
964 情報処理 Vol.55 No.9 Sep. 2014

集特 集 ビッグデータ：世界を変えていくイノベーションの原動力として

医療におけるビッグデータの最近の状況

⹅⹅米国の状況
BD2K

　医療分野では，医療情報などを活用して医療に還

元する動きは従来から存在した．しかし，高速自動

シーケンサーが実用化した 2005年頃からヒトゲノ

ム解析にかかるコストが急速に減少し，大量のゲノ

ムデータが産生されるようになった（図 -1）．この

ため，個人別にゲノム解読を行い疾患の診断や治療

に活用する個別化医療が現実のものとなってきて 

いる．

　ビッグデータは従来型データベース管理ツール

やデータ処理ソフトで処理できないほど，大量で

（Volume），多種類で（Variety），高頻度に変化す

る（Velocity）データであるが，生命科学分野では

ゲノム配列データほどそれに似つかわしいものはな

いと思われる．

　したがって医療分野でビッグデータ利活用が話題

になるのは必然と思われたが，究極の個人データで

ある医療データを，ビッグデータ利活用という視点

で語られることを医療関係者や生命科学研究者が嫌

ったのか，その動きは鈍かった．しかし，ここ数カ

月で（2014年前半），次世代シーケンサーのデータ

を活用した臨床研究や，医療におけるビッグデータ，

ハイパフォーマンスコンピューティング（HPC） の

利活用に関するセミナや研究会が増えてきているよ

うに感じられる．

　これは，昨年（2013年），アメリカ国立衛生研究

所（NIH）に，医療分野におけるビッグデータの利

活用を図るために設立された BD2K（NIH Big Data 

to Knowledge）イニシアチブなどが，ワークショ

ップやセミナなどで情報発信を始めたことが 1つ

の発端であると考えられる．

eMERGE

　米国では，電子カルテ（EMR）とゲノム情報を

統合して，個別化医療に応用しようという動きが活

発であり，代表的なものに米国立ヒトゲノム研究所

（NHGRI：National Human Genome Research Insti-

tute）の資金提供を受けている eMERGE （Electronic 

Medical Records and Genomics）ネットワークが

ある（図 -2）．この組織により，2007年から 2011

年にかけて，ノースウエスタン大学，メイヨーク

リニック，ワシントン大学 Group Health Cooper-

ative，ヴァンダービルト大学および，Marshfield ク

リニックの 5つの機関で EMRによる表現型情報の

整備が行われてきた．2011年からは，さらにペン

シルバニア子供病院などが加わり，EMRへのゲノ

ム情報（変異情報）の統合が実施されている．

　これらの医療機関のほか，ベイラー医科大学，ハ

ーバード大学などでゲノム情報を利用した個別化医

療が実施されている．対象とする疾患は，遺伝性疾

患やがんが圧倒的に多く，ゲノムに基づく創薬的な

図 -1　ヒトゲノム解読のコスト減少（National⹅Human⹅Genome⹅
Research⹅Institute の記事より）
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アプローチも試みられ

ている．

　たとえば，eMERGE

ネットワークに参加し

ているヴァンダービル

ト大学病院は，PRE-

DICT （Pharmaco-ge-

nomic Resource for 

Enhanced Decisions 

in Care and Treat-

ment）と呼ばれる薬剤

代謝酵素 CYPの遺伝

的背景に基づいた薬剤

投与予測システムを稼

働させている．

　メイヨークリニッ

クは，乳がん患者のゲノム配列解析を行いテーラ

ーメードのがん化学療法を実施する BEAUTY（The 

Breast Cancer Genome Guided Therapy Study） プ

ロジェクトを実施している．

　今後，コンソーシアムを形成している比較的大き

な医療機関だけでなく，小さな病院でもビッグデー

タの利活用が大きく進むことが期待される．

⹅⹅バイオバンクと国内の状況
バイオバンク

　日本国内におけるゲノム解析と医療情報が結びつ

いた動きとしては，特定地域においてがんなどの検

体を収集し，医療情報とゲノム情報を統合して集積

するバイオバンクを設置し地域医療に貢献しようと

いう試みがいくつかなされている．代表的なものに

東北メディカル •メガバンクなどがある．

ゲノム科学におけるビッグデータ分析

⹅⹅ゲノムビッグデータ分析の実際
増え続ける情報に対して

　実際のデータ分析において，大量データを処理す

る際に，メモリ不足等の理由で，データベースやデー

タ分析ソフトが有効に機能しないという場面が頻発

するようになっている．このためにファイルを分割

して処理したり，より高スペックの解析サーバを導

入したりして対応する．定型的な方法はなく，筆者

らはいろいろな方法を組み合わせて対応しているが

大きく分けると以下の 4つの方法を用いている 1）～ 3）． 

（1）モンテカルロ法によるシミュレーション 4）

　いわゆる乱数に基づいて，大量データからデータ

を一部抽出し，元のデータのパラメータを推定する．

データの抽出方法により，ブートストラップ（復元

抽出），ジャックナイフ（非復元抽出），マルコフ連

鎖モンテカルロ法（特定の規則に基づく乱数発生）

などがある．

　特に，新規の機器を購入したりする必要がなく，

すぐに実施できるので，大量データの要約パラメー

タ（平均や標準偏差，分布など）を知りたいときに

は頻用する．

（2）大容量メモリ，メニーコアサーバによる HPC アプ

ローチ

　理化学研究所や，遺伝学研究所，統計数理研究所，

北海道大学など各拠点となる情報基盤センター大型

計算機システムの共同利用により，スパコンを使用

する．特にヘビーユーザである場合は，共同利用施

図 -2　⹅eMERGE ネットワークに参加している組織（http://emerge.mc.vanderbilt.edu/about-emerge-
network より）
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設では効率的，有効的な利

用は困難であるので，自前

の施設構築を検討するほう

が有効かもしれない．

（3）Hadoop を用いた並列

分散処理

　分散ファイルシステム，

分散処理システムとしての

選択肢の 1つに Hadoop

の利用がある．特に個人レ

ベル，一研究室レベルでの

クラスタによる分散ファイ

ル環境は，経済的にもスペ

ース的にも困難が伴うので，

AWS（アマゾン ウェブ サ

ービス）などのパブリッククラウドサービスを用い

ることが有効であると考えられる．

　AWSにおいては，クラウド上で AMI （Amazon 

Machine Image）を用いてデータ解析環境を構築

し，Amazon EMR （Elastic MapReduce）を用いて

容易に分散処理環境を構築できる．

　これらの環境を利用して，Contrail，Coudbrush（以

上，ゲノム配列データアセンブリソフト），Cross-

Bow，Myrna（以上，ゲノム配列データマッピングソ

フト），NCBI BLAST（相同性検索マッピングソフト），

R/BioConductor（生物学統計データ解析ソフト）な

どのオープンソースソフトウェアが利用できる．

　Hadoopの活用法については本特集の水丸の稿，

パブリッククラウドサービスについては，本特集の

吉荒の稿も参照いただきたい．

（4）Hadoop を用いないシェルスクリプトによる並

列分散処理

　シェルスクリプトは，比較的簡単に記述でき，メ

ニーコアの HPCや，コンピュータクラスタで容易

に分散ファイルや分散処理システムを構築できる．

　筆者らは，本特集の當仲との共同研究により，シ

ェルスクリプトによる分散ファイルシステム us-

pBOAによりヒトゲノムの次世代シーケンサーデー

タのクオリティチェックのリアルタイム処理を達成

した（図 -3）．Hadoopに比べて容易に構築できる

システムとして興味深いものであると考える．その

他の手法については當仲の稿をご覧いただきたい．

ゲノム科学におけるビッグデータ分析の
応用事例として─精神神経系疾患─

⹅⹅精神神経系疾患を巡る現状
患者数の推移

　近年の国内経済状況の長期悪化，および社会状況

の変化により，精神神経系疾患に罹患する患者数が

急激に増えている．2011年の第 19回社会保障審

議会医療部会資料の「患者調査」に基づく資料に

よると，1999年から患者数は急激に増加しており，

2008年にはその患者数は，がん患者の 2倍以上で，

糖尿病よりも多くなっている（図 -4）．このなかで

も，1996年には 43.3万人であったうつ病の気分障

害の総患者数は，2008年には 104.1万人と 12年

間で 2.4倍に増加した．「患者調査」は，医療機関

に受診している患者数の統計データであるが，うつ

病患者の医療機関への受診率は低いことが分かって

おり，実際にはこれより多くの患者がいることが推

測される．

　国内の自殺者数は，1998年以降，継続して毎年

図 -3　シェルスクリプトを用いた分散ファイル • 分散処理システム uspBOA⹅（MIT（マサチューセ
ッツ工科大学）セミナ「CRIBB（Computing⹅Resources⹅in⹅Boston⹅and⹅Beyond）」（2013）発表資
料より）
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3万人を超えており同

資料においても 3万 1

千人で，がん，心疾患，

脳血管疾患，肺炎，老

衰，不慮の事故に続き，

死因の第 7位となっ

ており，社会的な問題

となっている．

　自殺の大きな要因

としてあげられるの

は，うつ病などの精神

疾患との因果関係であ

る．Thomas E. Ellis ら

によれば，自殺既遂

者の 95%は何らかの

精神疾患を患っていて，

その大半が治療可能だ

ったという研究結果も

ある．日本の警視庁発

表ではうつ病による自

殺が 27.6%と最も多い．

精神神経系疾患の診断

の状況

　一方で，うつ病およ

び総合失調症などの精

神神経系疾患で最も広

く用いられる診断基準

は，アメリカ精神医学

会による精神障害の診

断と統計の手引き改訂 4版（DSM-IV-TR）と，世界

保健機関の疾病および関連保健問題の国際統計分類

（ICD-10）である．うつ病および総合失調症の原因

はいまだ不明であり，その診断は，上記診断基準に

より，もっぱら医師による患者からの愁訴に基づく

問診により実施されてきた．科学的エビデンスによ

る診断法の存在しない，いわゆる "アンメットメデ

ィカルニーズ "（未充足の医療ニーズ）の疾患である．

精神神経系疾患診断系構築のためのデータマイニング

　筆者は，精神神経系疾患の診断系を確立すること

を目標に，徳島大学大学院ヘルスバイオサイエンス

研究部神経情報医学部門との共同研究により精神神

経系疾患のゲノムレベルのデータを用いたデータ分

析を開始した．図 -5にデータ分析の大まかなワー

クフローを示す．

　たとえば次世代シーケンサーデータは，大量のテ

キストデータであるので，比較的少量のデータであ

れば簡単に処理できるが，数十ギガバイトを超える

データである場合は，従来の解析システムではデー

タ処理が困難になる一種の非定形データと呼ぶこと
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図 -4　疾病別の医療機関にかかっている患者数の年次推移資料：患者調査より

非定形データ

定形データ

説明変数の選択

疾患患者の識別

数値モデル化

モデル最適化

モデル検証

Hadoop MapReduce を用いた並列分散処理，
シェルスクリプトを用いたテキスト処理，
NoSQL によるデータ処理，モンテカルロ法による無作為抽出

RDMS（MySQL，PostgreSQL など）によるデータ処理，集計

統計学的有意差検定（ステューデントの　検定，マン
ホイットニーの U 検定），スパースモデリング

判別分析，サポートベクトルマシン，機械学習，ベイズフィルタリング

線形モデル，ロジスティック回帰モデル，
両者の混合モデル など

ウィルクスラムダ，AIC（赤池情報量規準），
BIC（ベイズ情報量基準）など

クロスバリデーション（リーブワンアウト法を含む）

t

図 -5　データ分析のワークフロー
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が可能である．これらは必要に応じて分散処理など

が必要になってくる．

　通常のデータベースや，統計解析環境の Rで処

理できるレベルまで，データを小さくすることがで

きれば統計的な解析が可能になる．

（1）説明変数の選択

　すでに述べたように次世代シーケンサーや，マイ

クロアレイによる網羅的発現解析や網羅的ゲノムメ

チル化解析を用いた場合，発現変動遺伝子や，ゲノ

ム DNAメチル化部位など，大量の説明変数が得ら

れる．

　これらの説明変数は，負の二項分布またはポアソ

ン分布をすることが知られている．したがって通常

のステューデント t 検定を用いずに，マンホイット

ニーの U検定などのノンパラメトリック検定を用

いて選択することが多い．

（2）識別方法と説明変数の最適化

　複数の説明変数による疾患，患者の識別には，多

変量解析（重回帰分析，判別分析，クラスタ分析），

サポートベクトルマシン，機械学習（自己組織化マ

ップ（SOM） など），ベイズフィルタリング，ラン

ダムフォレストなどの利用が考えられる．

　説明変数の選択は単純に，マンホイットニーの U

検定などのp 値などだけでは不十分で，いろいろ

な検討が必要である．検討方法には，総当たり法，

最良優先探索，焼きなまし法，遺伝的アルゴリズム

などがある．

　これらの説明変数の選択には統計学的な方法だけ

でなく，説明変数の重み付けや，因果関係の解釈な

どのために，生物学的データの解釈は必須である．

候補となるマーカを染色体上にマッピングし，その

妥当性を検証するなど，常に生物学的評価を意識し

ないと正確な判断を見誤ることもあり得る．データ

分析には単に情報処理能力や統計処理能力だけでな

く，対象分野の専門知識がどうしても必要である．

（3）得られた数理モデルの検証

　診断法の正確性の評価は，感度および特異度が用

いられる．感度は，陽性と判定されたもののうちの

真の陽性の割合で，特異度は，陰性と判定されたも

ののうちの真の陰性の割合であり，両者が 100％に

近ければ近いほど，優れた診断系であると言える．

　最終的に得られた数理モデルは，クロスバリデー

ション（交差検定法）などにより検証する．

（4）データ分析の実際

　解析データは，マイクロアレイや次世代シーケン

サーなど大量のゲノムデータを用い，たとえば，今

回用いる次世代シーケンサーデータでは，百数十人

分のデータはテラバイト級となる．このため，理化

学研究所の「京」互換スーパーコンピュータ SCLS，

AWS上のクラウドコンピュータクラスタなどの高

パフォーマンスコンピュータ環境を適宜用いてデー

タ解析を行う．

（5） 分析結果の視覚化

　分析結果は，グラフやヒートマップで視覚化する

（図 -6）．

精神神経系疾患診断系構築の実際

　筆者らは，上記に述べた方法を用いて，うつ病，

総合失調症，双極性感情障害などの精神神経系疾患

において，良好な識別能力を有する診断系の構築に

成功している．従来では，問診による経験的判断で

しか，診断がつかなかった精神神経系疾患において

エビデンスに基づく診断を導入する糸口が見えてき

図 -6　分析結果のヒートマップによる視覚化例
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ている．詳細は関連の臨床系の雑誌に報告するので

そちらを参照してほしい 5），6）．

医療分野のビッグデータ利活用の問題
点に関する考察と思い

　以上，医療分野におけるビッグデータ利活用の現

状とデータ分析の実際について走り走り述べてきた．

ビッグデータ活用の実際の課題として，Hadoopな

どのビッグデータプラットフォームの導入や，デー

タベースの構築，データアナリティクス •データマ

イニング手法の確立などがあるが，実際のデータ分

析は，単に情報技術や，統計技術の集積だけでは困

難で，その生物現象そのものの理解や背景知識が不

可欠になってくる．

　医療分野におけるビッグデータ利活用は，個人情

報を扱うということと，産業上の大きな利益が得ら

れるということから，プライバシー問題や知的財産

権の問題も重要である．このことから医療分野にお

けるビッグデータ利活用において，課題はまだまだ

残されている．

　よく指摘されることに，データベースの構築やイ

ンフラはできたけれど，それを実際に分析して活用

できる人材が不足しているという点がある．たとえ

ば eMERGEの PREDICTのような人口知能的なシス

テムの構築などは，目を見張るものがある．しかし，

データ分析は，単に情報技術や統計技術の集積だけ

では困難で，専門知識がどうしても欠かせないこと

から，各分野の専門家にデータアナリティクスを浸

透させていく人材育成が必要だと考える．

　ビッグデータに期待することは，イノベーション

の推進である．データマイニングによって得られる

知識の発見により新しい産業が生まれ，先端技術を

社会に還元し，技術革新により世界を変えていく．

そのようなサイクルが進むことが期待されることか

ら，ビッグデータを単なるバズワードに終わらせる

わけにはいかないと考える．

　くしくも，1998年に Larry Pageと Sergey Brin

が Googleを設立して以来，大規模な検索エンジン

の構築のためのツールとして用いてきた BigTable

や Google File System，MapReduceなどの製品群

が，今日のビッグデータ利活用の源流と考えると，

このイノベーションは一時的なはやりで終わること

なく，今後も世界を変えていく原動力になり続ける

であろうと信じる．
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