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標準SNP database

Case-control databaseデータベースのトップ画面

https://gwas.lifesciencedb.jp/

標準CNV database

CNV case-control database

Mutation database



3

標準ＤＢの構築

目的：品質管理、健常対照者データを目的としたDBの構築

内容：
• 健常者500名以上の30-100万SNPの遺伝子型頻度、アレル頻

度、ハーディーワインバーグ平衡検定値、Call rate等
• 連鎖不平衡値 （D’, r2）、ハプロタイプ頻度
• SNPのアノテーション （機能、染色体上位置、同義/非同義等）

データの品質管理：
• 検体のQC(欠損率、ヘテロ接合度）, サンプル構成のQC（サンプ

ル重複、混血検体の同定）, SNPのQC（欠損率）

現在：
• DBにはAffy500K 約500検体、Affy6.0 約200検体＋約500検

体、Ｉｌｌumina317K 約200検体 登録

1-1
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標準DBの画面例

Genome Browserを利用して、
他のデータベースコンテンツと同時に表示

1-2

SNPのゲノム上の位置、SNPの種類（同
義/非同義など）SNPの検索 （アクセッション番号、染色体上の

位置、機能、疾患との関連性などで検索可能）
￥

対応する遺伝子の
アノテーション情報

Genotype 頻度、アレル頻度、ハ
プロタイプ頻度、HWE検定値、

Call rateなど
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Case-control ＤＢの構築

目的：

１）実験結果・解析結果のDB化による 半永続的な集約的データ管理

２）GWAS以外の研究者にも情報を提供することによる

疾患研究の促進 (計算結果と頻度情報のみ公開)

３）研究者間の情報の共有による遺伝統計研究の促進

コンテンツ：

• 30-100万SNPの遺伝子型頻度、アレル頻度、ハーディーワインバーグ平衡検定値、
Call rate等

• P-value (2DF, 1DF), Additive risk model, recessive model, dominant model のP-
value, OR, 95% CI, AICなどの遺伝統計値

• ハプロタイプもしくはSNPの組み合わせに関する疾患関連性の統計値

• SNPのアノテーション （機能、染色体上位置、同義/非同義など）
現在：

• １9疾患 (26 studies) を内部用ＤＢに登録してあり、そのうち10疾患 (11 studies)
を公開中。 17量的形質 (17 studies)を内部用DBに登録。

1-3



6

Case-control ＤＢの画面例1-4

Emsebleからの呼び出し

Entry point
https://gwas.lifesciencedb.jp/cgi-bin/das/dsn
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Studyの比較
SNP、遺伝子の検索

Case-control ＤＢの画面例

Plat form1 の結果

Plat form 2 の結果

Plat form1 の結果

Plat form 2 の結果

1-5

色が各モデルに対応

a) 領域情報の表示

Copy number variation
Linkage disequilibrium

gene
exon-intron

新たに開発したSNP間相互作用の
手法を含めEpistasisの登録、表示
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量的形質の関連解析結果の表示1-6

量的形質解析結果の
サブカテゴリー並列表示例

量的形質サブカテゴリー1

量的形質サブカテゴリー2

量的形質サブカテゴリー3
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CNV ＤＢの構築

目的：遺伝統計以外の人も解析結果を有効利用できるCNV DBの構築

種類：

・CNV control DB： 健常者のCNV DB

・CNV case control DB: CNVのcase control 解析

表示：

・上記の値を、テーブルとグラフで表示

・開始、終止位置が微妙に異なるCNVも多く検出されるため、類似CNVをクラスタ

リングしてマージし、CNVのパターン一覧を見やすくしたオプションも用意

現在：
・CNV control DBには健常者の約160名のデータを登録・公開中
・CNV case control DBには、内部用DBに5疾患登録

1-7
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CNVのデータベースの表示例1-8

クリックすると領域の図

高さが頻度
色の濃さがCNV数

各パターンのgenotype

DGVのデータ

複数の計算データを
一度に閲覧
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CNVのデータベースの表示例1-9

クラスタリングして
類似のCNVをマージ

表示オプションの変更

クラスタリングなし SNP位置まで表示した詳細画面
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CNV region

P-values

DGV

CNV case control DBの表示例1-10
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データの受け入れと再配布

• 統合データベースプロジェクト ヒトゲノム多型データ共有方
針をデータ共有検討委員会で決定。

• データ共有審査員会を発足し、適切な倫理審査の手続きを
行った上で、研究者からのデータのリポジトリを行うとともに、
データの利用申請者への再配布を行うしくみを開始。

1-11
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解析結果DB

解析結果DB

候補SNP絞込みシステム

Raw  data archives

Genotype data archives

グラフィック
計算結果

Web閲覧許可

利用申請

特別な申請データ利用許可

SNP実験データ
（送付またはアップロード）

内部用データベース

外部用データベース

１）データベースごとに、アクセス権限を設定可能。
２）論文acceptまで、もしくは１年間は
データ未公開で、グループ内での閲覧は可能

公開

Repository systemの概要1-12



• 神経性疾患のMutation DB目的：

1) 遺伝子変異と臨床情報の両方を俯瞰

2) 疾患の機序の理解

3) 将来的には臨床現場で役に立つDBに

• 現在公開している疾患：

• ALS (Amyotrophic lateral sclerosis) database 

筋萎縮性側索硬化症

• PD (Parkinson disease) 

• ALD (Adrenoleukodystrophy disease)

副腎白質ジストロフィ－

• HSP (Hereditary spastic paraplegia)

家族性痙性対麻痺

Resequence DB (mutation DB) の概要2-1
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1)  配列情報

2)  変異と臨床情報

3 ) 全ての患者の配列及び、orthologous配列のMultiple 
alignments

4 ) 蛋白質立体構造とドメイン情報

Resequence DB (mutation DB) のコンテンツ2-2

16



• ALS contents

– 107 文献から638エントリーを抽出 (178 unique variants)

• familial ALS / sporadic ALS： 70% entries are related to familial 
ALS

– 新たに実験的に発見した変異+臨床情報

– サブミッションしてもらった変異+臨床情報

• PD contents

– 222  文献から1508エントリーを抽出 (472 unique variants)

– 新たに実験的に発見した変異+臨床情報

• HSP contents

– 103 文献から988エントリーを抽出(347 unique variants)

• ALD contents

– 49 文献から274エントリーを抽出(157 unique variants)

– サブミッションしてもらった変異+臨床情報

Resequence DB (mutation DB) の概要2-3
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Resequence DB (mutation DB) によって得られる例2-4

• 全体的な疾患特性

– Ex1. ALSでは殆どの患者がヘテロな変異を有している.

ALS2に関してのみホモの変異になっている。

– Ex2. 多くの変異は一塩基変異であるが、ALS2では、全てがframe-
shift deletionsである。

• 変異特異的な臨床経過の俯瞰

– ALS2 gene: 全ての患者が若い時期に発症し、生存期間が長い。

– SOD1 p.Cys6Gly, p.Asp101His. P.Ala4Valは非常に生存期間が短
い.(<3 months).

– 例え同じ位置の変異であっても, 時々変異するアミノ酸によって生
存期間が異なる。 (SOD1 pAsp101His:短い生存期間, Asp101Asn: 
生存期間は短くはない.

18



19

DBの継続性について3
• データの預け入れと再配布に関しては、中核機関と文部科学省の方

針に沿って、実施している。日本、アジアでのGWAS成果はまだ多くが

これから論文発表される状況にあり、現在あるいは今後実施される
GWASも多数ある。また人類遺伝学会の学会誌Journal of Human 
Geneticsに統合DBへのデータ登録を推奨する方針やヨーロッパの

データベースとの提携プランもあり、今後しばらくはデータベースを維
持するべきだと考える。

• データベースの維持のためには、データベースを稼働させるサーバー
の確保(現在：中核機関のサーバーを利用)、また、新規データの登録
と最低限のメンテナンス（チップに搭載されるSNPの種類、遺伝子情報

等データが新しくなるため）が必要である。本データベースの次期プロ
ジェクトがない場合は、これらの維持もしくは維持費用の支援をJSTに
お願いしたい。


