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難病データの統合および国際共有に向けた取り組み
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NanbyoDataは、DBCLSで開発されたMetaStanzaと、DBCLSがRDF
（Resource Description Framework）技術を用いて整理を進める統
合データベースを用いて、国内外の難病関連情報を統合する。
これまで入手することができなかった難病に関する国外の遺伝
情報や表現型情報など、国内外の様々なデータベースから自動
的に集約された情報を閲覧することが可能。以下、NanbyoData
が提供する主な情報。
• 疾患概要（国内・国外の情報）
• 疾患原因遺伝子（国外の情報）
• 診療用遺伝学的検査情報（国内の情報）
• 臨床的特徴（国外の情報）
• 難病特異的バイオリソース マウス／細胞／遺伝子（国内の
情報）

• バリアント情報（国内・国外の情報）

NanbyoDataとは?
国際的に数多くのデータベースやシステムで採用されている疾
患名語彙集Mondo（Mondo Disease Ontology）とNANDOとを紐付
けた。MondoはOMIMやOrphanetといった国外の主要疾患データ
ベースの疾患名を含む。NANDOがMondoへのリンクを採用した
だけでなく、MondoもNANDOへのリンクを採用した。これによ
り、Mondoを活用している国外の臨床医や研究者が、日本の難
病情報にアクセス出来るようになり、両オントロジーを通じて
国際的な情報統合および共有が期待される。
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難病データ検索サービス：NanbyoData

指定難病制度および小児慢性特定疾病制度は、医療費の支援だけでなく、難病データの収集と研究推進を目的としている。現在、これらデータの統合および国際共有が
課題となっている。本研究では、国内外の難病関連データベースを統一形式で連結し、難病データ検索サービスを提供することで、データの統合と国際共有を促進するこ
とを目的とする。難病制度が対象とする難病の種類、難病同士の関係、難病と国際疾患データベースとの関係を定義する難病オントロジー（NANDO）を構築した
（https://rdfportal.org/dataset/nando）。また、NANDOを基に国内外の難病データを統一形式RDFに変換した上で連結し、難病データ検索サービス
NanbyoData（https://nanbyodata.jp）を公開した。NANDOは2,700件以上の難病（グループおよびサブタイプも含む）を定義し、OMIMおよびOrphanetの
疾患との関連を含む。NANDOを基に、国内の診療用遺伝学的検査情報、難病特異的バイオリソース、ゲノムバリアントを連結し、また、国外の
疾患原因遺伝子、臨床的特徴、ゲノムバリアントも連結した。国際的に利用が進む疾患オントロジーMondoがNANDOへのリンクを採用したことにより、今後、Mondo
を経由して日本の難病データが国際的に共有されることが期待される。

NanbyoDataは、国内外の主要な難病関連リソースを統合し、難病
の診療・研究推進に欠かすことのできないサービスを目指す。ま
たNANDOは今後、国外の主要な語彙集との連携を深め、難病情報
の統合・共有に欠かすことのできない語彙集を目指す。
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難病名オントロジー：Nanbyo Disease Ontology（NANDO）

NanbyoDataが難病関連情報を収集するために活用している
NANDOは、国内における2つの難病制度である指定難病制度およ
び小児慢性特定疾病制度の対象となる難病名を、体系的かつ網
羅的に整理した語彙集でそれら疾患の全てのサブタイプ疾患を
含む。

NANDOとは?

指定難病 小児慢性特定疾病

総難病数 1,099 1,676

グループ難病数 15 297

難病数（告示疾患） 338 814

サブタイプ難病数 746 565

今後

指定難病＋

小児慢性特定疾病
指定難病 小児慢性特定疾病

難病の数 2,775 1,099 1,676
Mondo疾患に対応付いた
難病の数（割合）

2,154
(77.6%)

892
(81.2%)

1,262
(75.3%)

• オントロジーを用いた希少・遺伝性疾患診断支援，藤原豊史・
仁宮洸太，人工知能，2020年35巻4号 p.480-486，
https://doi.org/10.11517/jjsai.35.4_480
• 研究から医療までの網羅的な希少疾患関連知識の集約/共有プ
ラットフォーム，仁宮洸太・藤原豊史他，細胞，2021年11月号
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