
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

平成 26 年 8 月 22 日 

報道機関各位 

  

東北大学東北メディカル・メガバンク機構 

 

東北メディカル・メガバンク計画「全ゲノムリファレンスパネル」

情報の部分的な一般公開を開始 

———アレル頻度 5％以上の SNP 頻度情報がウェブサイトにて検索可能に——— 

 

東北大学東北メディカル・メガバンク機構は、大規模コホート調査を進めるとともに、

昨年11月末の1000人分の全ゲノム配列の解読完了＊1以降、全ゲノムリファレンスパネル
＊2の完成版の作成を進めています。この度、情報解析の進捗に伴い、1000人分の全ゲノ

ム配列の情報のうちアレル頻度＊35％以上のSNP＊4頻度情報についてウェブサイトから

国際SNP番号や遺伝子名で検索することや国際ゲノム参照配列上での位置情報の把握な

どができるような形で一般に公開することとなりました。 

また、アレル頻度1％未満の低頻度の変異情報を含め、全ゲノムリファレンスパネル

の完成版に向けた更なる精度の検証及び向上を目的とした国内の共同研究の公募を開

始します。 

 

ご多用の折とは存じますが、下記のとおり記者説明会を開催しますのでご参集いただ

きますようよろしくお願い申し上げます。なお、ご取材を希望する場合は、末尾 FAX用

紙にご記入の上、8 月 27 日（水）10 時までにお申し込みください。 

 

記 

 

開催日時：8 月 29 日（金）11 時～12 時 

 

会 場 ： 東北大学星陵キャンパス 東北メディカル・メガバンク棟 3 階特別会議室 

〒980-8573 仙台市青葉区星陵町 2 番 1 号 



 

 

  （JR 仙台駅西口バスプール発 10、15、16 番のりば 

「大学病院経由」と表示のあるバスに乗車「大学病院前」にて下車）

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/access/access01 

  ※ プレス受付は 10 時 45 分からです。 

※ 会場での電源の供給等はできません。 

※ 駐車場はございません。公共交通機関でお越しください。 

 

 

【開催スケジュール（予定）】 

10:45 ～  プレス受付 

11:00 ～ 12:00 記者説明会 

 記者説明会後、スーパーコンピュータシステムなど本発表と関

連性の高い施設について写真撮影などが可能です。 

 

【説明予定者】 

山本雅之(東北大学東北メディカル・メガバンク機構 機構長) 

呉繁夫（東北大学東北メディカル・メガバンク機構 副機構長） 

長﨑正朗（東北大学東北メディカル・メガバンク機構 インシリコ解析室長） 

 

【経緯と背景】 

東北大学と岩手医科大学は、2012 年より東日本大震災からの復興事業として、東北メデ

ィカル・メガバンク計画に取り組み、東北大学は東北メディカル・メガバンク機構(ToMMo)

を、岩手医科大学はいわて東北メディカル・メガバンク機構をそれぞれ設立して、事業を

進めています。両機構は、宮城・岩手両県の住民 15 万人分のバイオバンク＊5の構築を目的

としてコホート調査＊6を進めており、2013 年 5 月以来 2014 年 8 月現在で、およそ５万人

の登録を得ています。ToMMo では、このコホート調査事業に参加された宮城県在住の健常

人 1000 人分の全ゲノム配列を2013年11月までに解読しました。本解読のように均質 (単

独の施設・設備を用いて、単一の方式によって実施)、高品質(一人あたりシークエンシング 

30 回分の解読量。平均 900 億塩基)な特長を持つ1000 人分の全ゲノム配列の解読完了は、

世界初です。解読した 1000 人の全ゲノム配列データをもとに全ゲノムリファレンスパネ

ルの構築を目指して、ToMMo では検証実験等を続けてきましたが、この度、検証の完了

したアレル頻度 5%以上の SNP 頻度情報について、公開を行い各地の研究者の利用に供す

ることとしました。 

 

 

 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/access/access01


 

 

【詳細】 

2014 年 3 月末に導入されたスーパーコンピュータシステム＊7を用いて 1000 人分の全ゲ

ノムリファレンスパネルの完成版に向け、日々、情報解析を進めています。同リファレン

スパネルが完成することで、幅広い医科学研究の基盤として活用され、個別化予防、個別

化医療への道が広がることを期待しています。 

この度、情報解析および検証解析の進捗に伴い、全ゲノムリファレンスパネルのうちア

レル頻度 5%以上の SNP 頻度情報について、バイオサイエンスデータベースセンター(以

下 NBDC＊8)および、ToMMo のポータルサイト Integrative Japanese Genome Variation 

Database＊9を通じて一般に提供を開始します。ポータルサイトでは、国際 SNP番号や遺

伝子名から SNPを検索することや、国際ゲノム参照配列上での位置情報の把握ができま

す。（なお、公開されるのは多数の人々の情報を総合した頻度情報であり、個人の配列

等ではありません。） 

 

本公開は、ToMMoが構築を目指す ToMMo全ゲノムリファレンスパネルのドラフト版か

ら行われるもので、2013 年に開始した全ゲノム解読の成果の広い活用を促す取組のひ

とつになります。 

また、ToMMoにおける全ゲノムリファレンスパネル完成版に向けた取組に資するため、

アレル頻度 1％未満の低頻度の変異情報を含め、ドラフト版の更なる精度の検証及び向

上を目的とした以下の共同研究（日本国内の研究者を対象）の公募＊10を開始します。 

１．ToMMo 全ゲノムリファレンスパネルドラフト版における１塩基多型に関連する共同

研究 

２．ToMMo 全ゲノムリファレンスパネルドラフト版における欠失挿入、コピー数変異に関

連する共同研究 

３．ToMMo 全ゲノムリファレンスパネルドラフト版を健常人対照とした共同研究 

４．SNP アレイを用いた日本人に対する症例対照解析における ToMMo 全ゲノムリファレ

ンスパネルドラフト版を利用した共同研究 

本取組を通じて、一人ひとりの遺伝情報に基づく個別化医療・個別化予防につながる

研究が日本全国でより盛んになることで、次世代医療の基盤構築に貢献したいと考えて

います。 

 

【用語解説】 

＊1：1000 人分の全ゲノム配列の解読完了 

2013 年 11 月 29 日、ToMMo は東北メディカル・メガバンク計画のコホート調査事業に参

加した宮城県在住の健常な日本人 1000 人分 の全ゲノムを解読した。 

参考：プレスリリース「疾病原因探索の基盤となる 1000 人分の 全ゲノム配列の高精度解

読を完了 ~1500 万個におよぶ新たな遺伝子多型を収集~」 

URL: http://www.megabank.tohoku.ac.jp/news/682 

 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/news/682


 

 

＊2：全ゲノムリファレンスパネル 

大規模な人数の全ゲノム解読を行った結果を総合し、DNA 配列の多型の頻度などの情報を

まとめることで、今後のゲノム研究の参照情報となるよう、東北大学東北メディカル・メ

ガバンク機構が構築を目指しているもの。1000 人規模の全ゲノム解読から、頻度 0.5%程

度までの稀少 SNP の同定が可能となる。また今後は、診療情報や生活習慣情報、血液・ 尿

解析のデータなどと統合されて、我が国における次世代医療を目指す研究に幅広く活用可

能なデータベースとして構築することを目指している。 

 

＊3：アレル頻度 

ここでは、ある集団の多型（次項参照）の中で観察数の少ない塩基（A,T,G,C）の頻度をい

う。今回は抽出された日本人 1000 人中の頻度となる。集団間でアレル頻度が大きく異な

る SNP があることが知られている。 

 

＊4：一塩基多型(SNP) 

ある集団で、ゲノム塩基配列が一塩基のみ異なる多様性があり、その頻度が 1%以上のもの

を一塩基多型(single nucleotide polymorphism: SNP)と呼ぶ。 

 

＊5：バイオバンク 

生体試料を収集・保管し、研究利用のために提供を行う仕組み。東北メディカル・メガバ

ンク計画のバイオバンクは、コホート調査（ある特定の人々の集団を一定期間にわたって

追跡し、生活習慣などの環境要因・遺伝的要因などと疾病の関係を解明するための調査の

こと）の参加者から血液・尿 などの生体試料を集める。 

 

＊6：コホート調査 

ある特定の人々の集団を一定期間にわたって追跡し、生活習慣などの環境要因・遺伝的要

因などと疾病の関係を解明するための調査のこと。 

 

＊7：スーパーコンピュータシステム 

2014年 7月 23日より、ToMMoはデータバンクおよび解析の両方の機能を併せ持っており、

ライフサイエンス分野では日本最大級のスーパーコンピュータシステムの本格運用を開始

している。 

参考：プレスリリース「東北大学東北メディカル・メガバンク機構が、個別化医療・個別

化予防の実現に向けて、東日本大震災の被災地を含む住民約 15 万人のゲノム解析などを行

うスーパーコンピュータシステムの本格運用を開始」 

URL: http://www.megabank.tohoku.ac.jp/news/5300 

 

 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/news/5300


 

 

＊8： バイオサイエンスデータベースセンター 

日本全国の研究機関等によって作成された、生命科学研究に関するデータベースの統合的

な利用を推進するために（独）科学技術振興機構に設置された機関。 

 

＊9：ToMMo ポータルサイト 

Integrative Japanese Genome Variation Database 図 1、図 2 参照 

URL: http://ijgvd.megabank.tohoku.ac.jp/ 

 

＊10：共同研究の公募 

詳細は、ToMMo のウェブページに記載予定。 

URL: http://www.megabank.tohoku.ac.jp/tommo/researchers 
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【参考図】 

 

図１：ポータル内で遺伝子名で検索した結果 



 

 

 

図２：ポータル内で染色体の位置で検索した結果 

  



 

 

＜東北メディカル・メガバンク計画、東北大学東北メディカル・メガバンク機構について＞ 

本計画は、東日本大震災を受け、被災地住民の健康不安の解消に貢献するとともに、個別

化予防等の東北発の次世代医療を実現するため、ゲノム情報を含むゲノムコホート研究等を

実施し、被災地域の復興を推進するものです。 

被災地を医療関係人材が支援することで地域医療の復興に貢献するとともに、15 万人規

模の地域住民コホートと三世代コホートを形成し、そこで得られる生体試料、健康情報、診

療情報等を収集してバイオバンクを構築します。さらに、ゲノム情報、診療情報等を解析す

ることで、個別化医療等の次世代医療に結びつく成果を創出することを目指しています。ま

た、得られた生体試料や解析成果を同意の内容等に十分留意し、個人情報保護のための匿名

化等の適切な措置を施した上で外部に提供することや、コホート調査や解析研究を行うため

の多様な人材の育成も行っています。 

本計画の事業の実施は、東北大学東北メディカル・メガバンク機構と岩手医科大学いわて東

北メディカル・メガバンク機構とが連携して行っています。 

 

東北大学東北メディカル・メガバンク機構  http://www.megabank.tohoku.ac.jp/ 

地域住民コホート調査  http://www.megabank.tohoku.ac.jp/chco/ 

三世代コホート調査    http://www.megabank.tohoku.ac.jp/3gen/ 

東北大学 東北メディカル・メガバンク機構 ゲノム解析部門バイオメディカル情報解析

分野  長﨑研究室  http://nagasakilab.csml.org/ 

 

（お問い合わせ先） 

東北大学東北メディカル・メガバンク機構 

インシリコ解析室長 

教授 長﨑 正朗（ながさき まさお） 

電話番号：022-273-6051 

Ｅメール：ijgvd@ig-nagalab.megabank.tohoku.ac.jp 

 

（報道担当） 

東北大学東北メディカル・メガバンク機構 

長神 風二  （ながみ ふうじ） 

影山 麻衣子（かげやま まいこ） 

電話番号：022-717-7908 

ファックス：022-717-7923 

Ｅメール： f-nagami@med.tohoku.ac.jp 

 

http://www.megabank.tohoku.ac.jp/
http://www.megabank.tohoku.ac.jp/chco/
http://www.megabank.tohoku.ac.jp/3gen/
http://nagasakilab.csml.org/

