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バイオバンクWG
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バイオバンクWG検討事項

間野博行◎、秋山靖人、石川俊平、織田克利、釼持広知、土原一哉、南谷泰仁、

野田哲生、松田浩一、三森功士、武藤学、谷田部恭、谷内田真一

（◎WG長）

1 収集臨床情報の内容・収集方法：固形腫瘍・造血器悪性腫瘍それぞれのサブWGに

より収集方法の確定。参加施設のゲノム検査ポータルから臨床情報を収集するEDC

システムを年度内に完成予定。

2 現場負担軽減策の検討：収集する臨床項目を厳選するとともに、選択方式を基本と

して定義の明確化を行い入力の質の向上を図る。また情報入力する人員の確保に留

意。

3 検体処理・収集・保管等のワークフロー：第2回バイオバンクWG（11月21日開

催）、第3回バイオバンクWG（1月15日）で討議開始
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検体・臨床情報収集ロジスティクス
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既存検体（先行解析）

前向き収集検体（本格解析）

・腫瘍部の新鮮凍結検体（-80℃以下）およびペア正常検体が既に保

存され、網羅的解析・結果の公的データベースへの登録、企業利用

が可能な検体から解析をする

・網羅的解析・結果の公的データベースへの登録、企業利用が可能な

統一ICFひな形に準じた倫理申請

・検体収集、保存のSOPを作成する

・臨床情報入力は、各参加機関がCRC等、適切な人材を雇用して入力

いずれの場合も、シークエンス拠点から生成されるシークエンス
情報を、統一解析班が統一パイプラインで一次解析を行い、結果
を返却



5

臨床情報収集システム

C−CAT
入力ツール

ファイル交換
フォルダ

検査パネル
ポータル

がん全ゲノム
研究

セキュアな回線

研究用クラウド

EDC

がんゲノム医療病院



検体処理ワークフロー
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既存検体

前向き収集検体：固形腫瘍（案）

検体保存は各バンクの既存インフラを使用。核酸調製は原則各バンクで行い、
シークエンス施設に送付。

OCT包埋検体の取扱を含め今後さらなる検討が必要
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前向き収集検体：固形腫瘍のペア末梢血（案）

前向き収集検体：造血器悪性腫瘍（案）
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前向き収集検体：造血器悪性腫瘍のペア口腔スワブ（案）



解析WG
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データ共有WG
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データ共有WG検討事項
◎油谷浩幸、井元清哉、柴田龍弘、小川誠司、加藤護、浦上研一、宮野悟、
森誠一、河野隆志、白石友一、白神昇平、
オブザーバー：

（◎WG長）

データ共有WG：第3回（1月18日）、第4回（1月25日）開催

1 情報回付に関する調査と検討：英国Genomics EnglandとNHS Genomic 

Medicines Service, および米国All of Usについて

2 データ共有ルールの確定

3 知的財産権に関する確認
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ộ˯Ϭ Ϊϥʻ
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initiative ṕGenomics England Ṗ

( ) ḯ
Genomics England

ẓ HPO term

(SNV, indel ) ḯ
MDT ( Multi -disciplinary team) ḯ

Diagnostic -grade gene

ẇ HGMD* (The Human Gene Mutation Database)
pathogenic MAF < 2.5%

( MAF < 0.1% )
ẇ Variant Effect Predictor (VEP) ºHIGHº or
¬MODERATEº

ẇ ḯHPO term
(expert -

)

ḯMDT Clinical report
ḯ

ṕ / )
ẓ 

Diagnostic -grade gene ḯ

(regulatory element )

:

ḯ

( 20ṾṌ25Ṿ)

( )

Genomics England :
( ) 100,000
ḯ

Nature 2020 583:96 -102

: Genomics England HP pilot study (Nature 2020 583:96 -102)

2020. 01. 05.
ḯ

* HGMD (The Human Gene Mutation Database):
germ - line
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initiative ṕAll of Us Ṗ

All of Us :
18 (100 )

ḯ
ẓ

2018 ḯ 20

(informed consent) ḯ

( )

[ ]

genotyping/WES/WGS
( )

ḯ
ẇ
ẇ ( )

ḯ 2
Pharmacogenomics
(CPIC * [Clinical Pharmacogenetics
Implementation Consortium] level A

)
pathogenic

(ACMG * [ American College of Medical Genetics]
59 )

(2019 All of Us )

https://allofus.nih.gov/sites/
default/files/genetic_counsel
ing_resource_webinar.pdf

2020 12
https://allofus.nih.gov/news -events -and -media/announcements/nihs -all-us-research -
program -returns -first -genetic -results -participants

: All of Us HP

N Engl J Med 2019
381:668 -676

2020. 01. 05.
ḯ

* CPIC (Clinical Pharmacogenetics Implementation Consortium): 
Pharmacogenomics
* ACMG (American College of Medical Genetics): 

Genetic 
counselor
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ELSI WG
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ELSI

2021/02/05 

E L S I

Ẉ ḯ ḯ ḯ ḯ ḯ

ḯ ḯ ḯ ḯ ḯ
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項目 主な検討内容 報告時期

がん領域 難病領域 「 全ゲノ ム解析等
実行計画」 の推進
に向けた検討会議

※2

第2回
( 10 / 27)

※1

第3回
( 12 / 7 )

第4回
( 12 / 8 )

１．「全ゲノム解析等実行計
画」の推進に向けての検討

・全体の方向性の方針決定 2020年9月 ○ ○ ○

２．効率的かつ統一的なシー
クエンスや解析方法等につい
ての検討

・【臨床情報】臨床情報の内容、収集方法 2020年12月 ○ ○ ○

・【臨床情報】臨床情報の収集における現場負担軽
減策の検討

継続的検討 ○ ○ ○

・【検体】検体の処理・収集・保管等のワークフ
ローを確立する

2021年3月 ○ ○ ○

３.効率的かつ統一的なシー
クエンスや解析方法等につい
ての検討

・シークエンス等実施機関の在り方の検討 2020年12月 ○ ○ ○

・収集したデータの管理の在り方の検討 2020年12月 ○ ○ ○

・解析のためのコンピューティングリソースの在り
方の検討

2020年12月 ○ ○ ○

・全ゲノムデータ等の網羅的解析のための人工知能
の活用

継続的検討 ○ ○ ○

４.データを共有・活用する
ための考え方、インフラ等に
ついての検討

・データ等の管理・運営体制の在り方について検討 2020年12月 ○ ○ ○

・データの二次利活用の制度を整備、構築する 2021年3月 ○ ○ ○

・産学連携体制・情報共有体制の構築に向けた検討 2021年3月 ○ ○ ○

・知的財産等の考え方の整理 2021年3月 ○ ○ ○

５.倫理面や幅広い利活用を
可能とするためのＩＣのあり
方等についての検討

・新薬開発への活用や将来の追加解析に耐えうる包
括的な同意取得を統一化

2020年12月 ○ ○ ○

・患者等へのリコンタクトも可能とする仕組みの構
築に向けた検討

2020年12月 ○ ○ ○

・過去に取得された同意について、統一化された同
意との同等性確認

2021年3月 ○ ○ ○

・治療に有用な情報等の患者や家族への丁寧な説明
等のガイダンスを策定

2021年3月 ○ ○ ○

・ELSIに必要な法制度の検討、相談支援体制の整備
に向けた検討

2021年3月 ○ ○ ○

（※１）第2回がん全ゲノム解析等連絡調整会議で協議した内容については第3回がん全ゲノム解析等連絡調整会議において協議を行い一定の同意を得た。

（※２）「全ゲノム解析等実行計画」の推進に向けた検討会議での意見等を踏まえ、令和3年2月から3月頃に同会議としてのとりまとめを行う。
○上記の他、人材育成や、全ゲノム解析等の推進に向けた体制整備等（ビジネスモデル案など）については、がんの全ゲノム解析等に関する
体制整備等に係る調査事業で検討中

「全ゲノム解析等実行計画」の推進に向けた検討スケジュール
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