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§1. 研究実施体制 

グループ名 

研究代表者また

は主たる共同研

究者氏名 

所属機関・役職名 研究題目 

長﨑グルー

プ 
長﨑 正朗 九州大学・教授 JoGoデータベース構築と国際連携 

河合グルー

プ 
河合 洋介 

国立国際医療研究センタ

ー・副プロジェクト長 

JoGoデータベースRDF化のためのアノ

テーション情報の整理と外部DBとの連

携 

 

 

§2. 研究開発対象とするデータベース・ツール等 

(1) データベース一覧 

【主なデータベース】 

No. 名称 別称・略称 URL 

1 
Japanese Open Genome 

Omics Platform 
JoGo https://jogo.csml.org/ 

【その他のデータベース】 

No. 名称 別称・略称 URL 

1    

 

(2) ツール等一覧 

No. 名称 別称・略称 URL 

1    
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§3. 実施内容 

(1) 本年度の研究開発計画と達成目標 

 

 

図１に通年の全体計画の概要を示す。 

 

（長﨑グループ） 

本研究の JoGo データベースの開発と公開の統括を行うとともに有識者との定期的な意見交換、国際連

携を主担当として行う。具体的には、実施計画に記載をした長鎖型ゲノムシークエンス情報に関連する【1-1】

「JoGoゲノムDBポータル構築と提供」と【2-1】「JoGoオミクスDBポータル構築と提供」のオミクス情報に基

づく【2-1-1】「eQTL アノテーション情報の整理」ならびに 【2-1-2】「ATACQTL アノテーション情報の整理」

の各研究開発項目について主担当者として研究開発を行う。さらに、国際連携として、【4】「CoLoRS との国

際連携」の研究開発項目を推進する。 

当該年度は、 

【1-1】JoGoゲノム DBポータル構築と提供 （長﨑） 

【1-1-1-1】 SNV (構築) 

【1-1-1-2】 SNV (提供開始および更新) 
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【1-1-2-1】 VNTR (構築) 

【1-1-3-1】 SV (構築) 

【1-1-4-1】 アラメントデータベース (構築) 

【1-1-5-1】 phasingデータ（構築） 

【2-1】JoGoオミクス DBポータル構築と提供 （長﨑） 

【2-1-3】 公共 ISO-SEQの整備と提供 

【4】CoLoRS との国際連携 (長﨑) 

の主担当を行う（実施内容詳細は 2に記載）。 

 

（河合グループ） 

実施計画に記載をした【3】「RDF化のためのアノテーション情報の整理と外部 DB との連携」のサブ研究

開発項目について主な担当者として研究開発を行う。また、【1-1】「JoGoゲノム DB ポータル構築と提供」に

ついて、国立国際医療研究センター・中央バイオバンクが中心となって進めている SRS の解析パイプライン

を適用することで、長鎖型シークエンサでの各変異の検出精度が評価できる体制を構築する。さらに、

DBCLSのコアメンバが定期的に行っているバリアント情報標準化研究会に参画し構造多型の RDF規格の

意見交換と実装のための連携を進める。他に、MGeND の運営母体であることから、JoGo DB と MGeND

との連携実装のための橋渡し的な役割を担う。 

当該年度は、 

【3】RDF化のためのアノテーション情報の整理と外部 DB との連携 (河合) 

【3-1】RDF連携のための会議参加と定期意見交換 (DBCLS) 

の主担当を行う（実施内容詳細は 2に記載）。 
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(2) 進捗状況 

 

 

（長﨑グループ） 

本年度は通期計画書のロードマップ（概要図は図１）に基づき、特に以下の課題を推進した。 

【1-1-1】 データベースの構築 (SNV / SV / STR) 

【1-1-1-1】 SNV (構築) 

【1-1-4-1】 「アラメントデータベース (構築)」のアライメント結果に対して Clair3 や DeepVariant を使う

ことで変異コールを行った。 

【1-1-1-2】 SNV (公開) 

JoGo ポータルを構築し【1-1-1-1】「SNV (構築)」の結果のポータルでの試験公開を行った（図４）。また、

図３のようなイメージの機能を公開することを目標に構築を進めており、図４，５，６のような個別機能を含むポ

ータルが準備できている。 

 

2

<研究開発項目>

<1> JoGoゲノムDBポータル構築と提供（長﨑） <3> RDF化と外部DB連携（河合）

<4> CoLoRSとの国際連携（長﨑）

本年度の研究開発（令和5年度）

• 構造多型の配列レベルでの理解を促進
するためのゲノム情報基盤整備

• VISCによる構造多型規格の活用
• MGeNDとの連携

• 構造多型解析手法の統一化
• 海外情報の統計情報の取り込み

【1-1-1-1】SNV (構築)

Deepvariant /clair3
【1-1-1-2】SNV (提供開始および更新)
JoGo portal構築
【1-1-2-1】STR (構築)

TRGT
【1-1-3-1】SV (構築)

Sniffles2
【1-1-4-1】アラメントデータベース (構築)

Minimap2 /pbmm2
【1-1-5-1】phasingデータ（構築）

Whatshap / longphase

【3-1】外部DB連携のための会議参加と定期意

見交換 (DBCLS他)

【3-2】外部データベース連携

【4-1】 CoLoRSへの参画

＜本年度の達成目標＞

ポータルの構築と塩基配列を公開可能な日本
人のゲノム情報のポータルでの試験公開※１

＜本年度の達成目標＞

CoLoRS DBへの参画の達成

MGeNDとの連携方針の大枠の確定

DBCLSの基盤ツールとの連携方針の大枠の確定

図２

※1 DBCLS有識者などへの開発に向けた公開
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【1-1-2-1】 STR (構築) 

【1-1-4-1】「アラメントデータベース (構築)」のアライメント結果に対して TRGT などのソフトウェアを適用

することで STRの変異コールを進めた。 

 

 

 

【1-1-3-1】 SV (構築) 

【1-1-4-1】「アラメントデータベース (構築)」のアライメント結果に対して Sniffle2などのソフトウェアを適用

することで SV の変異コールを行う予定であったが、独自のツールでコールできる状況になったことから、そ

ちらを使うこととして解析を進めている。 

【1-1-4-1】 アラメントデータベース (構築) 

長鎖型由来の全ゲノム配列情報 (lrWGS) に対して、アライメントソフトウェアを用いて cram形式のデー

タを構築する。GRCh38 または、CHM13v2.0 のリファレンス配列を選択し、アライメントした結果を提供する

ことで新たに提供される国際参照配列、各ユーザが興味のある領域について個人の配列レベルで確認でき

るデータベースを構築することを目標にしている。令和５年度は、アノテーション情報が充実していることから、

GRCh38を選択し大規模電算機環境を用いて計算を行った。 



8 

 

 

 

【1-1-5-1】 phasingデータ（構築） 

【1-1-1-1】「SNV (構築)」の情報を活用することで phasing情報を作成可能である。ポータル上での可視

化を行う際に phasing されていることでシークエンスされた配列を色で分けることやグループ化することが可

能である。特に構造多型においては、複雑なパターンであることも多く、phasing された情報が対象とする染

色体領域を確認する上で有用なことが多い。そのため、【1-1-1-1】「SNV (構築)」の cram ファイルに

phasingのタグ情報を埋め込むことで phasing情報を付与した cramファイルを進めた（図５）：JoGoポータ

ルからダウンロードした結果をタグ付けして iGVで表示したスクリーンショット）。 

3

図４ ハプロタイプを確定できた検体群における
AAAS領域の遺伝子毎の変異情報とアノテーション
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DBCLS の関係者やゲノムサイエンスの有識者と研究会を通じて意見交換を行い、現在の取得されてい

るデータの品質から、特に各遺伝子領域における個人毎のハプロタイプの de novo アセンブリにより、常染

色体について、両アレルを確定することができた情報が精度が最も高い（スイッチングエラーの可能性が低

いため）ことから、来年度公開予定の JoGo v1については、これらを中心に整備を行い、遺伝子単位での情

報を検索して公開することに注力することとなった（図６：各検体の遺伝子のペアハプロタイプ全長を確定で

きた数をポータルで表示したスクリーンショット）。また、JoGo β 版をバリアント標準化研究会 (VISC)の研究

会メンバ（DBCLS の関係者やゲノムサイエンスの有識者）等や授業などで活用することでフィードバックを受

ける体制を整えた。 

4

図５

DOCK1  chr10:126,900,000-127,100,000

個人毎にグループ化して表示（ペアでハプロタイプを表示した例）
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【2-1-3】【2023年度追加実施項目】 公共 ISO-SEQの整備と提供 

高精度長鎖がシークエンスに基づく ISO-SEQ (PacBio HIFI) の倫理申請を必要としない公開情報に

ついて JoGoオミクスポータルで統一して解析を行うことでユーザが実際の実験において得られる ISO-SEQ

のシークエンス情報のアライメント結果を可視化および取得できるようにすることが目標である。 

整備を進めることで、令和 5 年度末において、180 検体のダウンロードと GRCh38 基準の配列へのアラ

イメントが完了した。 

 

【4】 CoLoRS との国際連携 

CoLoRSへの参画を申請し、2023年 7月に CoLoRSへの参画を行った（https://colorsdb.org/）。九州

大学の参画を記載したウェブサイトのスクリーンショットを図７に示す。 

5

図６
検体毎の全遺伝子のハプロタイプ全長を構築できた数などの統計
情報の一部
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6

図７
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（河合グループ） 

【3】 RDF化のためのアノテーション情報の整理と外部 DB との連携 (河合) 

【3-1】 外部 DB連携のための会議参加と定期意見交換 (DBCLS他) 

JoGo ポータルで整備を進めるデータベースについて、すでに国内で確立しているデータベースと積極

的に連携を進めた。特に、JoGo ポータルサイトで提供を行う配列情報の可視化に対応する URL について

どのように生成すればよいか、また逆にどのようなニーズがあるかどうかについて意見交換を行った。例えば、

外部サイト A で提供している変異周辺の配列情報を JoGo ポータル側に外部連携で表示してもらうことや、

JoGo ポータルでの各ソフトウェアから得られた変異情報やフィルタリング条件での結果などの情報を登録し

てもらう必要がある。【1-1】「JoGo ゲノム DB ポータル構築と提供」と【2-1】「JoGo オミクス DB ポータル構築

と提供」で得られる情報は、個別の解析ソフトウェアから得られる情報について整理をして提供することから、

得られた結果についてどのレベルまで RDF 化をして外部データベースと連携するかについては NBDC / 

DBCLS などの有識者との意見交換が必須である。そのために、定期的に打ち合わせ（令和５年度は３回開

催）を行い以下の検討を進めた。 

本年度は、DBCLS と意見交換会を行うとともに、DBCLS 側で開発が進められているさまざまな情報基

盤活用のための意見交換を進めた。また、分担研究者・河合が国立国際医療研究センターで運営する臨床

ゲノムバリアントデータベースMGeND との連携を優先して進めた。 

特に、MGeND のデータ構造と、本研究課題で得られた構造変異のフォーマットとの整合性の検討を重

点的に進めた。その結果、MGeND は、すでに構造変異（挿入・重複・欠失・逆位・コピー数変異）を受け入

れる構造になっており、JoGo v1が対象とするデータについては扱うことができる可能性が高いが、複数の遺

伝子をまたぐ構造変異のアノテーションを現在のフォーマットでは、一貫して扱えないことがわかった。 

そこで、MGeND と連携して複数の遺伝子をまたぐ構造変異のアノテーションを今後どのようにするかな

どの課題の来年度以降検討を進めることとなった。 

 

【3-2】 RDFでの SV情報提供 

DBCLS の片山博士が中心となり、バリアント標準化研究会 (VISC)が主体となって変異情報のオントロ

ジーについての検討を進めている。構造多型も１つのターゲットとなっており、研究分担者の河合（本年度は、

長﨑も参加）が本プロジェクトの RDF のための意見交換と実装連携を進めた。その意見交換の中で、【1-1-

5-1】の phasingデータの開発方針などの具体的な方向性が決められた。 
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§4. 成果発表等 

(1) 原著論文発表 

① 論文数概要 

種別 国内外 件数 

発行済論文 
国内（和文） 0件 

国際（欧文） 1件 

未発行論文 

(accepted, in press等) 

国内（和文） 0件 

国際（欧文） 0件 

 

② 論文詳細情報 

1. K. Hirayasu, S.S. Khor, Y. Kawai, M. Shimada, Y. Omae, G. Hasegawa, Y. Hashikawa, H. 
Tanimoto, J. Ohashi, K. Hosomichi, A. Tajima, H. Nakamura, M. Nakamura, K. Tokunaga, 
R. Hanayama, M. Nagasaki. Identification of the hybrid gene LILRB5-3 by long-read 
sequencing and implication of its novel signaling function. Frontiers in Immunology. 2024 
May vol. 5, 15:1398935 2024 (DOI: 10.3389/fimmu.2024.1398935. eCollection 2024). 

 

(2) その他の著作物（総説、書籍など） 

該当なし 

(3) 国際学会および国内学会発表 

① 概要 

種別 国内外 件数 

招待講演 
国内 2件 

国際 0件 

口頭発表 
国内 2件 

国際 0件 

ポスター発表 
国内 0件 

国際 0件 

 

② 招待講演 

〈国内〉 
1. 長﨑 正朗, ヒトゲノム情報や臨床情報のセキュリティと情報解析の取り組みについて, αxSC2023Q セ

キュリティとスーパーコンピュータシンポジウム, 九州大学情報基盤研究開発センター, 2023/7/31. 

2. 長﨑 正朗, ヒトゲノムと臨床情報の統合解析に向けたハイブリッドクラウド基盤構築とパブリッククラウド
の活用, 教育と研究のための DXフォーラム, 西南学院大学 コミュニティセンター, 2023/7/27.  

〈国際〉 

該当なし 
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③ 口頭講演 

〈国内〉 

1. 長﨑 正朗, 未来医療へのヒト情報解析基盤構築と実装,未来社会デザイン統括本部＆データ駆動イノ

ベーション推進本部 合同シンポジウム 2023, 九州大学伊都キャンパス椎木講堂, 2023/9/4. 

2. 長﨑 正朗, ハイブリッドクラウドを用いたゲノム情報に基づく構造多型パネルの構築とアノテーション,学

際大規模情報基盤共同利用・共同研究拠点 第 15 回シンポジウム, 東京コンファレンスセンター（オン

ライン）, 2023/7/6. 

〈国際〉 

該当なし。 

 

④ ポスター発表 

〈国内〉 

該当なし。 

〈国際〉 

該当なし。 

 

(4) 知的財産権の出願 （国内の出願件数のみ公開） 

出願件数 

種別 件数 

特許出願 国内 0件 

 

(5) 受賞・報道等 

① 受賞 

該当なし。 

② メディア報道 

該当なし。 

③ その他の成果発表 

該当なし。  
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§5. 主要なデータベースの利活用状況 

(6) アクセス数 

① 実績 

 

表 1 研究開発対象の主要なデータベースの利用状況（月平均） 

 

 

 

 

 

 

 

 

② 分析 

DBCLSのメンバとの意見交換を行えるように、IDとパスワードで管理された開発ウェブポータルを用意し

て開発の意見交換を定期的に行った。来年度は、公開を行うために意見交換を行いつつ実装をすすめてい

く。 

 

(7) データベースの利用状況を示すアクセス数以外の指標 

JoGo の β 版に含まれる一部の情報を当開発メンバが活用することで採択論文１件、来年度投稿予定の

論文が１件成果として得られている。 

また、同ウェブサイトは教育コンテンツとしての役割も有する。2023年度は、JoGoの β版のデータベース

を用いた授業を、名古屋大学の AI人材養成産学協働拠点プログラム（AI-MAILs）（30名参加）、および九

州大学の生命医科学研究入門（50 名参加）、生体情報機能学Ⅰ（30 名参加）で行い、学生にヒトゲノムのオ

ープンデータベース、また、そのデータベースでどのようなことができるか等の授業を行うことで、将来の利用

者となる可能性が高いシーズへの教育活動に役立てることができた。 

 

(8) データベースの利活用により得られた研究成果（生命科学研究への波及効果） 

1. 九州大学の長﨑教授、国立国際医療研究センターの河合副プロジェクト長、金沢大学の平安准教授ら

は、構造が複雑な免疫を司る遺伝子領域について JoGo でデータ整理を進めている日本人の長鎖型デ

ータベースを活用することで、、今まで報告のなかった新たな機能を有する新規の融合遺伝子の同定を

行った。今後、この融合遺伝子が形質や自己免疫疾患等にどのような影響があるか調査を行うことが可

能となった。 

関連：K. Hirayasu, S.S. Khor, Y. Kawai, M. Shimada, Y. Omae, G. Hasegawa, Y. Hashikawa, 
H. Tanimoto, J. Ohashi, K. Hosomichi, A. Tajima, H. Nakamura, M. Nakamura, K. Tokunaga, 
R. Hanayama, M. Nagasaki. ‘Identification of the hybrid gene LILRB5-3 by long-read 
sequencing and implication of its novel signaling function. Front Immunol. (accepted) 

 

DB名 種別 2023年度 

Japanese Open 

Genome Omics 

Platform 

訪問者数 開発中 

訪問数 開発中 

閲覧ページ数 開発中 
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(9) データベースの利活用によりもたらされた産業への波及効果や科学技術のイノベーション（産業や科学技

術への波及効果） 

1. JoGoで開発しているコンテンツ情報を用いて、以下の共同研究を令和 6年度に進めることが可能とな

った。 

「眼科の全ゲノム統合解析による疾患の発症および予後関連因子の同定」（京都大学大学院医学研
究科眼科学） 

「ヒトの構造多型プロファイルのバリアント情報標準化実装にむけた公開可能な日本人ゲノム情報を用
いた検証と情報解析」（ライフサイエンス統合データベースセンター） 

「炎症性腸疾患の全ゲノム統合解析による疾患の発症および予後関連因子の同定」（東北大学大学
院医学系研究科 消化器病態学分野） 

「ヒトゲノムにおける白血球免疫グロブリン様受容体領域の分析」（金沢大学先進予防医学研究センタ
ー） 

「日本人のハプロタイプ情報を加味したがんオミックスデータ統合解析」（国立がん研究センター先端
医療開発センタートランスレーショナルインフォマティックス分野） 
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§6. 研究開発期間中に主催した活動（ワークショップ等） 

(1) 進捗ミーティング 

年月日 名称 場所 参加人数 目的・概要 

2023年 
10月 17日、18日 

進捗に関する研究打合
せ 

九州大学 2人 
進捗に関する研究打合せを行っ
た。 

2024年 
2月 13日、14日 

進捗に関する研究打合
せ 

九州大学 2人 同上 

 

(2) 主催したワークショップ、シンポジウム、アウトリーチ活動等 

年月日 名称 場所 参加人数 目的・概要 

2023年 
10月 17日、18日 

バリアント情報標準化
研究会 VISC (Varia
nt Information Stan
dardization Collegiu
m)3.10 

九州大学 13人 

DBCLS およびゲノムサイエンス
を中心とした有識者が参加し、Ja
panese Open Genome and 
Omics (JoGo)の開発状況と進
捗状況の共有、開発課題の洗い
出し、活発な意見交換を現地で
密に行った。 

2024年 
１月 5-7日 

バリアント情報標準化
研究会 VISC (Varia
nt Information Stan
dardization Collegiu
m)4 

宮城県（佐
勘） 

16人 

DBCLS およびゲノムサイエンス
を中心とした有識者が参加し、Ja
panese Open Genome and 
Omics (JoGo)の開発状況と進
捗状況の共有、開発課題の洗い
出し、活発な意見交換をハイブリ
ッドで密に行った。（代表研究者
の長﨑はリモート参加、分担研究
者の河合が現地参加） 

2024年 
2月 13日、14日 

バリアント情報標準化
研究会 VISC (Varia
nt Information Stan
dardization Collegiu
m)4.2 

九州大学 8人 

DBCLS およびゲノムサイエンス
を中心とした有識者が参加し、Ja
panese Open Genome and 
Omics (JoGo)の開発状況と進
捗状況の共有、開発課題の洗い
出し、活発な意見交換を現地で
密に行った。 

2024年 
2月 19日  
17:00～18:30 

名古屋大学 AI 人材養
成産学協働拠点プログ
ラム（AI-MAILs） 

名古屋大学
（ オ ン ラ イ
ン） 

30人 

「日本人塩基配列情報の公開可
能なゲノム・オミクス情報基盤によ
るデータベースポータル JoGoに
ついて」というタイトルで講義を行
った。 

2024年 1月 10日 
 9:45～10:10 

生命医科学研究入門 九州大学 50人 

「大規模計算機とヒトゲノム解析
の最前線」というタイトルで JoGo
を使ったヒトゲノムの理解に関係
した講義を行った。 

2023年 
12月 18日  
10:30～12:00 

生体情報機能学Ⅰ 九州大学 30人 

「生体情報機能学Ⅰ」の講義の
中で、JoGo データベースの開発
とその目的について説明を行っ
た。 

 

 

以上 
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