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自己紹介

● 主に希少・遺伝性疾患に関するト

ランスレーショナルリサーチ

○ My works:
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● CaseSharing
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本講義の概要

● 「オントロジーとは何か」という基本的な概念を解説し、生命科学分

野におけるオントロジーの構築事例としてNANDOを、活用事例とし

てPubCaseFinderを紹介します。これらを通じて、オントロジーが

データ統合や検索の精度向上にどのように貢献するのかを具体的

に説明します。

3



オントロジーの基本を学ぶために

● Gene Ontologyを構築したBarry Smithの講義資料が役に立つ

○ Barry Smithは、オントロジー（物ごとの名前や関係を整理する方法）分野に

おける世界的に著名な研究者であり、医療や生命科学分野で実用的に活用

されるバイオメディカルオントロジーの構築に貢献してきた

○ 講義資料

■ Introduction to Biomedical Ontologies
● https://ontology.buffalo.edu/smith/BioOntology_Course.html

「Barry Smith Introduction to Biomedical Ontologies」で検索
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オントロジーとは？

● 知識を整理するための「辞書＋ルール集」のようなもの

● バイオメディカルオントロジーは、生物・医療の用語や関係性をコンピュータで使

える形でまとめたもの

● 例えば：

○ is_a：〜の一種（分類）

■ 「肺」は「臓器」の一つ → "肺 is_a 臓器"
○ part_of：〜の一部（構成）

■ 「心臓」は「循環器系の一部」→ "心臓 part_of 循環器系"
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オントロジーとは？

● オントロジーで「意味」をたどる例

○ 「肺胞の異常」→「肺の異常」→「臓器の異常」

○ 「心室の異常」→「心臓の異常」→「循環器系の異常」

● part_of（構成）と is_a（分類）の関係を使って、症状がどのような構造・分類に属

しているかを順にたどることができる

● 検索システムでの利用例：

○ 「肺胞の異常」と入力した場合、類似する「肺」や「臓器」レベルの情報も検索

肺胞の異常から特定の肺疾患を候補として挙げたり、関連する遺伝
子を提案することが可能になる 6



オントロジーとLLMはどう違う？どう補い合う？

● オントロジー：

○ 知識を明示的に定着させる（定義・分類・関係）

○ なぜそうなるかが明示的（is_a, part_of関係）

● LLM（大規模言語モデル）：

○ テキストから潜在的に探索し推論（定義されていなくても疾患・症状・治療な

どの関連性や、因果関係を推測できる柔軟さがある）

○ 出力の理由がブラックボックスになりやすい

● 補完関係

○ LLMが探索した知識や推論結果を、オントロジーによって整理・説明しやす

い形に整えることができる

Kokash, Natallia, et al. "Ontology-and LLM-based Data Harmonization for Federated Learning in Healthcare." 
arXiv preprint arXiv:2505.20020 (2025). 7



実際に使われているオントロジー

● Gene Ontology（GO）

○ 生物の遺伝子産物の機能や関与するプロセスを体系的に整理

● Human Phenotype Ontology（HPO）

○ ヒトの疾患に関連する臨床症状を体系的に整理

● Monarch Disease Ontology（Mondo）
○ さまざまな疾患分類を統合し、疾患概念を体系的に整理

● Uberon
○ 多種にわたる動物の解剖学的構造を体系的に整理

● Nanbyo Disease Ontology（NANDO）

○ 指定難病・小児慢性特定疾病を病型分類まで体系的に整理
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オントロジー構築事例：Nanbyo Disease Ontology

● 我々は指定難病制度および小児慢性特定疾病制度に関する難病およびその病

型分類を体系的に整理した、日本で初めての難病オントロジー を構築

○ Nanbyo Disease Ontology（NANDO）
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何のために難病オントロジーを構築したの？

● 国内の難病データと国外の疾患データとの相互運用性を高めるため
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難病制度とは？

● 難病制度は、医療費助成などを通じて難治性疾患の患者を支援する枠組みであ

り、その中に主に大人を対象とした指定難病制度と、子どもを対象とした小児慢

性特定疾病制度が位置づけられている

指定難病
● 難病法に基づいて定められた難治性疾患
● 原因不明で治療法が確立しておらず長期の

療養が必要
● 発症頻度が低く、患者数が少ない
● 対象疾患は400種ほど
● 疾患ごとに認定基準が定められている

小児慢性特定疾病
● 児童福祉法に基づいて定められた難治性疾患
● 子どものうちに発症し、長期の治療や療養が必要

な疾患
● 対象疾患は800種ほど
● 疾患ごとに認定基準が定められている
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Nanbyo Disease Ontology（NANDO）

● 病型分類は公文書のなかに記載

○ ライソゾーム病：指定難病19
■ 病型分類として122疾患存

在する
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Nanbyo Disease Ontology（NANDO）

1,000件以上の公文書

病型をis_aを用いて
体系的に整理
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Nanbyo Disease Ontology（NANDO）

指定難病 小児慢性特定疾病

# of groups of Nanbyo diseases 15 297
# of Nanbyo diseases 338 814
# of subtypes of Nanbyo 
diseases

746 565

Average number of children of 
Nanbyo diseases

2.2 0.69

Maximum number of children of 
Nanbyo diseases

110 20
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Nanbyo Disease Ontology（NANDO）

● それぞれの難病で以下を定義

○ ラベル（日・英）

○ シノニム

○ 疾患概要

○ 告示番号

○ 関連リソース

など

15



NANDO↔Mondo マッピング

● 国内の難病データと国外の疾患データとの相互運用性を高めるために、NANDO
を国際的な疾患オントロジーであるMondoにマッピング

○ 自動マッピング

○ 臨床医により自動マッピング結果を修正

ゴーシェ病１型
Gaucher disease type 1
（NANDO:1200057）

Gaucher disease type I
（MONDO:0009265）

GAUCHER DISEASE, 
TYPE I; GD1

（OMIM:230800）

Gaucher disease type 1
（Orphanet:77259）
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全疾患 指定難病 小児慢性特定疾病

# of terms 2,775 1,099 1,676

# of terms which include the 
cross-references to Mondo
(Proportion of the total number of terms)

2,154
(77.6%)

892
(81.2%)

1,262
(75.3%)

NANDO↔Mondo マッピング
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Nanbyo Disease Ontology（NANDO）
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MondoからNANDO（世界から日本）

MondoもNANDOとのマッピング結果を採用
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Nanbyo Disease Ontology (NANDO)

● https://nanbyodata.jp/about_nando
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NanbyoData (https://nanbyodata.jp)

国内外のリソースから難病に関するデータを体系的に集約し、それらを閲覧・ダウン

ロード可能にするポータルサイト「NanbyoData」を開発
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NanbyoData：国外データの例

疾患原因遺伝子をMedGen、Orphadata、GenCCから取得
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NanbyoData：国内データの例

国内の診療用遺伝学的検査情報
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オントロジー構築事例：Nanbyo Disease Ontology

● NANDO/NanbyoDataを活用することで、国際的なデータ統合・共有を実現
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オントロジー活用事例

● 個々の希少・遺伝性疾患の患者数は少なく、疾患の種類数は1万件以上診療経験

を積むことが難しく、診断が困難

Zemojtel, Tomasz, et al. "Effective diagnosis of 
genetic disease by computational phenotype 
analysis of the disease-associated genome." 
Science translational medicine 6.252 (2014): 
252ra123-252ra123. 25



オントロジー活用事例：PubCaseFinder

● 我々は希少・遺伝性疾患の診療支援を目的とした「PubCaseFinder」を開発
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PubCaseFinder

● 臨床医・研究者が疾患ごとに関

連症状をHPOで付与

類似度計算

入力症状セット 疾患症状セット

27



PubCaseFinder

● Human Phenotype Ontology（HPO）を用いて症状間の意味的な類似度を計算
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PubCaseFinder

● 患者の症状セットと疾患の症状セットとの類似度を計算

Fujiwara, T., Shin, J. M., & Yamaguchi, A. (2022). 
Advances in the development of PubCaseFinder, 
including the new application programming interface 
and matching algorithm. Human mutation, 43(6), 
734–742. https://doi.org/10.1002/humu.24341
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PubCaseFinder

● 疾患ランキング精度

30

藤原豊史; 仁宮洸太. オントロジーを用いた希少・遺伝性疾患診断支援. 人工知

能, (2020), 35.4: 480-486.



PubCaseFinder

● アクセス数

○ 250万ページビュー

（2024年度）
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まとめ

● 国内の難病データと国外の疾患データとの相互運用性を高めるための難病オン

トロジー「NANDO」を紹介

○ 指定難病制度および小児慢性特定疾病制度に関する難病およびその病型

分類を日本で初めて体系的に整理したオントロジー

○ NANDOを用いて難病ポータルサイト「NanbyoData」を構築し、難病データ

の国際的な統合・共有を実現

● 希少・遺伝性疾患の診療支援を目的とした「PubCaseFinder」を紹介

○ HPO、Mondoなどのオントロジーを活用したウェブサービスで、世界の多く

の臨床医が活用
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