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本セミナーについて

• バイオインフォマティクス(BI)に馴染みのない
方を主な対象として、BIのがん研究に関連した
概要や入門的な内容を説明します

• Linuxコマンドを使わない解析
• ツールやデータベース毎に、
• 出来るだけ「解析の目的」を示しそれに対する
「手順」を提示する形で進めます
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自前データ公開データ

ローカル環境
(デスクトップPC)

オンラインツール

Linux環境

自由度の
高い解析
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解析環境の分類

解析自由度・出力自由度対象データスキルレベル解析環境

使える解析は限られてい
る。出力は定型的(きれ
いなことも多い)

主に内蔵データ（公開デー
タ）を使用し、特定のタス
クに特化

スキルに依存せ
ず、利用者に優
しい

オンラインツール

中程度の自由度。BIツー
ルのごく一部が使える

中小規模のデータ向き。自
前データも扱える中程度ローカル環境

高い自由度。BIツールの
大部分が使える

大規模データも扱える。自
前データも扱える敷居が高いLinux環境

簡便
定式的
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BI解析の目的、解析環境、ツールの例
 がんと関係のあることが知られている遺伝子に体細胞変異を検出した。病原性

(pathogenicity)を評価したい

⇒病原性のある体細胞変異は、生殖細胞系列の変異として集団中で低頻度に保たれていると
いう仮定の下、gnomADを用いてこの変異の集団頻度を確認する。また、これまでがん組織の
体細胞変異として報告のある変異か(COSMIC)、変異の有無で予後の違いがあるか(TCGA)知る

 研究仮説を思いついたが、データを取る前に、公開データで仮説の一部を検証できないか

⇒今回の解析は、オンラインの解析システムcBioPortalで解析できそうだ

 ゲノムデータで予後予測モデルを作成した。結果をバリデートしたい

⇒ RパッケージTCGAbiolinksを用いてTCGAデータをローカルにダウンロードして解析
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対象とするデータベースやツール
• gnomAD

• 正常な個体の生殖細胞系列の変異をまとめたデータベース
疾患関連の遺伝子変異フィルタリングに使用

• COSMIC

• がん組織の体細胞変異に関する詳細な情報を提供するがんゲノム変異カタログ

• OncoKB

• がん関連の体細胞性変異に対する治療への影響や臨床的な重要性を提供するがん
の遺伝子変異知識ベース

• TCGA

• がんゲノムや遺伝子発現などの包括的な情報を提供するプロジェクト。GDC Data 
Portalを通じてTCGAデータの検索、フィルタ、ダウンロード、簡単な分析ができる

• cBioPortal

• TCGAなどの多数のがんゲノム研究のデータをキュレート。がんゲノムデータの視
覚化と解析をサポートするオープンソースのプラットフォーム

• TCGAbiolinks

• TCGAデータなどへのアクセスを容易にし、データのダウンロードや解析、視覚化
をサポートするRパッケージ 5 
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• gnomADは、健康な個人の生殖細胞系列変
異をまとめたデータベースであり、各遺伝
子座や変異に関する広範な情報を提供する

• 異なる人種や集団の遺伝子情報が含まれ、
次世代シーケンシング技術を駆使して多様
なデータが収集されている

• 主たる目的は、正常な個体の遺伝子座や変
異のバリエーションを理解し、それに基づ
いて疾患との関連性を評価することである。
疾患関連の変異を特定するための重要な基
準として研究者や臨床医が活用している

• gnomADのデータは、遺伝学やゲノム解析
に従事する研究者、臨床医、遺伝カウンセ
ラーにとって、遺伝的な変異の頻度や分布
に関する貴重な情報源となっている

gnomAD
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②Val600Gluを検索

※ v2.1.1とv4.0.0は独立サンプル
南アジアの個体に1コピー

BRAF  V600Eの頻度

③v4.0.0だとヒットしない

④gnomAD v2.1.1で検索してみる

csv形式でBRAF全体の変異を
ダウンロードすることもできる

①検索窓にBRAFと入れ検索

⑤v2.1.1だとヒットする
IDをクリック
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変異型アリルの数 全アリル数 変異型ホモ接合体の数

全個体数 = Allele Number/2 = 37,454
ヘテロ数 = Allele Count – 2 x Number of Homozygotes = 3,635
正常型ホモ接合体の数 = 全個体数 –ヘテロ数 – Number of Homozygotes = 33,783

AATATT遺伝子型

363,63533,783数

ハーディー・ワインベルク平衡下
での期待値92人よりかなり小さい

ヘモグロビンS（HbS）は、
HBB遺伝子のミスセンス変
異（rs334; HBB c.20A> T; 
p.Glu6-Val）による異常なヘ
モグロビン。ホモ接合の状
態では重度の鎌状赤血球貧
血を引き起こす一方マラリ
ア耐性がある

※ HbSを例に挙げたが、
変異型ホモ接合ががん発
症に関わる場合も多いと
考えられる

gnomADで遺伝子型頻度も知ることができる
rs334を検索
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• COSMICは、がんにおける体細胞変異の影響
を包括的に提供するデータベース

• COSMIC v86（2018年8月）には、26,000以上
の文献から収集された1.4百万以上の腫瘍サ
ンプルにわたり、約6百万のコーディング変
異が含まれている

• 手作業でのキュレーションにより品質と精度
が確保され、非コーディング変異や遺伝子融
合など、がんを促進する多様なメカニズムも
網羅

• COSMIC-3Dにおいては、タンパク質構造内の
変異や薬物耐性の意義を探索する新機能が提
供されている

• Cancer Gene Census（CGC）では、719のがん
のドライバー遺伝子とその機能的説明をまと
め、がん研究に不可欠なツールとなっている

COSMIC

検索窓に
• 遺伝子名
• 細胞株名(COLO-829)
• 変異
• 研究プロジェクト
など入力して検索できる 
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②6つヒットするが
上部の
“exact match for the COSMIC gene BRAF”
をクリック

①前項の検索窓で”BRAF”を検索

③BRAFの詳細ページに移る

説明項目
各タイプの変異パターンやその頻度を示すGene View

ゲノム位置、サンプル数、転写産物等の基本情報
Census gene、Curated gene、Hallmark geneであるか否か
3D構造と詳細へのリンク、パートナー遺伝子、遺伝子変異
が感受性に影響する薬剤

Overview

他のバイオインフォマティクス的情報へのリンクExternal Links

耐性変異に関する情報Drug 
Resistance

遺伝子が異なる組織でどの程度発現しているか示すTissue 
Distribution

ゲノム上の位置情報を視覚的に表示Genome 
Browser

突然変異の発生頻度や分布に関する情報。Mutation 
Distribution

変異型に関する情報Variants

利用された文献や研究の引用References
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②BRAFはCensus gene, Curated gene,
Hallmark geneに該当する

遺伝子変異が感受性に影響する薬剤

パートナー遺伝子

①興味ある領域をドラッグし拡大

説明タイプ
Cancer Gene Census（CGC）に登録の遺伝子Census gene
COSMICのキュレーターにより登録された遺伝子. 該
当しない遺伝子は他DBやゲノムワイド研究に由来Curated gene

マウスの実験でがん遺伝子とされた遺伝子Mouse gene
がんの進展に関する10個の特性(Hallmark)に当たる
遺伝子Hallmark gene

③Hallmark geneをクリック

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください

 
https://www.icrweb.jp/



BRAFは「proliferative signalling」と「escaping programmed cell death」に該当

文献リンク
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他のバイオインフォマティクス的情報へのリンク
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左図では
Dabrafenibと
Vemurafenib
に対するBRAFの変異に関して、
抵抗性変異とその観察数が示
されている

薬剤や遺伝子を選択し直してUpdate drugs, Update genesを
クリックすると下のグラフが更新される
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原発組織ごとに、BRAFの各変異タイプの分布を示す
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BRAF変異の一覧

BRAF変異に関するリファレンス
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All genesとcensus genesの切替え

①組織等を選んで「Go」をクリック
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COSMIC – Cancer Browser
組織 – histologyごとに、COSMICデータをゲノムブラウザ上で見る

COSMICトップ画面のメニュー「Tools」→ 「Cancer Browser」を選択
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Genome browserでSNPと置換変異を表示させた例
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サンプルごとに変異遺伝子を示す。変異タイプも分かる

変異のタイプを選択できる
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• OncoKBは、がん治療において特定の遺伝子変異に関する臨床的な情報を提供する精密医
療の知識ベース

• 患者の腫瘍の分子特性に基づいて、特定の遺伝子変異がどの程度治療に影響を与えるか
を評価し、FDA承認薬や臨床試験の情報を含めて医師や研究者に提供する

• OncoKBは、患者の治療戦略をサポートし、がん治療の個別化と最適化を目指している

OncoKB

治療効果に関する
エビデンスレベル

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください

 
https://www.icrweb.jp/



20

エビデンスレベル＝Level1 (FDAが承認した薬剤に対するFDAが
認めたバイオマーカー)で、 V600変異陽性のメラノーマに対し
て「Vemurafenib + Cobimetinib + Atezolizumab」が有効

Citations列をマウス
オーバーするとエビ
デンスの出典が出現
する

OncoKB:トップ画面でBRAFで検索
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OncoKB: Cancer Gene List
OncoKBの”Cancer Genes”リストはダウンロードできる

変異と治療の対応を示すリストをダウンロードするには、登録(審査あり)が
必要 (実際に試すとごく簡単な申請で1営業日で困難なく承認された)

各種がんゲノムプロファイリング
検査での掲載状況

OncoKBによる分類

Vogelstein et al.(2013)
で挙げられた遺伝子

Cancer Gene Census 
Tier1遺伝子

②ダウンロード

①クリック

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください

 
https://www.icrweb.jp/



22

TCGA
• The Cancer Genome Atlas（TCGA）は、2006年
から始まったNCI（National Cancer Institute）
とNHGR（National Human Genome Research 
Institute）の共同プロジェクト

• このプログラムでは、33種類に及ぶがん種の
20,000以上の原発がんと対応する正常サンプ
ルからのゲノム、エピゲノム、トランスクリ
プトームなどのデータが解析されている

• このデータは既にがんの診断、治療、予防能
力の向上につながっており、誰でも研究コ
ミュニティで利用できるようになっている

Explorationを選ぶ
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あるがん種について、
各遺伝子の変異保有率をヒストグラムで表す
TCGA-LUAD (Lung Adenocarcinoma) とTCGA-COAD (Colon Adenocarcinoma)
について調べてみる
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自動的にCensus geneの
み表示されるように
なっている

① ProjectからTCGA-LUADを選ぶ

② Genesタブをクリック
③ PNG形式でダウンロードして保存

※ TCGA-COADについても同様に操作する
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TCGA-COADTCGA-LUAD
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TCGA-COADとTCGA-STADも同様に操作する
25

３つのがん種の変異遺伝子の集合関係を視覚化

TCGA-LUAD (Lung Adenocarcinoma) とTCGA-COAD (Colon Adenocarcinoma)
TCGA-STAD (Stomach Adenocarcinoma)を対象とする

① ProjectからTCGA-LUADを選ぶ

② Genesタブをクリック

③ Save as new gene setを選択
Save Top:20を指定し、
「TCGA-LUAD-TOP20genes」として保存
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② Selectをクリック

③作成したセットを選択

④ Run

① Analysisを選択
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肺がんと胃がんで共有(0)
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肺がんと大腸がんで共有(1)

大腸がんと胃がんで共有(5)

全がん種で変異している7遺伝子：TP53, MUC16, CSMD3, LRP1B, FAT4, FAT3, PTPRT

大腸がん胃がんで変異している5遺伝子： PIK3CA,KMT2D,ARID1A,NBEA,RNF43

肺がんと大腸がんで変異している1遺伝子： KRAS

クリックすると該当する
遺伝子が確認できる

肺がん 大腸がん

胃がん
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① ProjectからTCGA-BRCAを選ぶ

② PTENのSurvivalをクリック

③ PTEN変異の有無で生存曲線が描かれる
変異無し 695例 vs. 有り 362例
Log-Rank検定 P=0.0243

乳がんで予後因子として報告されているPTEN変異について、
TCGAデータで予後との関連を見る
PTEN変異と予後との関連に関する参考文献：
Zhang, Hong-Yan, et al. "PTEN mutation, methylation and expression 
in breast cancer patients." Oncology letters 6.1 (2013): 161-168.
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他の遺伝子についても確認してみる(対象: TCGA-BRCA)
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肺腺がんサンプルではKRAS/BRAF/EGFRは相互排他的に
変異しているか. TCGAサンプルで確かめる

① TCGA-LUADを選ぶ ② KRAS 変異ありの
148例をクリック

③Save/Edit Case Setをクリック
プルダウンより
Save as new case setを選択
名前を「TCGA-LUAD-KRAS」と
して保存
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同様にして「TCGA-LUAD-BRAF」、「TCGA-LUAD-EGFR」を作成して保存

その後、以下のとおり進める

⑤ Selectをクリック

④ Analysisを選択

⑥作成した3つのCases setsを選択

⑦ Run
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KRAS変異有のサンプル、BRAF変異有のサンプル、EGFR変有のサンプルはあまり重なっていない

ほぼ、排他的に変異していることがわかった

32

KRAS BRAF

EGFR

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください

 
https://www.icrweb.jp/



TCGA-COAD (大腸がん)ではどうか
同様にして調べた結果は以下のとおり
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TCGAデータのダウンロード

① Explorationを選択

②TCGA-LUADをチェック

②View Files ...をクリック
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①左側のウィンドウでデータの
属性を指定

②該当するファイル(1ファイル1例分)
が出現するので、ひとつずつCartに入
れて、最後にCartをクリックしてダウ
ンロード

※ ダウンロードは後に示すTCGAbiolinksを
用いる方が簡単である

※ Controlled access のファイルを利用した
いときはGDC に利用申請が必要である
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cBioPortal
cBioPortalは、がんゲノムデータを視覚化および解釈す
るためのオンラインのツールおよびリソースである：
• 多様ながんゲノムデータの統合： cBioPortalは、

TCGAなどがんゲノム研究の遺伝子発現、変異、コ
ピー数異常、臨床データをキュレートして集積

• 直感的なデータ視覚化：がんゲノムデータを直感
的・効果的に視覚化でき、複雑ながんゲノムプロ
ファイルを理解しやすくなる

• 変異とその臨床意義の解釈：個々のがんゲノム変
異やパターンの臨床的な意義を理解するためのツー
ルを提供する

• 相関解析：相関解析を行う機能を提供し、特定の
変異や発現パターンが他の遺伝子や臨床的な特徴と
どのように関連しているかを探索できる

• 公開データセットのアクセス：多くの公共データ
ベースからデータを引用し、ユーザーは研究のため
にこれらにアクセスできる
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TMB and Immunotherapyのデータを見る

①チェック

②クリック

研究全体の特徴をみる

遺伝子を指定して
情報を得る

出典への
リンク

Genomic and survival data from 1661 tumor-normal pairs 
from 1661 patients with various cancer types sequenced 
with the MSK-IMPACT assay

マウスオーバーすると
データの概要が見れる

cBioPortalトップ画面
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• 免疫チェックポイント阻害剤（ICI）治療は転
移性がん患者の一部に有益で、バイオマー
カーの予測が必要

• TMBがICI治療への臨床応答を予測する可能性
があり、1,662人のICI治療患者および5,371人
の非ICI治療患者のデータを分析

• 高いTMB（各組織について最上位20％）は全
体生存期間の改善と関連し、高いTMBで生存
期間の改善が観察された

• がん種によって有効なTMBの閾値が異なった

TMB and Immunotherapyデータの出典論文

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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Explore selected study
がん種、背景因子、変異遺伝子に加えて、試験独自の変数(今回TMB)の分布を見れる

肺腺がんについて、TMBと予後の関係を見ることにする
⇒ TMB 上位20%超 vs. 20%以下 でKM-plotを作成する

TMB: 次ページで扱う

肺腺がんにチェック
→図表が更新される

ここから研究全体の臨床データとゲノミックデータをダウンロードできる

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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①Custom Binsをクリック

②ポップアップが出る

③上位20%超とそれ以下に区切
るような値である13を入力

⑤ TMB ≦ 13 と >13の分布に変わる

④クリック

⑥Compare Groups
→ Current binsをクリック

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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ケースの集合関係と背景の確認

群間のケースに重複がないことが分
かる

※重複があった場合、重複を除いた
生存時間解析がなされる

Metastatic Site以外の背景因子は、群間で偏りが
ないことが確認できた

※TMBで群分けしたので当然TMBは群間差あり
 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください

 
https://www.icrweb.jp/



42

チェックするとハザード比が表示される

生存時間解析

Nat. Genet. 2019 Fig2

元の論文のNon-small cell LungのHRと大
きくな違いはないことが確認できる

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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一方の群でより変異がエンリッチしている遺伝子を調べる

頻度の高い遺伝子について、
変異を持つサンプルの割合

どちらかの群で変異がエンリッチしている遺伝子リスト(有意性が高い順)

※今回はTMBで群分けをしていて、(B)TMB>13群でエンリッチしている
遺伝子が多くなるのは当然であり解釈には注意が必要

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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(A)TMB<=13群でエンリッチしている遺伝子はなかった

(A)TMB<=13群でエンリッチしている遺伝子だけを表示する

(A)TMB<=13群でエンリッチしている遺伝子を探す

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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特定の遺伝子(TP53)での変異のプロット

どちらかの群で変異がエンリッチしている変異リスト(有意性が高い順)

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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全ての研究のダウンロードページ

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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特定遺伝子を指定して情報検索(Query By Gene)

Colorectal Cancer(MSK,JNCI 2021)を対象とする

① Colorectal Cancer(MSK,JNCI 2021)をチェック

② Query By Geneをクリック

③ General: Cell Cycle- TCGA 
PanCan Pathways(15 genes)を
選択⇒15遺伝子がボックスに
セットされる

④Submitをクリック
 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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15遺伝子のOncoPrint

横軸はサンプル

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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15遺伝子の各ペアのMutual Exclusivity(相互排他性)

CDKN2AとCDKN2Bはq-value<0.001でCo-occurrence (共起)

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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Co-expression: 特定の遺伝子を固定して、それとその他の遺伝子の間での遺伝子発現の相関をみる

50

※発現データがある場合はCo-expressionも調べられる

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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• TCGAbiolinkは、がんゲノムデータ解析
を行うためのR言語のパッケージである
このパッケージは、TCGAなどGDCの
データから得られたがんゲノムデータ
へのアクセスと解析を容易にする

• 遺伝子発現、変異、臨床データなどを
含む多様なデータにアクセスし、これ
らのデータを組み合わせて独自の解析
を行うことができる

TCGAbiolinks

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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TCGAbiolinksはGDCデータをRで利用可能な形にセットアップしてくれる
 GDCデータのダウンロードを容易にしてくれる

 必要なデータの検索
 ダウンロード

 取得したGDCプロジェクトデータをRオブジェクトやデータフレーム
に変換し、Rで扱いやすくしてくれる

 heatmapや生存時間解析など、統計解析や図の作成では、必ずしも
TCGAbiolinksを使用する必要はなく、他のRパッケージを使った方がよ
いことが多い

TCGAbiolinks

※以降ではR言語(>= ver. 4.0)やTCGAbiolinksを含む
必要なRパッケージのインストールを前提としています

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

#最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling", 
data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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使用するパッケージの読み込み

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

#最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling", 
data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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# 全 GDCプロジェクトを確認

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

#最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling", 
data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM",
                  data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

#最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling", 
data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

#最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling", 
data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

# 最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM",
                  data.category = "Transcriptome Profiling",
                  data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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# 最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
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発現データからヒートマップを描く

library(TCGAbiolinks)
library(SummarizedExperiment)

# 全 GDCプロジェクトを確認
getGDCprojects()

# “TCGA-UVM”(Nevi and Melanomas)を選びデータの種類や症例数を確認⇒80例
getProjectSummary("TCGA-UVM")

# GDCquery関数で“Transcriptome Profiling”を指定し、該当するデータ見る
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

#最終的なクエリの作成. GDCquery関数で、 data.typeを指定しでさらに絞る.
query <- GDCquery(project = "TCGA-UVM", 

data.category = "Transcriptome Profiling", 
data.type = "Gene Expression Quantification")

output_query <-getResults(query)
head(output_query,20)

GDCデータベースを検索して対象データを絞り込む

データを検索する
⇒・getProjectSummary()
・GDCquery()

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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Gene expressionだけに絞った場合
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
length(output_query[,1])
length(unique(output_query$cases.submitter_id)) #cases.submitter_id: 症例ID

# ダウンロード
GDCdownload(query)

# summarizedExperimentオブジェクトに変換
UVM <- GDCprepare(query)

# assay関数で数値データ(行列)を抽出
UVM_mat <- assay(UVM)

# 行列の次元⇒ 60660    80
dim(UVM_mat)

UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]

heatmap(UVM_mat2, 
Colv = NA, 
scale = "row", 
main = "Gene Expression Heatmap")

対象データの確認、ダウンロード、変換、ヒートマップ描画

 
 
営利目的でのご利用はご遠慮ください
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
length(output_query[,1])
length(unique(output_query$cases.submitter_id)) #cases.submitter_id: 症例ID

# ダウンロード
GDCdownload(query)

# summarizedExperimentオブジェクトに変換
UVM <- GDCprepare(query)

# assay関数で数値データ(行列)を抽出
UVM_mat <- assay(UVM)

# 行列の次元⇒ 60660    80
dim(UVM_mat)

UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]

heatmap(UVM_mat2, 
Colv = NA, 
scale = "row", 
main = "Gene Expression Heatmap")

対象データの確認、ダウンロード、変換、ヒートマップ描画
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# ダウンロード
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
length(output_query[,1])
length(unique(output_query$cases.submitter_id)) #cases.submitter_id: 症例ID

# ダウンロード
GDCdownload(query)

# summarizedExperimentオブジェクトに変換
UVM <- GDCprepare(query)

# assay関数で数値データ(行列)を抽出
UVM_mat <- assay(UVM)

# 行列の次元⇒ 60660    80
dim(UVM_mat)

UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]

heatmap(UVM_mat2, 
Colv = NA, 
scale = "row", 
main = "Gene Expression Heatmap")

対象データの確認、ダウンロード、変換、ヒートマップ描画
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# summarizedExperimentオブジェクトに変換
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
length(output_query[,1])
length(unique(output_query$cases.submitter_id)) #cases.submitter_id: 症例ID

# ダウンロード
GDCdownload(query)

# summarizedExperimentオブジェクトに変換
UVM <- GDCprepare(query)

# assay関数で数値データ(行列)を抽出
UVM_mat <- assay(UVM)

# 行列の次元⇒ 60660    80
dim(UVM_mat)

UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]

heatmap(UVM_mat2, 
Colv = NA, 
scale = "row", 
main = "Gene Expression Heatmap")

対象データの確認、ダウンロード、変換、ヒートマップ描画
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# assay関数で数値データ(行列)を抽出
# 行列の次元⇒ 60660    80
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
length(output_query[,1])
length(unique(output_query$cases.submitter_id)) #cases.submitter_id: 症例ID

# ダウンロード
GDCdownload(query)

# summarizedExperimentオブジェクトに変換
UVM <- GDCprepare(query)

# assay関数で数値データ(行列)を抽出
UVM_mat <- assay(UVM)

# 行列の次元⇒ 60660    80
dim(UVM_mat)

UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]

heatmap(UVM_mat2, 
Colv = NA, 
scale = "row", 
main = "Gene Expression Heatmap")

対象データの確認、ダウンロード、変換、ヒートマップ描画
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UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]
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#データ数、症例数を確認しておく⇒ 80行、80症例
length(output_query[,1])
length(unique(output_query$cases.submitter_id)) #cases.submitter_id: 症例ID

# ダウンロード
GDCdownload(query)

# summarizedExperimentオブジェクトに変換
UVM <- GDCprepare(query)

# assay関数で数値データ(行列)を抽出
UVM_mat <- assay(UVM)

# 行列の次元⇒ 60660    80
dim(UVM_mat)

UVM_mat2 <- UVM_mat[1:100,]

heatmap(UVM_mat2,
        Colv = NA,
        scale = "row",
        main = "Gene Expression Heatmap")

対象データの確認、ダウンロード、変換、ヒートマップ描画
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ヒートマップ
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SNVの変異のサマリーとオンコプロット
library(TCGAbiolinks)

library(maftools)

# クエリを作成. データを検索するプロセスは省略している

query <- GDCquery( project = "TCGA-LUAD",

    data.category = "Simple Nucleotide Variation",

    access = "open",    data.type = "Masked Somatic Mutation",

    workflow.type = "Aliquot Ensemble Somatic Variant Merging and Masking")

# ダウンロード

GDCdownload(query)

# maf形式に変換. QueryがSNVのときGDCprepareの出力はmaf形式になる

LUAD <- GDCprepare(query)

LUAD1 = read.maf(maf = LUAD)

# MAFサマリ作成

plotmafSummary(maf = LUAD1,  rmOutlier = TRUE, addStat = 'median', dashboard = TRUE, titvRaw = FALSE)

oncoplot(maf = LUAD1, top = 10)

79 
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クエリ作成とダウンロード

80 
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SNVの変異のサマリーとオンコプロット
library(TCGAbiolinks)

library(maftools)

# クエリを作成. データを検索するプロセスは省略している

query <- GDCquery( project = "TCGA-LUAD", 

data.category = "Simple Nucleotide Variation", 

access = "open",    data.type = "Masked Somatic Mutation", 

workflow.type = "Aliquot Ensemble Somatic Variant Merging and Masking")

# ダウンロード

GDCdownload(query)

#  maf形式に変換. QueryがSNVのときGDCprepareの出力はmaf形式になる

LUAD <- GDCprepare(query)

LUAD1 = read.maf(maf = LUAD)

# MAFサマリ作成

plotmafSummary(maf = LUAD1,  rmOutlier = TRUE, addStat = 'median', dashboard = TRUE, titvRaw = FALSE)

oncoplot(maf = LUAD1, top = 10)
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臨床データのダウンロードとKaplan-Meierプロット

library("survminer")

library("TCGAbiolinks")

# TCGA-LUADの全ての臨床データをダウンロード
clin <- GDCquery_clinic("TCGA-LUAD")

head(clin) #データフレーム形式であることが分かる

# KMプロット
TCGAanalyze_survival(clin, clusterCol="gender", risk.table = FALSE, conf.int = FALSE)

#現在のディレクトリ=保存場所
getwd()
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