
© 2018 統合データベース講習会 Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

三橋 信孝

バイオサイエンスデータベースセンター(NBDC) 、JST
研究員

ゲノム医科学に必要な情報基盤としての
日本人ゲノムデータベース

統合データベース講習会
生命科学分野のデータベースを使いこなす

2018年9月25日

1



© 2018 統合データベース講習会 Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

こんな時あなたはどうしますか

1. レビュアーからヒト由来の個人レベルのNGSデータやアレイ
データを公的データベースに登録してくださいと言われた。

→NCBI dbGaP (The database of Genotypes and Phenotypes) 

→gnomAD (The genome aggregation database)

→NCBI ClinVar

2. WESやWGSで得られたバリアントの人種別のアレル頻度を
知りたい。

3. 臨床的意義(Pathogenic or Benign) が既知のバリアン
トを知りたい。
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欧米のデータベースに含まれる日本人データ

出典： MacArthur Lab Blog (2017/2)
https://macarthurlab.org/2017/02/27/the -genome -aggregation -database -gnomad/

gnomAD に含まれる集団別サンプルサイズ

大半は中国系と思われる

日本人というPopulation
はない
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日本人のデータを扱うヒト由来データベース

1. レビュアーからヒト由来の個人レベルのNGSデータやアレイデータ
を公的データベースに登録してくださいと言われた。

2. WESやWGSで得られたバリアントの人種別のアレル頻度を知り
たい。

3. 臨床的意義(Pathogenic or Benign) が既知のバリアントを知りた
い。

→ NBDCヒトデータベース/

Japanese Genotype -phenotype Archive (JGA)

→ TogoVar （日本人ゲノム多様性統合データベース）

→ MGeND (臨床ゲノム情報統合データベース) 
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MGeND (Medical Genomics Japan Variant Database）

AMED 

2018 3

9,000

https://mgend.med.kyoto-u.ac.jp/

/ / / /
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『NBDCヒトDB/JGA 』と『TogoVar 』の関係

②利用申請

① 概要を
把握

データ
利用者

出典元 (© 2016 DBCLS TogoTV) 
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日本人大規模
バリアント頻度

同じ手法で
再解析

NGSデータ由来
頻度情報

(JGA-NGS)

SNP-Chipデータ由来
頻度情報

(JGA-SNP)

個人別の情報でない（集計情報）

非制限公開（利用審査なし）

個人別の情報（個人情報）

制限公開 (提供・利用審査あり）

SNP-Chipデータ

NGSデータ

研究プロジェクトA

研究プロジェクトB

研究プロジェクトC

NGSデータ

SNP-Chipデータ

データ
提供者
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NBDCヒトデータベース＆TogoVar 入口

https://humandbs.biosciencedbc.jp/
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https://togovar.biosciencedbc.jp/

https://biosciencedbc.jp/

https://humandbs.biosciencedbc.jp/
https://togovar.biosciencedbc.jp/
https://humandbs.biosciencedbc.jp/


1. NBDCヒトデータベースの紹介

8

• 仕組みや概要の説明
• データ提供者の視点から
• データ利用者の視点から
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NBDCヒトデータベースの概要

Controlled Access（制限公開）の必要なヒトに関する
データを収集・公開する仕組み

9

基本方針：
・ヒトに関するあらゆるデータが対象(2013年運用開始）
・二重に匿名化された情報のみ

⇒より詳細な情報は共同研究で！
・データ提供／利用に関する審査はNBDCが実施
・提供者の要望対応（公開時期、ICによる制限事項、他）
・社会的な理解や指針の変更に柔軟に対応

公開データ数 (2018/8末）：
・非制限公開（オープン）データ 20件
・制限公開データ 72件

https://humandbs.biosciencedbc.jp/

https://humandbs.biosciencedbc.jp/
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NBDCヒトデータベース／データの種類

非制限公開データ
（オープン）

公開待機データ

ヒトデータ審査委員会
（NBDC）での審査に
基づき利用可能
・個人ごとの情報

ウェブサイト等から制限
なく公開
・集団の統計値
・特定の個人由来では無い

試料の解析結果

各プロジェクト・実施機関

N
B
D

C

ヒ
ト
デ
ー
タ
ベ
ー
ス

制限公開データ
（標準レベル[Type Ⅰ]セキュリティ）
（ハイレベル[Type Ⅱ]セキュリティ）

一定期間の後、制限公開
データ等へ移動

10
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NBDCヒトデータ
共有ガイドライン

ṇ

NBDC

外部の有識者を含む審査機関

NBDCヒトデータ取扱い
セキュリティガイドライン

策
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・
見
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NBDCヒトデータベース／データ共有の仕組み
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ẑ DDBJ
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JGA: Japanese Genotype -phenotype Archive 

https://www.ddbj.nig.ac.jp/jga/index.html

JGAの主な役割
• データの厳格な管理
• アクセッション番号の発行
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日米欧の制限公開データベースの比較

NCBI
dbGAP

EBI
EGA

各Institute のDACが審査
各データ提供機関が所有
するDACが審査

※Data Access Committee (DAC)

DDBJ
JGA

DAC NBDC
( Ṗ
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データ提供者の視点から

1. NBDCヒトデータベースにデータを提供する必要性

2. データ提供に必要な手続きは

3. データ提供者がデータ利用者を選んだり利用条件を
決定できるか
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1. NBDCヒトデータベースにデータを提供する必要性

ジャーナルが公的DBへのデータの登録とアクセッション番号の論文への記載を求めている
JGAはScientific Data ジャーナルの登録先の推奨レポジトリになった（2016年6月9日）

データ提供者の視点から

<< >>

https://www.nature.com/sdata/policies/repositories https://www.ddbj.nig.ac.jp/news/ja/wn160609.html

dbGaP、EGA、JGAのどこに登録しても同じ扱い
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1. NBDCヒトデータベースにデータを提供する必要性

<< >>

https://www.amed.go.jp/content/000004577.docx

AMED データマネージメントプラン提出の義務化
(2018 年3月20日）

データ提供者の視点から

https://www.amed.go.jp/koubo/datamanagement.html



© 2018 統合データベース講習会 Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

17

2. データ提供に必要な手続きは

研究計画時に研究計画書、同意(IC)文書、説明文書をしっかりと作成しておくことが重要。
後日、研究参加者から再同意を取得するのは手間がかかる。

データ提供者の視点から

https://humandbs.biosciencedbc.jp/data-submission
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2. データ提供に必要な手続きは

同意説明文書の雛形をダウンロード可

データ提供者の視点から

https://humandbs.biosciencedbc.jp/faq

不明点は事前にご相談ください

https://www.genome-sci.jp/ethic
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2. データ提供に必要な手続きは
データ提供者の視点から

https://humandbs.biosciencedbc.jp/data-submission
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インフォームドコンセント説明文書・同意文書に記述するべき内容
（解析データの公的DBからの公開に関して）

データ提供者の視点から

・データベースの具体名は必ずしも必要ではないが（先進ゲノム支援では、倫理指針の
対象となるヒト由来試料からのデータはNBDCヒトデータベースを、その他試料からのデー
タは国立遺伝学研究所DDBJセンターのデータベースを推奨しています）、データを公
的データベースから公開することについては記載。

・データベースからの公開では、国内の研究機関だけではなく、製薬企業等の民間企業
や海外の機関に所属する研究者ともデータを共有する可能性があることについて記載。

・データベースから公開されるデータは、将来、他の研究にも利用される可能性があること
について記載。

・データベースでは、データの種類によってアクセスレベル（制限公開、非制限公開）が
異なる。個人の同定につながらない、頻度情報・統計情報等は非制限公開データとし
て不特定多数の者に利用され、個人毎のゲノムデータ等は制限公開データとし、データ
利用のための審査を経て承認された研究者に利用されることを記載。
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3.データ提供者がデータ利用者を選んだり利用条件を決定できるか

データ提供者の視点から

答. できません。
ただし、データ提供者は、インフォームドコンセントの説明文書の中で指定している制限項⽬（研究
対象疾患の限定等）に準じて、データ利用時の制限事項を設定することができる(共有ガイドライ
ン4-1. データ提供者の権利）。
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データ利用者の視点から

1. データ利用に必要な手続きは

2. クラウドサーバで解析できるのか
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１.データ利用に必要な手続きは
データ利用者の視点から

https://humandbs.biosciencedbc.jp/data-use



© 2018 統合データベース講習会 Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

24

NBDCヒトデータ利用申請書記入例

希望者にはこのプレゼン後に記入例を配布します。
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NBDCヒトデータ利用申請書記入例（続き）

希望者にはこのプレゼン後に記入例を配布します。
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情報セキュリティ対策
データ利用者の視点から

NBDC
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ダウンロード

利用者手持
ちのデータ

解析

利用者の所属組織

利用者NBDC

2018/8/30

and/or

機関外サーバにより

ẑ

他組織
機関外サーバの概念では、デー
タ利用者が、所属組織以外の
サーバへダウンロードして利用す
ること可能にする。

※NBDCヒトDBからダウンロードしたデータに加え、機関外
サーバ運営組織のonsite限定利用データと合わせた解析も
可能となる。

ダウンロード

利用者の所属組織

利用者手持
ちのデータ

解析

利用者手持
ちのデータ

解析

データ利用者の視点から

２. クラウドサーバで解析できるのか
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データ利用者の視点から

機関外サーバ第１弾利用開始（2018/8/31)

DDBJ 

ユーザ手持ちのデータのみの解析も可能
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まとめ：『NBDCヒトデータベース』とは

¸公的資金によるヒト関連研究の成果の受け皿

¸論文に記載可能なJGAアクセッション番号を発番

¸個人由来ゲノムデータの共有と個人情報保護の
両立を可能に

– 【NBDC】データ共有のガイドラインを策定し、ガイドラインに沿っ
た申請内容の審査をNBDCに設置されたDACが実施

– 【DDBJ】データの管理と払い出し、アクセッション番号の発番

– 【データ提供者】研究参加者の同意と研究倫理委員会の承
認

– 【データ利用者】安全管理措置（セキュリティ対策）の確認
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研究員募集のお知らせ

https://biosciencedbc.jp/gadget/saiyou/boshu180423.pdf

NBDC 



2. TogoVarの紹介

31
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日本人ゲノム多様性統合データベース
TogoVar

¸NBDCヒトデータベースを基に個人特定さ
れない加工データ（頻度情報）を提供、
データの概要を把握可能に

¸日本や海外で公開されている頻度情報、ゲ
ノム多様性と疾患との関連情報を統合、ワ
ンストップで検索可能に

¸2018年6月7日公開

¸現状germline variantのみ、somaticなし
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『NBDCヒトDB 』の概要を把握

②利用申請

① 概要を
把握

データ
利用者

出典元 (© 2016 DBCLS TogoTV) 
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日本人大規模
バリアント頻度

同じ手法で
再解析

NGSデータ由来
頻度情報

(JGA-NGS)

SNP-Chipデータ由来
頻度情報

(JGA-SNP)

個人別の情報でない（集計情報）

非制限公開

個人別の情報（個人情報）

制限公開 (提供・利用審査あり）

SNP-Chipデータ

NGSデータ

研究プロジェクトA

研究プロジェクトB

研究プロジェクトC

NGSデータ

SNP-Chipデータ

データ
提供者
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ワンストップ検索

ゲノム配列の個人による違い（バリアント）に関する
さまざまな条件を用いて、国内外のDBや文献情報などの
ワンストップ検索を可能に

注目するバリア
ント

7番染色体

ClinVar (NCBI)

位置：chr7:127254587
関連する疾患：２型糖尿病
疾患感受性： あり

位置： chr7:127254587
アレル頻度： 0.0233

iJGVD 3.5KJPN
(東北メディカル・メガバンク機構）

位置：chr7:127254587
アレル頻度：

0.000304573

ExAC (ブロード研究所）

位置：
chr7:127254587
アレル頻度：0.0272809

HGVD(京都大学）

TogoVarID: tgv30913364

位置： chr7:127254587
関連する疾患：2型糖尿病
疾患感受性：あり
アレル頻度(iJGVD 3.5KJPN)：
アレル頻度(HGVD)：
アレル頻度(ExAC)：

関連論文：
A missense mutation of Pax4 gene ...

0.0233
0.0272809
0.0003045
73

https://togovar.biosciencedbc.jp/variant/tgv30
913364

ワンストップ検索

出典元 (© 2016 DBCLS TogoTV) 
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https://togovar.biosciencedbc.jp/variant/tgv30913364
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データベース名 (運営組織) 説明 対象人数

NBDCヒトデータベース
(JST-NBDCと国立遺伝学研究所DDBJ
センターの共同運営）
• JGA-NGSデータセット（全エクソーム）
• JGA-SNPデータセット （SNP Chip）

主に日本の研究者からの
個人ゲノムデータのリポ
ジトリ

125人
（全エクソーム）

183,884人
（既知SNP）

Integrative Japanese 
Genome Variation Database 
(iJGVD)
（東北メディカル・メガバンク機構）

ゲノムコホート
（東北地方中心）

3,554人
（全ゲノム）

Human Genetic Variation 
Database (HGVD)
（京都大学）

ゲノムコホート
（滋賀県長浜市を中心）

1,208人
（全エクソーム）

Exome Aggregation 
Consortium(ExAC)
（ブロード研究所）

配列決定プロジェクトの
再解析データ
（約２０プロジェクト）

60,706人
（全エクソーム）

ClinVar（NCBI） バリアントの疾患関連性

PubTator (NCBI)
Colil(DBCLS)

バリアント（rs番号）が
出現する文献情報

TogoVar／検索の対象データベース
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JGA-NGS/JGA-SNPデータの由来
JGA-NGS

JGA-SNP

https://togovar.biosciencedbc.jp/doc/datasets/jga_ngs

https://togovar.biosciencedbc.jp/doc/datasets/jga_snp



日本人ゲノムデータベースの臨床ゲノム解析における利用
（徳島大成戸卓也先生＠２０１６年トーゴーの日のユーザ発表

37
Deep intronic GPR143 mutation in a Japanese family with ocular albinism

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC4650666/#S1

After merging the VCF files of all members of the family, ǿŜ ŦƛƭǘŜǊŜŘ ǾŀǊƛŀƴǘǎ ǿƛǘƘ a!C Ҕ лΦлм ŦǊƻƳ ǘƘŜ1000 Genomes Project 
databases(http://www.1000genomes.org/, 1000g2012April_all version), NHLBI GO Exome Sequencing Project (ESP6500, 
http://evs.gs.washington.edu/EVS/, esp6500si_all version) and the Human Genetic Variation Database (HGVD, 
http://www.genome.med.kyoto-u.ac.jp/SnpDB/)

頻度1%未満のSNVだけに絞りこむために日本人の頻度データ
を利用した

https://events.biosciencedbc.jp/images/togo2016/H28-s05_naruto.pdf
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検索結果例
(http://togovar.biosciencedbc.jp)
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ご清聴いただき、誠にありがとうございました。

ご不明点がありましたら、NBDCヒトデータ審査
委員会事務局までお問い合わせください。

研究員への応募もよろしくお願いいたします。

電話：03-5214 -8491
メール：humandbs@biosciencedbc.jp


