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標準化・コード化された
表現型（HPO）

候補遺伝子名
遺伝子情報

複数候補遺伝子
の情報（バリアントを含む）

臨床情報
カルテサマリー等

や画像を含む
他の解析

センターとも
適宜共有

Match
Maker 

Exchange 
(MME)とも
適宜共有

詳細情報要約情報
（個人情報無し）

IRUDにおけるデータ共有ポリシー（案）

拠点病院・担当解析センター間で共有

個別症例
の情報

N-of-1
なら 無条件にIRUD全体

で共有

新規疾患の確立 当該症例の診断確定

既知
疾患

臨床専門分科会と
共有（適宜）



IRUD内データ共有ポリシー案

1. Must: IRUD 全体(全拠点病院・全解析センター)での全症例の標準表
現型（HPO）の共有

2. Must: 拠点病院とその拠点病院から解析依頼を受けたIRUD解析セン
ター間の症例データ（HPOを含む）＋候補遺伝子情報の共有

A) 各症例のデータ（症例データ＋候補遺伝子情報）を共有し、互い
に閲覧・編集し相互に検討

B) 必要に応じて一部症例について臨床専門分科会ともデータ共有

3． Optional: 必要に応じて一部のN-of-１症例について候補遺伝子名＋
標準表現型（HPO）を全解析センターと共有

IRUD外データ共有ポリシー案

Optional: 必要に応じて一部のN-of-１症例について候補遺伝子名
＋標準表現型（HPO）をMME・PhenomeCentralと共有



シナリオ１：新規症例の登録手順概要
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1. IRUD Exchangeにログイン
2. IRUD Exchangeの新規症例開始
3. Demographicsの入力
4. 表現型の入力（Clinical Records）

1. 自然文のHPO化
2. HPOの直接入力
3. Prescriptive Phenotyping

5. IRUD全体への共有（標準標準型の共有）

IRUD内での症例の表現型マッチングを行うために、地域拠点病院の担当

者が症例情報を登録し、その時点で入力可能な表現型情報を入力、表現
型の共有を開始します。



ログイン画面

ユーザ登録フォームで指定したユーザー名、パスワードを使用してログインし
ます。
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患者情報の登録 １

ダッシュボード画面で
[New	Patient]をクリック
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患者情報の入力
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Demographics

項目名 条件 説明 備考
Alias 任意 エイリアス 患者の施設内IDを入力。

入力しない場合は通し番号。

共有した場合でも他のユー
ザーからは閲覧不可な情報
となり、他のユーザーには、
番号として表示される。

Date	of	Birth 任意 生年月日 空欄で保存すると、登録した
日が入力される

Gender 必須 性別 必須。Unknownも選択可能

Ethnicity 任意 民族

Vital Status 必須 患者の状況 Unknown,Alive,Deceased,Un
born,Still
Born,Miscarriage,Aborted
から選択

「New	Patient」ボタンをクリックするとDemographics	入力画面が表示されます。病院内
の患者情報との照合のため、Aliasを入力してください。



表現型の入力
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IRUD Exchangeでは、表現型を2種類の方法で入力する
ことができます、
• ボトムアップ型入力（ユーザーによる入力）
• Clinical Recordでの臨床所見
• Imagingの説明情報

• トップダウン型の入力（既存疾患概念を元にした入
力）
• Prescriptive Phenotyping



Clinical	records（表現型）の入力 １

症状を入力します。
症状は複数登録することができます。

Add	a Clinical	Recordを選択
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Clinical	records （表現型）の入力 ２
英語の自然文による入力

入力後、Saveをクリック
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英語の自然文で
入力します

HPOタグ付けを行う

場合はチェックしま
す

左のテキストエリアで入力すると、
すぐにHPOのアノテーションが開始
されます。



参考：Google翻訳を利用した症状の入力（日本語→英語）
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精神遅滞,	後鼻孔閉
鎖,	口唇口蓋裂,	外耳
異常 ,	伝音性聾,	右顔
面麻痺,	脈絡膜、視神
経コロボーマ,	小陰茎,	
停留精巣

Mental	retardation,	
posterior	nasal	
obstruction,	cleft	lip	and	
cleft	palate,	external	ear	
abnormality,	acoustic	
deafness,	right	facial	
paralysis,	choroid
Optic	nerve	coloboma,	
small	penis,	
cryptorchidism

Google
翻訳

IRUD
Exchangeに
よるHPO化

HP:0000204 Cleft	upper	lip
HP:0000356 Abnormality	of	the	outer	ear
HP:0001742 Nasal	obstruction
HP:0001249 Intellectual	disability
HP:0000175 Cleft	palate
HP:0007209 Facial	paralysis
HP:0000054 Micropenis
HP:0000365 Hearing	impairment
HP:0000588 Optic	nerve	coloboma
HP:0000028 Cryptorchidism

専門用語をGoogle翻訳で「用語：」として精度よく翻訳



Clinical	Summaries（表現型）の入力 ３
所見入力後の画面
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入力した所見に対して、HPOのターム（緑色の長方形部
分）が関連づけられます。
ネガティブな表現型は赤色でタグ付されます。



Clinical	Summaries（表現型）の入力 ４
Clinical	Summaries の画面右側の見方

HPOのトップレベルのオントロジーでHPOタームが分
類されます

Phenoprint
HPOの異常を示す表現型（ Phenotypic	
abnormality	）の23のトップレベルオントロジーに分

類されたアノテーション状況が色の濃さでわかるよ
うに表示されます。

マウスホバーをすることで、どのようなタームでアノ
テーションされたかが表示されます。
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Annotation	Sufficiency
タームの登録状況がよいほど、星（★）が増えます。
十分な表現型が登録されているかの指標となりま
す。



Clinical	Summaries（表現型）の入力 ５
Phenotype Matrixについて

1. Abnormality	of	connective	tissue
2. Abnormality	of	the	voice
3. Abnormality	of	the	nervous	system
4. Abnormality	of	the	breast
5. Abnormality	of	the	eye
6. Abnormality	of	prenatal	development	or	birth
7. Neoplasm
8. Abnormality	of	the	endocrine	system
9. Abnormality	of	head	or	neck
10. Abnormality	of	the	immune	system
11. Growth	abnormality
12. Abnormality	of	limbs
13. Abnormality	of	the	thoracic	cavity
14. Abnormality	of	blood	and	blood-forming	tissues
15. Abnormality	of	the	musculature
16. Abnormality	of	the	cardiovascular	system
17. Abnormality	of	the	abdomen
18. Abnormality	of	the	skeletal	system
19. Abnormality	of	the	respiratory	system
20. Abnormality	of	the	ear
21. Abnormality	of	metabolism/homeostasis
22. Abnormality	of	the	genitourinary	system
23. Abnormality	of	the	integument

HPO のPhenotypic	abnormality (HP:0000118) の下位概念
（Subclass）に対応

Phenotype	Matrixでは、23のHPOの
Phenotypic	abnormalityのサブクラスのター
ムに各マス目が対応しています。

表現型タームの入力数に合わせて、アノ
テーションされたカテゴリーが色の濃さで
表現されます。
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Clinical	Summaries（表現型）の入力 ６
手動でHPOを登録する（キーワード検索）

HPOを手動で登録を行いたい場合は、テキストエリアで「@」を入力すると、HPOのタームをキー
ワードや、HPOのツリーから検索して、登録することができます。
検索フォームに3文字以上入力すると、入力した文字に対応してタームがサジェストされます。
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候補からタームを選択します。
Presentの場合は「ㇾ」
Absentの場合は「X」
を選択します。
選択を外す場合は「－」を選択します。

「Open	in	Tree」リンクから、ツリー表示に

切り替えて、周辺概念のタームを選択
することもできます。



Clinical	Summaries（表現型）の入力 ７
手動でHPOを登録する（HPO Treeから検索）
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「Browse	HPO Tree」リンクから、
ツリー表示に切り替えて、HPOのオント
ロジー構造からタームを選択できます。

候補からタームを選択します。
ポジティブの場合は「ㇾ」
ネガティブの場合は「X」
を選択します。

キーワード検索からツリー表示に切り替
えた場合、該当ターム以下の背景がオ
レンジで表示されます。



Clinical	Summaries（所見）の入力 ８
症状の出現の有無を登録する
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表現型（症状）の有無を登録する場合、該当語彙の前
に「no」を入力します。
Present：緑、Absent：赤 で表示されます。

入力方法については、この欄の注意書きをご参考ください。



Prescriptive	Phenotyping
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既存疾患の表現型のリストを利用して、チェックリストのようにHPOを登録することができ、
より精密な表現型入力をすることができます。ここで追加した表現型はClinical	Recordsに
追加されます。

選択した疾患のHPOタームリスト
（部位別）

テンプレートにする疾患名を検索

現在入力してある症例のHPOターム

部位ごとに切り替え

Prescriptive	
Phenotyping 選択 「Present」

「Absent」で症

状の有無を選
択



IRUD全体への共有設定
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「IRUD全体」のグループに対して共有を行います。共有の前提として、「IRUD全
体」グループのメンバーになる必要があります。原則としてPhenotype（HPO）を共
有するように設定します。

「Request Access」からグループ参
加の参加承認依頼を行います。

IRUD 全体

３．「＋Share」をクリック２．選択

４．「Share	with	Group」

５．IRUD全体を選択
（IRUDと入力しサジェストさ
れたリストから選択）

６．共有設定ページ下部に
ある「Patient Data」から
「Phenotype」を選択、保存

７．症例のSummary画面に表示される
HPOによる表現型が共有されます



シナリオ２：解析センターとの情報共有
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1. 地域拠点病院から解析センター
への共有

2. 解析センターによる情報追加・更
新
1. 候補遺伝子名の入力
2. 表現型の追加入力

3. フォーラムによる意見交換

IRUD内での拠点病院と解析センターとの情報共有のために、IRUD
Exchangeを利用します。



地域拠点病院から解析センターへの共有
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１．「Share with a user」を選択

２．担当の解析センターのユーザーを選択
例： IRUDと入力→リストから「IRUD 解析センター 慶応大）」ユー
ザーを選択

３．「Share All」をクリック。すべてのデータモジュール

について、更新、作成、削除の権限を共有先のユー
ザーに付与。

１．「Save」を選択

拠点病院に割り振られた担当の解析センターに対して症例を共有します。

１．「Share with a user」を選択



候補遺伝子名の入力（解析センター） １

新規登録の場合：
“Add	a	Genomic	Features”を選択
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登録データの編集の場合：
一覧をクリック



候補遺伝子名の入力（解析センター） ２
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遺伝子名を入力

Create	new	generic	g	enomic Feature	
をクリック
※IRUD	ExchangeではGenomic	
Feature（変異位置）は入力できません

Createをクリック後、
Next をクリック



候補遺伝子名の入力（解析センター） ３
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Zygosity を入力

入力後、Save

Inheritance	patternを入力



フォーラムによる意見交換
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症例の共有後、「Discussions」メニューから症例について、特定ユーザー向けに
「Forum」を作成し、IRUD Exchange上で当該症例に関して遺伝子解析結果について
などの意見交換をすることができます。



候補遺伝子名の共有（オプション）
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候補遺伝子名をIRUD全体に対して共有する場合は、IRUDグループに対して
「Genes」で設定して共有可能です。



シナリオ３：症例情報を利用した解析
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1. 疾患表現型との表現型マッチング
2. 症例表現型との表現型マッチング

IRUD Exchangeに登録された表現型を利用して、既存疾患表現型との

マッチングや、共有された他の拠点病院の表現型とのマッチングを行いま
す。



Analytics	– 既存疾患の表現型とのマッチング １
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任意の疾患名、またはTop3の表現型が
類似する疾患を表示します



Analytics	– 既存疾患の表現型とのマッチング ２
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類似度（Similarity:	%)	
一致する様子を図で示されます。
1画面に3つの疾患と比較できます。
「Next	3	similar」 をクリックすると次に類似する疾患が
表示されます。
疾患名の左の「Add	diagnosis」をクリックすると
「Suggestion」としてDiagnosis（診断）に追加されます。

図の下部に、具体的にどのようなHPO
タームが一致したかが表示されます。
青字のHPOタームはファジーマッチ（ 上

位または下位概念として一致））である
ことを示します。



Analytics	– 登録症例とのマッチング
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類似疾患の検索と同様に、自分が登録した症
例やIRUD	Exchange内で他のユーザーと共有し
た症例とのマッチングを行うことができます。
1度に3つの症例とのマッチングを表示すること
ができます。

結果の参照方法は、既存疾患の表現型との
マッチングと同様です。


