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ヒト応用研究を志向したオミクス情報の統合 

（それぞれの検体での変異部位） 

パスウェイマップ（文献情報）からの検索 

クロマチン情報（ChIP Seq） DNAメチル化情報 (BS Seq) 

（ChrHMMパターンで示すヒストン修飾） （BS Seqによる異常メチル化検出） 

構想 

（該当集団中の遺伝子変異頻度を 
赤の濃さで示す） 

モデル系とのさらなる統合 

転写開始点/トランスクリプトーム情報 
（TSS/RNA Seq） 

（発現量と転写開始点） 

ヒトゲノム 
変異情報の統合 

統合DB（DBKERO) 

統合1 

統合１ 

統合2 

統合１ 

統合3 

統合4 
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DBKEROの開発と公開 

http://KERO.hgc.jp 

Storing the omics data of a total of >5.000 points  
mainly from Japanese community 

(SNVs of Japanese population) 

DBKERO 

背景（前期達成項目） 



Keroの位置づけ： 機能ゲノムDBの系譜 

自前のデータを使った 
機能ゲノムDB 

Keroの２つの統合： 
1) Keroは自前だけでなく他のグ
ループのデータも統合。 
2) ヒトを中心に疾患に関係した機
能ゲノムデータを統合 

年 海外 理研 菅野

2017

2016

2015

2014

2013

2012

2011

2010

2009

2008

2007

2006

2005

2004

2003

2002

2001

2000

1999

1998

ゲノ ム

ネッ ト ワーク

完全長cDNA

H-inv

セルイノ

ベーショ ン

ENCODE

FANTOM5

DBTSS

H-inv v9

H-inv

DBTSS v9
ENCODE2

Kero

マウス完全

長cDNA FANTOM

DBTSS v6FANTOM4

IHEC

Mammalian
Gene
Collection

大規模RNA解析 
プロジェクト 

参考資料 

2008年にRNA-seqの論文が出てNGSを使っ
た機能ゲノム解析の時代に入った。 

完全長RNAカタログ化DB 



公開データ概要 

日本人：5272検体/567症例 

外国人：60706検体/9825症例 

正常ゲノム/がんゲノム 

エピゲノム 

正常エピゲノム： 550 データ点 

トランスクリプトーム 

がん細胞エピゲノム： 281データ点 

日本人正常トランスクリプトーム： 71検体 

がん細胞トランスクリプトーム： 42データ点 

がん細胞TSSその他： 85データ点 

マウス等モデル生物種 

トランスクリプトーム： 33検体 

エピゲノム： 337データ点 

TSSその他： 36データ点 

統合 

ヒトゲノム多型/変異 

国立がん研究センター 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/index.php
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様々な機関のデータを統合 
(研究室内データ、国内ToMMo等、国外ICGC/TCGA等) 

マルチオミックス 
 (RNA-seq, BS-seq, ChIP-seq, TSS-seq, SNV, etc…) 
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モデル生物とのデータ統合（human vs mouse） 

ベースレベルまで拡大 
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RDFを用いたデータ統合の試行 

Data retrieval 

Integration of  
the local data 

KERO DB 

Standard browser, “Track Hub” 

Data retrieval 

Integration of  
the local data 

IHEC portal 

A model case of a local server 

World–wide 
databases 

RDF/Sparkle Search 
As a versatile  “language” 

Pivotal Data Storage of IHEC 

Genome Databases of 
Japanese SNPs/SNVs 

（※NBDC portalには登録済み） 

Fully “RDF”-formatted 

Epigenome Viewer 

Pathway Viewer 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/index.php
http://www.roadmapepigenomics.org/
http://www.google.co.jp/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwj31Iuek8XQAhWIxLwKHdzxB4IQjRwIBw&url=http://blog.questdiagnostics.com/2016/07/quest-advances-cancer-research-brca-gene/&psig=AFQjCNHN5okz9-K0SAcvpbo-0jwRgzNExg&ust=1480206008635855
http://www.google.co.jp/url?sa=i&rct=j&q=&esrc=s&source=images&cd=&cad=rja&uact=8&ved=0ahUKEwjgzpn8lcXQAhVMx7wKHYMbDHwQjRwIBw&url=http://www.ustream.tv/channel/UmMWvypS3DB&psig=AFQjCNFBWVvZAhkLn5Hzy9oUiaB5OoMzrw&ust=1480206661612954


Schema (“Triple”) of RDF for multi-omics data 

Genome 

ChIP 

RNA/TSS 

ベンチマークテスト(ゲノム） 



Beacon検索 
外部からのBEACON検索可能 



７．新規オーミクス解析技術（シングルセル、薬剤摂動）ブラウザの開発とデータ公開 

技術開発 

データベースの拡充 

疾患ゲノム多層オーミクスデータベース拡充 (KERO; http://kero.hgc) 

３．CREST-IHECデータの統合（日本人標準エピゲノム） 

６．臨床ゲノムデータベース、バイオバンクデータベースとの連携 

５．RDFによるデータ統合検索の運用の開始 

研究開発計画とスケジュール 

平成29～31年度 

平成29年度；実用化 

～平成33年度 

平成30年度～ 

１．外部参照データの更新 平成29～33年度 

２．HGVDBとの統合（日本人ゲノム多型） 平成29～31年度；それ以降にさらなる融合 

４．先進ゲノム支援データ等（マウスを中心に）のモデル生物実験系データ 
平成29年度～；随時更新 





Searc
h 

Human 
Variation DB 

(hg19 へ座標変換後リンク) 

KERO DB 

Human Variation DB （旧徳永グループ）との統合 

実体としての統合 

現在の相互リンク 

ブラウザーの開発 

データ管理の集約化 

RDF検索の内部モデル 

研究計画２ 







Gene model 

TSS-Seq 

BS-Seq 

ChIP-Seq 

SNV 

ChromHMM 

RNA-Seq 
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DBKEROへのCREST IHECデータの格納(一部完了) 

Viewer control 

研究計画３ 



DBTSS IHEC portal 

A model case of a local server 

Bird-view data retrieval by “Track Hub” 

Proposal; RDF as a framework to facilitate the data usage 

Pivotal Data Storage 

Data retrieval 

Integration of 
the local data 

RDF/Sparkle 
Search 

Being RDF-formatted 



RDF as a versatile tool for data integration  

Data retrieval 

Integration of  
the local data 

KERO DB 

Standard browser, “Track Hub” 

Data retrieval 

Integration of  
the local data 

IHEC portal 
A model case of a local server 

Epigenome Viewer 

Pathway Viewer 

World–wide 
databases 

RDF/Sparkle Search 
As a versatile  “language” 

Pivotal Data Storage of IHEC 

Genome Databases of 
Japanese SNPs/SNVs 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/index.php
http://www.roadmapepigenomics.org/
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新規オーミクス解析技術データの収載(データ参照サイト機能) 

シングルセル解析（C1, Chromium, Nx1) ロングリード解析（GemCode, MinION) 

研究開発7 
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26 lung adenocarcinoma  
～Lung adenocarcinoma cell lines as a model system～ 

Multi-omics sequencing data 
To KERO DB 

Multi-omics sequencing 
data 

High-throughput 
NGS sequencing 
(Univ. of Tokyo)  Genome 

 Epigenome (DNAmet/histone/chromatin) 
 Transcriptome 

High-throughput drug screening system  
(Univ. of Tokyo) 

(National Cancer Center) 

 Epigenome (DNAmet/chromatin) 
 Transcriptome 

Constructing a catalogue of genome-wide multi-omics changes 
→ Identification of molecular landscapes under drug perturbation 

320 compounds 
 Molecular-targeted drug 
 Compounds for epigenomic changes etc… 
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Avg. of methylation rates (50 kb)
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Spearman's correlation coefficient (rs)

TSC
DNA 

methylation
H3K4me3 H3K9/14ac Pol II H3K36me3 H3K27ac H3K4me1 H3K27me3 H3K9me3

TSC 1.00 -0.45 0.58 0.52 0.45 -0.18 0.52 0.07 -0.36 -0.38 

DNA 

methylation
-0.45 1.00 -0.76 -0.70 -0.57 0.45 -0.68 0.01 0.35 0.44 

H3K4me3 0.58 -0.76 1.00 0.86 0.70 -0.33 0.80 0.11 -0.36 -0.43 

H3K9/14ac 0.52 -0.70 0.86 1.00 0.77 -0.22 0.91 0.31 -0.31 -0.38 

Pol II 0.45 -0.57 0.70 0.77 1.00 -0.11 0.73 0.22 -0.24 -0.25 

H3K36me3 -0.18 0.45 -0.33 -0.22 -0.11 1.00 -0.24 0.05 0.09 0.31 

H3K27ac 0.52 -0.68 0.80 0.91 0.73 -0.24 1.00 0.36 -0.41 -0.43 

H3K4me1 0.07 0.01 0.11 0.31 0.22 0.05 0.36 1.00 0.11 0.05 

H3K27me3 -0.36 0.35 -0.36 -0.31 -0.24 0.09 -0.41 0.11 1.00 0.60 

H3K9me3 -0.38 0.44 -0.43 -0.38 -0.25 0.31 -0.43 0.05 0.60 1.00 

Average Spearman’s correlation coefficients of 26 cell lines 

Hallmarks of Cancer

Avoiding 

Immune 

Destruction

Enabling 

Replicative 

Immortality

Tumor-

Promoting 

Inflammation

Ac tivating 

Invasion 

and 

Metastasis

Inducing 

Angiogenesis

Genome 

Instability and 

Mutation

Resisting

Cell Death

Deregulating 

Cellular 

Energetics

Sustaining 

Proliferative 

Signaling

Evading 

Growth 

Suppressors 22.6%

35.6%

38.7%

34.5%

42.9% 52.8%

53.2%

40.4%

30.6%

39.0%

77.4%

44.1%

37.0%

76.6%

74.9% 71.5%

14.3%

66.7%

26.5%

8.0%

35.4%

25.4%

24.6%

26.4%

30.9% 27.8%

30.5%

16.3%

20.3%

7.8%

96.8%

78.0%

73.5%

90.6%

89.5% 88.6%

61.0%

89.4%

69.4%

63.3%

Suzuki et al. 2014 NAR 

Assays for small 
amount and large 
numbers of samples 
• RNA-Seq 
• RRBS  
• ATAC-Seq 

 

Library prep 
• 96-well-based 
• automatics 

Illumina HiSeq2500 

HORNET-NX (Wako) 

Sponsored by Fujifilm 

RNA/ATAC Seq  x 96 compounds x 23 cell lines 
=~ 5000 data points prepared 

大規模薬剤摂動データ 
研究開発7 



Genome+ IC50+ transcriptome 

CCLE: BROAD cancer cell line  encyclopedia 

細胞株薬剤摂動外部参照データ 

=~1000 cell lines; 

=479 cell lines;  
24 anticancer drugs (2012時点) 

=~1000 cell lines; 

COSMIC Cell Line Catalogue 



がん “最適化創薬” の実現に向けた 
臨床情報・ゲノム情報管理システムの構築 

ゲノム情報 

検体 

遺伝子検査 

既存の臨床試験 
データベース 

臨床試験情報の共有 

既存のバイオバンク 
データベース 

分子疫学情報の共有 

電子カルテ 

患者背景 
治療情報 

担当医師 

担当医師 

患者 

救済的使用 

適応外使用 

治験 

承認薬 

臨床検体 

プライバシーの保護 

治療選択 

新しい診断・治療法 
の開発 

エキスパート 
パネル 

技術開発 



http://www.genome-sci.jp/ 

JSPS “Platform for Advanced Genome Science （PAGS）” 



Genome 

EpiGenome 

Transcriptome 

Providing latest analytical platforms for every layer of omics studies 

WES/WGS 

ChIP Seq/BS Seq 

RNA Seq/CLIP Seq 

Bioniformatics 

Sequencers 
-HiSeq/MiSeq 

-PacBio 

Analytics Platforms 
-Single Cell 

-USB Sequencer 
-Long Read 







29年度 30年度 31年度 32年度 33年度 

疾患ゲノム多層
オーミクスデータ
ベース拡充  

番号 開発項目 上期 下期 上期 下期 上期 下期 上期 下期 上期 下期 

1 外部参照データの更新           

2 
HGVDBとの統合 

（日本人ゲノム多型） 
 

          

3 
CREST-IHECデータの統合 
（日本人標準エピゲノム） 

          

4 
先進ゲノム支援データ等（マウスを中心

に）のモデル生物実験系データ 
          

5 
RDFによるデータ統合検索の 

運用の開始 
          

6 
臨床ゲノムデータベース、 

バイオバンクデータベースとの連携 
          

技術開発 7 
新規オーミクス解析技術（シングルセル、
薬剤摂動）ブラウザの開発とデータ公開 

          

菅野班 

土原班 

徳永班 

公開 

公開 

公開 

公開 

公開 

公開 公開開始時期 

スケジュール 

融合 



年度 
物品費 

(3)旅費 (4)人件費・謝金 (5)その他 合計 
(1)設備備品費 (2)消耗品費 

2017年度 5,490 700 210 11,800 6,800 25,000 

2018年度 5,500 690 210 11,800 6,800 25,000 

2019年度 5,500 690 210 11,800 6,800 25,000 

2020年度 5,500 690 210 11,800 6,800 25,000 

2021年度 5,500 690 210 11,800 6,800 25,000 

合計 27,490 3,460 1,050 59,000 34,000 125,000 



No. 研究機関名 
研究代表者名または  
主たる共同研究者名 

物品費 

(3)旅費 (4)人件費・謝金 (5)その他 合計 

(1)設備備品費 (2)消耗品費 

01 東京大学 菅野 純夫 5,000 200 0 8,000 1,800 15,000 

02 国立がん研究センター 土原 一哉 0 0 0 0 5,000 5,000 

03 
国立大学法人 東京
大学 

徳永 勝士 490 500 10 0 0 1,000 

04 国立遺伝学研究所 井ノ上 逸朗 0 0 200 3,800 0 4,000 

合   計 5,490 700 210 11,800 6,800 25,000 



達成目標１ 



達成目標２ 



７．新規オーミクス解析技術（シングルセル、薬剤摂動）ブラウザの開発とデータ公開 

技術開発 

データベースの拡充 

疾患ゲノム多層オーミクスデータベース拡充 (KERO; http://kero.hgc) 

３．CREST-IHECデータの統合（日本人標準エピゲノム） 

６．臨床ゲノムデータベース、バイオバンクデータベースとの連携 

５．RDFによるデータ統合検索の運用の開始 

まとめ 

１．外部参照データの更新 

２．HGVDBとの統合（日本人ゲノム多型） 

４．先進ゲノム支援データ等（マウスを中心に）のモデル生物実験系データ 



（人材の育成） 

バイオインフォマティックス人材育成の対象の多くがnon-MD/大学院生 

データベース・検索システムの構築 

機微情報に留意した動的検索システムとの統合 

研究開発の進め方 

将来展望 
データバンク機関の機能補完 

病院 

ゲノムセンター 

個別研究者 

データバンク 

本研究で提案するDB 

データ登録 

データ検索 

メタデータの付加 
＋オントロジーの整備 

メタデータの検索 

データ生産者 

提案者自身 

データ登録 

多疾患への応用 

精神神経疾患 

糖尿病、高血圧、
アレルギー疾患 

臨床検体試料の 
採取・検証実験が困難 

モデル系のオミクスデータ統合の有用性 

オントロジーの整備 
申請者らが運用する既存のデータベース・検索システムの転用 

基本的な枠組みは構築済み！データは加工済み！！ 

最終年度の高度検索システムの開発へと初年度から注力 

検索例とブラザの詳細は 
配布資料参照 

全国の研究機関 
民間企業へのデータ発信 

現有するデータは初年度内での整備・公開を目指す 

培養細胞系、モデル動物系を有効活用した情報学的基盤
の構築は、臨床検体に関する種々の倫理問題を回避 

該当分野の人材育成も加速する。 

配布資料１ 

配布資料２ 

配列データへのメタデータの体系的付加 

申請者らが収取・加工したデータ 

申請者らが自身によるメタデータの付加、オントロジーの整備が可能 

統合に用いるオミクスデータ 

高度検索システムの実装 

エピゲノム・トランスクリプトームデータのパターンからの検索 

毎日変化する臨床データ 

パスウェイへの変異濃縮パターンからの検索 

ある程度静的なオミクスデータ 
臨床－ゲノム統合データベース（開発中） 

本データベースとの統合 



IHEC (緑) 

10x Chromium (黄) 
(Single cell expression distribution) 

10x GemCode (青) 
(Phasing using GemCode) 

GWAS (赤) 
(作成中：p値、オッズ比、
case/control allele frequency) 



トグルになっていて[+]を

クリックすると、トラッ
クを選択できるボタンが
現れます。 


