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Abstract
国家レベルの集中型データセットと同じく、
小グループや個人から生じる分散型データ
セットもまた貴重です。この視点は、シチ
ズンサイエンス、責任ある研究・イノベー
ション（RRI）、患者・市民参画（PPI）
などの語句に見られるように、データの民
主化やデータ・オーナーシップといった価
値観や倫理的意義と深くかかわります。

今回の発表では、「個人が自らのデータを
持ち、考え、行動する」という私たちのビ
ジョンを体現する、ゲノム関連イニシアチ
ブのコンセプトと初期開発状況を示します。
私たちは検査サービスを通じて、全ゲノム
またはエクソームの解析で得られた変異リ
ストを個人顧客へ返却しています。その基
盤となるデータベースは、FAIR原則を重
視し、リンクトオープンデータ（LOD）の
理念で設計されています。また私たちは、

GA4GH標準を意識して、社内外専門家や
人工知能（AI）が最新の洞察を素早く収集
できる仕組みを準備しています。この基盤
を活用して完成した顧客向け個別レポート
は、精密医療を提供する第三者に参照され
ることが期待されます。さらに私たちのフ
レームワークは、同意する顧客が相互運用
可能な形式でデータを提供することで、研
究に参加できる道を開きます。

私たちは、倫理的・法的・社会的問題
（ELSI）に対処しながら、既存の医療シス
テムと共存し補完し合います。その展開の
第一歩として、難病かつ希少疾患であるミ
トコンドリア病の遺伝子検査をサポートす
るために、附属病院を持つ大学へソフト
ウェアの提供を始めました。診断と治療に
間接的に貢献することで、私たちはゲノム
データを個人の健康記録（PHR）として活
用するモデルを提示できると考えています。

#ゲノムデータ #全ゲノム #個人向けゲノム検査 #PHR

#難病・希少疾患
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消費者向け遺伝子ゲノム検査

Genomic!
Whole Genome Sequencing (WGS)

Whole Exome Sequencing (WES)
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「個人志向のプラットフォーム」の意義とは？
さまざまな期待

世界中のアノテーションを効率的に参照し、
個々人の同意に基づき利活用する

疾患当事者にとって：
予防・診断・治療の選択肢を増やす（医療への接続）、
自らの意思で研究に協力する

自己決定を好む個人や、
中央に依存しづらい個人にとって：
自身のゲノムデータを得て、
自身で管理/預託して行動する

コミュニティ構成員にとって：実践を通じて
文化や規範に根差した在り方を共創する

データユーザーにとって：

“GENEX Supports Panel Sequencing for Analyzing 

Mitochondrial Diseases with Its Software.” 

Press Release on 11 December 2023.
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ACCE モデルに則った解析レポート

Sample ID

Variant ID

NGS results

Basic interpretations

Variant ID

Associations to diseases

Mode of inheritance

Clinical modifiers

*sample-unspecific*sample-specific

Metadata and cross references

Analytic validity

Clinical validity

Variant rareness in populations

Metadata and cross references

Updates

Scientific characterization

Access to welfare

Actionability

Considerations on clinical utility and ethical, 

legal and social issues/implications (ELSI)

AGCT

Abc

...

Report

Non-medical and medical domains

cdc.gov

+Data 

(optional)

Empowerment

消費者向けゲノム検査の概要
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GA4GHコンソーシアム標準規格・ツールキット
の試験導入

Raw data: FASTQ

(genomic test results)

データ利活用に向けたプロトタイプ設計
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Set of variants: VCF

With annotation and 

metadata: RDF-based

Catalog of variants: 

RDF-based

“We help you own your data”

Consumer genomics: each one of YOU can be our customer

AGCT

Abc

...

Individual 

report: PDF

Biosample

“We help you leverage and 

act on your data”

as a data producer: ACHIEVED

as a data aggregator (?)

or a data concierge (?)
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