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1. 人工知能を臨床シークエンスに活用するための
医科学研究所の取り組み 

東京大学医科学研究所では、2011 年からヒトゲノム解析センタ

ーのスーパーコンピュータシステムを活用し、がんを対象とした

全ゲノムシークエンスに基づく臨床シークエンス体制を構築して

きた。国際がんゲノムコンソーシアムなど数々のがんゲノム研究

で実績のある全ゲノムシークエンスデータや RNA シークエンス

データの解析パイプラインをはじめ、ゲノム解析のさまざまなプ

ログラムを整備し、医科研ヒトゲノム解析センタースパコンの一

部をインターネットから切り離した上に実装し、高セキュリティな

データ解析環境を構築している。また、Laboratory Information 

Management System（Clarity LIMS）によるシークエンス解析・デ

ータ解析マネージメントシステム、生体認証によるセキュリティ管

理、網羅的多地点カメラによる安全・データ事故管理などの一

連のシステムを構築し運用している。 

 シークエンスデータ解析を行えば、患者さん個々人に生じた

数千から数万のゲノム変異を知ることが出来る。このシークエン

ス情報を治療方針の立案に活用する臨床シークエンスのボトル

ネックは、膨大な数発見される変異の臨床翻訳にある。現在行

われている多くの臨床シークエンスは、数十から百程度の既知

のがん関連遺伝子を標的としたパネルシークエンスに基づく。し

かしながら、変異の臨床翻訳のための基本情報である科学論

文では、いまや全ゲノム解析が当たり前、全ゲノム解析でなけれ

ば論文が通りにくいという声も聞く。そのような科学論文の情報

を蓄積している生物科学分野文献データベース PubMed には、

2000 万件を超える論文が登録され、がん・ゲノム分野だけでも

年に 20 万件を超える勢いで増えている。パネルシークエンスの

枠を超え、この全ゲノム情報を臨床シークエンスに活用するた

めの研究が必須である。そこで、医科研では、IBM の Watson 

Genomic Analytics Early Adaptor Program に採択され、2015 年

7 月 1 日に IBM Watson Genomic Analytics（現在は、Watson 

for Genomics と名称変更）が医科研に研究用として導入され、

臨床シークエンスにおける活用について研究を行っている。 

 2015 年度からは、これまでの大腸がんのマルチリージョナル

全ゲノム解析だけでなく、Myeloid パネルを使った血液腫瘍の

臨床シークエンスも始まった。時系列で採取されたゲノム情報

の重要性、パネルシークエンスの限界、マルチリージョンでゲノ

ム、RNA の統合的な解析の必要性、１日以下でシークエンス解

析を行い、変異を解釈できるスピードが多くの患者さんの命を救

う可能性などさまざまな成果を得てきた。現在も隔週でシークエ

ンス解析や Watson の解釈について評価する検討会を開催し、

臨床シークエンスの体制整備、シークエンス解析環境の整備、

同定したゲノム変異の臨床翻訳についての研究、および運用の

ための経費のことなど、医師（含 臨床遺伝専門医）、生物学者、

情報科学者、遺伝学者、生命倫理研究者が一堂に会して議論

を行いさまざまなノウハウがこの５年ほどの間に蓄積している。 

本講演においては、東京大学医科学研究所にて人工知能を

臨床シークエンスに活用するために行ったこれまでの研究の成

果について紹介する。 
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