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研究成果の概要（和文）：本研究は大規模シークエンサーによる疾患責任変異の探索はのためのワークフローの構築を
目的とする。このために本研究では公共サービスであるTogoWSの拡張によるUCSC Genome Databaseのサポート、各種オ
ープンソースツール公開、Bio-Virtuosoの公開を行った。また、12名の全ゲノムシークエンシングデータにワークフロ
ーを応用した。

研究成果の概要（英文）：This study aims to build workflows for finding disease causing mutations using 
whole genome sequencing data. For the goal, the primary researcher extended TogoWS to support the UCSC 
genome database, several open-source tools, the Bio-Virtuoso Docker containers. Built workflows were 
applied for whole genome dataset of 12 individuals.

研究分野： 人類遺伝学
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１．研究開始当初の背景 
 大規模シークエンサーによる疾患責任変
異の探索は、急速なコストの低下に伴い、全
エクソーム解析から全ゲノム解析へと移行
しはじめていた。しかし、全ゲノムデータに
い対して最新のデータベース（DB）情報を
統合して疾患責任候補変異を絞り込むため
のワークフローで評価が定まったものは存
在しなかった。 
 
２．研究の目的 
本研究は複数の腫瘍データベース情報に

容易にアクセスするための基盤の拡張整備
を行った上で、新規にアノテーションワーク
フローを構築し、さらに実際の疾患全ゲノム
データを用いてその有用性を実証すること
を目的とする。 

 
３．研究の方法 
 複数の公共データベースにアクセスする
ための統一したインターフェース（REST イン
ターフェース）を提供する TogoWS を代表的
な大規模データベースのひとつである UCSC
ゲノム DB を対応させた。問題点は、UCSC ゲ
ノム DB が４万を越える多数のテーブルから
構成されることであったが、これまで代表研
究者が開発を続けている Ruby UCSC API を内
部で用いることでこれを解決した。 
 多数のデータベースを組合わせる場合、特
に知識情報のようなオントロジー（階層化さ
れた語彙集）に基づく情報を効果的に組合わ
せて検索するためには、セマンティックウェ
ブ技術の応用し、情報を RDF 形式に統一的に
表現し、SPARQL 問い合わせ言語を用いて検索
するこのとが効率的である。複数のデータベ
ースからのデータ取得・RDF 化・トリプルス
トアへの格納を一元化するための仕組みと
して Bio-Virtuoso を開発している。 
 全ゲノムシークエンシングは４トリオ家
系（12 名）について全エクソームおよび全ゲ
ノムシークエンシングを完了し、GATK・XHMM 
・CNVnator などのツールと新規作成ツールと
を組合わせてたワークフローを作成した。 
 
４．研究成果 
 機能を拡張した TogoWS はすでに公開され
ており、国内外の研究者に広く用いられてい
る。Bio-Virtuoso は開発中であるが、Git Hub
においてオープンソースソフトウェアとし
て公開されている。ワークフローを構成する
ソフトウェアは Git Hub において公開されて
いる。特に京都大学 1200 人エクソームアリ
ル頻度情報 HGVD のフォーマット変換ツール
は疾患ゲノム解析に広く用いられている。 
 作成したツールをいくつかのプロジェク
トにおいて実際に用いた結果を論文として
発表できた。全ゲノムシークエンシングの解
析結果については、現在論文準備中である。 
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