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NBDC: National Bioscience Database Center

①
②

①①①①②②②②はははは，，，，定番定番定番定番のののの

解析解析解析解析プログラムへプログラムへプログラムへプログラムへ
のリンクのリンクのリンクのリンク入入入入りりりり口口口口

DNAのののの相同性配相同性配相同性配相同性配
列列列列，，，，遺伝子検索遺伝子検索遺伝子検索遺伝子検索，，，，

さまざまさまざまさまざまさまざま予測予測予測予測プロプロプロプロ
グラムへのグラムへのグラムへのグラムへの入入入入りりりり口口口口

③

ヒトゲノム実験者が利用する入り口
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解析解析解析解析ツールリンクツールリンクツールリンクツールリンク集集集集はははは，，，，秀秀秀秀
逸逸逸逸。。。。われわれわれわれわれわれわれわれ情報解析情報解析情報解析情報解析のののの
素人素人素人素人でもでもでもでも，，，，目的目的目的目的をもってをもってをもってをもって探探探探
せばせばせばせば，，，，実行実行実行実行したいことをサしたいことをサしたいことをサしたいことをサ
ポートしてくれるゲノムポートしてくれるゲノムポートしてくれるゲノムポートしてくれるゲノム解解解解
析析析析プログラムへのプログラムへのプログラムへのプログラムへの入入入入りりりり口口口口をををを
提供提供提供提供してくれるしてくれるしてくれるしてくれる。。。。

2015年10月6日

ゲノム解析ツールリンク集に入ってみると・・・



DDBJ: 日本DNAデータバンクに・・・
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DDBJ のののの検索検索検索検索/解析解析解析解析ツールをツールをツールをツールを集集集集
めているめているめているめている場所場所場所場所でででで，，，， BLAST, 
VecScreen, ClustalW, などのなどのなどのなどの

定番解析定番解析定番解析定番解析ツールがあるがツールがあるがツールがあるがツールがあるが，，，，つつつつ
いついいついいついいつい老舗老舗老舗老舗（（（（オリジナルサイトオリジナルサイトオリジナルサイトオリジナルサイト））））
をををを使使使使うううう事事事事がががが多多多多いいいい。。。。

GGGenome, GGRNA などなどなどなど秀秀秀秀

逸逸逸逸なプログラムはあるがなプログラムはあるがなプログラムはあるがなプログラムはあるが，，，，なになになになに
せせせせ宣伝宣伝宣伝宣伝がががが行行行行きききき届届届届いていないいていないいていないいていない（（（（よよよよ
うにうにうにうに思思思思いますいますいますいます）。）。）。）。



ヒトゲノムバリエーションデータベース
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でででで，，，，私私私私のようなのようなのようなのような遺伝病遺伝病遺伝病遺伝病をををを研究対象研究対象研究対象研究対象としているとしているとしているとしている場合場合場合場合，，，，③③③③ののののNBDCヒトデータベースヒトデータベースヒトデータベースヒトデータベース，，，，ヒヒヒヒ
トゲノムバリエーションデータベースにトゲノムバリエーションデータベースにトゲノムバリエーションデータベースにトゲノムバリエーションデータベースに最最最最もおもおもおもお世話世話世話世話になるになるになるになる。。。。
ヒトゲノムバリエーションデータベースはヒトゲノムバリエーションデータベースはヒトゲノムバリエーションデータベースはヒトゲノムバリエーションデータベースは，，，，SNPタイピングのタイピングのタイピングのタイピングの生生生生データもデータもデータもデータも取得出来取得出来取得出来取得出来てててて，，，，
非常非常非常非常にににに感謝感謝感謝感謝していますしていますしていますしています。（。（。（。（一定一定一定一定のののの役割役割役割役割はははは終終終終えたのかえたのかえたのかえたのか，，，，しかししかししかししかし重要性重要性重要性重要性はまだあるはまだあるはまだあるはまだある。）。）。）。）

2015年10月6日



NBDC ヒトデータベース
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2015年10月6日

でででで，，，，私私私私のようなのようなのようなのような遺伝病遺伝病遺伝病遺伝病をををを研究対象研究対象研究対象研究対象としていとしていとしていとしてい
るるるる場合場合場合場合，，，，

今後今後今後今後のののの
NBDCヒトデータベースヒトデータベースヒトデータベースヒトデータベース
のののの充実充実充実充実はははは必須必須必須必須。。。。

メチャクチャメチャクチャメチャクチャメチャクチャ重要重要重要重要。。。。

実際実際実際実際のデータのデータのデータのデータ取得取得取得取得をををを行行行行っていないっていないっていないっていない組織組織組織組織
であることはであることはであることはであることは承知承知承知承知しているがしているがしているがしているが，，，，何何何何とかとかとかとか
データベースデータベースデータベースデータベース充実充実充実充実をををを全日本的全日本的全日本的全日本的にににに行行行行ってってってって
欲欲欲欲しいしいしいしい。。。。



遺伝要因と環境要因による疾患発症
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2015年10月6日



多因子遺伝における関連解析法
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ancestor population

（（（（祖先集団祖先集団祖先集団祖先集団））））

unaffected

（（（（非罹患非罹患非罹患非罹患））））

affected（（（（罹患罹患罹患罹患））））

現集団で，患者集団と
非罹患者集団は，微
妙に区別できるか？

present population

（（（（現集団現集団現集団現集団））））

2015年10月6日



単一遺伝子病の成り立ち
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近祖先集団近祖先集団近祖先集団近祖先集団

非罹患非罹患非罹患非罹患 罹患罹患罹患罹患

現集団現集団現集団現集団

現集団では，患
者集団と非罹患
者集団は，全く別
集団のようにみえ
る，確実に区別で
きるように見える。

2015年10月6日



10p-値値値値 = 2.40 x 10-11，，，，Odds比比比比 = ∞∞∞∞

p-値値値値 = 2.2 x 10-16，，，，Odds比比比比 = 3.2

単一遺伝子単一遺伝子単一遺伝子単一遺伝子 変異有変異有変異有変異有りりりり 変異無変異無変異無変異無しししし 合計合計合計合計

疾患有り 3 1 4

疾患無し 0 10,000 10,000

合計 3 10,002 10,004

ありふれたありふれたありふれたありふれた 変異有変異有変異有変異有りりりり 変異無変異無変異無変異無しししし 合計合計合計合計

疾患有り 450 550 1,000

疾患無し 200 800 1,000

合計 600 1,400 2,000

2015年10月6日

多因子遺伝と単一遺伝子病の仮想的統計値



11p-値値値値 = 5.99 x 10-10，，，，Odds比比比比 = 7,508

p-値値値値 = 2.2 x 10-16，，，，Odds比比比比 = 3.2

単一遺伝子単一遺伝子単一遺伝子単一遺伝子 変異有変異有変異有変異有りりりり 変異無変異無変異無変異無しししし 合計合計合計合計

疾患有り 3 2 5

疾患無し 2 10,000 10,002

合計 5 10,002 10,007

ありふれたありふれたありふれたありふれた 変異有変異有変異有変異有りりりり 変異無変異無変異無変異無しししし 合計合計合計合計

疾患有り 450 550 1,000

疾患無し 200 800 1,000

合計 600 1,400 2,000

2015年10月6日

多因子遺伝と単一遺伝子病の仮想的統計値

必要必要必要必要なななな健常健常健常健常
人人人人のデータのデータのデータのデータ
量量量量がががが飛躍的飛躍的飛躍的飛躍的
にににに多多多多くくくく必要必要必要必要
となるとなるとなるとなる。。。。
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p-値 = 5.99 x 10-10，Odds比 = 7,508

変異有変異有変異有変異有りりりり 変異無変異無変異無変異無しししし 合計合計合計合計

疾患有り 3 2 5

疾患無し 2 10,000 10,002

合計 5 10,002 10,007

稀少疾患稀少疾患稀少疾患稀少疾患，，，，いわゆるいわゆるいわゆるいわゆる遺伝病遺伝病遺伝病遺伝病，，，，原因不明原因不明原因不明原因不明のののの遺伝子病遺伝子病遺伝子病遺伝子病 といわれといわれといわれといわれ
るるるる疾患解析疾患解析疾患解析疾患解析についてについてについてについて，，，，
どのようなデータベースがどのようなデータベースがどのようなデータベースがどのようなデータベースが必要必要必要必要かかかか？？？？

2015年10月6日

多因子遺伝と単一遺伝子病の仮想的統計値
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プロジェクトプロジェクトプロジェクトプロジェクト名名名名 登録日登録日登録日登録日 データプラットデータプラットデータプラットデータプラット
ホームホームホームホーム

人数人数人数人数 登録者登録者登録者登録者 制限制限制限制限

ヒトゲノムヴァリエーションデータ
ベース

ながはま0次コホート事業 2015/08/19 Illumina

(Human610-Quad,

HumanOmni2.5-

4/2.5-8/2.5S-8,

HumanExome-12,

HumanCoreExome-

12)

ゲノムワイド
健常者内頻度
3712名

松田文彦 制限
（TypeI）

日本PGxデータサイエンスコン
ソーシアムPGx研究のための日
本人健常者2994名のSNP遺伝
子型データ

2014/10/16 Illumina

(HumanOmni2.5-8)

ゲノムワイド
健常者内頻度
2994名

末松浩嗣 オープン

ヒト全ゲノム解析に基づく高精度
の住民ゲノム参照パネルの作成

2014/10/14 Illumina

(HiSeq2500)

WGS

ゲノムワイド
健常者内頻度
1070名

山本雅之 オープン

オーダーメイド医療の実現化プ
ログラム

2014/09/30 Illumina

(Human610-Quad)

対照 3198名 久保充明 オープン

NBDCヒトデータベースよりヒトデータベースよりヒトデータベースよりヒトデータベースより健常者健常者健常者健常者100人以上人以上人以上人以上ののののSNP頻度登録分抜粋頻度登録分抜粋頻度登録分抜粋頻度登録分抜粋

2015年10月6日

GWASのための健常対照者SNP頻度はある



NBDC ヒトデータベース
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2015年10月6日

でででで，，，，私私私私のようなのようなのようなのような遺伝病遺伝病遺伝病遺伝病をををを研究対象研究対象研究対象研究対象としていとしていとしていとしてい
るるるる場合場合場合場合，，，，

今後今後今後今後のののの
NBDCヒトデータベースヒトデータベースヒトデータベースヒトデータベース
のののの充実充実充実充実はははは必須必須必須必須。。。。

メチャクチャメチャクチャメチャクチャメチャクチャ重要重要重要重要。。。。

実際実際実際実際のデータのデータのデータのデータ取得取得取得取得をををを行行行行っていなっていなっていなっていな
いいいい組織組織組織組織であることはであることはであることはであることは承知承知承知承知していしていしていしてい
るがるがるがるが，，，，何何何何とかデータベースとかデータベースとかデータベースとかデータベース充実充実充実充実
をををを全日本的全日本的全日本的全日本的にににに行行行行ってってってって欲欲欲欲しいしいしいしい。。。。



遺伝子コード部の頻度情報
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厚生労働科学研究費厚生労働科学研究費厚生労働科学研究費厚生労働科学研究費でででで
進進進進められためられためられためられた，，，，Exome解解解解

析析析析からのからのからのからの遺伝子遺伝子遺伝子遺伝子コードコードコードコード部部部部
（（（（エクソンエクソンエクソンエクソン））））ののののDNA変化変化変化変化

頻度情報頻度情報頻度情報頻度情報はははは，，，，京都大学京都大学京都大学京都大学
（（（（松田文彦研松田文彦研松田文彦研松田文彦研））））にデータにデータにデータにデータ
ベースとしてベースとしてベースとしてベースとして公開公開公開公開されてされてされてされて
いるいるいるいる。。。。

http://www.genome.med.kyoto-u.ac.jp/SnDB/



遺伝子コード部の頻度情報
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2015年10月6日

このサイトのこのサイトのこのサイトのこのサイトのLINKからからからから，，，，長崎長崎長崎長崎

大学原研人類遺伝学大学原研人類遺伝学大学原研人類遺伝学大学原研人類遺伝学のののの三嶋三嶋三嶋三嶋
博之博之博之博之がががが，，，，

疾患原因探索疾患原因探索疾患原因探索疾患原因探索のためにのためにのためにのために世界世界世界世界
でででで用用用用いられるいられるいられるいられるANNOVERにににに対対対対

応応応応できるようにフォーマットできるようにフォーマットできるようにフォーマットできるようにフォーマット変変変変
異関異関異関異関したしたしたした情報情報情報情報をををを公開公開公開公開しているしているしているしている。。。。



遺伝子コード部の頻度情報
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2015年10月6日

長崎大学原研人類遺伝学長崎大学原研人類遺伝学長崎大学原研人類遺伝学長崎大学原研人類遺伝学のののの
三嶋博之三嶋博之三嶋博之三嶋博之がががが，，，，

疾患原因探索疾患原因探索疾患原因探索疾患原因探索のためにのためにのためにのために世界世界世界世界
でででで用用用用いられるいられるいられるいられるANNOVERにににに対対対対

応応応応できるようにフォーマットできるようにフォーマットできるようにフォーマットできるようにフォーマット変変変変
異関異関異関異関したしたしたした情報情報情報情報をををを公開公開公開公開しているしているしているしている。。。。



未来予想図Ⅱ？（二つの視点）
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Tom Strachan & Andrew P. Read, ヒトの分子遺伝学 (第４版), ©2011 メディカルサイ
エンスインターナショナル, 図19.20, p730.[作画: Maya Evans] 
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2015年10月6日


