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研究成果の概要（和文）：本研究課題では、階層化されたオミックス医療情報のデータ交換を可能とするデータ
交換フォーマットを構築した。ゲノムからフェノームに至る階層オミックス情報、医療情報、環境情報といった
多次元・多因子・多階層にわたるオミックス医療情報について、そのデータ要素項目と意味関係に分離して記述
することのできるデータ交換フォーマット方式の開発・標準化する案を改訂した。ISOにて国際標準化を進め
た。

研究成果の概要（英文）：In this study, we formulated data exchange format of omics medical data 
including hierarchical omics data and clinical data. We developed novel data exchange format of 
multidimensional, multifactorial, multi layered data of hierarchical omics data (from genome to 
phenome), clinical data, and environmental data, which are separately described by data elements and
 semantics relationships. We are working on international standardization of our data exchange 
formats.

研究分野：生命・健康・医学情報学

キーワード： オミックス　ICD　臨床情報モデル　全ゲノムシーケンス　マークアップ言語　マルチエントリーポイン
ト　国際標準化
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様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９、ＣＫ－１９（共通） 

１．研究開始当初の背景 
 次世代シーケンスの技術革新にともない、
個人ゲノムがシーケンスされ、その配列の変
異解析とその変異に基づく疾患リスク予測
が急速に進展している。研究代表者はすでに、
ISO において正式に国際標準と認められた
日 本 発 信 の 技 術 で あ る ISO 25720 
GSVML(Genomic Sequence Variation 
Markup Language)の策定を行ってきた。
GSVMLは、臨床ゲノム応用を目的としたゲ
ノム配列の変異の標準データフォーマット
で あ り 、 SNP(Single Nucleotide 
Polymorphism)などの遺伝子変異データと
臨床データ、その付加データのデータ交換を
可能とする標準データフォーマットである。
申請者がリーダーとなって、ISO 8カ国（ア
メリカ、イギリス、カナダ、オーストラリア、
イスラエル、韓国、イタリア、日本）および
HL7 CG SIGの協力を得て、策定された。こ
の GSVMLにより、加速する個人ゲノムの遺
伝子変異解析と疾患リスク予測を支えるデ
ータベース基盤を構築することが可能にな
っている。 
 一方で、ゲノムのみならず、トランスクリ
プトーム、プロテオームなどの網羅的分子生
物情報と医療情報、すなわちオミックス医療
情報の蓄積も急速に進展しており、すでに医
療への応用も始まりつつある。臨床・病理情
報や生活習慣などの環境情報に、ゲノム、ト
ランスクリプトーム、プロテオームなどのオ
ミックス情報が加わったオミックス医療情
報により、個人の遺伝的素因、病態、環境に
特化した、新たな医療である個別化医療を可
能になることが期待され、研究代表者や研究
分担者はオミックス医療を提唱している。 
 しかしながら、ゲノムの遺伝子変異データ
に関しては GSVML のデータフォーマット
が策定されているものの、ゲノムの遺伝子変
異データのみならず、トランスクリプトーム、
プロテオームなどのさまざまなオミックス
情報と臨床情報、すなわちオミックス医療情
報のデータ交換を可能とするデータフォー
マットはいまだ整備されていない。 
 研究代表者は、これまで世界保健機構
(WHO)による国際疾病分類 (International 
Classification of Diseases: ICD)の策定にた
ずさわってきた。現在のバージョンである
ICD10 は 1990 年の第 43 回世界保健総会で
採択されたが、WHO においてその改訂が進
行しており、2014年に ICD11が採択される
予定である。申請者はその改訂にたずさわっ
ている。また、これまでに、ICD11のサブ情
報モデルとして、臨床コンテンツモデルと整
合性のある ICD11 オミックス情報モデルの
β版(ICD11 Omics Sub Information Model 
β: iCOS β)を提案してきた。iCOS βは主
に網羅的分子データに関連した内容を記述
す る モ ジ ュ ー ル OML(Omics Markup 
language)、 ICD11コンテンツモデルに対応
するモデリングモジュール ICD11entity モ

ジュール、OMLと ICD11 entity の間の転写
関係を規定する双方向の転写モジュール
Transcription Moduleから構成されている。
この iCOS βにより、ICD11のサブ情報モデ
ルとして、ゲノム配列の変異データのみなら
ず、主にトランスクリプトームのオミックス
情報を記述することができる。 
 しかし、オミックス情報と臨床情報、すな
わちオミックス医療情報の、情報モデルを、
ICD11のサブ情報モデルとしてではなく、独
立した情報モデルとして構築する必要があ
る。ゲノムの遺伝子変異情報と臨床情報、そ
の付加情報の情報モデルである GSVML を
拡張し、ゲノムの遺伝子変異情報に始まり、
トランスクリプトーム、プロテオームからフ
ェノームに至る階層オミックス情報、医療情
報、環境情報といった多次元・多因子・多階
層にわたるオミックス医療情報を、そのデー
タ要素項目と意味関係に分離して記述する
ことのできるデータ交換フォーマット方式
を開発・標準化する必要がある。 
 
２．研究の目的 
 本研究課題では、階層化されたオミックス
医療情報のデータ交換を可能とするデータ
交換フォーマットを構築する。ゲノムからフ
ェノームに至る階層オミックス情報、医療情
報、環境情報といった多次元・多因子・多階
層にわたるオミックス医療情報について、そ
のデータ要素項目と意味関係に分離して記
述することのできるデータ交換フォーマッ
ト方式を開発・標準化する。データ要素項目
のエントリーポイントは、任意に設定可能な
マルチエントリーポイント方式とする。要素
データと意味関係を分けた情報モデルとし、
意味関係としては、要素データの階層関係を
表現可能とし、多軸的・多面的なオントロジ
ーを整備する。意味関係については、その関
係性を確率表現とともに記述した上で、意味
関係のみを抽出して独立に表現可能とする
機能を開発収載する。 
 
３．研究の方法 
(1) 要素データの情報モデルの予備的検討 
 研究代表者が提案した、ICD11 オミックス
情 報 モ デ ル の β 版 (ICD11 Omics Sub 
Information Model β : iCOS β ) は 、
OML(Omics Markup language)、ICD11 Entity、 
Transcription Module から構成され、OML モ
ジュールは、主にオミックス情報に関連した
内容を記述するモジュール、ICD11entity モ
ジュールは ICD11 コンテンツモデルに対応
するモデリングモジュール、Transcription 
Module は、OML と ICD11 entity の間の転写
関係を規定する双方向の転写モジュールで
ある。 
 この iCOS βにより、ICD11 のサブ情報モ
デルとして、ゲノム配列の変異情報と臨床情
報のみならず、主にトランスクリプトームの
オミックス情報と臨床情報を記述すること



ができる。初年度はまず、この iCOS βに基
づき、要素データの情報モデルの予備的検討
を行う。トランスクリプトームデータの情報
モデルについては、FGED  (Functional 
Genomics Data) Society において策定されて
いる MIAME(Minimum Information About a 
Microarray Experiment) 形式との整合性に
ついて検討する。トランスクリプトーム以外
のオミックス情報と医療情報の情報モデル
についても検討する。 
 
(2) 要素データの階層的な意味関係の予備
的検討 
 オミックス情報および臨床情報を構成す
る要素データについて、包括的な意味関係は
現在存在しないが、GSVML、NCK (Normalized 
Clinical Knowledge)にくわえて、National 
Center for Biomedical Ontology で収集され
ているオントロジーを参考にして、これらで
用いられている用語を基に、用語間の関連性
を解析する。関連性検討に際して、それぞれ
の用語の意味を多方面から分解し多軸的な
意味情報（メタデータ）として記述し、共通
の軸を抽出する。抽出した共通軸を中心とし
て、非共通軸を重複のない形で付加し、すべ
てのメタデータを記述しうる構造を構築す
る。これにより予備的検討を行う。 
 
(3) 要素データの情報モデルの構築 
 前年度の予備的検討を踏まえて、要素デー
タとなる、ゲノム、トランスクリプトーム、
プロテオームからフェノームに至るさまざ
まなオミックス情報と臨床情報、その付加情
報のデータ交換を可能とする情報モデルを
構築する。XML 形式の情報モデルとする。デ
ータ要素項目のエントリーポイントは、任意
に設定可能なマルチエントリーポイント方
式とする。ゲノムの遺伝子変異情報、トラン
スクリプトーム情報、プロテオーム情報、シ
グナローム情報、メタボローム情報、オルガ
ノーム情報、パスウェイ情報、環境因子とし
て生活習慣情報、臨床情報、フェノーム情報
を新たに定義する。 
 
(4) ICD11 コンテンツモデルとの整合性検証 
 ICD11 コンテンツモデルとの整合性検証は、
要素データの情報モデルで定義される項目
の意味的整合性とオミックス情報記述性と
の整合性の観点から行う。また、臨床オミッ
クス情報モデル作成に必要な構成要素、他の
標準臨床医学情報モデルとの連携性、概念対
応の違いなど、臨床オミックス情報モデルを

ICD11 の中で実効させるために必要な情報を
明らかにする。 
 
(5) 要素データの階層的な意味関係の構築 
 前年度の予備的検討を踏まえて、遺伝子変
異、トランスクリプトーム、プロテオームか
らフェノームに至るオミックス情報の階層
関係を明らかにし、多軸的・多面的なオント
ロジーを整備する。Protege や LexWiki とい
うオントロジー構築ソフトウェアを用いて
行う。これらの要素データの階層的な意味関
係を構築するにあたり、パスウェイ情報を用
いる。さらに、意味関係の確率表現と統計集
計機能の開発収載について検討する。 
 
(6) WHO-TAG-HIM 会議における情報交換 
 WHO-TAG-HIM (Topic Advisory Group for 
Health Informatics and Modeling)は、WHO
の諮問委員会で、ICD の電子化における実務
上の決定権をもっている。ネットワークミー
ティングが随時ジュネーブで行われるので、
そのミーティングに出席し、ICD のモデル化
作業に関する情報収集と意見交換を行う。ま
た、随時、WHO-FIC, 内科 TAG などへも参加
し、情報交換を行う。 
 
４．研究成果 
 本研究課題では、階層化されたオミックス医療
情報のデータ交換を可能とするデータ交換フォ
ーマットを構築した。ゲノムからフェノームに至る
階層オミックス情報、医療情報、環境情報といっ
た多次元・多因子・多階層にわたるオミックス医
療情報について、そのデータ要素項目と意味関
係に分離して記述することのできるデータ交換
フォーマット方式の開発・標準化する案を改訂し
た。 
 
 データ要素項目のエントリーポイントは、任意
に設定可能なマルチエントリーポイント方式を開
発した。要素データと意味関係を分けた情報モ
デルとした。 
 要素データとしては、ゲノムの遺伝子変異情報
については 、 ISO 25720 GSVML(Genomic 
Sequence Variation Markup Language)にしたがう
ものとした。トランスクリプトーム情報については、
iCOS β Transcirptome Module を基にし、
FGED  (Functional Genomics Data) Society に
お い て 策定 さ れ て い る MIAME(Minimum 
Information About a Microarray Experiment) 形
式との整合性をもたせるように検討した。プロテ



オーム情報、シグナローム情報、メタボローム情
報、オルガノーム情報については iCOS β 
Proteome, Metabolome, Organome Module を基
に検討した。パスウェイ情報は SBML(Systems 
Biology Markup Language)形式との整合性をも
たせるように検討した。環境因子として生活習慣
情報はXML形式で、新たな定義を検討した。臨
床情報は HL7, HL7 CDA (Clinical Document 
Architecture) R2, DICOM形式にしたがう。フェ
ノーム情報も XML 形式で新たな定義を検討し
た。 
 意味関係としては、要素データの階層関係を
表現可能とし、遺伝子変異、トランスクリプトーム、
プロテオームからフェノームに至るオミックス情報
の階層関係を考慮した、多軸的・多面的なオント
ロジー案を改訂した。 
 
 これらの要素データの階層的な意味関係を構
築するにあたり、パスウェイ情報を用いることを検
討した。パスウェイ情報により遺伝子変異、ト
ランスクリプトームからプロテオーム、シグ
ナロームデータ、メタボロームデータは階層
的な意味関係をもたせることが可能となる。 
 意味関係については、その関係性を確率表
現とともに記述した上で、意味関係のみを抽出
して独立に表現可能とする機能を開発収載した。
Transcription module は、ICD11_OML_Tran 
scription および OML_ICD11_Transcription
のモジュールから構成することができる。そ
れぞれのモジュールは、その投射方向により
機能分割することができる。ICD11_OML_ 
Transcription は、ICD11 から OML への投射
を行う場合に使用するモジュールであり、
OML_ICD11_Transcription は、OML から ICD11
への投射を行う場合に使用するモジュール
である。ICD11_OML_Transcription モジュー
ルは、ICD11GenomicLinkage という ICD11 
Entity の項目とオミックス情報との間の関
係を一方向に規定する。関係の重みづけは、
確信度という形で用意してあるが、特殊な定
義を用意して、参照する形で使用することも
できる。OML_ICD11_Transcription モジュー
ルは、OML ICD11 Annotation Group という
OMLの項目とICD11 Entity との間の関係を一
方向に規定することを検討した。こちらも、
関係の重みづけは、確信度という形で用意し
てあるが、特殊な定義を用意して、参照する
形で使用することもできる。 

 研究代表者がたずさわっている世界保健機構
(WHO) に よ る 国 際疾病分類 (International 
Classification of Diseases: ICD)の ICD11 につい
て、そのサブ情報モデルとして、臨床コンテンツ
モデルと整合性のある ICD11 オミックス情報モ
デルのβ版 (ICD11 Omics Sub Information 
Model β: iCOS β)を提案してきた。iCOS の開
発のなかで逆転写情報モデル、OML、WGMLと
いった多軸構造対応モデルの施策を行った。デ
ータフォーマットは、GSVML の発展型として
OML(Omics Markup Language)、WGML(Whole 
Genome Markup Language)を開発し、これらの国
際標準化活動を開始した。OML、WGML につ
いては、ISO TC215 WG2 において、GSVML の
付加構造として日本の JISC から国際標準化に
向けた提案を行い、OML は国際標準(IS)、
WGMLは Technical Report(TR)となるように進め
た。また、このプロジェクトと連動し、WHO にお
いては、ICD11 のジェノミクス関連サブモデルで
ある iCOS が WHO-FIC 会議で 2 年連続で取り
上げられ、プレゼンテーションアワードを受賞し
た。iCOS は、ICD11 のサブプロジェクトとして独
立し、WHO-FIC ITC において、主要課題として
検討されている。 
 
 また、iCOS について、臨床研究の国際的デー
タ交換基準の事実上の標準である CDISC、HL7
と連携した、ICD11 コンテンツモデルとの整合性
検証を行った。OML (Omics Markup Language)、
WGML (Whole Genome Markup Language)の多
軸構造対応モデルの国際標準化活動は継続し、
OML は国際標準(IS)、WGML は Techinical 
Report (TR)としての標準化を継続して進めた。 
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