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対象者と発表内容

● 対象者：日本人一般集団のアレル頻度データの利用例を知りたい
○ 発表内容：TogoVarのアレル頻度を参照した論文を紹介します

■ 一般集団：特定の疾患や条件で選別せず、地域や国の住民から広く集めた集団

● 対象者：バリアントを解釈するためのアノテーション情報を取得したい
○ 発表内容：以下の情報の検索方法を TogoVarを使って説明します

■ 臨床的意義：ClinVarなどのDB由来の病原性分類（Pathogenic/Benign 等） 
■ 関連解析結果：GWAS などの 疾患・形質との関連（効果量・ p値等）

■ 有害性予測：SIFT/PolyPhen-2/AlphaMissense による影響度・有害性スコア  
■ 文献情報：PubMed 等に基づく 関連論文（PMID・要約・リンク）

■ NBDC統合化推進プログラムとの連携

● ハプロタイプ（JoGo）、プロテオーム（jPOST）、糖鎖（Glycosmos）、マウス

（MoG+)
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アレル頻度・ジェノタイプ頻度とは

個人レベルのゲノムデータ
（NBDCヒトデータベースに利用申請が必要）

頻度データ
個人情報でないので利用申請不要

ID 位置 アレルの種類 アレル数

Ref Alt Ref Alt Freq

SNV1 2 G A 5 5 5/10

DEL1 4 C ー 6 4 4/10

SNV：single nucleotide variant、DEL: deletion
Ref (Reference、参照）：参照ゲノムと同じアレル
Alt (Alternate、代替) ：参照ゲノムと異なるアレル

バリアントのゲノム上の位置と参照ア
レルは選択する参照ゲノムで変わる

● GRCh37(hg19)→古
● GRCh38(hg38)→現在
● CHM13(T2T-CHM13)→新

位置     1 2 3 4 5
-----------------
Ref     T G C C G
------------------
個体1 　 T G C C G 母由来
        T G C - G 父由来

個体2 　 T A C C G 母由来
        T G C C G 父由来

個体3 　 T A C - G 母由来
        T A C - G 父由来

個体4 　 T A C - G 母由来
        T G C C G 父由来

個体5 　 T G C C G 母由来
        T A C C G 父由来

ID 位置 ジェノタイプの種類 ジェノタイプ数

Ref/Ref Ref/Alt Alt/Alt Ref/Ref Alt/Ref Alt/Alt

SNV1 2 G/G G/A A/A 1 3 1

DEL1 4 C/C C/ー ー/ー 2 2 1
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https://www.ncbi.nlm.nih.gov/datasets/genome/GCF_000001405.13/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/datasets/genome/GCF_000001405.26/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/datasets/genome/GCF_009914755.1/


個人レベルのゲノム：NBDCヒトデータベース/Japanese Genotype-phenotype Archive

● メリット
○ 生データ(fastq, BAMなど）にアクセスできる。
○ 一部データセットでGATKでバリアントコールした VCFデータが利用可能（右側の画面）

● コスト
○ 利用申請が必要、セキュリティガイドラインに準拠した解析環境が必要

■ 機関外サーバ@遺伝研スパコン等を利用すれば手間が軽減される 4



遺伝統計学の自習教材

遺伝統計学の基本概念やデータ解析手法を入門から最近の話題までわかりやすく説明

https://genome.m.u-tokyo.ac.jp/school_2025.html

東京大学 岡田随象先生
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https://genome.m.u-tokyo.ac.jp/school_2025.html


遺伝統計学 夏の学校の教材例

概念の直感的な説明と解析コマンドの実例 6



Genome Aggregation Database (gnomAD: ノマド)
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世界中の様々な祖先集団のアレル頻度



なぜTogoVarが必要か?
ゲノム・バリアントデータは欧州祖先集団に偏っている

Corpas, Manuel et al. “Bridging genomics' greatest challenge: The diversity gap.” Cell genomics vol. 
5,1 (2025): 100724. doi:10.1016/j.xgen.2024.100724

TogoVarには、gnomAD（Genome Aggregation Database）に含ま
れていない 日本人集団に特異的な常染色体上のバリアントが 2億件

6万人由来のアレル頻度

9,000人由来のアレル頻度と遺
伝子型数

NBDCヒトデータベース／JGA（Japanese 
Genotype-phenotype Archive）でのバ
リアントコールに基づく 3,000人由来 のア
レル頻度とジェノタイプ数(2026.1リリース
で公開予定）

数千人から数万人規模の様々な日本人対象ゲノム研究から収集
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国内のバリアント頻度データベース

jMorp: 東北メディカル・メガバンク  (ToMMo)
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HGVD: 京都大学 & ジェノコンシェルジュ京都

無償版

有償版



TogoVarに収載されている頻度データセット

データセット名 祖先集団 サンプル数 解析手法 参照ゲノム  データセットの由来・概要

JGA-SNP 日本人 183,884 SNPアレイ
GRCh37
GRCh38* JGAに寄託された複数研究の SNPアレイデータ

JGA-WES 日本人 125 全エクソーム
GRCh37
GRCh38* JGAに寄託された複数研究の全エクソームデータを再解析

JGA-WGS 日本人 78 全ゲノム GRCh38 JGAに寄託された複数研究の全ゲノムデータを再解析

GEM-J WGA 日本人 7,609 全ゲノム
GRCh37 
GRCh38*

AMEDによる多機関共同プロジェクト（ GEM Japan)での統合
解析（ ToMMo、理研、バイオバンクジャパン）

HGVD 日本人 1,208 全エクソーム GRCh37 京都大学ながはま 0次コホート等

NCBN 日本人 11,794 全ゲノム GRCh38 ナショナルセンター・バイオバンク  ネットワーク (NCBN)と1000 
Genomes の統合解析

ToMMo 8.3KJPN 日本人 8,380
全ゲノム

GRCh37 東北メディカル・メガバンク機構  (ToMMo)
(最新の61KJPNに近々更新予定）ToMMo 54KJPN 日本人 54,302 GRCh38

gnomAD v2.1.1 世界中
15,708

125,748
全ゲノム

全エクソーム
GRCh37 Broad Instituteなどが主導する、複数の研究コホートを統合解

析した国際的コンソーシアム

gnomAD v4.1 世界中
76,215

730,947
全ゲノム

全エクソーム
GRCh38 Broad Instituteなどが主導する、複数の研究コホートを統合解

析した国際的コンソーシアム

10太字：TogoVarが１次公開レポジトリ。JGA-SNPのTogoImputationの結果を搭載予定（2026年度）



日本人一般集団のアレル頻度データの利用例
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利用例の探し方（Google Scholar）

12https://scholar.google.co.jp/scholar?scisbd=2&q=TogoVar&hl=ja&as_sdt=0,5

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1111/cas.70302

https://scholar.google.co.jp/scholar?scisbd=2&q=TogoVar&hl=ja&as_sdt=0,5
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/full/10.1111/cas.70302


神経発達障害における5'非翻訳領域（5'-UTR）病的バリアント同定

● 背景
○ 5'-UTRのバリアントと遺伝性疾患である神経発達障害の関係が不明

● 実施内容
○ 病的バリアントが同定されていなかった神経発達障害患者のゲノム配列を決定
○ 5’-UTRに存在する上流オープンリーディングフレーム（ uORF）へ影響するバリアントを、 5’-UTRバリアント注釈ツール

UTRannotator を用いて探索
● 結果

○ ATRX関連疾患患者のATRX の上流に母親由来の 1塩基重複（c.-138dup）がコーディング領域（ CDS）と重なり合うフ
レーム外（out-of-frame）のuORF形成を引き起こすと予測。 ATRX関連疾患の症状。 RNAシーケンスでATRX発現低
下

○ POU3F3関連疾患（Snijders Blok-Fisher症候群）のPOU3F3遺伝子の5'-UTRにde novo SNV: c.-303C>A を同定。
● TogoVarのデータが使われたところ

○ レアバリアントの定義：以下のデータセットで minor allele frequency < 0.005
■ in-house control exome database, 
■ ToMMo 60KJPN
■ GEM-J WGA
■ gnomAD v4.1.0 database

出典：Hayashi T, Miyamoto S, Endo Y, et al. Identification of 5' untranslated region variants in genes involved in neurodevelopmental disorders. J 
Hum Genet. Published online January 5, 2026. doi:10.1038/s10038-025-01446-7 13



日本人SCA疑い例に対する全エクソーム解析でELOVL4・ELOVL5・GRM1の新規変異を同定

● 背景・目的
○ 脊髄小脳変性症（ SCD）のうち、優性遺伝型は一般に脊髄小脳失調症（ SCA）と呼ばれる。
○ 既知のリピート伸長（ SCA1/2/3/6/7/8/31/36など）が陰性でも、既知原因遺伝子の未知変異を持つ未診断例があり

得るため、全エクソーム解析 (WES)で既知SCA関連遺伝子を系統的に探索。   
● 実施内容

○ 既知のリピート伸長がない 174例のSCA疑い患者にWESを実施。既知SCA関連遺伝子群から候補変異を抽出
○ 候補条件として「データベース頻度  < 0.001」「ミスセンス /ナンセンス /indel」「リード深度>4」などを用い、

AlphaMissense/CADD/SIFT/PolyPhen-2/MutationTaster の5種の予測アルゴリズムで病原性を評価。
● 主な結果

○ ELOVL4、ELOVL5、GRM1 の3遺伝子で新規SNVを5例に同定でき、174例のうち約3%でWESにより原因遺伝子
候補を特定できた。

● TogoVarのデータが使われたところ
○ レアバリアントの定義：以下のデータセットで minor allele frequency < 0.001

■ gnomAD
■ NCBN（National Center Biobank Network）→ TogoVar を介して取得

出典：Watanabe T, Kume K, Inoue K, et al. Whole exome sequencing in Japanese spinocerebellar ataxia identifies novel variants. J Hum Genet. 
2026;71(1):35-39. doi:10.1038/s10038-025-01405-2
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α1－アンチトリプシン欠乏症（AATD）の日本人集団での有病率の推定

● 背景
○ α1-アンチトリプシン欠乏症（ AATD）は、若年で肺気腫を引き起こし、労作時の呼吸困難や咳・痰など、 COPD（慢性閉

塞性肺疾患）の症状を呈する指定難病である。

○ AATDはヨーロッパや北米では高い有病率（ 1,500～3,000人に1人）を示す一方、日本では 1,000万人あたり約2人と

非常に稀とされている。しかし、 AATDの認知度が低いため、十分に診断されていない可能性がある。

● 実施内容

○ 本研究では、日本人集団を対象とした公開バリアントデータベースを用いて、 AATを産生するSERPINA1遺伝子の5
つの原因バリアントの日本人におけるアレル頻度を調査し、有病率を推定した。

● 結果

○ 平均アレル頻度（ 8.56 × 10-4）から、日本人における AATDの有病率を137万人に1人と推定した。

○ この結果が過去の疫学調査と一致することから、日本人では AATDが稀な疾患であることが再確認された。

● TogoVarのデータが使われたところ

○ TogoVarに収載されている 3つのデータセット（GEM-J WGA、ToMMo 54KJPN、HGVD v2.3）のアレル頻度を利用

出典：Seyama, Kuniaki et al. “Allelic frequency of pathogenic α1-antitrypsin variants in the Japanese population: Results from a survey of open 
Japanese genetic variation databases.” Respiratory investigation vol. 62,5 (2024): 794-797. doi:10.1016/j.resinv.2024.07.001 15



ミスセンスバリアントの病原性と遺伝形式予測ツールの開発

● 背景と実施内容
○ 筆者らはミスセンスバリアントの病原性と遺伝形式（病的常染色体劣性、病的常染色体優性、良性）を機械

学習で予測するMOI-Pred（Mode of Inheritance Predictor）とConMOI（Consensus Mode of Inheritance）
を開発した。

● 結果
○ 29,981人の電子健康記録（ EHR）データを用いた実世界の検証によって、既存の方法を上回る性能を示し

た。
● TogoVarのデータが利用されたところ

○ ツールの評価に必要な良性ベンチマークデータの一部として GEM Japan Whole Genome Aggregation 
panel v.1（GEM-J WGA）に含まれる 1,010件のミスセンスバリアント

○ ツールの学習に用いた gnomADデータベースに含まれない日本人一般集団に高頻度のバリアントであり、
良性ベンチマークに適したデータであった。

出典：Petrazzini, B. O., Balick, D. J., Forrest, I. S., Cho, J., Rocheleau, G., Jordan, D. M., & Do, R. (2024). Ensemble and consensus approaches to 
prediction of recessive inheritance for missense variants in human disease. Cell reports methods, 4(12), 100914. 
https://doi.org/10.1016/j.crmeth.2024.100914
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TogoVarに収載されている頻度データセット

データセット名 祖先集団 サンプル数 解析手法 参照ゲノム  データセットの由来・概要

JGA-SNP 日本人 183,884 SNPアレイ
GRCh37
GRCh38* JGAに寄託された複数研究の SNPアレイデータ

JGA-WES 日本人 125 全エクソーム
GRCh37
GRCh38* JGAに寄託された複数研究の全エクソームデータを再解析

JGA-WGS 日本人 78 全ゲノム GRCh38 JGAに寄託された複数研究の全ゲノムデータを再解析

GEM-J WGA 日本人 7,609 全ゲノム
GRCh37 
GRCh38*

AMEDによる多機関共同プロジェクト（ GEM Japan)での統合
解析  (ToMMo, 理研、バイオバンクジャパン）

HGVD 日本人 1,208 全エクソーム GRCh37 京都大学ながはま 0次コホート等

NCBN 日本人 11,794 全ゲノム GRCh38 ナショナルセンター・バイオバンク  ネットワーク (NCBN)と1000 
Genomes の統合解析

ToMMo 8.3KJPN 日本人 8,380
全ゲノム

GRCh37 東北メディカル・メガバンク機構  (ToMMo)
(最新の61KJPNに近々更新予定）ToMMo 54KJPN 日本人 54,302 GRCh38

gnomAD v2.1.1 世界中
15,708

125,748
全ゲノム

全エクソーム
GRCh37 Broad Instituteなどが主導する、複数の研究コホートを統合解

析した国際的コンソーシアム

gnomAD v4.1 世界中
76,215

730,947
全ゲノム

全エクソーム
GRCh38 Broad Instituteなどが主導する、複数の研究コホートを統合解

析した国際的コンソーシアム

17赤字：利用例に含まれるデータセット、太字：TogoVarが１次公開レポジトリ



バリアントを解釈するための
アノテーション情報を取得
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バリアントアノテーションツール Variant Effect Predictor (VEP)

他のアノテーションツール

• ANNOVAR (https://annovar.openbioinformatics.org/)
• SNPEff (https://pcingola.github.io/SnpEff/)

豊富なプラグイン(例：AlphaMissense)
３つのUI (webフォーム、コンテナ、web API）
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バリアントの表記方法

• HGVS表記 （文献によく出現する）
• ALDH2:p.Glu504Lys 

• ALDH2遺伝子のアミノ酸配列の504番目の残基がGluがLysに置換
• NM_000690:c.1510G>A

• cDNA配列 NM_000690の1510番目のGがAに置換

• dbSNP RefSNP number (バリアントIDのデファクト）
• rs671

• https://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp/rs671
• https://grch38.togovar.org/variant/rs671

• 染色体番号ー染色体の先頭塩基からの位置ー参照アレルー代替アレル
• 12-111803962-G-A

• https://gnomad.broadinstitute.org/variant/12-111803962-G-A?dataset=gnomad_r4
• https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A

例：GRCh38の12番染色体111803962番目の塩基GがAに置換した一塩基置換（SNV)

20

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/snp/rs671
https://grch38.togovar.org/variant/rs671
https://gnomad.broadinstitute.org/variant/12-111803962-G-A?dataset=gnomad_r4
https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A


バリアントの表記方法の変換ツール  Variant recoder
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HGVS表記 ALDH2:p.Glu504Lys を条件にTogoVarを検索

https://grch38.togovar.org

HGVS表記を手入力（またはExampleのHGVSpをクリック）
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HGVS表記 ALDH2:p.Glu504Lys を条件にTogoVarを検索

バリアントレポートペー
ジ

遺伝子レポートページ

アレル頻度分布

疾患レポートページ

病原性、有害性予測臨床的意義
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Licensed under a Creative Commons 表示4.0国際ライセンス 
©2022　ライフサイエンス統合データベースセンター 

バリアントレポートページ(2/6) 

GRCh38上の位置

領域が重複する
バリアント

非日本人集団
（代替アレル頻度低い）

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#frequency  

祖先集団別の頻度

https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#ferquency  

日本人集団
（代替アレル頻度高い）

ジェノタイプ(父由来アレル/母由来アレルの組合せ）数代替アレル数/参照アレル数　アレル頻度

0: monomophic 
1: singleton
 2: < 0.0001
 3: < 0.001
 4: < 0.01
 5: < 0.05
 6: < 0.5
 7:≥ 0.5

24

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#frequency
https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#ferquency


Licensed under a Creative Commons 表示4.0国際ライセンス 
©2022　ライフサイエンス統合データベースセンター 

バリアントレポートページ(2/6)  https://grch38.togovar.org/variant/rs1212444447#frequency 

https://grch38.togovar.org/variant/1-23825385-G-A#frequency

25
一般集団では  ALT/ALT がない →  希少な常染色体劣性遺伝病の原因バリアントの可能性が排除できない

https://grch38.togovar.org/variant/rs1212444447
https://grch38.togovar.org/variant/1-23825385-G-A#frequency


バリアントレポートページ（3/6） 
https://grch38.togovar.org/variant/rs671#clinical-significance-mgend 

https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#clinical-significance-mgend 

臨床的意義 (ClinVar)

臨床的意義  (MGeND:Medical Genomics Japan Variant Database）
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https://mgend.jihs.go.jp/search/search?query=rs671

国立健康危機管理研究機構

Clinical significance：
● Pathogenic（病的）→ Likely pathogenic → Likely benign → Benign （良性）
● Uncertain significance （不明、VUS）

Review status：
● 星4つ practice guideline
● 星3つ reviewed by expert panel
● 星2つ criteria provided, multiple submitters, no conflicts
● 星1つ criteria provided, conflicting classifications / criteria provided, single submitter
● 星なし no assertion criteria provided / no classification provided / no classification for 

the individual variant

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#clinical-significance-mgend
https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#clinical-significance-mgend
https://mgend.jihs.go.jp/search/search?query=rs671


ゲノムワイド関連解析

出典：GenomeData入門2（ゲノムワイド関連解析）
https://genome.m.u-tokyo.ac.jp/files/StatGenSummerSchool2025_GenomeDataAnalysis2.pdf

A cluster of 12 SNPs on 12q24 were found to significantly (P<5×10(-8)) associate with 
drinking behavior in stage 1, among which rs671 (a Glu-to-Lys substitution at position 504) 
in the ALDH2 gene showed the strongest association (odds ratio (OR)=0.16, 
P=3.6×10(-211) in the joint analysis).

出典：Takeuchi, Fumihiko et al. “Confirmation of ALDH2 as a Major locus of drinking behavior and of its variants 
regulating multiple metabolic phenotypes in a Japanese population.” Circulation journal : official journal of the 
Japanese Circulation Society vol. 75,4 (2011): 911-8. doi:10.1253/circj.cj-10-0774

全ゲノムの各バリアントのアレル頻度差を
統計的に検定
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https://genome.m.u-tokyo.ac.jp/files/StatGenSummerSchool2025_GenomeDataAnalysis2.pdf


バリアントレポートページ（4/6） 
https://grch38.togovar.org/variant/rs671 #genome-assosiation-study  

ゲノムワイド関連解析: GWAS Catalog （p < 1e - 5 を収載）を表示

https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#genome-association-study  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A cluster of 12 SNPs on 12q24 were found to significantly (P<5×10(-8)) associate with drinking behavior in 
stage 1, among which rs671 (a Glu-to-Lys substitution at position 504) in the ALDH2 gene showed the 
strongest association (odds ratio (OR)=0.16, P=3.6×10(-211) in the joint analysis).

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#genome-assosiation-study
https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#genome-association-study


バリアントレポートページ（5/6） 

ゲノムビューア

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#genomic-context 

日本人集団
それ以外の集団との
アレル頻度の比較

https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#genomic-context 

ALDH2:p.Glu504Lysバリアントを黄色でハイライト

0: monomophic 
1: singleton
 2: < 0.0001
 3: < 0.001
 4: < 0.01
 5: < 0.05
 6: < 0.5
 7:≥ 0.5 29

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#genomic-context
https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#genomic-context


Licensed under a Creative Commons 表示4.0国際ライセンス 
©2022　ライフサイエンス統合データベースセンター 

バリアントレポートページ（6/6) 

このバリアントが言及さ
れている文献情報

トランスクリプト単位のア
ノテーション
(AlphaMissenseなど）

https://grch38.togovar.org/variant/rs671#gene 

バリアントが存在す
る遺伝子の情報

https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#gene  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https://grch38.togovar.org/variant/rs671#gene
https://grch38.togovar.org/variant/12-111803962-G-A#gene


Molecular consequences

VEPがtranscriptごとに計算する

31
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ハプロタイプに含まれるバ
リアント

糖鎖修飾部位リン酸化部位

ミスセンスバリアント

遺伝子レポートページ 

PDB／AlphaFold 上での ClinVar バリアント表示

アミノ酸配列上での並列表示

https://grch38.togovar.org/gene/BRAF#protein-structure

https://grch38.togovar.org/gene/BRCA2#protein-browser

注：バリアントの影響を考慮した立体構造ではない。
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https://grch38.togovar.org/gene/BRCA2#protein-browser


2024/2/29【ROIS-DS】第4回成果報告会 

 

 
 

遺伝子レポートページ（ハプロタイプ）  

https://grch38.togovar.org/gene/ALDH2#haplotype-explorer
Nagasaki M, Katayama T, Moriya Y, et al. JoGo 1.0: the ACTG 
hierarchical nomenclature and database covering 4.7 million 
haplotypes across 19,194 human genes. Nucleic Acids Res. Published 
online November 29, 2025. doi:10.1093/nar/gkaf1232

ハプロタイプ頻度

5大陸の258人から得られた全ゲノム長鎖
型シークエンサ由来の塩基配列情報を解
析しました（このうち108人はJoGoが測
定）

JoGo（Joint Open Genome and Omics:
ジョーゴ; https://jogo.csml.org)
でヒトの19,194遺伝子について、4,656,478
個のハプロタイプを決定

このAアリルがrs671
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• TLR4:p.Asp299Gly（rs4986790）
• ミスセンス変異： Aspartic acid → Glycine at position 299 で、TLR4 の外側ドメインに影響を与える。
•  LPS 応答性の低下や炎症応答変化  (Figueroa L. et al. J Immunol. 2012 May 1;188(9):4506-15. doi: 

10.4049/jimmunol.1200202.)

ヒトTLR4遺伝子

自然免疫において、病原体のタンパク質をセンシングするトル様受容体

遺伝子レポートページ：ヒトバリアントに対応するマウスバリアントの検索例

手順1. TLR4:p.Asp299Glyを入力

ClinVarの情報に基づいた慢性閉塞性肺疾患の早期発症型との関連性

アリル頻度概要

手順3. C3H/HeJ Strainを絞り込み

C3H/HeJマウスは、  
LPS 非応答性の自然変異モデ
ル

Jackson研究所へ

TogoVar IDから詳細なバリアント情報へ

日本人集団では検出されていないバリアント

Beutler (Science 2008)  

  DOI: 10.1126/science.282.5396.2085

手順2. TLR4遺伝子ページへ

MoG+へ

MoG+: マウスバリアントデータベース 34

https://doi.org/10.1126/science.282.5396.2085


ファイルダウンロード / コマンドで取得

$ bcftools view -H -r 'chr12:111803962' 
https://grch38.togovar.org/downloads/release/current/grch38/frequency/vcf/jga_wgs/jga_wgs.vcf.gz
chr12 111803962 . G A . PASS
AC=32;AN=156;AF=0.205128;AAC=5;ARC=22;AOC=0;RRC=51;ROC=0;OOC=0;HAC=0;HOC=0

$ tabix 
https://grch38.togovar.org/downloads/release/current/grch38/annotation/chr_12_molecular_annotation.tsv.gz  
12:111803962-111803962
tgv47264307 rs671 12 111803962 G A ALDH2
NM_001204889.2,ENST00000548536,ENST00000416293,ENST00000261733,NM_000690.4,ENST00000549106
3_prime_UTR_variant,missense_variant,NMD_transcript_variant Deleterious0.0 Possibly Damaging 0.709 Likely pathogenic 0.8864

35

1. 頻度データ　(VCF: Variant Call Format)

2. アノテーションデータ (TSV)

bcftoolsやtabixコマンドでpositionなどの検索条件を指定すれば目的のバリアントの情報だけを取得できる

https://grch38.togovar.org/doc/downloads

https://grch38.togovar.org/doc/downloads


検索API https://grch38.togovar.org/api

36

https://grch38.togovar.org/api


まとめ

● 対象者：日本人一般集団のアレル頻度データの利用例を知りたい
○ 発表内容：TogoVarのアレル頻度を参照した論文を紹介
○ 伝えたいこと

■ 日本人祖先集団とそれ以外の集団ではアレル頻度（含：バリアントの有無）が違う
■ 日本人について言及するならば日本人集団のデータ（個人レベル、頻度データ）が必要
■ アレル頻度を参照いただいた際には TogoVarへの言及をお願いいたします

● 対象者：バリアントを解釈するためのアノテーション情報を取得したい
○ 発表内容：以下の情報の検索方法をTogoVarを使って説明

■ 臨床的意義：ClinVarなどのDB由来の病原性分類（Pathogenic/Benign 等） 
■ 関連解析結果：GWAS などの 疾患・形質との関連（効果量・p値等）
■ 有害性予測：SIFT/PolyPhen-2/AlphaMissense による影響度・有害性スコア 
■ 文献情報：PubMed 等に基づく 関連論文（PMID・書誌情報・リンク）
■ NBDC統合化推進プログラムとの連携

● ハプロタイプ（JoGo）、プロテオーム（jPOST）、糖鎖（Glycosmos）、マウス（MoG+)
○ 伝えたいこと

■ 臨床情報から文献情報のワンストップ提供は使い勝手で勝負
■ NBDC統合化推進プログラムとの連携は現状は相互リンク。ユニークな試み。乞うご期待 37



最後に

● TogoVar現開発メンバー
● DBCLS

○ 三橋 信孝
○ 守屋 勇樹
○ 川嶋 実苗
○ 川島 秀一
○ 片山 俊明

● 株式会社 カモノハシ
○ 佐藤 大輔

● 株式会社 PENQE
○ 永野 朗夫
○ 野田 夕紀子
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