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< 국문 요약문 >

연구의
목적 및 내용

<최종목표>
- 국립암센터의 다양한 암종의 오믹스 데이터 특성을 고려하여 정확하게 분석할 수 있
는 도구를 클라우드 컴퓨팅 플랫폼에서 구축하여 국, 내외 암 연구자들에게 정확한 분
석의 기회를 제공

  ⑴ 암종의 특성을 고려한 오믹스 데이터의 정확한 분석 알고리즘 개발
  ⑵ 클라우드 환경에서 운용 가능한 암종의 오믹스 데이터 분석 시스템의 구현
  ⑶ 암종의 변이체 특성을 고려한 데이터 교환 표준의 개발

⑴ 연구 내용
  - 암종의 오믹스 데이터를 효율적으로 정확히 분석할 수 있는 알고리즘 
    개발 및 구현
  - Hadoop 클라우드 컴퓨팅 환경에서 분석 시스템을 구현하여 국립암센터의 
    암 연구자에게 암종의 오믹스 데이터 분석 기회 제공

  ⑵ 연구 방법
  - 암종의 오믹스 데이터의 암 특이성을 고려한 정확한 분석 알고리즘 개발
   · 암종의 전장 유전체 시퀀싱, 트랜스크립톰 시퀀싱, 엑솜 시퀀싱 
     데이터의 특성에 따라 변이체를 정확하게 탐지할 수 있는 분석법 개발

  - Hadoop 시스템을 이용한 클라우드 컴퓨팅 환경에서의 오믹스 데이터 분석 
    알고리즘 구현
   · Hadoop 시스템을 설치, 스토리지 클러스터를 구현한 클라우드 컴퓨팅 
     테스트 환경에서 운용 가능한 암 특이적 분석 알고리즘을 구현

  - Map/Reduce 기능을 이용한 효율적인 병렬 프로세싱의 구현
   · Hadoop 시스템이 설치된 컴퓨터 환경에서 Map/Reduce를 이용하여 병렬 
     프로세싱을 지원하는 효율적인 분석 시스템을 개발

연구개발성과

<정량적 성과>

구분 달성치/목표치1) 달성도(%)
SCI 논문 편수 1 2/100

IF 합 4 61.792
기타 성과 특허 2편

<정성적 성과>

- 암종의 오믹스 데이터 분석 시 정확한 somatic point mutation 탐지 방안 제공
- 국립암센터의 암유전체 데이터가 임상에 적용될 수 있도록 하는 정확한 분석법, 

데이터 표준 구조 및 플랫폼 제공
- Genome/Transcriptome 의 특성을 동시에 고려한 변이체 탐지법 개발
- Tumor suppressor inactivation의 원인 규명



연구개발성과의
활용계획

(기대효과)

- 본 연구 과제 수행 기간 중 개발된 시스템을 활용하여 국립암센터의 Clinical 
Trials에 정확한 변이체 탐지에 적용

- 3년차 연구과제에서 발견한 이상 스플라이싱을 발생하는 유전자 변이를 임상 환
자의 진단에 적용

중심어
(5개 이내)

클라우드
컴퓨팅 
시스템

하둡 파일 
시스템

차세대 
염기서열 

암종의 오믹스 
데이터 분석

데이터 교환 
표준



〈 SUMMARY 〉

Purpose&
Contents

<Final goals>

According to the genomic context as well as cancer types, this project develop tools 
on the cloud computing platform, it can analyze cancer omics data precisely. And, 
the developed tools are opened to the nationwide researchers worked on cancer 
research institute or hospitals.

⑴ Development of omics data analysis algorithms according to cancer types
⑵ Implementation of omics data analysis system worked on cloud computing 
   environment
⑶ Development of data exchange standard considering the characteristics of 
   cancer specific variants

<Contents>

- Design and implementation of an analysis method or system which can analyze 
cancer-specific omics data precisely and efficiently.

- Providing the analysis system developed on a hadoop based platform to 
researchers of National Cancer Center.

<Methods>

- Development of an precise algorithm which can analyze the cancer-specific omics 
data such as whole genome sequencing, whole exome sequencing and 
transcriptome sequencing.

- Development of parallel computational processing and clustered storage on cloud 
computing environment.

Results Ach./Exp. Ratio(%)
# of SCI papers 2/1 100
Impact Factors 61.792/4 100

ETC 2 Patents

Expected
Contribution

- The developed methods in first year of this project could be participated to an 
analysis pipeline of clinical trials of National Cancer Center.

- After last base exon mutations, which occurred to an abnormal splicing including 
intron retention or exon skipping, were validated to cancer patients, there are 
expected to apply to cancer diagnosis parts of National Cancer Center.
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analysis
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exchange 
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1. 연구개발과제의 개요

1-1. 연구개발 목적

- 국립암센터의 다양한 암종의 오믹스 데이터 특성을 고려하여 정확하게 분석할 수 있는 도구를 클라우드 컴퓨
팅 플랫폼에서 구축하여 국, 내외 암 연구자들에게 정확한 분석의 기회를 제공

⑴ 암종의 특성을 고려한 오믹스 데이터의 정확한 분석 알고리즘 개발
⑵ 클라우드 환경에서 운용 가능한 암종의 오믹스 데이터 분석 시스템의 구현
⑶ 암종의 변이체 특성을 고려한 데이터 교환 표준의 개발

<당해연도목표>

⑴ 암종의 특성을 고려한 오믹스 데이터의 분석 알고리즘 개발
☞ 전장 유전체 시퀀싱, 트랜스크립톰 시퀀싱, 엑솜 시퀀싱에 대한 효율적이고 정확한 분석법 
   개발 및 구현

⑵ HDFS (Hadoop File System) 환경의 테스트 베드 구축
☞ 데스크탑 컴퓨터의 클러스터링을 통한 테스트베드 구축, 클라우드 컴퓨팅의 실험환경 제공

⑶ Map/Reduce 기법을 적용한 암종의 오믹스 데이터의 서열 정렬 및 변이체 탐지 시스템 구축
☞ 클라우드 컴퓨팅 환경에서 병렬 프로세싱이 가능한 오믹스 분석 시스템의 구현

1-2. 연구개발의 필요성

⑴ 대용량 데이터의 관리

① TCGA (The Cancer Genome Atlas) 뿐 아니라 ICGC (International Cancer 
Genome Consortium) 에서 생산한 데이터는 수십 페타에 달하는 것으로 실시간에 가
까운 분석 및 데이터 조작 (manipulation) 이 필요함.

② 암종의 오믹스 데이터를 분석하기 위한 고성능 컴퓨팅 시스템 및 대용량 스토리지 클러스
터 구축에 대한 부담이 예상되어 클라우드 컴퓨팅 환경으로 개발 플랫폼 전향

⑵ 국립암센터의 암종의 오믹스 데이터의 정확한 분석

① 국립암센터의 암 연구 전문가들은 암종의 오믹스 데이터를 통한 양질의 연구 결과를 도출
하기 위한 노력 중

② 국립암센터의 암 연구 전문가들의 시퀀싱 수요가 증가할 것으로 예상되어 암종의 특이성
을 고려한 정확한 분석법 개발이 필요

③ 향후 국립암센터에서 우수한 연구 실적을 도출하기 위하여 다양한 분석법을 적용한 계속
적인 분석 실험과 암 연구자간의 커뮤니케이션이 지속되어야 함. 점진적으로 컴퓨팅 리소
스 추가 또한 이루어져야 함



1-3. 연구개발 범위

⑴ 클라우드 컴퓨팅 환경에 운용 가능한 암종의 오믹스 데이터 분석 시스템/플랫폼 구축

① 본 연구의 1차년 과제에서는 분석 시스템의 기본 플랫폼으로 클라우드 컴퓨팅 시스템 환
경을 구축. 2, 3차년 계속 과제에서의 개발 플랫폼으로의 확장 뿐 아니라 향후 본 과제에
서 수행/개발된 분석 알고리즘의 테스트 환경의 역할을 함

② 본 연구 과제에서 구축한 클라우드 컴퓨팅 시스템은 고성능 컴퓨팅 환경에서 운용 가능한 
분석 소프트웨어 등이 운용 가능하기 때문에 “암종의 유전체 데이터 분석 시스템 구축 및 
운영” 등의 연구과제에서 활용할 수 있는 분석 파이프라인을 선 구축 테스트 가능

⑵ 암종의 특성을 고려한 오믹스 데이터의 정확한 분석 알고리즘 개발

① 본 연구과제의 책임자는 국립암센터의 암종의 오믹스 데이터를 분석하기 위하여 국립암센
터에 최적화된 파이프라인을 구축
구축된 고성능 컴퓨팅 시스템과 분석 시스템을 기반으로 국립암센터의 연구자들에게 분석 
업무를 지원하였으며, 정확도 높은 분석 기법 개발 및 지원이 계속 요구되었음

② Somatic point mutation 탐지 과정에서 발생할 수 있는 문제점을 발견하고 이를 해결할 
수 있는 시스템을 개발하여 공개적으로 오픈하였음

⑶ 암종의 오믹스 데이터 수집

① 국립암센터의 오믹스 데이터 및 TCGA에서 공개한 암종의 오믹스 데이터 수집
(데이터 수집은 개발 도구의 목적에 맞는 암종의 오믹스 순서로 진행했으며, 
본 과제의 개발 목적과 국립암센터 연구자의 요구에 따라 진행)

② 수집된 데이터를 분석 알고리즘의 성능 개선을 위한 테스트 데이터로 활용

③ 공개된 오믹스 데이터를 암종 별로 분석 후 통합 연구 결과에서 새로운 의미 도출 시도

⑷ 암종의 오믹스 데이터 분석 알고리즘/방법 개발 및 개선

① Genomic aberrant mutation 중 alternative splicing에 대해서 집중 연구를 진행함. 오
믹스 통합 분석법을 개선하여 tumor suppressor inactivation의 기능/원인을 밝히는 
alternative skipping 발견. 개발된 방법으로 암종의 오믹스 데이터에 적용하여 확인함. 
그림 1과 같이 수집한 암종의 오믹스 데이터 중 WES로부터 획득한 somatic point 
mutation과 RNA-Seq으로부터 exon의 마지막 position (5’ or 3’)에서 point mutation
이 있고, abnormal splicing을 보이는 패턴을 정리하여 intron retention이 tumor 
suppressor inactivation의 원인임을 in-silico하게 규명



그림 1. Last Base Exon Mutation에서의 abnormal splicing 사례



⑸ 암종의 변이체 특성을 고려한 데이터 교환 표준 개발 사례

① 실제 운영을 위한 시스템을 위해 The Jackson Lab.의 Charles Lee 교수팀과의 협력 
연구를 통하여 The Jackson lab.의 genomic center에서 운용하는 ELIMS 시스템의 
모듈과 내부 스키마 구조를 표준화할 수 있는 형태로 수입. 그림 2, 3은 운용 가능한 
내부 스키마를 보임.

그림 2. ELIMS 시스템의 모듈 구조도 

그림 3. Logical schema diagram



2. 국내외 기술개발 현황

⑴ 2009년 시작된 TCGA (The Cancer Genome Atlas) 프로젝트는 5년여에 거쳐 수행되어 암과 관련한 변이
를 천만여개를 발견하였으며, 발암 유전자 500여개 등을 선정 암 환자의 진단 및 치료의 근간이 되었음 
(http://cancergenome.nih.gov)

⑵ 2014년 12월 TCGA의 종료 후 NCI는 난소암, 결장직장암, 폐 선암종에 대해 강도 높은 시퀀싱을 진행하여 
그 결과를 바탕으로 향후 NGS 시퀀싱의 추가 여부를 결정할 것임

⑶ 대용량 데이터의 복잡성에 대한 분석 및 관리의 어려움은 국, 내외 모두 어려움을 겪고 있는 상황임

⑷ 현재 NCI는 통합 데이터베이스를 구축할 계획이며, 그 데이터 용량이 약 20페타 바이트로 예상하고 있어 대
용량 데이터베이스를 구축, 운용할 수 있는 기술이 필요함



3. 연구수행 내용 및 결과

3-1. 연구 수행 내용

▪ 본 연구과제에서 개선/개발한 분석 방법으로 국립암센터 연구자의 오믹스 데이터나 TCGA 데이터
의 분석 후 그 결과를 연구자에게 직접 반환. 과제 종료 후에도 지속적인 연구, 협의를 통해 신규 
연구를 유도하고, 연구 분야를 확장할 필요가 있음.

⑴ 암종의 오믹스 데이터 분석을 위한 클라우드 컴퓨팅 환경 구축

① HDFS 설치 후 Map/Reduce 기능을 지원하는 클라우드 컴퓨팅 환경 구축

② 클라우드 컴퓨팅 환경에서 NGS 분석 파이프라인 (특히 RNA-Seq 데이터를 기본) 
             설치, 운영

    

⑵ 암종의 특성을 고려한 오믹스 데이터의 정확한 분석 알고리즘 개발

① 암종의 오믹스 데이터에서 somatic point mutation 탐지 과정에서 발생할 수 있는 
   문제점 발견

* Nature, Nature Genetics, PNAS 등 유수 저널에서 출판된 49편의 암종의 오믹
스 데이터 분석 논문 조사

* 이들 논문 중 Nature Genetics, PNAS 등에 출판한 논문 중 전립선암, 방광암을 
시퀀싱한 논문 중 오류가 있는 논문을 발견하였고, public database를 활용하여 
필터링을 하여 somatic point mutation을 탐지하는 과정에서 문제가 발생할 수 
있음을 보고

* 시제품으로 위의 문제점을 해결할 수 있는 도구 (CSTAR:Cancer genome 
Sequencing Tool to Acquire Reliable somatic point mutations; 
http://cstar-ncc.org)를 개발하여 그림 4와 같이 본 연구과제 1차년도에 
Nature biotechnology (IF: 32.44) 저널에 출판

그림 4. 본 연구과제에 개발한 시스템이 공개된 출판논문 [1].



⑶ 비정상 스플라이싱 중 Intron retention이 암 억제 유전자의 비활성화를 시키는 원인임을 밝
힘. 특히 intron retention을 발생시키는 유전자 변이를 찾아내었는데, 그 특징으로 엑손의 
가장 끝자리에 위치하고 있었음. 그림 5는 본 3차년 연구과제에서 개발한 분석 방법의 결과를 
Nature Genetics (IF: 29.352) 에 출판함 [2].

그림 5. 본 연구과제에 발견한 변이를 공개한 출판논문



3-2. 연구 수행 결과

⑴ 클라우드 컴퓨팅 환경에 운용 가능한 암종의 오믹스 데이터 분석 시스템/플랫폼 구축 결과

① 그림 6은 구축된 로컬 클라우드 환경에서 암종의 오믹스 데이터 분석 중 가장 많은 컴퓨
팅 리소스와 타임 코스트가 필요한 short read (특히 1차년도에는 RNA-Seq 데이터의 분
석을 주로 함)의 서열 정렬 과정을 클라우드 컴퓨팅 시스템에서 모니터링하고 있는 과정임

그림 6. 클라우드 컴퓨팅 시스템에서 헤드 노드의 
Job 프로세싱의 모니터링 과정 



⑵ 암종의 특성을 고려한 오믹스 데이터 분석법의 정확성을 높이기 위한 연구 수행 결과

① 분석법의 정확성을 높이기 위한 사례로 1차년도에 somatic point mutation의 탐지 시 필
터링 과정에서 중요한 point mutation이 제거될 수 있는 문제점을 해결하는 사이트를 그
림 7과 같이 개발하여 공개 [1].

그림 7. 1차년도 개발 시스템의 사용자 인터페이스

② 1차년도 과제에서 개발한 시스템은 그림 8의 사용자 인터페이스를 이용하여 시스템을 활
용할 수 있음. VCF (Variant Call Format), MAF (Mutation Annotation Format), 
Tab-delimited 파일을 입력으로 받아들일 수 있으며, 입력 데이터는 그림 9와 같이 
Chromosome 번호와 genomic position의 필수 정보(mandatory information)와 
sample name 등의 optional 정보 등으로 구성될 수 있다.

그림 8. 사용자 입력을 통한 point mutation 입력 화면



그림 9. VCF 형태의 입력 파일 예 

③ 그림 10은 개발 시스템에서의 실행 결과 화면으로 Cancer-associated SNP 리스트를 보
임. A: 샘플 이름, B: clinically associated SNP, C: Disease susceptibility loci, D, E 
and E: # from preprocessed COSMIC database를 나태내고 있으며, SIFT, 
PolyPhen2, MutationAssessor, Phylop 등의 functional expectation 도구로부터의 결
과를 함께 보임

그림 10. 실행 결과 화면 



⑶ 암종의 오믹스 데이터 특성을 고려한 통합 분석 결과

  ◎ 1,892명 6개 암종의 환자에서 진행한 Whole Exome Sequencing 에서 somatic point 
mutations 을 call한 결과와 RNA-Seq 으로부터의 splicing 상황을 통합 분석한 결과임.

   ◎ Exonic mutations 중 가장 끝자리에 있는 mutation (Last Base Exon Mutation; LBEM)의 
경우 RNA-Seq 데이터를 확인한 결과 read가 cliping 되지 않음을 확인. 이들이 abnormal 
splicing의 원인이 되는지를 확인하고자 함

   ◎ 확인 결과 LBEM의 경우 Intron retention 등의 abnormal splicing을 일으키는 것을 확인
하였고, 이 현상은 Tumor suppressor genes에서 발견됨

① 그림 11의 a, b, c, d에서 보이는 유전자 TP53, ARID1A, CDH1, TPR 등은 대표적인 
암 억제 유전자로 유방암 환자의 유전자 TP53에서 Exon 4의 5’ 의 가장 끝자리 
(Chr17:7579312)에 Wild type ‘C’에서 Alternate ‘G’로 C->G mutation이 있는 것을 
확인할 수 있음 
변이가 있는 read 들에 대해서 정상 스플라이싱이 일어나지 않고 인트론이 유지되는 
abnormal splicing이 있음을 확인
Exon 4와 Exon 5 사이에 존재하는 인트론에는 “AGT”의 조기 종결 코돈 (PTC: Pre 
Termination Codon)이 있어 유전자 발현이 되지 않는 상황이 발생

그림 11. LBEM이 비정상 스플라이싱을 일으키는 사례



② Exon의 각 자리에서 발생하는 point mutation이 비정상 스플라이싱을 일으키는 비율
을 조사 (그림 12)

  LBEMs이 비정상 스플라이싱을 가장 많이 일으키는 변이임을 확인

그림 12. Exon position 별 abnormal splicing 을 가진 SNV의 비율

③ Oncogene set과 Tumor suppressor gene set에서 통계적 유의성을 확인한 결과 
Tumor suppressor gene에서 Intron retention의 유의도가 높음을 확인 (그림 13)

그림 13. 6개의 cancer 관련 gene sets에서의 LBEM과 intron retention 의 사례

④ 연구 결과를 “Intron retention is a widespread mechanism of tumor suppressors 
inactivation”의 제목으로 Nature Genetics (IF: 29.352)에 출판함 [2].



⑷ 데이터 추가 분석 지원 및 논문 출판 사례

※  본 연구과제의 수행기간 동안의 논문 게재 성과 (출판 논문 I.F.: 97.44, 회색 배경: 사사논문)

① “HNF4α is a therapeutic target that links AMPK to WNT signaling in early-stage 
gastric cancer”, Gut (IF: 13.319), 2014. [3].

         : 이기종의 sequencing instruments에서 생성한 시퀀싱 데이터의 분석 (그림 14)

그림 14. 시퀀싱 분석 데이터

② “Transglutaminase 2 inhibitor Abrogated Renal Cell Carcinoma in Xenograft 
Model”, Journal of Cancer Research and Clinical Oncology (IF: 3.009), 
140(5):757-767 [4]
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        : Adult kidney, clear renal carcinoma patients의 expression data 분석 지원 (그림 15) 

그림 15. ccRCC에서의 유전자 발현 양상

③ PATHOME: an algorithm for accurately detecting differentially expressed 
           subpathways: Oncogene (8.559), 2014 [6].

        : 위암 데이터의 transcriptome-wide expression data 처리 (그림 16)

그림 16. 암종의 오믹스 데이터에서의 발현 분석



④ “Clinical implications of NRG1 fusion in invasive mucinous adenocarcinoma of 
the lung”, The Pharmacogenomics Journal, submitted.

: Genome과 Transcriptome의 특성을 동시에 고려한 gene fusion 탐지 기법으로 
NRG1-SLC3A2 gene fusion 탐지 (그림 17)

그림 17. NRG1-SLC3A2 gene fusion

⑤ “ALDH Inhibition Combined with Phenformin Reverses Tumor Growth by Energy Depletion in 
NSCLC”, Cancer Cell (IF: 27.238), submit.

: Omics 데이터 수집과 hierarchical gene clustering을 통하여 폐암에서의 oncometabolic 
target을 발굴하였고, 발굴된 물질의 약효에 대한 검증을 진행하여 논문 투고. (그림 18)

그림 18. 폐암종의 유전자 발현 양에 따른 대사 관련 유전자들의 분류와 검증 과정

⑥ 암종의 오믹스 데이터 표준 포멧 개발

● 암종의 오믹스 데이터로부터 추출한 변이체 데이터 등은 1차년도에 VCF, MAF 
등의 genomic data format을 표현 범위를 정하고 XML/RDF/XML Schema 
구조로 형태로 확장. 
암종의 변이체 데이터는 거의 표준에 가까운 데이터를 규정/정의할 수 있으나 



이를 임상에 적용하기 위해서는 탐지된 방대한 양의 변이체 중 임상 치료에 필요
한 데이터를 선별하는 과정을 향후 추가 연구로 진행해야 함. 

● 임상의와 유기적/지속적인 협의를 계속하고, The Jackson Lab. 의 Charles 
Lee 교수팀과의 협력 연구를 통하여 실제 운용 가능한 암종의 오믹스 데이터의 
일부를 표준 포멧으로 개발하고 실제 운용을 가능하게 함.



4. 목표달성도 및 관련분야 기여도

4-1. 목표달성도

목 표 달성도(%) 내  용

암종의 오믹스 데이터 
분석 알고리즘 개발 

100%

- HDFS (Hadoop File System) 환경의 테스트 베드 구축

- TCGA 등의 공개된 암종의 시퀀싱 데이터 수집

- 암종의 변이체 특성을 고려한 필터링 시스템 개발

- 암종의 오믹스 데이터 분석 방법을 개선하여 Tumor suppressor 
inactivation의 원인이 되는 abnormal splicing pattern 발견

- 분석 방법 개발/개선

암종의 변이체 특성을 
고려한 데이터 교환 

표준 개발
100%

- 국립암센터의 오믹스 또는 변이체 데이터에 대한 데이터 표준 정
의 및 확장
   Patient, Genomic, Mouse schema의 
   interoperability의 특성을 고려한 모델링

- The Jackson Lab.의 Dr. Charles Lee와의 협업을 통해 ELIMS 
시스템 포팅에 관한 연구

평가의 착안점 자 체 평 가

암종의 오믹스 데이터 
분석 알고리즘 개발

- 공개된 폐암 종 등의 TCGA 오믹스 데이터 수집 진행함

- 암종의 오믹스 데이터 분석 방법을 개선하여 Tumor 
suppressor inactivation의 원인이 되는 abnormal splicing 
pattern 발견함

- RNA-Seq 데이터와 WES 데이터의 통합 분석 방법 개발 및 
개선을 완료함

- Nature Genetics 에 논문 출판함

  암종의 변이체 특성을 고려한 
데이터 교환 표준 개발

- The Jackson Lab.의 Charles Lee 교수와의 협업을 통하여 
표준 시스템 통합 개발에 관한 협력 연구를 진행함



4-2. 관련분야 기여도

⑴ 정확한 분석 방법의 활용

① 본 연구과제에서는 암과 관련한 맞춤 의학에서 요구되는 정확한 분석의 필요성을 보
였으며, 유전체 관련 분석 서비스를 위해 개발한 국내 시스템들이 분석 서비스에 해
결 방안을 제시할 것으로 기대.

● 2011년 9월 8일 KT는 '한국인 게놈 프로젝트‘에서 게놈 연구 재단과 테라젠 이
텍스가 유전자 정보 분석에 클라우드 컴퓨팅을 활용해 초고속으로 분석 결과를 
제공 (그림 19)

그림 19. KT와 테라젠이텍스의 클라우드 컴퓨팅을 활용한 

게놈 분석

● 2011년 8월 23일 삼성 SDS는 클라우드 컴퓨팅 환경에서 NGS 데이터 분석 시스
템 베타 테스팅 발표. 2011년 9월 1일부터 RNA-Seq 분석 서비스 시작. 삼성 
SDS 개발팀의 자문 요청에 따라 본 기관고유연구과제의 연구 책임자는 실제 서
비스 시 문제가 될 수 있는 부분에 대한 정리와 시스템 보완 방법 제공 (그림 
20)

그림 20. 삼성 SDS의 자체 구축 클라우드 컴퓨팅 
시스템에서의 RNA-Seq 분석 시스템



5. 연구결과의 활용계획

⑴ 클라우드 컴퓨팅 환경을 구현한 멀티 코어 프로세싱 가능 암종의 오믹스 시스템 분석 플랫폼

⑵ Somatic point mutation 탐지 과정 중 필터링의 문제를 해결할 수 있는 도구 CSTAR 
(Cancer genome Sequencing Tool to Acquire Reliable somatic point mutations; 
http://cstar-ncc.org) [1] 웹 사이트를 국립암센터의 Clinical Trials에 활용 적용

⑶ 인트론 유지의 이상 스플라이싱을 발생시키는 유전자 변이의 임상학적 검증을 통하여 암환자
의 진단에 활용 [2]



6. 연구과정에서 수집한 해외과학기술정보

⑴ 국외의 연구 사례

① 표 1에서 보였듯이 클라우드 컴퓨팅 환경에서의 오믹스 데이터 분석 시스템이 등장하고 
있음. 그림 21은 죤스홉킨스의 Biostatistics과에서 연구 개발한 Myrna의 출판 논문임 
(Genome Biology 2010, 11:R83). 본 기관고유연구사업의 연구 책임자는 논문 접수와 함
께 2010년 Myrna의 사용 후 평가 요청을 받았음. 설치 및 활용이 극히 어렵고 single 리
드만을 처리할 수 단점이 있다는 평가를 보냄

그림 21. RNA-Seq 분석 기법을 클라우드 컴퓨팅 시스템 환경에서 
구현한 예

② 그림 22의 DNAnexus는 대표적인 오믹스 데이터 분석 상업 시스템임. 스탠포드 대학의 
게놈 분석을 하던 연구진들이 클라우드 컴퓨팅 환경에서 분석 시스템 개발 본격적인 서비
스 시도. DNAnexus 개발팀으로부터 본 기관고유연구사업의 연구 책임자는 DNAnexus 
시스템을 사용해 보고 평가해 달라는 요청을 받음. 대용량의 인프라 구축 없이 분석을 할 
수 있으나 논문 출판 수준의 연구 결과를 도출하기 위해서는 분석의 정확성을 상당히 높
여야 함. 현재도 분석의 정확도가 더 높아져야 함

그림 22. DNAnexus를 활용한 RNA-Seq 데이터의 분석 예



③ 3세대 시퀀싱 도구로 평가되고 있는 SMRT (Single Molecule Real Time)의 기술을 보유하고 있는 
Pacific Biosciences는 UC San Diego에 위치, 샘플을 보내주면 시퀀싱 후 결과를 보내주는 형태
의 서비스를 제공. 분석 결과를 클라우드 컴퓨팅 기반으로 클라이언트에게 제공해 주는 시스템 채
택 (그림 23)

그림 23. 3세대 시퀀싱 데이터의 클라우드 컴퓨팅 적용 예
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Ⅰ. 연구개발실적

 1. 연구개발결과의 우수성/창의성

  ■ 등급 : (아주우수, 우수, 보통, 미흡, 불량)

(아주우수)

- 최근 Precision Medicine에서 중요하게 여겨지고 있는 정확한 변이 탐지 과정에서 필터링 과정 중 
  일어날 수 있는 오류를 제거할 수 있음
- 본 연구에서 발견한 LBEM (Last Base Exon Mutation)은 abnormal splicing을 일으키고 tumor 

suppressor 유전자의 비활성을 야기함

 2. 연구개발결과의 파급효과

  ■ 등급 : (아주우수, 우수, 보통, 미흡, 불량)

(아주우수)

- 본 연구에서 개발하여 공개한 시스템 (http://cstar-ncc.org)은 NGS 로부터 생산한 암 유전체 데이터
의 분석에 적극 활용될 수 있어, 최근 각 대형 병원에서 실현을 위해 노력하고 있는 clinical trials에 
적용되는 것을 기대할 수 있다.

 3. 연구개발결과에 대한 활용가능성

  ■ 등급 : (아주우수, 우수, 보통, 미흡, 불량)

(아주우수)

- 본 연구에서 발굴한 LBEM 은 missense, synonymous 변이체로 기존 관심을 갖던 변이가 아닌 것으
로 향후 암환자에서의 예후를 검증하는데 적용할 수 있음.



 4. 연구개발 수행노력의 성실도

  ■ 등급 : (아주우수, 우수, 보통, 미흡, 불량)

(아주우수)

- 본 연구는 암 유전체 빅데이터를 수집하여 대용량의 자료를 분석한 것으로 수십 테라바이트 이상의 
  자료의 다운로드, 데이터의 오류 보정, 분석 등의 작업에 2013년, 2014년 평균 주 7일, 하루 평균 
  20 시간의 연구 시간을 투자하였으며, 개발 시스템을 공개한 후 현재까지 유지 보수를 진행하고 
  있음.

 5. 공개발표된 연구개발성과(논문, 지적소유권, 발표회 개최 등)

  ■ 등급 : (아주우수, 우수, 보통, 미흡, 불량)

(아주우수)

본 연구의 3차년 연구 기간 중 Nature Biotechnology, Nature Genetics 등의 대표 논문에 논문을 출
판하였음.



Ⅱ. 연구목표 달성도

세부연구목표
(연구계획서상의 목표)

비중
(%)

달성도
(%)

자체평가

클라우드 환경에서 운용 가능한 
암종의 오믹스 데이터 분석 시스템 30 30 하둡 환경에서의 시스템 개발

암종의 특성을 고려한 오믹스 
데이터의 정확한 분석 알고리즘 30 30 개발 시스템을 Nature Biotechnolo

gy에 출판

암종의 특성을 고려한 
진단 타겟 발굴 30 30

비정상 스플라이싱으로 인한 Tumor 
suppressor의 비활성화 변이를 Nat
ure Genetics에 출판

암종의 변이체 특성을 고려한 데이터 
교환 형식 10 10 Jax Lab.에서 운영 중인 ELIMS 시

스템 수입/Customizing

합계 100점 100

Ⅲ. 종합의견

1. 연구개발결과에 대한 종합의견

본 연구과제는 최근 Precision Medicine에 필수적인 NGS 데이터의 정확한 분석법을 제시하였으며, 새로
운 타겟 발굴을 성공적으로 수행하였고, 로컬의 클라우드 컴퓨팅 시스템의 개발 환경에서 과제를 수행하
여 확장성에서도 용이한 분석 시스템을 개발하였음

2. 평가시 고려할 사항 또는 요구사항

본 연구과제에서는 TCGA로부터 공개된 데이터를 활용하여 분석을 진행하여 Nature Biotechnology 
(2013), Nature Genetics (2015) 등의 세계 최고 귄위의 journal에 논문을 책임저자로 투고하는 성과를 
보였음.

3. 연구결과의 활용방안 및 향후조치에 대한 의견

1년차 연구과제에서 개발한 시스템은 향후 NGS 분석 파이프라인에 적용가능할 것이며, 3년차 연구과제
의 성과물인 암 억제 유전자를 비활성화시키는 유전자 변이는 실제 환자에서 진단 타겟으로 검증할 것을 
기대함



Ⅳ. 보안성 검토

 o 연구책임자의 보안성 검토의견, 연구기관 자체의 보안성 검토결과를 기재함

※ 보안성이 필요하다고 판단되는 경우 작성함.

1. 연구책임자의 의견

2. 연구기관 자체의 검토결과


