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日本人ヒトゲノムのバリアント情報統合サービス
「TogoVar」 トーゴーの日シンポジウム2021
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概要

• ヒトゲノムのバリアント頻度情報は疾患関連遺伝子探索におい
て重要な基礎的情報

• コホート等のプロジェクトで収集・解析されプロジェクト毎に
ウェブで公開された日本人のバリアント頻度情報を統合

• バリアントに関連する頻度情報、疾患との関連、アノテーショ
ン情報および論文情報も統合して検索

• gnomADの頻度情報の取り込み、および、拡張検索機能を開発

コホート等のプロジェクトで収集・解析されプロジェクト毎にウェブで公開された日本人のバリアント頻度情報を統合
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TogoVarで検索可能なバリアント頻度情報

データベース名 対象人数
プラット
フォーム

説明

JGA-NGS 125 WES NBDCヒトデータベースに寄託されたデータか
らのアリル頻度情報JGA-SNP 183,884 SNP chip

GEM-J WGA 7,609 WGS
バイオバンク・ジャパン、理化学研究所、東北メ
ディカル・メガバンク機構(ToMMo）の共同研究
により解析されたアリル頻度情報

ToMMo 8.3KJPN 8,380 WGS
ToMMoが収集したゲノムコホート（東北地方中
心）からのアリル頻度情報

HGVD 1,208 WES
長浜コホートのサンプルを中心としたゲノムコ
ホートからのアリル頻度情報

gnomAD
125,748 WES 世界の様々な地域から収集した8集団におけるア

リル頻度情報 ※日本人は76名のWESデータの
みしか含まれない15,708 WGS
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データベース名 運営 説明

Variant Effect Predictor EMBL-EBI バリアントのアノテーション情報を表示

GWAS catalog
NHGRI
EMBL-EBI

ゲノムワイド関連研究(Genome-Wide 
Association Study:GWAS)によって得られた
結果を表示

ClinVar NCBI 疾患とバリアントの関連情報を表示

PubTator NCBI
論文とバリアントの関連情報を表示

LitVar NCBI

Colil DBCLS 論文の引用情報を表示

TogoVarで検索可能なアノテーション情報
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一覧検索画面

①検索入力欄 ：rs番号、遺伝子名、疾患名、位置、範囲で検索可能

②検索結果表示欄：検索結果を表示

③フィルタ欄 ：②の結果を絞り込む

① 検索入力欄

② 検索結果表示欄

③ フィルタ欄
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一変異画面１

• 頻度情報、疾患との関連(ClinVar)、GWASの結果(GWAS-catalog)を表示
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• ゲノムブラウザ、バリアントが存在する遺伝子の情報

• バリアントが存在するトランスクリプトの情報およびトランスクリプトに与える機
能的影響のスコア値（SIFT, Polyphen)

• バリアントに関連する論文情報を表示

一変異画面2
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拡張検索画面

• 様々な検索語をAND、ORで結合した複雑な条件を組み合わせたクエリが作成可能

(※ 画面は開発中のもの)
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画面以外のデータ利用方法

• データのダウンロードが可能
• https://togovar.biosciencedbc.jp/doc/downloads

• APIを公開予定
• https://togovar.biosciencedbc.jp/api

• 一変異画面に埋め込まれた各可視化要素(スタンザ)は再利用が可能
• DBCLSが開発したMetaStanzaを利用

• 各スタンザの右下にある i マークをクリックすると、埋め込みに必要な情
報が表示される⇒ユーザーが独自のページを作成可能

https://togovar.biosciencedbc.jp/doc/downloads
https://togovar.biosciencedbc.jp/api
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今後の予定

• GRCh 38対応

• 疾患別頻度情報の表示

• 構造多型(SV)の表示

• その他、要望などありましたらご連絡下さい。

togovar [at] biosciencedbc [dot] jp


