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ü 2018年3月より公開
ü キュレーションに必要な情報の提供
ü 対象疾患： がん・稀少疾患・感染症・認知症・難聴 etc
ü 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

p ゲノム医療におけるバリアントの臨床的解釈では、疾患に関わると
報告されているか等の情報が重要

p 一方、ゲノムデータにおける民族集団の偏りが解釈における不正確
さをもたらすことが指摘されており、データの多様性を高めること
が世界的に求められている

p AMEDでは「臨床ゲノム情報統合データベース整備事業」において、
日本人を中心とする集団から得られるバリアント情報と疾患との
関連性情報を集約する疾患バリアントデータベース
MGeND(Medical Genomics Japan Variant Database)を開発
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• フリーワード検索
• 想定ユースケースに合わせ、検索カテゴリ
（Gene, Variant, Position, Disease）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

臨床現場で活用できる統合データベースを目指して
トップページ

検索結果画面

• 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

• さまざまなカテゴリで絞り込みが可能
（アセンブリ・細胞腫・解析手法・
遺伝子名・疾患領域・疾患名・関連薬剤）
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登録データ数

Data type Variants GWAS HLA allele data

がん 185,828 (147,086) --- ---

希少疾患 / 難病 15,399 (2,989) --- ---

感染症 1,276 (1,276) 155,100 (155,100) 1,979 (1,803)

認知症 / 難聴 11,408 (7,668) 
APOE: 17,876 (5,451) 1,171 (410) ---

その他 1,100 (770) 14,321,737 (584) ---

As of 2021.09
• GWASは、GWAS解析で
得られたSNPセットを含む

• 括弧内は公開数
• AMEDデータシェアリング
ポリシーに基づき、解析から
2年以内はHold可能

※ 登録数（公開数）
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新規機能開発：各データ固有ページの作成 Manhattan Plot 描画用 Stanzaの開発

https://togostanza.github.io/openstanza/ma
nhattan-plot.htmlHLA・GWASデータセット専用のページを作成

HLAデータセットページ

GWASデータセットページ

データセットごとの
Manhattanプロット
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• VCF/TSVでダウンロードが可能
• API URL or Webブラウザから取得可能
• 疾患領域・疾患名なども追加できるように

新規機能開発：ダウンロードデータの拡充・提供者情報 • データ提供時に付与される
Submission ID一覧ページ

• 現行のフォーマット外のデータは
「Provisional registered data」
ページで記載

Submission Id ページ
(“About”から)

Submission IDごと
での検索も可能

Download ページ
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継続運用に向けた体制の構築と今後

ü 効率的なデータ集約フローの構築
ü さまざまな形式のバリアントへの対応
ü 国内・国外データベースとの連携

ミラーリング
次年度以降、
NCGM運用に移行

ü MGeND運営における専門家委員会を発足
ü 国立国際医療研究センター（NCGM）との共同運用体制を構築 今後


