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Motivation：　我々は疾患について詳しくは知らない

Duchenne型筋ジストロフィー 

放射線誘導性腸線維症 
パーキンソン病 
T細胞性急性リンパ性白血病 

急性骨髄性白血病 
筋萎縮性側索硬化症 
肝癌 
骨髄異形成症候群 
Hajdu-Cheney症候群 

MIRAGE症候群 

繊毛病 
Cushing症候群 

家族性乳がん

【新着論文レビューから抽出した疾患名の数々】

医学部出身でも在籍もしていない

数々の疾患研究が行われているが、 
（特に医学教育を受けていない）我々には 
聞いたこともないような疾患が数々ある。 

また、疾患についての情報は 
症状については多く見つかるが 
その分子的な機序（や生命現象との関わり）は 
（特にバイオインフォマティクス解析に使える形では） 
得られにくい。

→ 疾患情報をバイオインフォマティクスで使える形で 

　 （しかも遺伝子の世界と同じ用語で）表現できるようにしたい
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MeSH (Medical Subject Headings)

特徴をプロファイリングするのにMeSHキーワードを用いた

MeSH (Medical Subject Headings)

PubMed収載の論文をindexingするための用語集 

23,000語 

15分野（anatomy, taxonomy, chemical & drugs, disease, ...） 

階層構造により用語を整理 
NLM (Natl. Lib. Med) が管理 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/mesh
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データ作成フロー

MeSH自体は文献に付与されたキーワードなので 

各遺伝子に対して関連文献を収集し、そこから 
対応するMeSHを抽出することでGene-MeSHペアを 

作成している。

→ 以前、OMIMの疾患でプロファイリングも試みた
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疾患の特徴プロファイル

1型/2型糖尿病のプロファイル例

1型糖尿病は免疫系疾患なので 

自己免疫疾患や脾臓が、 
2型糖尿病は代謝系疾患なので 

肥満や脂肪細胞のスコアが高い。

ウェブサービスとしてGendooを公開 

（http://gendoo.dbcls.jp/）
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近年の疾患データベースの充実

ICD-10

OMIM

MedGen

HPO (Human Phenotype Ontology)

DO (Disease Ontology)

KEGG Disease

ClinVar

Orphanet

MONDO

電子カルテなどで使われる疾患名リスト。逆に疾患名リストしかない

ヒトの疾患と遺伝子のリスト。階層構造になっていない。項目が少し特殊なものも。

OMIMがNCBIからJohn Hopkins大に管理が戻ったので、NCBIがつくったデータベース。

ヒトvariationと疾患（表現型）のデータベース by NCBI

さまざまな疾患関連のontologyをまとめたもの

ヒトの表現型をまとめたデータベース

ヒト疾患のontology

pathwayから派生した疾患のデータベース（疾患 → 遺伝子 → pathway）

希少疾患とorphaned drugのデータベース

→ 他の疾患IDからも特徴プロファイルを確認できるように作業中
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エンリッチメント解析に向けて

既存のGendooでは、入力の遺伝子・疾患と 

個々のプロファイルを関連度により並べるにすぎなかった。 
これを実際に解析シーンで利用しやすくするべく 
（複数の遺伝子・疾患を入力に、など） 
エンリッチメント解析を行うためにウェブサイトを 
構築中である。 


