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希少・遺伝性疾患の診断には、鑑別疾患、疾患原因遺伝子、
および類似症例の候補選定に多くの時間を費やす必要がある。

表現型を入力とし、疾患、遺伝子、および症例を表現型の関
連度でランキングした形で提供するシステムPubCaseFinder(
https://pubcasefinder.dbcls.jp)に、人工知能技術を利用した
フィルタリング機能を追加し、より利便性の高いシステムと
することを目指す。

https://pubcasefinder.dbcls.jp/
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• 新たに追加されたフィルタリング機能
• 単一または複数の疾患群、遺伝様式、疾患原因遺伝子を入力

• AND、OR、NOT論理演算を組み合わせてフィルタを作成

• 疾患、遺伝子、症例のランキング結果の絞り込みを行う
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• API 公開
• 例 1 : https://pubcasefinder.dbcls.jp/pcf_get_ranking_by_hpo_id?target=omim&phenotype=HP:0000347,HP:0003022,HP:0009381,HP:0000204,HP:0000625

• 例 2 : https://pubcasefinder.dbcls.jp/pcf_get_ranking_by_hpo_id?target=gene&phenotype=HP:0000347,HP:0003022,HP:0009381,HP:0000204,HP:0000625

PubCaseFinder API

NBDC RDF Portal
(PubCaseFinder RDF)

https://pubcasefinder.dbcls.jp/api

• 今後の予定

• ランキングシステムに必要なデータ拡張と精度のためのアルゴリズム改善

• 改善されたアルゴリズムの性能評価

JSON

NGS解析ワークフローにAPIを組み込む

電子カルテの機能拡張

患者リポジトリーの機能拡張


