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【研究目的】
シークエンス技術の進展によりヒト全ゲノム配列情報とそれに付随
して必要となる解析資源が爆発的に増えている。

申請者は複数拠点間にわたる計算資源、ストレージを効率的に運用
する上で出てくる課題を解決することで

「ハイブリッドクラウド構築とゲノム情報解析の効率的な運用に関
した研究（令和２－３年度 jh200047-NWH,jh210018-NWH）」を進め
てきた。

当研究課題では、申請者が進めている日本人の長鎖型情報を活用し、
令和４年度において、国外において先行研究が行った5,202検体と
同程度の約5,000検体の短鎖型法の検体の解析を目標に構造多型の
カタログの構築（図１）を行う。
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Siren et al Nature 374(1461) 2021

海外の先行研究

日本人のゲノム情報

約5000人の日本人
のsrWGSゲノム情
報での解析

約100人の日本人
のlrWGSゲノム情
報での解析

【研究目的】日本人のゲノム情報についてグ
ラフゲノムによる解析による構造多型（※）
のカタログ同定と疾患解析での活用

アノテーションと
疾患解析での基盤
としての活用

【課題1】ハイブリッドクラウ
ド情報基盤での実装
【課題2】アノテーション基盤
情報の取得と拠点間転送

https://github.com/graph-genome/graph_summarization

図１

※構造多型：染色体上の複雑な配列の集団内の多様性を指す。SNVなどの１塩基の
単純な集団内の多様性とは区別して記載する。lrWGSを用いることで徐々に解明され
つつある。



【研究計画】
課題１）構造多型のリファレンスパネルの構築とそのた
めの複数拠点間を効率的に運用できるハイブリッド
クラウド情報基盤の設計と運用（図２参照）
（長﨑、松田、関谷、塙、深沢、村田）

課題２）シークエンサから取得されたアノテーションに
活用する情報を他の拠点に効率良く展開するための設計
検討と実装（図３参照）（大川、長﨑、深沢、村田）
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課題１）構造多型のリファレンスパネルの構築とその
ための複数拠点間を効率的に運用できるハイブリッド

クラウド情報基盤の設計と運用
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（拠点１）京都⼤学 ゲノム医学センター
【担当者】長﨑正朗 全体統括 （分担）松田文彦 他
【役割】構造多型のリファレンスパネルの構築の効率的な解析の設計
オンプレ、各電算資源間の効率的な解析パイプラインの構築（後スライド図２参照）

（拠点２）京都⼤学 メディアセンター
【担当者】深沢圭一郎
【役割１】京都大学と他拠点計算機資源との効率的なデータ分散及び拠点間転送支援
【役割２】京都大学と他拠点とのSINET6を用いたパブリッククラウドへのVPN接続管理

（拠点３）東京⼤学
【担当者】関谷勇司・塙敏博
【役割】クラウド実装におけるアドバイス、また、試験環境の整備

（拠点４）情報通信研究機構
【担当者】村田健史
【役割】拠点間の高速データ転送技術提供と評価

各拠点担当者とその役割



京都大学
・ゲノム医学センター
・オンプレサーバ

SINET6 L2VPN
(Direct Connect)

SINET6

東京大学仮想環境

(MDX)

京都大学大規模電算機

通信用固定ノード
・ゲノム医学センター
FPGAによる専用計算機 SINET6

東京大学大規模電算機
通信用固定ノード

SINET6

パブリッククラウド

ヒトゲノム情報解析でより汎用的な解析が求められる解析パイプラインの実装

ヒトゲノム情報解析で超高速な解析が求められる解析パイプラインの実装

課題１）構造多型のリファレンスパネルの構築とそのための複数拠点間
を効率的に運用できるハイブリッドクラウド情報基盤の設計と運用 長﨑、松田、関谷、
塙、深沢、村田

高速転送

高速転送

NICT・村田

NICT・村田

京大・深沢

東大・関谷京大・長﨑

京大・長﨑

システム全体構成と役割担当

高速転送

NICT・村田

東大・塙・関谷

図２



課題２）シークエンサから取得されたアノテー
ションに活用する情報を他の拠点に効率良く
展開するための設計検討と実装
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（拠点１）京都⼤学 ゲノム医学センター
【担当者】長﨑正朗 全体統括
【役割】拠点間の高速データ転送基盤整備と評価（拠点１担当）および全体評価

（拠点２）京都⼤学 メディアセンター
【担当者】深沢圭一郎
【役割】 拠点間の高速データ転送基盤整備と評価（拠点２担当）

（拠点３）東京⼤学
【担当者】塙敏博・関谷勇司
【役割】 拠点間の高速データ転送基盤整備と評価（拠点３担当）

（拠点４）情報通信研究機構
【担当者】村田健史
【役割】拠点間の高速データ転送技術提供および運用支援

（拠点５）九州⼤学 ⽣体防御医学研究所
【担当者】⼤川恭行 前原一満
【役割１】全ゲノムシークエンスデータの読み取りとその情報の拠点１への転送
【役割２】解析結果の拠点1からの受け取りと結果評価

各拠点担当者とその役割
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九州大学大規模電算機
九大・大川/前原

課題２）シークエンサから取得されたアノテーションに活用する情報を他の拠点
に効率良く展開するための設計検討と実装（⼤川、長﨑、深沢、村田）

京都大学大規模電算機

通信用固定ノード

・ゲノム医学センター
FPGAによる専用計算機

SINET6

東京大学大規模電算機
通信用固定ノード

SINET6

ヒトゲノム情報解析で超高速な解析が求められる解析パイプラインの実装

高速転送

NICT・村田
京大・深沢

京大・長﨑

東大・塙・関谷

高速転送

NICT・村田

【課題1】との連携

Illumina社NovaSeq6000
（参考：次ページスペック
シート）

全ゲノムシークエンス機器

九州大学
生体防御研究所

図３



NovaSeq6000 スペックシート
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S4のフローセルを用いて

1台で年間約8,000人のヒト全ゲ
ノム情報を取得できる。

データ量としては
546000G塩基

1塩基はA/T/G/Cの文字列とASCII
コードで表現される1文字

1検体あたり圧縮して30Gbぐらい

8000検体で解析前のデータで

250TB
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【図4】ヒトゲノムシークエンス情報の増加の様子
米国のヒトゲノムシークエンス情報の国際データベース (Sequence Read Archive: SRA) 
に登録されているゲノム情報の総データサイズ (テラバイト) の推移（2020年時点で
12PB）
おおよそ1検体あたり30Gとして約40万人のゲノム情報が保存されていることになる。

Cloud computing for Genomic Data Analysis and Collaboration Ben et al. Nature Rev Genet 2018

ヒトゲノムシークエンス情報の増加の様子
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A scientometric review of genome-wide association studies Melinda et al Communication Biology 2019

【図5】１つ１つの研究における人数規模の増加の様子 研究プロジェクト毎の解
析対象人数が⼤規模化するとともにまた数が増えていることがわかる。

１つ１つの研究における人数規模の増加


