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イルミナ社 HiSeq X Tenシリーズ（1000ドルゲノムを達成） 

大規模計算機による 
ビッグデータ解析 

Precision Medicine 
（個別化医療） 

・大容量のゲノムデータが低コストで得られる時代が到来し、医療現場も

巻き込む形で、ヒトゲノムを巡る研究開発が進められています。 

ビッグデータ時代における生命情報科学の新展開 



（https://www.genome.gov/sequencingcostsdata/） 

ゲノム配列情報取得コストの劇的な低下 

・ヒトゲノム配列の解読コストが、$1,000/サンプルが達成されています。 

・現在、国内企業の外注でも$1,000/サンプルが達成可能です。 



ヒトゲノム研究の大規模化 

・ヒトゲノム研究の大規模化を引き起こしています。 

・UK10Kプロジェクトは50万人の全ゲノムSNPデータ、TopMedプロジェク

トは9万人の全ゲノムシークエンスデータを構築済みです。 

・UK10Kプロジェクトは、ゲノム・表現型情報を安価に分譲しています。 

UK10Kプロジェクト 

（https://www.uk10k.org/） 

TopMedプロジェクト 

（https://www.nhlbiwgs.org/） 



ゲノムワイド関連解析（GWAS）が同定した感受性遺伝子 

・SNPタイピング技術の発達に伴い、2000年代後半以降、世界中の研

究施設でゲノムワイド関連解析が実施されている。 

・2016年までに、1,000以上の形質に対し2,500以上のゲノムワイド関

連解析が報告されている。 

ゲノムワイド関連解析による感受性遺伝子同定 
  



ヒトゲノム研究の商業化 

・次世代シークエンサー等のヒトゲノム解読機器を、研究施設だけでなく

企業が保有する例が増えています。 

・年々更新される高額機器を購入し、ペイするレベルで運用を続けるのは、

研究施設より企業の方が有利となりつつあります。 

次世代シークエンサー 

大学 企業 

http://web.qbi.uq.edu.au/labs/gseq/files/2012/06/HiSeq_monitor_Right.jpg


・ヒトゲノム情報取得コストが劇的に安くなり 

・ヒトゲノム研究の大規模化が進み 

・大規模データが分譲で取得可能で 

・シークエンサーも自前で持たなくてもいい 
 

夢のような時代がやって来た 



(“スマホゲーム ツムツム”を検索ワードとした画像検索結果) 

https://www.google.co.jp/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjw4uDh99_XAhXFlZQKHS0wCtoQjRwIBw&url=https://appget.com/appli/view/64104/&psig=AOvVaw1ZwHNp6Vk6BO0Pwdbw2kdr&ust=1511912657968524
http://www.google.co.jp/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwj7p7H-99_XAhUBtpQKHaWED6MQjRwIBw&url=http://win-police.com/%E8%BF%91%E3%81%84%E3%81%91%E3%81%A9%E9%81%A0%E8%B7%9D%E9%9B%A2%E6%81%8B%E6%84%9B%EF%BC%9F%E8%AD%A6%E5%AF%9F%E5%AD%A6%E6%A0%A1%E3%81%A7%E3%81%AF%E3%82%B9%E3%83%9E%E3%83%9B%E3%80%81%E6%90%BA%E5%B8%AF&psig=AOvVaw0EKy3nxTnVSVe4_CPSAdJb&ust=1511912713449989


ゲノム解析の成果をどのように活用すれば 
疾患病態や新規創薬に貢献できるのか 

ほとんどわかっていない 

新規 
創薬 

疾患 
病態 

大規模 
ヒトゲノム解析 ? 



ヒトゲノム解析（遺伝統計解析）とは？ 
 

・「遺伝情報」と「形質情報」との結びつきを、統計解析を通じて評価すること。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

・遺伝情報・・・生物の細胞の中に、DNAとして保存されている。 

                    ヒト個人間ではほとんど同じだが（99.9%）、少しずつ違う。 
 

・形質情報・・・ヒトから得られる情報。個人間で違うものが対象となる。 

                    （血液型、性別、身長・体重、病気 etc.） 

 

A型 O型 

A型？ 
O型？ 

or 

DNA 
？ 



多層的 vs 横断的 オミクス解析 

ゲノム 

エピゲノム プロテオーム 

メタボローム フェノーム 

ゲノム 
エピゲノム 
プロテオーム 
メタボローム 
フェノーム 

多層的オミクス解析 横断的オミクス解析 

  多層的オミクス解析 横断的オミクス解析 

網羅性 × ○ 

コスト △ ○ 

サンプル数 × ○ 

予測性 ○ △ 



肥満感受性遺伝子の機能分類 

(Locke AE et al. Nature 2015, Finucane HK et al. Nature Genetics 2015) 

・ 肥満の大規模ゲノム解析と組織特異的エピゲノム情報（ENCODEプ

ロジェクト）の統合により、「脳疾患としての肥満」が明らかに。 
内
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肥満感受性遺伝子の組織特異性 肥満の大規模ゲノム解析 

組織特異的エピゲノム情報 
+ 



Immune cells (CD19+ B cells) 

pancreas 
Inferior temporal lobe (brain) 

(Akiyama M and Okada Y et al. Nat Genet 2017) 

肥満感受性遺伝子の機能分類(日本人集団) 

・ 日本人集団の肥満の大規模ゲノム解析結果においては、免疫細

胞（CD19+ B細胞）、中枢神経、膵臓組織の関与が明らかに。 



統合失調症と関節リウマチとの関わり 

 

 ▪ 疫学調査によると、統合失調症と関節リウマチは合併しにくい。 

 ▪ もともと合併しにくいのか、治療介入の結果なのか、不明であった。 

 ▪ 両疾患に対して実施されたGWASデータを照合することにより、「ゲノム

レベルでの合併しにくさ」がわかるのでないか？ 

 ▪ ヒトゲノム解析と疾患疫学との融合を通じた、新たな知見の発見。 

関節リウマチのGWAS 統合失調症のGWAS 

? 

(Lee SH et al. Int J Epidemiol 2015) 



横断的オミクス解析による疾患ネットワーク解明 

細胞Ａ 

組織Ｂ 

疾患Ｃ 

疾患Ｄ 

疾患Ｅ 
ゲノム情報の活用により 
因果関係を反映した 

ネットワーク構築が可能 



ゲノムデータ行列に対する機械学習の適用 

 

・ゲノムデータ行列に対して機械学習手法を適用することで、白血球

血液型の分類や、日本人の集団構造化の解明が可能になる。 

(Okada Y et al. Nat Genet 2015, Yamaguchi Y et al. Am J Hum Genet 2008) 

中国人 
クラスター 

本州 
クラスター 

沖縄 
クラスター 

機械学習手法による 
白血球血液型の可視化 

日本人集団に 
特異的な 

白血球血液型 
の発見 

主成分分析による 
日本人の集団構造解明 



ゲノム創薬の新しいモデル 



 ▪ 既存の治療薬の他の疾患への適用拡大（ドラッグ・リポジショニン

グ）が、新規創薬のコスト改善に貢献すると注目されている。 

 ▪ 疾患感受性遺伝子を直接標的とした治療薬に注目することで、ド

ラック・リポジショニング候補探索が効率化できることを報告。 

 ▪ GSK3B阻害剤（2型糖尿病）やCDK4/6阻害剤（関節リウマチ）を同定。 

ゲノム解析に基づくドラッグ・リポジショニング 

(Okada Y et al. Nature 2014, Imamura M et al. Nature Communications 2016) 

リポジショニング候補 



何故創薬プロセス効率の改善が重要なのか 

 ▪ 実際に、疾患ゲノム情報が創薬プロセスを効率化するこ

とが示された（by AstraZeneca, GlaxoSmithKline）。 

ゲノム創薬 ＝ 創薬プロセスの効率化 
(Cook D et al. Nat Rev Drug Discov 2014, Nelson MR et al. Nat Genet 2015) 

「Genetic Linkage」 
（by AstraZeneca） 

「Genetic Evidence」 
（by GlaxoSmithKline） 

Genetic 
Linkage有り 

Genetic 
Linkage無し 創薬ステージが進むにつれ 

Genetic Evidenceが増す 



ゲノム解析の時代からゲノム創薬の時代へ 

 

 · ゲノム創薬が、絵空事から現実のものへと移りつつあります。 
 

”私のゴールは新しい薬を作ることへと移っていった” 

”アカデミアを離れVerTex社に移ることを決意した” 
： 

David Altshuler（Broad研究所） 
が製薬企業へ移る際のメール 



大阪大学が目指すバイオインフォマティクス拠点 



次代を担う若手研究者の人材育成 

・学部生向けサマースクール、遺伝統計学・夏の学校＠大阪大学を8月

26日～28日に開催予定です。講義資料は一般公開中です。 
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