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I. 基本情報 

事  業  名 ： （日本語）臨床ゲノム情報統合データベース整備事業 

（英 語）Project for establishment of an integrated database for clinical and 
genomic data 

 
研究開発課題名： （日本語）がん領域における臨床ゲノム情報データストレージの整備に関する研究 

（英 語）Establishment of an integrated database for clinical and genomic data 
in cancer 

 
研究開発担当者  （日本語）独立行政法人国立病院機構名古屋医療センター 臨床研究センター 

センター長 堀部 敬三 
所属 役職 氏名： （英 語）Keizo Horibe, Director General, Clinical Research Center, National 

Hospital Organization Nagoya Medical Center 
      
実 施 期 間： 平成 28 年 9 月 1 日 ～ 平成 29 年 3 月 31 日 
 
分担研究     （日本語）造血器腫瘍領域における臨床ゲノム情報データストレージ(DS)とクリニカ

ルシーケンスの実施体制の整備 
開発課題名：    （英 語） Establishment of an integrated database for clinical and genomic data 

and development of a clinical sequencing system in hematological 
malignancies.  

     
研究開発分担者   （日本語）名古屋医療センター 臨床研究センター 臨床研究センター長 堀部敬三 
所属 役職 氏名： （英 語）Keizo Horibe, Director General, Clinical Research Center, National 

Hospital Organization Nagoya Medical Center  
 
分担研究     （日本語）データストレージに向けた造血器腫瘍のゲノム解析とクリニカルシーケン

スとしてのゲノム解析体制の整備 
開発課題名：     （英 語）Improvement of genomic analysis for database and clinical sequencing 

system in hematological malignancies. 
     
研究開発分担者   （日本語）名古屋医療センター 臨床研究センター 高度診断研究部長 真田 昌 
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所属 役職 氏名： （英 語）Masashi Sanada, Director, Department of Advanced Diagnosis, Clinical 
Research Center, National Hospital Organization Nagoya Medical Center. 

 
分担研究     （日本語）データストレージに向けたゲノムデータの解析とデータ共有に向けた検討 
開発課題名：  （英 語）Improvement of the analysis, storage and sharing of annotated genomic 

data. 
     
研究開発分担者   （日本語）京都大学大学院医学研究科 腫瘍生物学講座 教授 小川誠司 
所属 役職 氏名：  （英 語）Seishi Ogawa, Professor, Department of Pathology and Tumor Biology, 

Graduate School of Medicine, Kyoto University 
 
分担研究     （日本語）クリニカルシーケンスに向けたバイオインフォマティクスの整備 
開発課題名：  （英 語）Development of bioinformatics platform for clinical sequencing 
     
研究開発分担者   （日本語）東京大学医科学研究所 ヒトゲノム解析センターDNA 情報解析分野 助

教 白石友一  
所属 役職 氏名：  （英 語）Yuichi Shiraishi, Assistant professor, Laboratory of DNA Information 

Analysis, Human Genome Center, Institute of Medical Science, The 
university of Tokyo  

 
分担研究     （日本語）臨床ゲノム情報データストレージ(DS)開発 
開発課題名：  （英 語）Development of a clinico-genomic database 
     
研究開発分担者   （日本語）名古屋医療センター 臨床研究センター 再生医療研究部長 齋藤 俊樹 
所属 役職 氏名： （英 語） Toshiki Saito, Director, Department of Regenerative Medicine, Clinical 

Research Center, National Hospital Organization Nagoya Medical 
Center. 

 
分担研究     （日本語）クリニカルシーケンスの実行可能性研究の支援およびゲノム情報のキュレ

ーション（臨床的意義づけ）の実施 
開発課題名：   （英 語）Support for planning feasibility study of clinical sequence and 

development of curation system for clinical interpretation of genomic 
abnormalities 

     
研究開発分担者   （日本語）名古屋医療センター 臨床研究センター 生体情報解析室長 安田 貴彦 
所属 役職 氏名： （英 語）Takahiko Yasuda, Chief, Laboratory of Biological Information 

Analysis, National Hospital Organization Nagoya Medical Center, 
General Manager, 

 
分担研究     （日本語）造血器腫瘍のクリニカルシーケンスにおける遺伝カウンセリング体制の構
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築 
開発課題名：  （英 語）Genetic counseling in clinical sequence of hematologic malignancy
     
研究開発分担者   （日本語）藤田保健衛生大学 総合医科学研究所 分子遺伝学研究部門 教授  

倉橋浩樹 
所属 役職 氏名： （英 語）Hiroki Kurahashi, Professor, Division of Molecular Genetics, Director, 

Institute for Comprehensive Medical Science, Fujita Health University  
 
分担研究     （日本語）臨床ゲノム情報データストレージ(DS)の構築に向けた臨床試験データの活

用 
開発課題名：     （英 語）Utilization of clinical trial data for the development of the clinico-

genomic database 
     
研究開発分担者   （日本語）名古屋医療センター 臨床研究センター 臨床疫学研究室長 齋藤 明子 
所属 役職 氏名：  （英 語）Akiko Saito Chief, Laboratory of Clinical, Epidemiological and Health 

Services Research, Clinical Research Center, National Hospital 
Organization Nagoya Medical Center. 

 
分担研究     （日本語）臨床ゲノム情報データストレージ（DS）の構築に向けた臨床試験データの

活用 
開発課題名：     （英 語）Utilization of clinical trial data for the development of a clinico-genomic 

database 
     
研究開発分担者   （日本語）国立大学法人長崎大学原爆後障害医療研究所 教授 宮﨑泰司 
所属 役職 氏名：  （英 語）Yasushi Miyazaki, Professor, Atomic Bomb Disease Institute, Nagasaki 

University 
 
分担研究     （日本語）成人骨髄性腫瘍のクリニカルシーケンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：     （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for adult 

myeloid malignancy 
 
研究開発分担者   （日本語）名古屋大学大学院医学系研究科 血液・腫瘍内科学 教授 清井 仁  
所属 役職 氏名： （英 語）Hitoshi Kiyoi, Professor, Department of Hematology and Oncology, Nagoya 

University Graduate School of Medicine 
     
分担研究     （日本語）成人急性リンパ性白血病のクリニカルシーケンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：   （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for adult 

acute lymphoblastic leukemia 
 
研究開発分担者   （日本語）埼玉医科大学国際医療センター 造血器腫瘍科 教授 麻生 範雄  
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所属 役職 氏名： （英 語）Norio Asou, Professor, Department of Hematology, International Medical 
Center, Saitama Medical University 

 
分担研究     （日本語）成人悪性リンパ腫のクリニカルシーケンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：   （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for adult 

malignant lymphoma. 
 
研究開発分担者   （日本語）藤田保健衛生大学医学部 血液内科学 准教授 冨田章裕 
所属 役職 氏名：  （英 語）Akihiro Tomita, Associate Professor, Department of Hematology, Fujita 

Health University School of Medicine 
  
分担研究     （日本語）成人悪性リンパ腫の中央病理診断によるゲノム情報の意義付け 
開発課題名：   （英 語）Genomic curation in central pathological diagnosis in malignant 

 lymphoma of adult 
     
研究開発分担者   （日本語）久留米大学 医学部 病理 教授 大島 孝一  
所属 役職 氏名： （英 語）Koichi Ohshima, Professor, Department of Pathology, School of Medicine, 

Kurume University, 
     
分担研究     （日本語）多発性骨髄腫のクリニカルシークエンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：     （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for 

multiple myeloma 
 
研究開発分担者   （日本語）公立大学法人名古屋市立大学 大学院医学研究科 教授 飯田 真介 
所属 役職 氏名： （英 語）Shinsuke Iida, Professor, Department of Hematology and Oncology, 

Nagoya City University Graduate School of Medical Science  
 
分担研究      （日本語）小児骨髄系腫瘍のクリニカルシークエンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：   （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for myeloid 

malignancies in children 
     
研究開発分担者   （日本語）京都大学医学研究科人間健康科学系専攻 教授 足立 壯一 
所属 役職 氏名： （英 語）Souichi Adachi, Professor, Human Health Sciences, Faculty of 

Medicine, Kyoto University  
      
分担研究     （日本語）小児リンパ性白血病のクリニカルシーケンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：    （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for acute 

lymphoblastic leukemia in children 
     
研究開発分担者   （日本語）聖路加国際病院 小児科 医長 真部 淳 
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所属 役職 氏名： （英 語）Atsushi Manabe, Chief, Department of Pediatrics, St. Luke’s 
International Hospital  

 
分担研究     （日本語）小児リンパ腫のクリニカルシーケンス体制の確立とデータ共有 
開発課題名：  （英 語）Establishment of a clinical sequence system and data sharing for 

pediatric lymphoma 
     
研究開発分担者   （日本語）社会医療法人北楡会札幌北楡病院 小児思春期科部長 小林良二   
所属 役職 氏名： （英 語）Ryoji Kobayashi, Director of Hematology/Oncology for Children and 

Adolescents, Sapporo Hokuyu Hospital  
 

 

II. 成果の概要（総括研究報告） 
造血器腫瘍臨床ゲノム情報データストレージ（DS）に向けた多数例のゲノム解析に向けて、最新の知

見も反映させた遺伝子解析用パネルの見直しならびに新たな設計を行った。臨床データの固定が完了し

ている保存試料を対象とした解析を開始した。 
DS 開発に向けて、DS ユーザー（シークエンス情報の解析担当、生物統計家）へのヒアリングより、

検索・抽出ならびに解析に使用予定の症例データの項目・内容を洗出した。臨床研究グループのデータセ

ンターと共同して、臨床データの CDISC 標準へのマッピング仕様書を作成し、公開した。さらに作成さ

れた CDISC 標準マッピング仕様書、VCF 仕様書より DS データベース仕様書を作成した。 
造血器腫瘍におけるクリニカルシーケンスの実行可能性を検証するために、Feasibility 研究の立案を

行った。検体、臨床情報の収集方法など実施主体である各研究グループの実情を踏まえた計画が立案され

た。遺伝子情報のキュレーションに関しては、三井情報のレポート作成システムを利用する。得られたレ

ポートを参考にしながら、疾患専門委員会で討議して決定するという方法を考案した。 
クリニカルシーケンスに向けたバイオインフォマティクスの整備として、がんゲノムシークエンス解

析のプラットフォーム Genomon2 を、臨床シークエンスでの使用できるよう拡充した。具体的には、解析

結果の Quality control, 後天的変異のコホートにおけるサマリー、それぞれの検体における構造変異の全

体像、変異シグナチャーなどをインタラクティブなレポートとして出力するためのソフトウェア、paplot

の開発を行い、Genomon2 に搭載した。 

遺伝カウンセリング体制の構築に向けて、二次的所見・偶発的所見として遺伝性腫瘍症の生殖細胞系列

変異が見つかった場合の共通対応方針の策定をおこなった。具体的には、検査前のインフォームドコンセ

ント説明時に、生殖細胞系列変異が見つかる可能性に関して説明を行う。（１）一切聞かない、（２）対

処法が確立している遺伝子の変異のみ聞く、（３）対処法が確立していない遺伝子の変異も聞く、の３段

階の選択をして頂く。これは担当医レベルでおこなうこととし、説明用の患者向けの共通パンフレットを

作成した。 
成人白血病（JALSG）、成人悪性リンパ腫、成人骨髄腫、小児造血器腫瘍(JPLSG)の各疾患グループが

主体となって、クリニカルシークエンスを可能にする体制・環境づくりを行った。JPLSG を除き、倫理

申請の準備が整っている。DS 作成に関する倫理承認は得られており、本研究班内でのデータ共有のため、

各研究グループ内で DS へのデータ提出に関する倫理申請を行っている。成人骨髄腫グループなど一部

のグループでは、承認が得られている。 
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We have newly designed a panel for next-generation sequencing (NGS) reflecting the latest 

knowledge for genomic analysis for large cohort, oriented toward data storage (DS) of clinical genomic 
information for hematological malignancies. We have started the genomic analysis for the preserved 
samples for which clinical data were fixed.  

For DS development, items and contents of clinical data scheduled to be used for retrieval, 
extraction and analysis were identified through hearing with DS users (analysts of sequence 
information, biostatisticians). In collaboration with the data centers of clinical research group, we 
created and released mapping specifications of clinical data to CDISC standard. Furthermore, we 
made DS database specifications from the CDISC-standard mapping specifications and VCF 
specifications.  

In order to verify the feasibility of the clinical sequence in hematopoietic tumors, each research 
group that participate this project planned a feasibility study based on the facts of each research 
group who is the subject of implementation, such as methods for collecting specimens and clinical 
information. Regarding curation of genetic information, we use a reporting system developed by 
Mitsui Knowledge Industry Co.,ltd. (MSI). While referring to the MSI’s reports obtained, we devised 
a method to generate final report of the clinical sequence by discussing with the expert panel that 
was formed for each disease area. 

As preparation for bioinformatics for clinical sequencing, “Genomon 2”, a platform for cancer 
genome sequencing analysis was expanded for use in clinical sequence. Specifically, we developed 
“paplot”, software for outputting interactive reports such as quality control of analysis results, 
summary in cohort of acquired mutation, overall image of structural mutation in each specimen, 
mutation signature, etc., and installed it on Genomon 2.  

For the establishment of genetic counseling system, we formulated a common policy when 
germline mutation of hereditary neoplasia was found as secondary or accidental findings. Specifically, 
we will explain the possibility of finding germline mutations at the time of explanation of informed 
consent before examination. Participants will choose one of the 3 grades; (1) not receiving any 
explanation, (2) receiving explanation only for the mutation of genes with the approach methods 
established, (3) receiving explanation also for the mutation of genes without any approach methods 
established.  We created a common brochure for explanation to patients as duty of attending doctors. 

We prepared a system and environment that enables clinical sequencing mainly by each disease  
group of adult leukemia (JALSG), adult malignant lymphoma, adult myeloma, and pediatric 
hematologic malignancies (JPLSG). Except for JPLSG, application is ready for IRB submission. In 
addition, for the purpose of creating DS and sharing data within this research group, we have received 
approval from the IRB that allow us to create DS and share data within this research groups that 
participate current project. 
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