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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
タイピング技術の飛躍的向上に大規模なゲノムワイド関連解析が複数進行し、
この図に示されるように、今まで、000以上の疾患関連SNPが発見されてきました。


一方、ここ2-3年は、次世代シークエンサーによる解析の低価格化、大容量化により、Exome, WGSを用いた
疾患関連遺伝子探索が盛んになってきています。

これらの解析は、大量のデータを産出することから、データの管理, 研究者間でのデータ共有化の問題が浮上しております。

http://www.genome.gov/gwastudies/


dbVARは、EGAやdbGAPと同様に、大規模実験ごとにまとめたデータ
EBI EGAの次世代シークエンサのデータ表示は今のところありません。
データ利用申請を行って、ダウンロードする形式です。
NCBI dbGAPも次世代シークエンサのデータ表示できるような
データ利用可能になっているエントリーはありません。
データ利用申請を行ってダウンロードする形式です。
両者とも、去年ぐらいから次世代シークエンサのデータも入れられるようになりました。
NCBI は”cited SNP”という形で最近のPUBMEDのデータとRs番号を結びつけているものもあるが、
疾患との関係などの附随情報はなし。
Study ごとのデータベースは必要ではあるが、
Studyごとの条件の違いや検出力不足などで、偽陽性、偽陰性もあり、複数の結果を同時に閲覧できるように
する必要があります。
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
これらの問題を解決するために、海外では、
NCBIでのdbGAP, EBIでのEGAで、GWAS, 次世代シークエンサーのデータの一元管理を行っており、
HGVSでは、locus specificな変異情報のDBのリンクをおこなっています。

そのほか、PJ単位のDBとしては
1000genome PJ, 国際がんゲノムコンソーシアム等があります。

dbVARは、EGAやdbGAPと同様に、大規模実験ごとにまとめたデータ
EBI EGAの次世代シークエンサのデータ表示は今のところありません。
データ利用申請を行って、ダウンロードする形式です。
NCBI dbGAPも次世代シークエンサのデータ表示できるような
データ利用可能になっているエントリーはありません。
データ利用申請を行ってダウンロードする形式です。
両者とも、去年ぐらいから次世代シークエンサのデータも入れられるようになりました。
NCBI は”cited SNP”という形で最近のPUBMEDのデータとRs番号を結びつけているものもあるが、
疾患との関係などの附随情報はなし。
Study ごとのデータベースは必要ではあるが、
Studyごとの条件の違いや検出力不足などで、偽陽性、偽陰性もあり、複数の結果を同時に閲覧できるように
する必要があります。
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
Overview　of SNP density からこの図が見られます
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P value TNFSF15 1.56 2.84 x 1014
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HLA-DOBL T PAU2AF1 1.39 2.3’8 x_lO
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IL7R 1.47 4.13x10* Gene OR P
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(TAB1) 1.29 0.43
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Nakamura et al. Am J Hum Genet (2012)
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
全てのデータベースは、内部用のDBと外部用のDBからなる。
1年間もしくは、論文がpublishされるまでは、内部用DBで研究グループ内での情報共有に使える。
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
Human Variation DBは、
遺伝子検索、疾患検索、領域検索が可能
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
Human Variation DBは、
遺伝子検索、疾患検索、領域検索が可能
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
今は、変異までしか入れるようになっていません。
変異と疾患の関係は
来年度入れられるようにします。
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
変異の機能（phenotype）への影響を理解するために蛋白質ネットワーク(BIND, HPRDの情報）
で書いたネットワークの上に、変異情報を投影
今後は、よりOMICSデータなどの他のデータと連携させて、変異の意味を理解するための
知識型DBに発展させる
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
拡張する内容
メタデータ表示のdbGAP/EGAとの統一化
NGS viewerとの連携
人種ごとの変異とphenotypeの違いの可視化等の機能追加を行う。
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