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検索画面(http://togovar.biosciencedbc.jp)

フィルタ機能
・データセット
・variant calling quality
・バリアントタイプ
・ClinVarの情報
・Sift,Polyphenスコア

検索ボックス
・rs番号
・位置検索
・範囲検索
・遺伝子名（あいまい検索）
・関連疾患名（あいまい検索）

検索結果

データベース名 および 運営組織 説明 対象人数(解析対象）

JGA-NGSデータセット
JGA-SNPデータセット
（NBDC）

主に日本の研究者から
の全エクソームとSNP 
Chipデータ

125人
（全エクソーム）

183,884人
（SNP Chip）

Japanese Multi Omics Reference Panel
(jMorp)
（東北メディカル・メガバンク機構）

ゲノムコホート
（東北地方中心）

3,554人
（全ゲノム）

1％以下の頻度も公開

Human Genetic Variation Database
（京都大学）

ゲノムコホート
（滋賀県長浜市を中
心）

1,208人
（全エクソーム）

Exome Aggregation Consortium(ExAC)
（ブロード研究所）

約２０プロジェクトか
らのゲノムデータを再
解析

60,706人
（全エクソーム）

ClinVar（NCBI） バリアントと疾患との
関連

443,213 variants
2019年6月までの
データを取り込み

PubTator (NCBI)
Colil(DBCLS)

バリアント（rs番号）
が出現する文献情報

ワンストップ検索の対象データベース

健常人

疾患C

疾患B

疾患Aの対照群

疾患A

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

目的2：NBDCヒトDBから公開されているデータの把握
NBDCヒトデータベースに登録・公開された日本人のゲノムデータ
から集計した大規模なバリアントの頻度情報をTogoVarから公開

健常人

疾患C

疾患B

疾患Aの対照群

疾患A

日本人大規模
バリアント頻度
(JGA-NGSとJGA-SNP)

同じ手法で
再解析

②利用申請

① 概要把握
ユーザー
（アカデミック、
企業内研究者等）

•日本人ゲノム多様性統合データベース

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

•NBDCヒトデータベースへ登録、公開されたデータについて、
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

•当面はgermline variantのみ扱う方針

概要

多種多様なデータベースに散在して収録されてきた
GenotypeやPhenotypeに関連する情報を整理統合し、
バリアントを解釈するための情報をワンストップで提供

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：0.000304573

ExAC (ブロード研究所）

位置： chr7:127254587
アレル頻度：0.0272809

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
0.0272809
0.000304573

https://togovar.biosciencedbc.jp/variant/tgv30913364

散在する情報をまとめて、
ワンストップ検索

目的1：ワンストップ検索

散在するバリアント情報取得の為、
Web巡回が必要

JGA-NGSデータセット作成時 解析パイプライン

プログラム バージョン 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

bedtools 2.13.3 BED関連ファイルの操作

解析パイプラインソフト
（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

2019年7月に機能更新
表示機能の追加

・画面項目、フィルタ項目のユーザーカスタマイズが可能に

フィルタ項目の追加
・次世代シークエンサのvariant callingのquality
・Sift, Polyphenのスコア
・Variant Effect PredictorのConsequence東北メディカル・メガバンクおよびClinVarのデータを更新

DBCLSのRDF基盤技術の利活用

NBDCヒトデータベース
からのデータ
(NGS, SNPチップ）

公共データベース
(ClinVar, ExAC等)

med2rdf※1

個別スクリプト

RDFデータ作成

SPARQLエンドポイント
(Virtuoso)

SPARQList※3TogoStanza※2

Webアプリケーション
(Ruby on Rails)

利用した主なDBCLSのRDF基盤技術
※1 med2rdf: 公共データベースのRDFデータ化スクリプトのリポジトリ
※2 SPARQList：SPARQLクエリをREST APIとして提供するツール
※3 TogoStanza： SPARQLクエリの結果を可視化するツール

SPARQLクエリ

全文検索エンジンとしてElasticsearchを利用

今後は、GATK Best Practice準拠のパイプラインを利用予定

その他、全てのバリアントについては
Variant Effect Predictor (VEP) を用いてアノテーション情報を付加

https://togovar.biosciencedbc.jp/variant/tgv30913364

