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要旨

近年の遺伝子多型・変異解析技術の発展に伴って表出したデータ管理の問題に応

えるために、我々 （東大医、東大病院、遺伝研、日立製作所）は、データの半永続的

な一元管理と、研究者間の情報共有による個別疾患研究促進、及び、遺伝統計学研

究 促進を 指 ゲ ムバ デ タベ を構築 デ タ ブ

4.  標準DBの画面例4.  標準DBの画面例

SNPの染色体上の位置

7.  CNVデータの画面例7.  CNVデータの画面例

Studyの選択
クリックすると領域の図

複数のアルゴリズムを適用した結果を
一度に閲覧 (各色-各study)

究の促進を目指し、ヒトゲノムバリエーションデータベースを構築し、データのサブミッ

ションを広くお願いしている( https://gwas.lifesciencedb.jp/ )。本データベースは、

GWASの研究を対象としたDBと、個別の疾患を対象としたmutation DBからなる。前

者として、健常対照群のSNPデータを登録した標準SNP DB、ゲノムワイドなSNP関連

解析結果を登録したGWAS DB、健常対照群のコピー数変異を登録したCNV DB、及

びコピー数変異の関連解析結果を登録したCNV関連解析DBを構築している。これら

のDBでは、研究概要、品質基準、各種頻度データや遺伝統計解析結果を登録・表示

するだけでなく、エクソン情報, miRNA情報など、解析に有効な他の情報と計算結果

を重ね合わせて可視化する機能も備えており、 GWAS研究者だけでなく個別疾患の

研究者にも広く利用して頂けるDBを目指している。

一方、mutation DBでは筋萎縮性側索硬化症などの神経変性疾患について、疾患

ごとに変異と臨床情報を登録しており、臨床現場でも役立つDBを目指している。

SNPの染色体上の位置, 
SNP 種類

(synonymous/non-
synonymous SNP etc.)

Genotype frequency, 
allele frequency, 

haplotype frequency, 
HWE test statistics, 

Call rate, etc.
Top 画面

これらのデータはEnsembleなどのDAS

高さが頻度
色の濃さがCNV数

DGVのデータ

複数の計算データを
一度に閲覧

クラスタリングなし クラスタリングして
類似のCNVをマージ

遺伝子の機能アノテーション

検索中間画面
検索例

これらのデ タはEnsembleなどのDAS 
databases からも閲覧可能

5. GWAS (case-control) DBの構築5. GWAS (case-control) DBの構築

内容：

トップページ

表示オプションの変更

類似のCNVをマ ジ

8.  CNV association DBの画面例8.  CNV association DBの画面例

CNV region

Case, conrolのCNV領域を染色体の下に、
P-valueで高い領域を染色体の中に表示

１．統合データベースにおける
ゲノムワイド関連解析データベース (GWAS-DB)

₉30-100万SNPの遺伝子型頻度、アレル頻度、ハーディーワインバーグ平衡検定
値、Call rate等

₉genotypic test, allelic test, additive risk model, recessive model, dominant 
model のP-value, OR, 95% CI, AICなどの遺伝統計値

₉Bonferroni, FDR, などでの多重検定の補正値

₉Haplotypes と表現型との関係性

₉SNPのアノテーション （機能、染色体上の位置、同義語/非同義のSNPなど）

現在9 studiesが公開中。

内部用DBでは40studies以上が登録・利用。

9. レポジトリーシステムの概要9. レポジトリーシステムの概要

6 GWAS ( t l) DBの画面例6 GWAS ( t l) DBの画面例

https://gwas.lifesciencedb.jp/ P-values

遺伝子情報

個別疾患のための mutation DB

実施内容： 標準SNPのDBの構築とcase-control GWAS DBの構築と

データの受入れ。

目的：

１）実験結果・解析結果のDB化による半永続的な集約的データ管理

２）GWAS以外の研究者にも情報を提供することによる疾患研究の促進

３）研究者間の情報共有による遺伝統計研究の促進

ゲノムワイド関連解析デ タ ス (GWAS DB)

2. SNPの品質管理2. SNPの品質管理

6.  GWAS (case-control) DBの画面例6.  GWAS (case-control) DBの画面例

疾患名, study id, SNP IDによる検索

統計モデルの選択

6.  GWAS (case-control) DBの画面例6.  GWAS (case-control) DBの画面例

解析結果のDB

候補SNP絞込みシステムGenotype data archives

グラフィック

計算結果

GWAS実験データ

公開用 DB

生データ

頻度データのダウンロード
には簡易申請が必要

データ共有
審査委員会

データ提供申請

許可

許可

₉SNPの品質管理

⁺Call rate

⁺Hardy-Weinberg 平衡検定値

₉検体の品質管理

⁺Call rate

⁺ヘテロ接合度

₉集団の品質管理

⁺HAPMAP dataとの比較

（主成分分析、多次元尺度法など）

2. SNPの品質管理2. SNPの品質管理

HCB

JPN

PCAの例 (Eigenstrat)

真中の検体は除去

“http://gwas.lifesciencedb.jp/cgi-bin/das”
を他の DAS serverに追加すると, これらの
GWAS データが DAS serverから閲覧可能

疾患リストからの閲覧

ゲノム全体のP-value の
分布

１）データベースごとに、アクセス権限を設定可能。
２）論文acceptまで、もしくは１年間は
データ未公開で、グループ内での閲覧は可能

目的：
1) 遺伝子変異と臨床情報の両方を俯瞰
2) 疾患の機序の理解
3) 将来的には臨床現場で役に立つDBに
内容:
・文献から収集した変異情報と臨床情報
・サブミッションされた変異情報と臨床情報

10. Mutation DBの概要10. Mutation DBの概要

ALS (Amyotrophic lateral sclerosis) database 

筋萎縮性側索硬化症

PD (Parkinson disease) 
ALD (Adrenoleukodystrophy disease)

副腎白質ジストロフィ－

HSP (Hereditary spastic paraplegia)

家族性痙性対麻痺

解析結果DBRaw  data archives遺伝型
データ
利用申請

内部用DB

3. 標準SNPのDBの構築3. 標準SNPのDBの構築

目的：品質管理、健常対照者データを目的としたDBの構築

内容：

健常者500名以上の30-100万SNPの遺伝子型頻度、アレル頻度、

Hardy-Weinberg平衡検定値、Call rate等

（主成分分析、多次元尺度法など）

⁺qq-plot

qq-plotの例

Study間の比較

Epistasis情報
Allelic test
Genotypic test,
Additive model,
Recessive model,
these permutation’ results

multiple testing correction 
results, etc.

Affymetrix platformの結果

illumina platformの結果

各色が各モデルに対応

・サブミッションされた変異情報と臨床情報 家族性痙性対麻痺

y g 衡検定値
連鎖不平衡値 （D’, r2）、ハプロタイプ頻度

SNPのアノテーション （機能、染色体上位置、同義/非同義等）

現在のデータ数：

DBにはAffy500K 450検体 Affy6.0 200検体を蓄積。

逐次データを追加。

本GWAS データベースはレポジトリー型のデータベースです。皆様の

GWAS データのサブミッションをお待ちしております。

gwas@lifesciencedb.jp
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a) 領域情報の表示

Study間の比較の例他の情報との比較例

copy number variation

linkage disequilibrium

gene

exon-intron Affymetrix platformの結果

illumina platformの結果

illumina platformの結果

データ登録者の解析結果、もしくは、plink, haploview,などを用いた遺伝統計解析結果
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