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次世代シーケンサ Web解析システム 
Exome SNV screening system 
多検体のSNV情報から候補遺伝子を検出 

コールされた多検体のSNV情報をリレーショナルデータベースに格納し、種々の絞込条件をWebから設定、検索

を行うことで、表現型と関連する候補遺伝子のリストアップを可能とします。 

 

 

図１：絞り込みシステムの概要 

 

 

図2：絞り込み検索の手順 

 

 

 

  

利用ソフトウエア SIFT 

利用DB dbSNP,1000genome 

・SNVデータ（VCF形式）をRDBにインポートします 
 コールされたSNVのデータをRDBにインポートし、その後、アノテーション付与、絞込み検索のための前処理を行

います。何種類かのVCF形式に対応していますが、必要なVCF形式で未対応であれば対応します。 

・重複のないバリアントデータを作成 
 インポートの際に、ひとつのSNVコールが複数のバリアント情報を含む場合（アレルのどちらもがリファレンスと異

なる、INDELコールが複数のバリアントの組み合わせである等）、これを別々のバリアントとして、システム内のバリ

アントテーブルに格納します。また、異なるサンプルで同じバリアントが存在する場合は、バリアントテーブルにはひと

つのバリアントとして登録し、重複のないバリアントデータを生成します。 

・厳選されたアノテーション情報 
 重複のないバリアントについて、アノテーションを付与します。アミノ酸置換の有無を含む遺伝子との関係情報１１種

類、1000genomeのバリアント情報（人種ごとの頻度、JPTの頻度は独自で計算）、UCSCのdbSNP情報が付与され、

絞込み検索条件として使用できます。 

・検索対象サンプルのグループ化と検索条件の保存、さらに、SNVの集合演算が可能 

 インポートされた複数のサンプルから、絞込み対象のサンプル群を選択し定義します。サンプル群に対し、種々の条件

を設定しSNV単位・遺伝子単位でSNVを絞り込みます。サンプルグループ内での頻度を条件にすることもできます。さ

らに、解析対象サンプル間の集合演算（積、和、引き算、有意差集合）もWebの簡単な操作だけで可能です。 

Exome SNV screening systemシステムの特長 

Add Experiment Name, Sample Name

Called data

Genome position classify
5’ or 3’ cis-element,

Into Exon or Intron,

5’ or 3’ UTR,

on Exon-intron boudary,

Amino acid substitution etc.

dbSNP information

1000genome

information

Shift annotation(SNP)

Shift annotation(IN/DEL)

UCSC dbSNP

1000Genome

UCSC knownGene

UCSC KnownGene

Meta Data
Experiment or

sample information

Exome SNV screening System

Import

Import SNV data

ImportImport

Comparison Data Set

Information

Add functional impact
Add SNV annotation

Known SNV

Frequency information

サンプルグループに対して検索条件を設定
・コールの結果（Depth、ホモ／ヘテロ等）
・アミノ酸置換多型等のアノテーション
・1000genomeの頻度、dbSNP情報

検索結果をエクスポート

サンプル共通のSNVを検出

解析対象サンプルをグループ化

SNVを持つ共通に遺伝子を検出

サンプル群内のサンプル頻度 サンプル群内のサンプル頻度

検索結果をエクスポート

解析対象サンプル間のSNVの集合演算

検索結果をエクスポート
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SNV集合間の演算（２）
家系のサンプルの集合演算

Father VCF Mother VCF

Child CF

候補SNV

 

 

家系のサンプルのSNVについて、集
合演算を行い、候補SNVを提示しま
す。

複数サンプルのデータから
候補を絞り込む

18

S1VCF S3VCFS2VCF

S5VCF S6VCFS4VCF

複数のサンプルのSNVの中から、右
の条件設定に合致したSNVの一覧、
もしくは、遺伝子の一覧を出力する

候補SNV または 候補遺伝子

Annotation

1000Genome
頻度

SNV Callのスコアや
ホモ・ヘテロ

グループ内の頻度

検索対象グループ

１遺伝子あたりの
変異の数

dbSNP
一般的頻度
病気関連SNV

日本人の頻度

SNV集合間の演算（１）
サンプルグループ間の集合演算

S1VCF S3VCFS2VCF

S5VCF S6VCFS4VCF

候補SNV

S1VCF S3VCFS2VCF
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複数のサンプルで構成されるサン
プルグループ間のSNVの集合演算
を行い、候補SNVを提示します。

サンプルグループ間で、頻度に有
意な差があるSNVを提示します。

検索対象グループA 検索対象グループB

http://www.maze.co.jp/

