
 

様式 C-19 

科学研究費補助金研究成果報告書 

平成 21 年 5 月 23 日現在 

 

 

 

 

 

 
 
 
 
 
 
 
 

研究種目：若手研究（B） 

研究期間：2007〜2008 

課題番号：19700147 

研究課題名（和文） 情報学的アプローチによる仮説発見：大規模文献解析に基づく 

                    遺伝病原因遺伝子の推定 

  

研究課題名（英文） Informatic approach to hypothesis discovery: Finding implicit 

                    gene-disease associations 

  

研究代表者 

関 和広（SEKI KAZUHIRO） 

神戸大学・自然科学系先端融合研究環重点研究部・助教 

研究者番号：30444566 

研究成果の概要： 
 
本研究では，疾病と遺伝子の関係を遺伝子機能と表現型を介してモデル化し，文献解析による
原因遺伝子の予測を試みた．その結果，従来一般的であった抄録だけを使った場合と比較し，
全文データを用いた場合は 5%程度の予測性能の向上が見られた．また，オントロジーに記述
された概念間の関係を利用して確率パラメタを伝播したとき，システム性能の向上が見られた． 
代表的な先行研究と比較した場合も，提案手法の予測性能が最大で 20%程度高いことが分かっ
た． 
 
交付額 
                               （金額単位：円） 

 直接経費 間接経費 合 計 

2007 年度 2,600,000 0 2,600,000 

2008 年度 700,000 210,000 910,000 

年度  

年度  

  年度  

総 計 3,300,000 210,000 3,510,000 

 
 
研究分野：知能情報処理 
科研費の分科・細目：情報学・知能情報学 
キーワード：テキストマイニング，仮説生成 
 
１．研究開始当初の背景 
 
近年のコンピュータ関連技術の進歩に後押
しされ，利用可能なテキスト情報が増大して
いる．それにつれ，大量のテキストに埋没す
る情報を効果的に利用することが一層難し
くなってきている．例えば生命科学の分野を
見ると，Medline（当該分野最大の書誌情報
データベース）に収録されている総論文数は
1700 万件以上に達し，一日に 1500～3000 件
の新しい論文が追加され続けている．これだ

けの規模の情報を個人が処理するためには，
情報検索や情報抽出，仮説発見といった知的
な情報処理技術が重要になってくる．  
 
情報検索や情報抽出が文書中に明示的に記
述された「既知の情報」を対象とした処理で
あるのに対し，仮説発見は，文書を自動的に
解析することで，これまで知られていない
「未知の情報」を発見することを目的とする．
仮説発見の先駆的な研究は今から 20 年前，
シカゴ大学の Swansonによって行われている．



Swanson は論理的に関連している知識がその
関連に誰も気付かないままに孤立して存在
していると考え，この関係の同定が新たな知
識となり得る仮説の発見につながると主張
した．以降，Swanson を含めたいくつかの研
究グループが，この仮説発見のプロセスを手
続き的に整理し，これを支援するためのコン
ピュータプログラムを開発した．しかしなが
ら，これらの研究で提案された手法は大部分
においてヒューリスティックであり，未だ一
般的なモデル・手法は確立していない． 
 
 
２．研究の目的 
 
上述のような背景から，本研究では，情報学
的アプローチによる知識発見について研究
を進めている．具体的には，情報検索モデル
のひとつである推論ネットワークを用い，病
気 d と遺伝子 g の関係を遺伝子機能 f と表現
型 p を介してモデル化し，遺伝病の原因遺伝
子の予測を試みる．その上で，Gene Ontology，
MeSH といったオントロジー（あるいはシソ
ーラス）の意味的階層構造の効果的な利用法
を探る．また，提案モデルの有効性を相対的
および客観的に評価するため，先行研究や中
間ノードを一層しか持たない他の検索モデ
ルとの比較実験を行う．さらに，大規模な全
文データを用いて原因遺伝子の予測を行い，
テキストマイニングにおける全文データの
有用性を実験的に評価する．  
 
 
３．研究の方法 
 
本研究では，特に以下の点に焦点を当てて研
究を進めた． 
 
(1) データ過疎問題に対するオントロジー

の利用．概念（遺伝子機能 f と表現型 p）
間の関係を推定する際，学習に利用でき
るデータが限られていることからデー
タ過疎の問題が生じる．これを解決する
ため，オントロジーの意味的階層関係を
利用する手法を提案・評価する． 

 
(2) テキストからの知識発見における全文

データの有用性．全文データとは，論文
のタイトルから結論，参考文献および図
表のキャプションまで全てのテキスト
情報を含むデータを指す．本研究では，
全文データが知識発見に有効であるか
どうかを種々の実験によって調査する． 

 
(3) 提案手法の相対的評価．これまでの類似

研究が定性的な評価を中心としていた
のと対照的に，本研究では，実データに

基づくベンチマークを用い，提案手法の
有用性・妥当性を先行研究や他のモデル
との比較によって定量的に評価する．こ
れにより，情報検索モデルを用いた知識
発見の枠組みの確立を目指す． 

 
 
４．研究成果 
 
(1) 研究着手 1 年目は，未知の遺伝的関連予

測（仮説発見）の枠組みの中で，特に遺
伝子機能と表現型（phenotype）の因果
関係推定における「遺伝子機能オントロ
ジーおよび表現型シソーラスの有用性」，
「全文データの有用性」を調査した．前
者について具体的には，オントロジーあ
るいはシソーラス中の概念の階層関係
に注目し，訓練事例から推定された因果
関係を隣接概念に伝播することで，より
頑健なパラメタ推定を試みた．実データ
による評価実験を行ったところ，遺伝子
機能オントロジーのみ，かつ上位から下
位への関係のみを用いたときに，仮説発
見の性能向上が見られた．この結果は，
上位概念の性質（具体的には遺伝子機能
が引き起こす表現型）が下位概念に継承
されるということを意味する．パラメタ
推定に利用できる事例は限られている
ため，本手法によって，既知の事例から
は獲得できないような因果関係に対し
ても，より信頼性の高い推定が可能にな
った． 
 
後者，「全文データの有用性」について
は，遺伝子機能と表現型の因果関係推定
に際して，論文タイトルと要約に加えて
全文データを用いた場合，遺伝的関連の
予測性能が向上するかを調査した．要約
と比較し，全文データは実験等に関して
より完全な情報を提供するため，本研究
のような学術文献解析に基づく知識シ
ステムでは，全文データを利用すること
でシステムの性能向上が期待できる．し
かし，著作権の関係などから，これまで
仮説生成における全文データの有用性
を定量的に調査した例はない．評価実験
の結果，小規模な実験ながら，全文デー
タを用いた場合には全体で 5.1%の性能
向上が見られ，その潜在的な有用性が示
された． 
 

(2) 研究 2 年目は，提案した未知の遺伝的関
連予測（仮説発見）の枠組みと先行研究
との比較に焦点を当て，提案手法の有効
性を評価した．比較対象としては，類似
の著名な先行研究として， 
Freudenberg と Propping（2002）およ



び Perez-Iratxeta ら（2002，2005）の
手法を用いた．前者については，
Freudenberg と Propping が用いた
Online Mendelian Inheritance in Man
（OMIM）のデータを利用し，同様の条
件で 878 の遺伝病の原因遺伝子の予測
を行った．その結果，我々の提案手法は
より多くの遺伝病について，その原因遺
伝子をより正確に予測できることが分
かった．より具体的には，所与の遺伝病
について，human の全遺伝子をその遺
伝病の原因遺伝子としての尤度に基づ
いて順位づけたところ，Freudenberg
らの手法では上位 3％以内に順位づけら
れる真の原因遺伝子が 33％であったの
に対し，我々の手法では 40％へと向上
した． 
 
また，Perez-Iratxeta らの手法に関して
類似の比較実験を行ったところ，同様に，
より多くの遺伝病について原因遺伝子
のより正確な予測が可能であることが
分かった．具体的には，Perez-Iratxeta
らの手法では上位 8 位以上に順位づけ
られる真の原因遺伝子が 47，上位 30 位
以上に順位づけられる真の原因遺伝子
が 62 であったのに対し，我々の手法で
は 49，75 の真の原因遺伝子がそれぞれ
上位 8 位，30 位に順位づけられた．こ
れらの結果から，類似の研究に対する
我々の提案手法の優位性・有用性が示さ
れた． 
 
以上の成果から，このモデルを応用する
ことにより，遺伝的関連研究（genetic 
association study）に要する時間を短縮
することが可能だと考えられる．これは，
遺伝病のメカニズムの解明や疾病の予
防，予測，治療等の促進につながる．ま
た，将来的に知識発見の提案モデルを他
の対象にも一般化できれば，テキストマ
イニング研究のさらなる発展・活性化に
つながるものと期待される． 
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