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✓ 2018年3月より公開

✓ キュレーションに必要な情報の提供

✓ 対象疾患：がん・稀少疾患・感染症・認知症・難聴 etc

✓ ゲノムデータ： SNV/INDEL, GWAS, HLA allele

ゲノム医療のための日本人疾患ゲノムの集積と世界への発信

登録データ（2020/06 時点）

今回の報告

詳細なアクセス解析やユーザへの
ヒアリングに基づき、
システムの改良を実施！
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6月新デザインの公開！

ページ間遷移を考慮し、ヘッダーを整理• 想定ユースケースに合わせ、検索カテゴリの指定
• 検索時点で検索対象の絞り込みが可能

• 手持ちのVCF/TSVにMGeND収載情報をア
ノテーションできる機能

• すぐにアクセスできるトップページに設置

ユーザーインターフェースの改良と検索機能の強化
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• 目的のバリアントを見つけ易いよう、必要な情報を整理
• 検索・Filtering条件を明示
• 各種アイコンのアップデート

• 疾患領域や解析手法、対象と
する細胞種などに基づく
グルーピングを実施

• Filtering 機能の充実！

ユーザーインターフェースの改良と検索機能の強化

解析手法

細胞種

アセンブリ

遺伝子名

疾患領域

疾患名

関連薬剤
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疾患公有ビューの開発

HIV薬剤耐性ビュー

✓ 国立感染症研究所提供データ
✓ HIVウイルス遺伝子変異と薬剤耐性との関連検索が検索可能

GWASデータビュー（遺伝子レベル）

✓ Manhattan Plotによる遺伝子レベルでのGWASデータ描画
✓ 疾患領域、疾患名などによるフィルタリング機能

研究スタティごとのGWASデータ
ビューの作成、DBCLSメタスタンザ
との連携を予定
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今後の展望

• APIの整備と公開

• ダウンロードデータの充実

• 疾患名の統合について検討

• 多因子疾患対応の強化

• 研究スタディごとのGWASページの作成

謝辞 本研究は、AMED「臨床ゲノム情報統合データベース整備事業」
（課題番号20kk0205013h0005）の支援を受け、実施しています。

• ゲノムアセンブリ間の紐付け

• ユーザー会の開催

2020年度ヒトバリアントデータ研究倫理勉強会

10月17日（土）10:30-12:00

データ登録などについて紹介します！


