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背景

超大量の個人ゲノムデータ生成とその管理法、解析法の目覚しい発
展により、ゲノム配列情報を座標軸とした医科学が急速に進歩しつつ
ある。

この発展にはデータの信頼度の明示が不可欠である。即ちデータ及
び研究経過情報の迅速な共有と、これに続く多数の目によるquality 
controlとその結果のフィードバックが必須であり、これが基本的了解
事項となっている。

< Lessons learned from HGP >
データ生産グループによる検証可能データ（生データ）の提供と、独立
に存在するデータベースグループによる検証・公開が原則である。

解析材料提供によって情報学と生物学の接点を創成し、情報生物学
者の質的・量的拡大を促進し、コミュニティのinformatics環境のレベ
ルアップに貢献する。



SJAG

開設・運用：九大・林/日笠（remote）

設置場所：ゲノム特定・基盤ゲノムタイピングセン
ター （東大・医・人類遺伝、大量データ移行の利

便性のため）

機械： Dell Linux server, terastation （my.sqlによ
るデータ管理、apache http serverでinternet接続）

現データ：上記センターで決定された「応用ゲノム・
疾患関連解析」対照群試料のSNP頻度
及びジェノタイプ情報。
[Affy 500K SNPs, 200人→1,000人]



SJAG に入ると



Level 1 に入ると



複数検索の例 （call rate >= 0.95）



直近の課題

０．共有化の日程

１．現タイピングセンターによる更なる対照群試料の解析

２．Affymetrix SNP Array 6.0 (含CNV)への対応

３．他のプラットホーム（例：Illumina system）への対応

４．「特定ゲノム」外からのデータ受け入れ

５．SJAG内でのdata qc、 即ちcall rate, N/S concordance,   
H-W平衡, 層化（stratification)等を考慮

６．疾患群データの取り扱い

７．連結不可能匿名化試料での付随情報の取り込み

８．外部大規模データ（海外：dbGap/FNIH/GAIN、Welcome 
Trust、国内：RIKEN/Biobank Japan ）との協調？



長期展望

大規模ゲノム多様性データは拡大が必至。

106 SNPs x 102人（現在）
→ 109塩基 x 103人（～3年後）

→ 109塩基 x 108人（１０年後？）

これに対応する新しい管理・検証・解析・開示
法の開発・運用には継続的な支援による情報
技術の蓄積が不可欠である。




