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研究成果の概要（和文）：多因子疾患・生活習慣病の解明や個別化医療の実現に向けて、日本人のゲノム情報を
リファレンスと統合するための技術開発および健康情報・診療情報を標準化し国内外のコホートプロジェクトで
連携するための手法を開発した。ゲノム情報については構造変異も含む多型情報をゲノムグラフで統合するため
の研究を行い、Genome Variation Ontology (GVO)を公開した。コホート連携については調査項目のオントロジ
ーを構築し標準化するためのマニュアルキュレーションを行った。これらの技術開発は日進月歩であり、今後の
国際的なデータ統合にもとづく研究に資する基盤整備を進めることができた。

研究成果の概要（英文）：In order to elucidate multifactorial diseases and lifestyle-related diseases
 and to realize personalized medicine, we have developed technologies for integrating Japanese 
genome information with the reference sequence, and methods for standardizing health and medical 
information through the cohort projects in Japan and overseas. For genome information, we conducted 
research to integrate Japanese and reference sequences in a genome graph and developed the Genome 
Variation Ontology (GVO) for annotating polymorphism including structural variations. For cohort 
linkage, manual curation was conducted to build and standardize an ontology of common survey items. 
The development of these cutting-edge technologies is still in progress and our efforts to establish
 an infrastructure will contribute to future research based on international data integration.

研究分野： バイオインフォマティクス

キーワード： 日本人ゲノム　ゲノムグラフ　コホート　オントロジー　データ統合

  １版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
単純なゲノム変異など単一の要因では説明のできない複雑な疾患メカニズムの解明が求められている現在、個人
ゲノム情報と健康情報・診療情報を連携し解析するための基盤システムが必要となってきている。しかしなが
ら、これらを実現するための技術開発はまだ発展途上であり、本研究で行ったゲノム情報のグラフによる統合と
構造変異を含む複雑なバリアントの表現方法、および様々なコホート研究から得られる情報の標準化は、今後の
データ統合による大規模解析に必須となるもので、本研究過程で明らかになった課題への対応を進めることで多
くの医科学研究者が利用する研究基盤の構築に資すると考えられる。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。



1. 研究開始当初の背景 

 

多因子疾患・生活習慣病の解明や個別化医療の実現に向けて、医科学研究機関ではゲノム情

報・健康情報・診療情報などの個人情報の蓄積が進んでおり、国際的にも様々な生命科学・

医科学のデータベースの開発が続けられている。特に国内においては、日本人ゲノムを対象

として国際的なデータベースと共に日本人の患者の情報を統合的に利用できる環境が求めら

れている。 

 

2. 研究の目的 

 

日本人のリファレンスゲノムを構築するとともに大規模コホート研究を進めている東北大学

東北メディカル・メガバンク機構(ToMMo)と、リファレンス・ゲノム・グラフやセマンティ

ック・ウェブ技術を用いたデータ統合の研究を進めているライフサイエンス統合データベー

スセンター(DBCLS)が共同して技術開発を行うことで、日本人ゲノム情報と健康情報や診療

情報、外部の公共データとの統合に必要となる、セマンティクスに基づいたデータベース基

盤の構築を行う。 

 

3. 研究の方法 

 

複数のゲノム配列をゲノムグラフに統合するためのツールvgは、国際的なプロジェクトで研

究開発が進められてきており、DBCLSでも国際連携を進めてきた。これを利用して国際リフ

ァレンスゲノム配列と日本人のゲノム情報を統合することで、その差異の解析や共通部分の

アノテーショントランスファーが効率化されると考えられる。一方でロングリードシーケン

サーの発展により多数の構造多型情報も得られるようになってきたため、これらの多型情報

もゲノムグラフに統合することにより新たな解析のためのデータ基盤を構築することができ

る。このため大規模なゲノム情報へのゲノムグラフ技術の適用および構造多型のデータモデ

ルについての研究を行った。 

 

一方で、健康情報・診療情報の標準化については、東北大学のdbTMMで用いられているコホ

ート調査項目をもとに、コホート横断検索システムに参画しているPRISM認知症プロジェク

ト、NIBIOHNマイクロバイオームプロジェクトの内容をマニュアルキュレーションすること

で共通項目を選別することとした。これをもとにオントロジーを構築することで、国内外の

コホート研究から得られる情報を統合的に利用するための標準化を進めた。 

 

4. 研究成果 

 

ゲノム情報については、研究開始当初はvgの開発が発展途上であり、国際リファレンスゲノ

ムと日本人ゲノムの効率的な統合は困難であったため、近年設立していたゲノムグラフ研究

会で技術情報の調査と情報共有を行った。最終年度までに大規模なゲノムグラフを構築する

ためのパイプライン構築が達成でき、結果として国際標準ヒトゲノムGRCh38とToMMoの日本

人標準ゲノムJG2を用いて、全ゲノム領域に渡るゲノムグラフを構築することができるよう

になった。 



 

一方で、ゲノムグラフとその座標系に対するアノテーション等の知識のマッピングについて

は、ロングリードシーケンサーによる大規模な構造変異との対応もあわせて標準化すること

が望ましく、バリアント情報標準化研究会を立ち上げて国内の主要なバリアントデータベー

スTogoVar, MGeND, JVar, DPV等の実務者と検討を進めた。そこでの提案手法の一つがバリ

アント情報の日本人標準ゲノムを含むゲノムグラフへの統合であり、そのための技術開発を

進めることでゲノムグラフとResource Description Framework (RDF)による外部知識グラフ

との統合の実現に一定の見通しが立った。また、構造多型を含むゲノム変異を包括的に表現

するGenome Variation Ontology (GVO)を作成公開した。このオントロジーを用いることで

既存の様々なバリアントを共通の語彙でアノテーションすることができるため、将来的なデ

ータの標準化を促進することができる。

健康情報・診療情報の標準化については、dbTMM・PRISM・NIBIOHNのコホート研究における

調査項目をマニュアルキュレーションし、共通部分を整理した。一般にコホート研究では、

それぞれ目的に応じた調査項目が設定されており、あらゆるコホートプロジェクトに適用可

能なオントロジーを設計することは不可能であるが、調査に用いる検査項目やアンケートに

は典型的な質問形式があるため、その部分について汎用的なオントロジーを設計した。具体

的には、血液学的検査、生化学的検査、尿検査、運動、飲酒、喫煙、病歴、食事、などにつ

いては2つ以上のコホートで調査されており、コホートのドメインオントロジーの候補にな

りうる。ただし、一般的に調査される項目であっても、その質問内容には細かい差異がある

ため、オントロジーを設計する際にはその差異を扱えるようにする必要があった。今後は英

国のUK Biobankなど海外のコホート研究とのデータ統合利用も推進していく予定である。 



 

また、dbTMMの健康情報・診断情報をRDFによる知識グラフに変換するための自動化ソフトウ

ェアを開発した。これにより、ゲノムグラフと健康情報・診断情報の知識グラフを統合し、

生活習慣など様々な条件でのサンプル選択および該当するゲノム情報との連携利用など、本

研究の目的であったセマンティクスに基づいたデータベース基盤の構築に必要な技術開発研

究を行うことができた。 
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Sasaki Makoto、Satoh Mamoru、Tohoku Medical Megabank Project Study Group、Yamamoto Masayuki
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2020年

2019年

2020年

2019年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
難病関連データベースの活用

Precision Medicine 18-21

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
藤原豊史 2

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
生命科学におけるセマンティック・ウェブのグラフ構造データの可視化

可視化情報学会誌 19-24

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
片山俊明 40

 １．著者名

10.1093/ije/dyz169

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Cohort Profile: Tohoku Medical Megabank Project Birth and Three-Generation Cohort Study (TMM
BirThree Cohort Study): rationale, progress and perspective

International Journal of Epidemiology 18～19m

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Kuriyama Shinichi、...、Ogishima Soichi 他 49

 １．著者名

10.2188/jea.JE20190271

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Study profile of The Tohoku Medical Megabank Community-Based Cohort Study

Journal of Epidemiology －

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
Hozawa Atsushi、...、Ogishima Soichi 他 －

 １．著者名



2019年

2019年

2019年

2018年

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

10.1093/database/bay123

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
NBDC RDF portal: a comprehensive repository for semantic data in life sciences

Database 1-11

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Kawashima Shuichi、Katayama Toshiaki、Hatanaka Hideki、Kushida Tatsuya、Takagi Toshihisa 2018

 １．著者名

10.1093/database/bay132

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
TogoGenome/TogoStanza: modularized Semantic Web genome database

Database 1-11

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Katayama Toshiaki、Kawashima Shuichi、Okamoto Shinobu、Moriya Yuki、Chiba Hirokazu、Naito
Yuki、Fujisawa Takatomo、Mori Hiroshi、Takagi Toshihisa

2019
 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
ゲノム創薬のためのバイオバンクの試料・情報の利活用

Precision Medicine －

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
荻島創一 －

 １．著者名

なし

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

無

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
がんゲノミクスの解明と臨床応用：ゲノム情報の責任あるデータ共有

Bio Clinica 910-914

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
荻島創一 34

 １．著者名



2018年

2019年

2018年

2018年

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

10.1111/gtc.12588

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Omics research project on prospective cohort studies from the Tohoku Medical Megabank Project

Genes to Cells 406～417

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） 該当する

 ４．巻
Koshiba Seizo、Soichi Ogishima et al 23

 １．著者名

10.1038/s41588-018-0058-3

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Multiancestry genome-wide association study of 520,000 subjects identifies 32 loci associated
with stroke and stroke subtypes

Nature Genetics 524～537

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Malik Rainer、Soichi Ogishima et al 50

 １．著者名

10.1016/j.jid.2019.01.015

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Susceptibility Loci for Tanning Ability in the Japanese?Population Identified by a?Genome-
Wide?Association Study from the Tohoku Medical Megabank Project Cohort Study

Journal of Investigative Dermatology in press

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） 該当する

 ４．巻
Shido Kosuke、Kojima Kaname、Yamasaki Kenshi、Hozawa Atsushi、Tamiya Gen、Ogishima Soichi、
Minegishi Naoko、Kawai Yosuke、Tanno Kozo、Suzuki Yoichi、Nagasaki Masao、Aiba Setsuya

epub
 １．著者名

10.1016/j.ajhg.2018.08.003

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
PubCaseFinder: A Case-Report-Based, Phenotype-Driven Differential-Diagnosis System for Rare
Diseases

The American Journal of Human Genetics 389～399

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
Fujiwara Toyofumi、Yamamoto Yasunori、Kim Jin-Dong、Buske Orion、Takagi Toshihisa 103

 １．著者名



2019年

2018年

2018年

2019年

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

10.1007/s00439-019-01998-7

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Estimating carrier frequencies of newborn screening disorders using a whole-genome reference
panel of 3552 Japanese individuals

Human Genetics 389～409

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスではない、又はオープンアクセスが困難 －

 ４．巻
Yamaguchi-Kabata Yumi、Soichi Ogishima et al 138

 １．著者名

10.1093/jb/mvy096

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Genome analyses for the Tohoku Medical Megabank Project towards establishment of personalized
healthcare

The Journal of Biochemistry 139～158

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Yasuda Jun、Soichi Ogishima et al 165

 １．著者名

10.3389/fgene.2018.00167

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ５．発行年 ２．論文標題
Authentication of Patients and Participants in Health Information Exchange and Consent for
Medical Research: A Key Step for Privacy Protection, Respect for Autonomy, and Trustworthiness

Frontiers in Genetics 167

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

オープンアクセスとしている（また、その予定である） －

 ４．巻
Kogetsu Atsushi、Ogishima Soichi、Kato Kazuto 9

 １．著者名

10.1136/bmjopen-2018-025939

 ３．雑誌名  ６．最初と最後の頁

有

 オープンアクセス  国際共著

 ２．論文標題  ５．発行年
Maternity Log study: a longitudinal lifelog monitoring and multiomics analysis for the early
prediction of complicated pregnancy

BMJ Open e025939～e025939

 掲載論文のDOI（デジタルオブジェクト識別子）  査読の有無

 ４．巻
Sugawara Junichi、Soichi Ogishima et al 9

 １．著者名



〔学会発表〕　計72件（うち招待講演　41件／うち国際学会　31件）

2020年

2020年

2020年

2020年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

生命情報若手の会（招待講演）

第9回生命医薬情報学連合大会

GA4TGH 8th Plenary Meeting（国際学会）

ISBER 2020 Virtual Symposium（国際学会）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

片山俊明

荻島創一

Soichi Ogishima

Soichi Ogishima

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

これからの生命情報科学のためのデータベース

バイオバンクを利用したゲノム医療研究開発ーバイオバンク・ネットワークのゲノム情報、臨床情報の利活用ー

GEM Japan activities Developing Framework for Responsible Sharing of Genomic and Clinical Data

Biobank network for promotion of utilization of biobank toward realization of genomic medicine in Japan



2020年

2020年

2020年

2020年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

第40回医療情報学連合大会・第21回日本医療情報学会学術大会（招待講演）

情報計算化学生物学会（CBI学会）2020年大会

第40回医療情報学連合大会（国際学会）

JBICバイオ関連基盤技術研究会（国際学会）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

荻島創一

荻島創一

荻島創一

藤原 豊史

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

ヒト集団のデータから見るオミックスの原理の理解に向けて

ゲノム医療分野におけるICD-11の活用

ゲノム医療実現のためのバイオバンク・ネットワーク構築

オントロジーによる医療情報統合とその医療応用

 １．発表者名



2020年

2020年

2020年

2020年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

日本人類遺伝学会第65回

ASHG 2020 Annual Meeting（国際学会）

第27回日本遺伝子診療学会大会

GEM Japan Workshop 2020 Sendai（招待講演）（国際学会）

藤原 豊史, 山口 敦子

T. Fujiwara, J. Shin, A Yamaguchi

仁宮洸太, 山田涼太, 高月照江, 藤原豊史

Toshiaki Katayama

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

国際的な情報共有による難病・希少疾患の研究を促進するオントロジーの構築

TogoVar: A Database of Comprehensive Japanese Genomic Variations

希少疾患診断支援システム精度向上のための新規計算手法の開発

Novel phenotype matching algorithm used to di!erential diagnosis for rare diseases in PubCaseFinder

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名



2020年

2019年

2019年

2019年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

5th International Symposium on BioCompexity（招待講演）（国際学会）
 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

The 27th Conference on Intelligent Systems for Molecular Biology（国際学会）

The 12th International Semantic Web Applications and Tools for Health Care and Life Sciences Conference（国際学会）

The American Society of Human Genetics（国際学会）

Toshiaki Katayama

Toshiaki Katayama

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

Proposal of advanced specifications for data sharing and discovery of variant data

Reusable Semantic APIs for the TogoGenome integrated genome database developed with the SPARQList

MetaStanza: Generic WebComponents Widgets for Visualizing SPARQL Results on the Web

Development of semantic APIs for biomedical databases standardized in Med2RDF

 １．発表者名

 １．発表者名

Toshiaki Katayama

Katayama T, Kamada M, Kawashima S, Nakatsui M, Kojima R, Okuno Y



2019年

2019年

2019年

2019年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名

 ３．学会等名

第5回クリニカルバイオバンク学会シンポジウム

鎌田真由美, 片山俊明

Licht Toyo-oka, Nobutaka Mitsuhashi, Minae Kawashima, Toyofumi Fujiwara, Toshiaki Katayama, Shuichi Kawashima, Yuka Tateisi,
and Toshihisa Takagi

Mayumi Kamada, Toshiaki Katayama, Shuichi Kawashima, Ryosuke Kojima, Masahiko Nakatsui and Yasushi Okuno

豊岡理人、三橋信孝、川嶋実苗、建石由佳、藤原豊史、片山俊明、川島秀一、福田亜沙美、児玉悠一、高木利久

 ３．学会等名

 ３．学会等名

The American Society of Human Genetics（国際学会）

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

日本人ゲノムの疾患関連変異と網羅的なリファレンスのデータベース整備および連携

TogoVar: integrated database among Japanese genomic variation databases

Med2RDF: Semantic Biomedical Knowledge-base and APIs for the Clinical Genome Medicine.

データ共有を推進のためのNBDCヒトデータベースおよび日本人集団におけるアリル頻度情報統合データベース: TogoVar

12th International Semantic Web Applications and Tools for Health Care and Life Science Conference（国際学会）

日本人類遺伝学会



2019年

2019年

2019年

2019年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

ISBER 2019 Annual Meeting & Exhibits, Shanhai（招待講演）（国際学会）

Seagaia meeting（招待講演）

Japan - NORDIC Workshop on Digital Health for Healthy Longevity（招待講演）（国際学会）

第25回日本家族性腫瘍学会学術集会（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

Soichi Ogishima

荻島 創一

Soichi Ogishima

荻島 創一

 ３．学会等名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

Introduction to Biobank Networks in Japan

がんゲノム医療のビッグデータ解析に向けて

Development of Biobank Network for Promotion of Utilization of Biobank toward Realization of Genomic Medicine in Japan

ゲノムデータと臨床データの利活用によるゲノム医療研究開発の促進

 １．発表者名

 １．発表者名



2019年

2019年

2019年

2019年

 ２．発表標題

The 5th ToMMo-NHRI Conference（招待講演）（国際学会）

AWS/イルミナ共催シンポジウム:クラウドが加速するゲノミクス（招待講演）

 ２．発表標題

 ３．学会等名
日本バイオインフォマティクス学会2019年年会 第8回生命医薬情報学連合大会（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ２．発表標題

Soichi Ogishima

荻島 創一

Soichi Ogishima

荻島 創一

The International Symposium on BioComplexity 2019 Summer Symposium（招待講演）（国際学会）

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

Population Genomics. Development of integrated database and biobank networks for data sharing in Japan

ゲノムデータおよび表現型データの共有によるゲノム医療の研究開発の加速と診療へのシフト

Data Integration of Genetic and Environmental Factors for Revealing Complexity of Common Disease

ゲノム医療に向けたゲノムデータの標準化について

 １．発表者名

 １．発表者名

 ２．発表標題



2019年

2019年

2019年

2019年

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

AMED-リトアニア保健省ワークショップ（招待講演）（国際学会）

GA4GH 7th Plenary Meeting（招待講演）（国際学会）

INGEMセミナーシリーズ「未来型医療の実現に向けた課題」（招待講演）

Soichi Ogishima

Soichi Ogishima

荻島 創一

荻島 創一

日本人類遺伝学会第64回大会（招待講演）

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

Biobank network and data sharing in Japan

Collaborative Genomic & Phenotypic Data Standards and Data Use

未来型医療の研究開発のためのゲノムデータおよび臨床データの統合データベース基盤整備

臨床遺伝医療におけるデータベースの貢献

 ２．発表標題

 ２．発表標題



2019年

2019年

2019年

2019年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

第39回医療情報学連合大会（招待講演）

第39回医療情報学連合大会（招待講演）

AMEDシンポジウム2019―医療研究が未来を変える―（招待講演）

 ３．学会等名

荻島 創一

荻島 創一

荻島 創一

荻島 創一

第16回 DIA日本年会（招待講演）

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

国内外のゲノム医療の研究開発におけるゲノム・オミクス情報の収集と利活用

ゲノム医療研究におけるデータシェアリング

ゲノムコホートにおける医療データベースの利活用によるゲノム医療・創薬研究開発

ヒト疾患における異常な臨床表現型を記述するHuman Phenotype Ontology

 １．発表者名

 １．発表者名



2019年

2019年

2020年

2020年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名
2019年度第5回ヒトゲノム研究倫理を考える会（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

日本医学会分科会用語委員会（招待講演）

荻島 創一

荻島 創一

Soichi Ogishima

荻島 創一

ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業 研究交流会（招待講演）

AROB 25th 2020, ISBC5（招待講演）（国際学会）

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

ヒト疾患における異常な臨床表現型を記述するHuman Phenotype Ontology

バイオバンク横断検索システムの紹介

Development of data platform to find immanent molecular-types and deep phenotypes

ゲノム情報・診療情報のデータ共有と研究への利活用の国際的な動向

 １．発表者名

 １．発表者名

 ２．発表標題



2020年

2020年

2020年

2020年

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

PRISM 日本・デンマーク 国際シンポジウム（招待講演）（国際学会）

理化学研究所IMSセミナー（招待講演）

GEM Japan Workshop 2020 Sendai（招待講演）（国際学会）

Soichi Ogishima

荻島 創一

Soichi Ogishima

Soichi Ogishima

Human Ecosystem Population Cohort（招待講演）（国際学会）

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

Biobank network infrastructure in Japan for improving human health

The responsible sharing of genomic and phenotypic data for research and development of genomic medicine

Research & Development of Biobank Network in Japan

The Tohoku Medical Megabank project and biobank network in Japan

 ２．発表標題

 ２．発表標題



2020年

2020年

2019年

2020年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

国際シンポジウム「医療情報の利活用に係る国内外の法制度」（招待講演）（国際学会）

第1回・東北大学 未来型医療創成センター メディカルAIセミナー（招待講演）

5th International Symposium on BioComplexity（招待講演）（国際学会）

 ３．学会等名

藤原豊史

Toyofumi Fujiwara

荻島 創一

荻島 創一

第24回オープンバイオ研究会（招待講演）

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

稀少・遺伝性疾患検索システムPubCaseFinderの研究開発と使い方について

PubCaseFinder A diagnosis assistant system for rare diseases using disease-phenotype associations from published case
reports.

バイオバンク・ネットワークにおける共通データ項目の策定

わが国におけるゲノム医療の研究開発動向

 １．発表者名

 １．発表者名



2019年

2020年

2019年

2018年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名
The 1st ELIXIR BioHackathon（招待講演）（国際学会）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

日本人類遺伝学会第64回大会

藤原豊史

藤原豊史

Shuichi Kawashima, Toshiaki Katayama, Yuki Moriya, Shinobu Okamoto, Yasunori Yamamoto and Susumu Goto

Toshiaki Katayama

第2回 希少疾患インフォマティクス DS-ROIS-JOINT共同研究集会

12th International Semantic Web Applications and Tools for Health Care and Life Science Conference（国際学会）

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

稀少・遺伝性疾患検索プラットフォームPubCaseFinder&PhenoTouchの開発

PubCaseFinder / PhenoTouch

Integrated Growth Media Database by Standardizing Ingredient Information.

Collaboration of ELIXIR and Japan BioHackathons

 １．発表者名

 １．発表者名

 ２．発表標題



2018年

2018年

2018年

2019年

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

医薬情報学連合大会

The 17th European Conference on Computational Biology（国際学会）

Japan Open Science Summit 2018

片山 俊明

Toshiaki Katayama

片山 俊明

片山 俊明

希少疾患インフォマティクス

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

ゲノムグラフとデータ統合

TogoGenome, TogoStanza and TogoVar: application of the modularized semantic genome database

バイオサイエンスにおけるID

日本人のゲノム変異を網羅的に集積したTogoVarデータベースの構築

 ２．発表標題

 ２．発表標題



2019年

2018年

2018年

2018年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

第6回 日本医療情報学会-医用知能情報学研究会:人工知能学会-医用人工知能研究会 合同研究会（招待講演）

日本人類遺伝学会第63回

トーゴーの日シンポジウム2018

 ３．学会等名

藤原 豊史

藤原 豊史

Toshiaki Katayama

藤原 豊史

AMED-GA4GH GEM Japan Workshop 2019（国際学会）

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

症例報告を活用した希少疾患診断支援システムPubCaseFinderの構築

希少疾患診断支援システムPubCaseFinderの社会実装を目指した取組み

TogoVar: A Database of Comprehensive Japanese Genome Variations

希少疾患診断支援システムPubCaseFinderを支えるオントロジーとオープンデータ

 １．発表者名

 １．発表者名



2018年

2018年

2019年

2019年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ３．学会等名
生物試料の保管と活用に関するワークショップ（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

第25回日本遺伝子診療学会大会

藤原 豊史

藤原 豊史

荻島創一

荻島創一

第1回 希少疾患インフォマティクス DS-ROIS-JOINT共同研究集会

AMED-GA4GH GEM Japan Workshop 2019（国際学会）

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

フェノタイプを利用したヒトゲノムバリアント評価システムの開発

希少疾患研究を促進するデータの標準化とオープン化

Development of biobank network in Japan

Integrated database "db TMM" for genomic prospective cohort study in Tohoku Medical Megabank Toward personalized healthcare

 １．発表者名

 １．発表者名

 ２．発表標題



2018年

2018年

2018年

2018年

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

BioHackathon 2018（招待講演）（国際学会）

日本人類遺伝学会第63回大会（招待講演）

情報計算化学生物学会2018年大会（招待講演）

荻島創一

荻島創一

荻島創一

荻島創一

情報計算化学生物学会2018年大会

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

 １．発表者名

Enabling genomic & phenotypic data sharing for the benefit of human health

<シンポジウム：データベースはこれからの医療をこう変えてゆくか>「データシェアリングの国外の動向と東北メディカル・メガバンク統
合データベースdbTMMの取り組み」

<AMEDスポンサードセッション・バイオバンクの利活用促進と倫理的・法的・社会的課題（ELSI）>「ゲノム医療実現推進のためのバイオバ
ンク利活用促進に向けたバイオバンク・ネットワーク構 築と運用支援に関する研究開発」

第2回オミックスを原理的なところから考える-「生命」と多様性を共存させる原理は？-

 ２．発表標題

 ２．発表標題



2018年

2018年

2018年

2018年

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

 ２．発表標題

いわて東北メディカル・メガバンク機構講演会（招待講演）

ECRD 2018（国際学会）

臨薬協バイオバンク交流会（招待講演）

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

 ３．学会等名

Y Nishimura, S Emoto, K Nishimura, M Iwasaki, J-RARE patient organization groups, G Yoshizawa and S Ogishima

荻島創一

荻島創一

荻島創一

第4回クリニカルバイオバンク学会シンポジウム（招待講演）

 １．発表者名

 １．発表者名

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

 ４．発表年

Conduct the QOL survey using J-RARE - NANBYO Patients’ Data Platform led by patients

バイオバンク利用に向けた横断検索プロトタイプシステム

バイオバンクのネットワーク化で何が変わるのか？「バイオバンクのネットワーク化と横断検索」

東北メディカル・メガバンク計画における統合データベースdbTMMの構築の現状と今後ー診療情報に基づくフェノタイピングによる追跡調
査へ向けてー

 １．発表者名

 １．発表者名
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