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GlyCosmos Portal
NanbyoData（http://nanbyodata.jp）は、日本の難病制度の対象疾患から構築した
NANDOに基づいて、ゲノム変異、遺伝子検査、バイオリソース、疫学データなどを
統合している。これらの多くの情報は、NANDOとMondoのマッピングによってリン
クされており、NanbyoDataでは、OMIM（Online Mendelian Inheritance in Man）
[1]、ORDO[2]、MedGen[6]などの外部リソースに由来する疾患識別子や語彙用語を
表示することができる。

⚫ Glycan-related Genes from

New contents in NanbyoData

GestaltMatcher Database
（GMDB）[4]は、ボン大学
で開発された希少疾患および
遺伝性疾患の患者の医療画像
データベースである。
GMDB に登録されている 
OMIM 疾患 ID は Mondo を
介して NANDO にマッピング
され、顔貌画像に関するメタ
データが NanbyoData に統合
された。
GMDB の詳細データへのアク
セスには登録が必要である。

GlyCosmos[3]は、国際的な
糖鎖科学ポータルサイトで
あり、糖鎖に関連する遺伝
子、タンパク質、脂質、疾
患のデータを統合して提供
している。
GlyCosmos のデータに基づ
いて、糖鎖生合成に関わる
遺伝子を NANDO の原因遺
伝子リストから抽出し、
NanbyoData に統合した。
各遺伝子には、対応する 
GlyCosmos の詳細ページへ
のリンクが付与されている。

⚫ Facial Features from
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国際的かつ分野横断的な相互運用性を高めるために、国際的な糖鎖関連データを統合的に
提供するポータルサイトと、疾患の特徴づけを支援するために臨床医と情報科学者によっ
て開発された顔貌表現型データを、オントロジーを用いたマッピングを通じて
NanbyoDataに統合した。
今後は、Mondoとの相互参照だけでなく、ORDOなど他のリソースとのリンクも拡充し、
より広範な生物医学データネットワークとの相互運用性の強化に注力していく。

Summary

Related Poster from Our Group
＃34：表現型オントロジー（Mondo/MP）の日本語化による国際
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ジョンズ・ホプキンス大
学によって提供されてい
る信頼性の高いデータ
ベースで、ヒトの遺伝子
型および遺伝性疾患の
表現型に関する情報を
体系的に収録している。

NCBI（米国国立生物工
学情報センター）が提
供するデータポータル
であり、医療遺伝学に
関連するヒト疾患およ
び表現型の情報を統
合・提供している。

OMIM® MedGen

OrphanetとEBI（欧州バイオ
インフォマティクス研究所）
によって共同開発された公
式の希少疾患オントロジー
であり、希少疾患と関連遺
伝子や特徴との関係性を
体系的に整理している。外
部リソースとの相互運用性
を可能にする構造を備えて
いる。

⚫ Causal Genes

厚生労働省の診断基準に記載された原因遺伝子情報を専
門家がキュレーションし、HGNC[7]およびNCBI Gene IDとマッ
ピングした情報を提供している。

⚫ Genetic Testings

日本人類遺伝学会が提供する保険適用の遺伝学的検査リ
ストに基づき、疾患と保険収載検査との対応づけを行ってい
る。

⚫ Clinical Features

疾患に関連する症状は、Human Phenotype Ontology（HPO）
[8]に基づいて構造化・標準化された形で提供している。

⚫ Bioresources

理化学研究所バイオリソース研究センター（RIKEN BRC）[9]が
提供する希少・難病関連のマウス、細胞、遺伝子などの実
験用バイオリソース情報を掲載している。

⚫ Variants

ClinVar[10]由来の患者バリアント（遺伝子変異）情報を
Mondo疾患IDとマッピングして掲載している。また、複数の
疾患領域をカバーする日本発のリソースである  Medical
Genomics Japan Variant Database[11]の臨床的解釈データも
提供している。

厚生労働省が設ける公的医療費助成制度「指定難病制度」および「小児慢性特定疾病制度」では、
それぞれの対象疾患に対応する告示病名が公表されている。各告示病名には、細分類された病型分
類が存在し、助成の対象となる疾患名が文章形式で提示されている。これらの情報を体系的にデー
タ化するためにマニュアルキュレーションを行い、病型分類を構造化して整理・記述するオントロ
ジーNanbyo Disease Ontology (NANDO)を開発した。
毎年4月に厚労省から新たな対象疾患が公式に追加されるため、NANDOの内容も随時更新している。

2025年度の最新情報を反映したNANDOは、8月26日にNanbyoData上で公開した。

難病制度とNANDO
NANDOと Mondoのマッピング
国際的な相互運用性を高めるため、NANDOは世界的に使用されている
Mondo Disease Ontology（Mondo）[5]との対応付けを行っている。
Mondoは、世界中で使用されている希少疾患や遺伝性疾患の情報を統合し、
標準化された形式で整理した疾患用語集である。本対応付けは、日本の臨
床専門家により、医学的妥当性と正確性を担保するかたちでキュレーショ
ンされた。NANDOでは、Mondoと完全に一致する疾患は “Exact match”、
類似または関連する疾患は “Close match” として分類している。

Abstract
難病オントロジー「NANDO」は、厚生労働省が定める指定難病および小児慢性特定疾病の病型分類を含め、

網羅的に整理した難病名語彙集である。これらの収載難病はOMIM [1]やOrphanet[2]などの国際的な疾患

データベースとリンクしており、国際的な情報統合と共有を可能にしている。NANDOを基盤として構築さ

れた「NanbyoData」は、疾患原因遺伝子、臨床的特徴、病的バリアント情報など難病関連情報を統合した

ポータルサイトである。さらに、厚生労働省が公表している難病の診断基準に記載された疾患原因遺伝子、

糖鎖科学ポータルGlyCosmosの糖鎖関連情報[3]、ボン大学で開発されたGestaltMatcher Databaseの顔貌表

現型データ[4]を新に組み込み、より多くの領域を超えた情報統合を実現した。これにより、多様な難病関連

情報が蓄積され、AIを活用した研究に資する環境も形成されつつある。このように、標準化された語彙と多

様な難病関連情報を基盤に、NanbyoDataは日本発の難病研究基盤として発展を続け、国際的な難病研究連

携の中で代表的な役割を担うことを目指している。

NanbyoData：難病研究・診療の促進に向けた国際

連携および領域横断型連携
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医療費助成制度 告示病名数
病型分類を含む疾患数
（NANDOの疾患数）

指定難病 348 1,133

小児慢性特定疾病 858 1,842

両制度 1,206 2,975

医療費助成制度 Exact match Close match 全一致数

指定難病 808 114 922 (81.4%)

小児慢性特定疾病 1,130 125 1,255 (68.1%)

2025年4月に新たに追加された対象疾患を含めた疾患数 NANDOとMondoの対応付けられた数
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