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研究成果の概要（和文）：個別化予防を目指したゲノムコホート研究で収取されるデータの有効な利活用を目的
として、環境因子と遺伝因子の相互作用から発症に至るプロセスおよび因果関係の概念化を行った。Basic 
Formal Ontologyを核としたaxiom-basedのオントロジーと、環境因子と遺伝因子の疾患に対する役割（ロール）
について考察したオントロジーを構築した。ロール概念の考察により、コホートで収集する多種類のデータの間
の暗黙的な生物学的関係を明示化することができた。

研究成果の概要（英文）：An ontology was developed to provide explicit definitions of biomedical 
concepts obtained in the research on the personalized genome medicine. The concepts of processes and
 causal relationships are mostly investigated in this study. An ontology based on the axiom theory 
was firstly constructed in an application of Basic Formal Ontology. Another ontology based on the 
rule-concept theory was developed in order to specify the roles of individual concepts in their 
causal relationships to the disease onset and progression. The role-concept theory has an advantage 
in computation of causal mechanisms among biomedical concepts observed in genome based cohort 
studies. 

研究分野：データサイエンス
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研究成果の学術的意義や社会的意義
オントロジーは、人間が共有する背景知識を計算機で利用できるよう、演算処理を可能としたものである。個人
のゲノム配列情報を利用して個々人の生得の体質に基づく医療の提供を目指すゲノム医療の実現には、疾患、症
状、検査、医薬品、生活習慣、栄養、社会活動、等の人間生活を取り巻く様々なデータを解釈するための背景知
識を計算機で利用可能とするオントロジーの開発が必要とされている。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９、ＣＫ－１９（共通） 
１．研究開始当初の背景 
 医学／臨床科学の領域では、医療情報の利用を目的としたオントロジーの必要性について古
くから認識されており、ICD(1948~), SNOMED CT(1966~), UMLS(1986~)に代表されるオント
ロジーが開発され利用されてきた。この流れにおける顕著な進歩は、BFO（Basic Formal 
Ontology）および IAO（Information Artifact Ontology）の開発である。BFOは、生命医科学
領域の概念を定義するための、トップオントロジーである。IAO は、生命医学領域の特徴であ
る、情報とデータ等の表現の問題を定義するオントロジーである。表現物と事態を峻別して、両
者の関係性を明確化する道筋を与えている。さらに、医療を対象とした OGMS（Ontology for 
General Medical Science）が開発され、疾患 diseaseの本格的な定義が与えられるとともに、
診断、臨床知見、症状、疾患遺伝子、発症リスク、疾患原因、病態発生、病態進行、等の医療の
主要概念が、BFOと IAOの枠組みの中で、定義された。 
 一方、コホート、中でも健常人をリクルートして疾患の発症を観測する前向きコホートについ
ては、オントロジー開発がなされていない領域として残されている。東北メディカル・メガバン
ク事業は、世界でも有数の大規模な前向きコホートを基盤とし、個人ゲノム解析機能を内包する
複合バイオバンクを開発している。本活動において収集する、生活環境の情報と個人ゲノム情報、
および追跡において発見される疾患の発症、治療とその結果、予後、疾患感受性多型、疾患の浸
透率、疾患リスク計算、等について、明確な概念化を行い、オントロジーを構築することは、本
事業で収集する情報の有機的な結合を可能とし、すべての情報を横断する意味検索を可能とし
て、収集した情報を有効に活用する基盤を作るものである。 
 
２．研究の目的 
東北メディカル・メガバンク事業では、15 万人の健常人を対象として、生活環境の情報、医療
情報、個人ゲノム情報の統合データベースを構築する。前向きコホートである特徴から、未病に
おける生活環境の情報とその推移、発症・治療・予後に関する医療情報が豊富に収集できる、ゲ
ノム解析機能を内包することから個人ゲノムと疾患感受性多型および発症リスクの情報を豊富
に収集できる。本研究では、これらの収集情報の明確な概念化を行い、オントロジーを構築する
ことにより、本事業で収集する情報の有機的な結合を可能とし、収集した情報を有効に活用する
基盤作りを目指す。 
 
３．研究の方法 
東北メディカル・メガバンク事業で収集する、未病における生活環境の情報とその推移、発症・
治療・予後に関する医療情報、および個人ゲノム情報と疾患感受性多型情報について、BFO/IAO/ 
OGMS の枠組みの下、オントロジーを開発する。 
 
４．研究成果 
(1)BFO を核とした静的概念の体系化 
東北メディカル・メガバンク事業で収集する、未病における生活環境の情報とその推移、発症・
治療・予後に関する医療情報、および個人ゲノム情報と疾患感受性多型情報について、BFO/IAO/ 
OGMS の枠組みの下、オントロジーを開発した。BFO（Basic Formal Ontology）および IAO
（Information Artifact Ontology）をトップオントロジーとし、既存のオントロジーで定義済み
の概念については、その再利用を基本とした。BFO, RO, IAO, PATO, OGMS, OGSF, MP, HP, 
GO-BP, UBERON, OMIABISより概念を取得して再構成した。続いて、被災が発症原因となる
PTSD（Post Traumatic Stress Disorder）、および緑内障、歯周炎を対象として、未病から発症
に至るプロセスの概念化を行った。疾患の表現モデルは、Smith およびMizoguchiの定義を基
本とし、コホート研究で収集する質問票や検査データ、および生体分子の機能との関係を追加し
た。Diseaseは Disease Courseにより具現され、Diseaseは Abnormal Stateから構成され、
Disease Courseは Biological Processから構成されるモデルを考えた。続いて PTSD、緑内障、
歯周炎を対象として、Abnormal Stateである概念クラス、および Biological Processである概
念クラスについて、既存のオントロジーである MPおよび GO-BPに対してマッピングを行い、
ほぼ全ての概念クラスがマップされ得るという結果を得た。この結果は、本モデルの妥当性・有
用性を示すと考える。MPおよび GO-BPは遺伝子のアノテーションが充実しており、遺伝子の
実験データ解析に頻用される。本研究により、遺伝子の解析データからMPおよび GO-BPへの
マッピングを介して、関連する疾患を推論できる新しい枠組みの可能性を示すことができた。 
 
(2)ロール概念を核とした動的概念の体系化 
個別化予防を対象とした概念整理においては、環境因子と遺伝因子の相互作用から発症に至る
「プロセスおよび因果関係」の概念化が必要となる。この概念化については、OBO 上位オントロ
ジーモデル（axiom ベースモデル）では、意味のあるプロセスのインスタンス生成ができないこ
とに気付き、ロール概念を深く考察したフレームベースの表現が必要と判断した。ゲノムコホー
ト調査データは、プロセスの「観測」であると位置づけ、その概念世界は function と disorder
の概念階層と各階層概念の観測手段と観測結果（データ）であるとモデル化し、各概念のロール
関係を明確化しオントロジーを構築した。オントロジーエディタは法造を利用した。再構築した
オントロジーでは、発症に関連する機能を定義し、それ機能の正常／異常の程度を測定・判断す



るための手段、根拠、原理を定義し、それをロール関係の考察に基づき体系化した。この体系化
により、異なる手段で測定されたデータが「発症に関連する機能」ごとにグループ化され、これ
まで暗黙的であった因果関係を明示化することができた。例えば、高コレステロール血症のロー
ル概念として、LDLR や PCSK9 等の遺伝型データ、栄養摂取や運動習慣の生活習慣データ、腹囲
や BMI 等の生理機能検査データ、総コレステロール値やトリグリセリド値等の血液検査データ、
等が高コレステロール血症の発症において担う役割を明示化した。 
本研究で当初に設定した問いについては、以下に結論した。ア)アンケートは、医療領域の表
現と連続した形式化が可能である。イ)アンケート（表現）、対象者の表現型（質）、および個人
ゲノムの多型（もの）の関係はロール概念を用いて形式化可能である。ウ)未病から発症に至る
プロセスの定義には、axiom ベースの OBO 表現に加えてロール概念が必要となる。エ)未病から
発症に至る過程と、疾患感受性多型および発症リスクの関係性について明確化するには、ファク
トが不足している状況である。 
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