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4.7KJPNデータ利用ガイド 



ゲノムバリアント 

コホート名 人数 

東北メディカル・メガバンク計画による宮城県と 
岩手県でのコホート調査への協力者 

4,378 
(うち993人が新規追加) 

独立行政法人国立病院機構長崎医療センターにおける協力者 188 

ながはま０次予防コホート事業における協力者 40 

国立がん研究センターにおける協力者 47 (新規追加) 

J-MICC Studyにおける協力者 60 (新規追加) 

大阪大学眼科における協力者 30 (新規追加) 

大阪大学ツインリサーチセンターにおける協力者 30 (新規追加) 

合計 4,773 

Category # of total SNVs # of total INDELs 

Autosome 59,199,967 8,238,823 

chrX (PAR1+PAR2) 2,316,891 341,289 

chrX(PAR1+PAR2+XTR) 2,318,572 341,547 

chrMT 2,801 

統計情報 
（4.7KJPN） 



ゲノムバリアント 4.7K 

ゲノム配列 

代謝物 15K 

タンパク質 500 

トップページ 

ゲノムバリアント 



ゲノムバリアント 

遺伝子名検索 
ID検索 

染色体上の位置検索 

バリアントを検索 



ゲノムバリアント 

 Japonica  
Array 

疾患DB 頻度 

〇略称 
 AFR: African/African American 
 AMR: Admixed American 
 ASJ: Ashkenazi Jewish  
 EAS: East Asian 
 NFE: Non-Finnish European 

バリアントのQuality:  
 FILTER=PASS 

バリアントのQuality:  
 FILTER=not PASS 

結果一覧 

SNV/ 
INDEL 座標 dbSNP_ID 機能 遺伝子名 



ゲノムバリアント 

「Browser」をクリックしてブラウザを表示 

結果一覧→詳細表示 

「Plot」をクリックして集団間の頻度比較を表示 



ゲノムバリアント 

結果一覧→ブラウザ表示 

Genome accessibility  
（どのくらい配列が読めているか） 

バリアント色 
 赤：HIGH -> frameshift, stop-gain,  
          splicing acceptor/donorなど 
 緑：MODERATE -> non-synonymousなど 
 青：LOW -> synonoymous, splicing regionなど 
 灰：MODIFIEER -> intron, inter-genicなど 
                 (from snpEff IMPACT info) 

dbSNP 151 バリアント 

ToMMo 4.7K バリアント 



ゲノムバリアント 

結果一覧→集団間の頻度比較 

〇 略称 
 AFR: African/African American 
 AMR: Admixed American 
 ASJ: Ashkenazi Jewish  
 EAS: East Asian 
 NFE: Non-Finnish European 



ゲノムバリアント 

クリックして表示 

結果一覧→タンパク構造へのマッピング 



ゲノムバリアント 

標的バリアント（水色の球） 

結果一覧→タンパク構造へのマッピング 

1510番目の塩基G→A,  
504番目のアミノ酸E(グルタミン酸)→K(リシン) 

 interactiveに操作可能 
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