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■ 希少/遺伝性疾患

患者数：4億人以上

疾患数：10,000種以上存在 症例が少なく、知識が集まらない

疾患ごとの専門医が少ない診断確定にかかる期間：平均5-7年

治療法がある疾患：全体の5%
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■ 世界の症例共有の現状

本研究では、アジアを中心とした症例情報の集積・共有体制の構築の実現を目指し、
ゲノムバリアント情報と臨床情報を構造化データとして保管できる症例情報管理システムの構築を目指す

98カ国、12万症例を集積/共有 欧米が中心であり、日本およびアジアの症例はごく僅か
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■ 症例情報管理システム
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■ 症例情報管理システム

u 表現型情報(HPO)の入力支援機能
u 表現型情報共有に最適な
Phenopackets形式への対応

u 表計算ソフトと同様のインターフェースでの
症例一覧管理機能

u本システムはブラウザの機能で動作するため、
症例情報はサーバに送られることなく、
利用者のローカルPC上で管理できる。



Licensed under a Creative Commons 表示4.0国際ライセンス
©2022 地引芳乃（明治大学大学院）

トーゴーの日シンポジウム2022症例情報管理システムの構築と公開48

■ 表現型情報(HPO)の入力支援機能

u 昨年リリースされた
文章からHPOを抽出する機能(POET)を内蔵

表現型情報(HPO)を入力する際に、
電子カルテからの転記入力が可能になる予定
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■ Phenopackets形式で出力

出力

Phenopackets形式本システム
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