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NBDCのご紹介

・国立研究開発法人科学技術振興機構(JST)の中のセンターの一つ
2011年4月設立

・生命科学分野のデータベースを使いやすくする！
(1) データベース研究開発戦略の立案

(2) データベースの充実
・府省間のデータベース統合
・基盤技術開発
・ファンディングプログラム
（分野ごとのデータの統合を進めるため）

(3) データの公開
（ポータルサイトや関連サービスも含めて）

(4) 国際連携
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研究データ公開・再利用の世界的潮流

• オープンサイエンス
学術論文のオープン化＋ 研究データの公開

2014年米国NIHのGenomics Data Sharing Policy
ヒトゲノム研究データのデータリポジトリへの登録を要求

2018年3月 AMEDデータマネージメントプラン提出の義務化

• FAIR原則
Findable( 見つけられる）、Accessible(アクセスできる）、
Interoperable( 相互運用できる）、Reusable（再利用できる）

• Global Alliance for Genomics and Health(GA4GH)
国際的な研究情報共有や統一プロトコルでのゲノム解析の仕組みや、
研究者認証等についての枠組みを討議
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制限公開データベースの必要性（プライバシーの担保）

• 研究データのオープン化の懸念
– プライバシー保全とのバランス
– データ公開・利用についての適切な審査
– →制限公開データベース

• 制限公開データベースの発足
– 2007年米国NIH

• Database of Genotypes and Phenotypes ( dbGaP)

– 2008年欧州EMBL-EBI
• European Genome -phenome Archive (EGA)

– 2013年10月 NBDCおよび国立遺伝学研究所DDBJセンター
• NBDCヒトデータベース/Japanese Genotype -phenotype 

Archive(JGA)
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日米欧の制限公開データベース

NCBI
dbGAP

EBI
EGA

各データ提供機関
のDACが審査

※Data Access Committee (DAC)

DDBJ
JGA

NBDC ※

各Institute の
DACが審査

サマリーデータを相
互に持つ予定
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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
• 適切なメタ情報の記述



1. NBDCヒトデータベースの紹介
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• 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
共有ガイドライン

ṇ

NBDC

外部有識者による審査
NBDCは事務局としてサポート

NBDCヒトデータ取扱い
セキュリティガイドライン

策
定
・
見
直
し

ṇ

NBDCヒトデータベース運営の概要
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Ḳ ṇ Upload

: ṇ Download

DDBJ ṇNBDC ṇ ṇ
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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
Open data

・個人ごとのゲノムデータ

→利用者を限定
（国内外のアカデミアや
企業内研究者)

・頻度や統計量
・特定の個人由来では無い
試料の解析結果

→Webからダウンロード可能

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
Controlled-Access 

data
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NBDCヒトデータベースの概要
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基本方針：
・ヒトに関するあらゆるデータが対象
・IDは二重に匿名化
・公開時期、ICの同意内容による制限事項の設定など
はご相談ください

・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

P-DIRECT、IHEC、BBJ、先進ゲノム支援、J-ADNI等の
大型プロジェクトからのデータも収載

https://humandbs.biosciencedbc.jp/

https://humandbs.biosciencedbc.jp/
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NBDCヒトデータベースのデータ例
バイオバンクジャパン（BBJ)：hum0014
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登録された対象疾患および形質：
心筋梗塞、2型糖尿病、アトピー性皮膚炎、
心房細動、BMI、開放隅角緑内障、
初潮・閉経年齢等々

プラットフォーム：
インベーダー法（Hologic Japan社）
Human610-Quad BeadChip(Illumina社）等の
Genotyping Arrayデータ

本年8月
Illumina社 HiSeq2500による
BBJ第一コホート 1,026名の
Whole Genome Sequencingを公開
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NBDCヒトデータベースのデータ例
J-ADNI:hum0043
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対象：
537名

（高齢者健常群 149名、軽度認知機能障害 234名、
早期アルツハイマー病 154名）

・臨床・心理学検査結果

・検査結果
ApoE遺伝子型、末梢血液一般検査

・MRI画像、PET画像
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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

3. データ提供者がデータ利用者を限定したり、
利用条件を設定できるか
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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

データ提供者の視点から

ジャーナルが公的DBへのデータ登録とアクセッション番号の論文への記載を推奨・要求

https://www.cell.com/cell/authors

https://www.nature.com/authors/policies/availability.html

https://journals.plos.org/plosone/s/data-availability
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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

JGAはScientific Data ジャーナルの登録先の推奨レポジトリ（2016年6月9日）

データ提供者の視点から

<< 中略 >>

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

<< 中略 >>

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
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2. データ提供に必要な手続きは

研究計画書、インフォームドコンセント(IC)の説明・同意文書にて

『 ( )』について記載しておくことが重要。

データ提供者の視点から

https://humandbs.biosciencedbc.jp/data-submission
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ICの説明・同意文書に記述するべき内容

データ提供者の視点から

・データベースの具体名は必須ではないが、公的データベースの公開を記載。

・国内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
を記載。

・データベースではデータ種類に応じたアクセスレベル（制限公開、非制限公開）があり、
非制限公開データは不特定多数の者に利用され、
制限公開データ(個人毎のゲノムデータ)は、
データ利用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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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

データ公開に適したIC
のサンプルは？
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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



© NBDC, JST Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

NBDCヒトデータ
共有ガイドライン

NBDC

NBDCヒトデータ取扱い
セキュリティガイドライン

ṇ

ṇ

NBDCヒトデータベース／データ提供の手順
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ṇ Upload

ṇ
Funding agency פּ

accession ID
NBDC ḭ
ḱ ṇ
ḱ ṇ
ḱ ṇ ṕ or Ṗ
ḱ ṇ ṕ ṇ Ṗ
ḱ ṇ
ḱ

accession ID
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NBDC

（審査期間：2 ）

データ登録に必要な
情報を整える
（DBを介したデータ
共有について同意がな
い場合は、倫理審査
委員会の要再審査）

（1 ）

専用サイト作成（日本語版・英語版）

（ể ） JGA(DDBJ)

登録 、および、データ
を説明する を整え、
データをアップロード。JGAに
格納後、アクセッション番号

が発行される

（1 ）
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3.データ提供者が自由にデータ利用者を限定したり、
利用条件を設定できるか

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、ICの説明文書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。
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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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NBDCヒトデータ
共有ガイドライン

NBDC

NBDCヒトデータ取扱い
セキュリティガイドライン

ṇ

ṇ

NBDCヒトデータベース／データ利用の手順
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ṕ 1 ףּ Ṗ

レプリケーション
データセット
が欲しい

ṇ
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利用対象データベースを検索

https://humandbs.biosciencedbc.jp/

疾患名、データの種類、研究方法等で検索
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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

研究計画書に、NBDCヒトデータベースのデータ利用について記述し、
倫理審査委員会の承認および機関の長の研究実施の許可を得る。
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NBDCヒトデータ利用申請書記入例



© NBDC, JST Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

30

NBDCヒトデータ利用申請書記入例（続き）

研究計画書程度の記載内容でOK‼



© NBDC, JST Licensed Under CC 表示 4.0 国際https://biosciencedbc.jp/

31

情報セキュリティ対策
データ利用者の視点から

情報セキュリティ対策の目的
制限公開データの漏洩防止が全て

制限公開データは、原則移動禁止

NBDCデータ取扱いセキュリティ
ガイドラインの約３０項目
（基本的な内容）を自己点検し、
提出
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NBDC

（審査期間：2 ）

データ利用に必要な
情報を整える
（倫理審査委員会に
よる承認および機関の
長の許可、もしくはガイ
ドラインを遵守する旨
のAgreement ）

（1 ）

DDBJ

JGA
(Japanese 
Genotype -
Phenotype 

Archive)

Д˔Ќ Ϙπχ Ϧ

NGS

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

and/or

機関外サーバにより

ẑ

DDBJセンター

所属組織以外のサーバへの
ダウンロードも可

ダウンロード

利用者の所属組織
利用者
データ解析

利用者
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

NBDCヒト
DBのデータ

NBDCヒト
DBのデータ

DDBJセンター

答：できません

が、
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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 個人ゲノム解析環境 検索

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】データ共有ガイドラインの策定やガイドラインに沿った申請内容の審査を
センター内のDACにて実施

– 【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

• FAIR原則に沿った研究データの利活用を促進する

Findable( 見つけられる）、Accessible(アクセスできる）、
Interoperable( 相互運用できる）、Reusable（再利用できる）
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NBDCヒトデータベースの今後の課題

✔国際的に調和のとれたデータ共有を⽬指す
⇒国内法違反にならない範囲で、海外のデータ共有ルール
からかけ離れた共有にならないよう、NCBIやEMBL-EBI
と協力しながらデータ共有・再利用を進める。

⇒適切な個人情報の取扱いと研究のバランス

✔申請・審査の自動化
⇒申請、審査、データupload/download 、データ利用中
の定期報告、等をできるだけ自動化していく。
⇒同意内容の管理（データ利用者要件に適合したデータ
を明確化し、同意内容の範囲外利用にならないようにする）

✔クラウド環境下でのデータ管理・解析

✔Phenotype 情報とのリンク、秘匿検索、秘匿計算
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研究員募集のお知らせ

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

NBDC 研究員募集 検索



2. TogoVarの紹介

38
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日本人ゲノム多様性統合データベース
『TogoVar』

目的１：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

目的２：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（開発期間は約1年)

• URL: https://togovar.biosciencedbc.jp

• 無料です

https://togovar.biosciencedbc.jp/
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⽬的１：『NBDCヒトデータベース』の
概要を把握

②利用申請

① 概要を
把握

データ
利用者

40

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)

集計情報にして非制限公開制限公開 (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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目的２：ワンストップ検索

ゲノム配列の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：0.0003

ExAC (ブロード研究所）

位置： chr7:127254587
アレル頻度：0.0273

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
0.0273
0.0003

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

ワンストップ検索
41

PubMed(NCBI)

https://togovar.biosciencedbc.jp/variant/tgv30913364
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希少疾患の責任遺伝子探索における
公共DBの利用例

ANNOVAR: functional annotation of genetic variants from high-throughput sequencing data

Nucleic Acids Res. 2010;38(16):e164. doi:10.1093/nar/gkq603

トリオ解析等から出て来た解析対象のバリアントは膨大

公共データベースに存在するバリアントを絞り込みに利用
（希少疾患関連のサンプルは含まれていない前提）

絞り込みには公共データベースを参照する必要あり
（1000 Genomes Project, dbSNP , etc. )
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課題：欧米のデータベースには日本人データが少ない

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

1000 Genomes Project
が入っているが、
日本人はEast Asianで
まとめられている
(gnomAD の前身の
ExACでも同様）

NBDCヒトデータベースに
寄託されるデータから
日本人のバリアントの
頻度情報を
継続的に更新
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データベース名 対象人数 説明

JGA-NGS 125人（WES） NBDCヒトデータベースに
寄託されたデータからの
アリル頻度情報JGA-SNP 183,884人（SNP Chip）

Integrative Japanese 
Genome Variation 
Database (iJGVD)

3,554人（WGS） 東北メディカル・メガバン
ク機構が収集したゲノムコ
ホート（東北地方中心）
からのアリル頻度情報

Human Genetic 
Variation Database 
(HGVD)

1,208人（WES） 長浜コホートのサンプルを
中心としたゲノムコホート
からのアリル頻度情報

Exome Aggregation 
Consortium (ExAC)

60,706人（WES） 約２０プロジェクトからの
データを再解析した
アリル頻度情報

ClinVar（NCBI） バリアントの疾患関連性

PubTator (NCBI)
Colil(DBCLS)

バリアントに関連する
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

がん研究からのサンプルの場合は、非がん組織由来のサンプルのみ使用
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JGA-NGSデータセット作成時の
解析プログラム一覧

ṇ 説明

qcleaner✝ 4.1.0 FastQCと組み合わせて低品質リード配列の除去
等

SAM tools 1.6 SAM/BAMファイル等を操作するコマンド群

FastQC 0.11.5 リード配列品質チェック

calcCoverage✝ 1.7 リード配列マッピングカバー率の計算

BWA 0.7.16a リード配列をリファレンスゲノムにマッピング

Picard 2.13.2 BAMやVCFファイルを操作するコマンド群

GATK 3.8.0-
ge9d806836

BAMからバリアントを検出

SnpEff v4.3_core バリアントにアノテーションを付与

bedtools 2.13.3 BED関連ファイルの操作

アメリエフ社製 BioReT ver.3.3.1.1を使用
✝印：アメリエフ社独自開発ソフト
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TogoVar 2次解析フロー

1.各データセットを再解析し、バリアントを抽出
リファレンスはGRCh37

2.バリアントの表記ゆれを修正
1.染色体番号の表記ゆれ（例. ChrM, ChrMt, MT, 26)
2.+strandと-strand
3. InsertionとDeletionの表記の違い

例) 3bpのATTのdeletion (CATT/C と ATT/-)
更に、表記の違いに伴う位置の修正

3.染色体番号、位置、リファレンスアリル、オルタナティブ
アリルごとに一意に定まるID（TogoVar ID）を付与

4.Variant Effect Predictor(VEP)を用いて、アノテーション
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ṇ ṇ

JGA-NGS 13,338,968

JGA-SNP 1,265,124

3.5KJPN 50,266,064

HGVD 554,461

ExAC 10,195,872

ClinVar 198,707

対象バリアント数合計： 76,668,133

TogoVar IDの総数： 67,071,947

ṇ ṇ

JGA-NGS 4,679,025

JGA-SNP 1,249,724

3.5KJPN 7,931,579※

HGVD 554,461

ExAC 10,195,872

ClinVar 198,707

・ JGA-NGS/JGA-SNPデータセットから
アリル数5以下のバリアントを削除

・3.5KJPNは1%未満のバリアントを削除

※部位数

TogoVar 2次解析結果

2次解析結果 バリアント削除処理の結果

TogoVar ID数： 19,537,677
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TogoVar 検索結果例（一覧検索画面）

ḱ ṇ
ḱ ṇ ṧ
ḱ
ḱClinVar

ḱrs
ḱ ḭ ṕhg19)
ḱ ṕּךּט ךּ Ṗ
ḱ ṕּךּט ךּ Ṗ
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TogoVar 検索結果例（詳細画面）

バリアントの
基本的な情報や
ClinVarに登録されたpathogenicityの情報、
各データセットにおける
アリル頻度を表示
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TogoVar 検索結果例（詳細画面）

各データセットからの
アリルカウント、アリル頻度、
ジェノタイプカウント、
NGSのバリアントコールのクオリティ
を表示
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TogoVar 検索結果例（詳細画面）

近傍のバリアントおよび
そのアリル頻度を表示
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トランスクリプト毎の
SIFT, Polyphen2のスコアを表示

PubMedに登録された論文のabstractに当該バリアントの記述がある論文と
関連疾患名を表示。論文の引用数も表示。

TogoVar 検索結果例（詳細画面）
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解説動画あります（TogoTV)

• 操作方法等の解説動画（8分36秒)
• Youtube、TogoTV
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頻度データ（tsvファイル）の一括ダウンロードURL

• （https://togovar.biosciencedbc.jp/downloads ）

一括ダウンロードできます

https://togovar.biosciencedbc.jp/downloads
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将来的な機能強化（予定）

1. 国際的なデータベース
1. gnomAD 、dbSNP、GWAS-catalogの取込み
2. ClinVarの定期更新
3. eQTLの表示（GTEx)

2. 国内のデータベース
1. JENGER(BBJ)、ＭGeND（日本版ClinVar）との連携
2. 3.5KJPN v.2( chrMT、chrXの追加)の取り込み
3. 日本人１万人のWGSのデータ提供、再解析
4. LD情報の取込み

3. 検索内容の追加
1. HGVS表記 (例. CCDS4702.1:c.123C>T)
2. GRCｈ38対応
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http://jenger.riken.jp/

・バイオバンク・ジャパン (以下BBJ) の主に日本人を対象としたGWASデータ
を集約したWebサイト

JENGER
(Japanese ENcyclopedia of GEnetic associations by Riken)

登録された研究結果

・11 Case-control GWAS

・121 QTL GWAS

・6 eQTL analysis

http://jenger.riken.jp:8080/pheno/LDL-C_GWAS_in_BBJ_autosome

http://jenger.riken.jp/
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MGeND (Medical Genomics Japan Variant Database）

AMED 臨床ゲノム情報統合データベース整備事業で構築
2018年3月公開

約9,000バリアントに臨床的意義を付与

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

対象疾患：がん/希少疾患/感染症/認知症/難聴
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将来的な機能強化（予定）

1. 国際的なデータベースの取込み
1. gnomAD 、dbSNP、GWAS-catalogの取込み
2. ClinVarの定期更新
3. eQTL取込み（GTEx)

2. 国内のデータの取込み
1. ＭGeND（日本版ClinVar）, JENGER(BBJ)との連携
2. LD情報(r 2やD‘)の取込み、表示
3. 日本人１万人規模のWGSからの頻度情報

3. 検索機能の強化
1. HGVS表記 (例 CCDS4702.1:c.123C>T)での検索
2. GRCｈ38対応
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ブース展示のお知らせ

ブース展示場所：
ポスター会場 イルミナ株式会社様の後ろ

NBDCヒトデータベースや
TogoVar、データ提供・利用
に関するご質問がございまし
たら、是非お越しください。

303

303
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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


