomics Apps
– Domain Analysis Model
– External Coding 

Systems
– Conversion from STU3  

Extensions
– Molecular Sequence
– Glossary

http://hl7.org/fhir/uv/genomics-reporting/



Diagnostic Report
• Focus of all genomic 

reporting

• Metadata about the the 
overall report

• what kind of report?
• when it was written?
• who wrote it?
• final vs draft?
• etc

• Typically includes a 
rendered version for 
review by clinician

• Information found is
expressed as FHIR
Observations
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Genomic Finding

Genetic Observation  
Common Properties

Haplotype

Observation
Profiles are derived from 
other Profiles/Resources
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短期⽬標

がんゲノム解析の実施
l シークエンス・情報解析の体制の構築
l 解析実施数

正常部エクソーム解析 205検体
腫瘍部エクソーム解析 225検体
正常部RNA-Seq 12検体
腫瘍部RNA-Seq 26検体

クリニカルバイオバンク
l 19診療科の⾎液試料と11診療科の組織
サンプルを収集

l 8,600を超える液性サンプル、3,300
を超える組織サンプルを収集済み。

l 末梢⾎・⾻髄液由来単核球、⼝腔内検
体の収集も開始

クリニカルフェノーム
l ⾎漿中代謝物の網羅的定量系の構築
l 28がん種834検体の測定が終了
l がん以外の症例344検体の測定が終了

中⻑期⽬標

がん患者のために個別化医療を数年の内に東
北⼤学病院で実現する
また、クリニカルシークエンス解析による変
異情報の蓄積、及び各種疾患データや脳MRI
等の画像データを組み込んだ臨床データベー
ス構築を⾏う

⽇本⼈でのエビデンスに基づいた個別化医療
・個別化予防を実現

東北⼤学病院 クリニカルバイオバンク

統合臨床
データベース

2021年5⽉末時点

シークエンス解析
メタボローム解析

東北⼤学星陵キャンパスにおける
がん患者の個別化医療の取組み

試料

医療情報

情報解析
クリニカルシークエンス情報
クリニカルフェノーム情報

統合臨床データベース
l 19診療科の⾎液試料と11診療科の
3,456⼈の患者の16,287件の臨床情報
の収集

l 699検体のクリニカルフェノーム情報
の受け⼊れ



東北⼤学病院 クリニカルバイオバンク

統合臨床
データベース

シークエンス解析
メタボローム解析

試料

医療情報

情報解析

クリニカルシークエンス情報
クリニカルフェノーム情報

統合臨床データベースの構築

vcf

json PRS

EDC

収集期間 2018年4⽉1⽇ ~ 2021年5⽉30
⽇
収集患者 3,456 ⼈
臨床情報 16,287エントリ（19診療科）
クリニカルフェノーム情報 699検体
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2030年の未来型医療 – 医療を変⾰する7つの⽅法

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
価値の還元が重要となる



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、いかに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
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法制度の検討も必要



55

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.



東北メディカル・
メガバンク機構で
活躍する⼈々

7つの部⾨と事務部、事業推進の中⼼となる16の室およびセンター
合計約370名程度のスタッフ（GMRC / TCFを含む）

GMRC: genome medical research coordinator TCF: ToMMo clinical fellow

機構⻑
⼭本 雅之

副機構⻑
呉 繁夫
⽊下 賢吾
布施 昇男

機構⻑特別補佐
⼋重樫 伸⽣（研究科⻑）
斎藤 嘉信
⼩林 忠雄

複合バイオバンク事業部
泉 陽⼦ （事業部⻑）
⼤根⽥ 絹⼦（副事業部⻑）
⼩柴 ⽣造 （副事業部⻑）
荻島 創⼀ （副事業部⻑）

総務・企画事業部
佐藤 政⽂（事業部⻑）
⻑神 ⾵⼆（副事業部⻑）
斎藤 嘉信
村上 有美
橋詰 拓明
櫻井 美佳

横⽥ 博
境⽥ 正樹
岸 郁⼦

コホート事業部
栗⼭ 進⼀ （事業部⻑）
寳澤 篤 （副事業部⻑）
布施 昇男 （副事業部⻑）

東北⼤学 学内 協⼒研究組織
医学系研究科
⼤学病院
⻭学研究科
薬学研究科
情報科学研究科
加齢医学研究所
災害科学国際研究所
未来型医療創成センター

⻨倉 俊司 菅原 準⼀
富⽥ 博秋 鈴⽊ 吉也
⽯井 正 宇留野 晃
中⾕ 直樹 ⼩原 拓
濱中 洋平 ⼩林 朋⼦

中村 智洋 熊⽥ 和貴
⽥宮 元 ⽊下 賢吾
勝岡 史城 清⽔ 律⼦
元池 育⼦ ⽥⼝ 恵⼦
櫻井 美佳




