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GDGDB - Glyco-Disease Genes Database  

GDGDBは糖鎖関連の遺伝性疾患に関するデータベース 

 糖鎖のパスウェイは複雑であり、かつ未解明なところが多い。糖鎖関連遺伝子の変異が多数あり、酵素活性への影響は不明なことが多い 

ため、糖鎖関連の遺伝性疾患を理解することが難しい。 

 糖鎖医工学研究センター (RCMG) では、糖鎖関連疾患とその原因遺伝子のデータベース (GDGDB) が構築され、2010年4月から公開してい
る。現在、約80にも及ぶ病名や原因遺伝子についての情報が収録されている。GDGDBでは、糖鎖関連遺伝子の変異によって引き起こされる
疾患（糖鎖合成異常による遺伝性疾患：Congenital Disorders of Glycosylation (CDG) と糖鎖分解酵素の欠損による遺伝性疾患：Lysosomal 
Storage Diseases (LSD)）の情報及び原因遺伝子の情報を提供している。また我々は、糖鎖の生合成パスウェイと疾患の症状を基にした疾病
の分類を行い、その分類に基づいた（PathwayとPhenotype）オントロジーを構築した。そのオントロジーをGDGDBデータベースのユーザインタ

フェースに追加した。 
 GDGDBはhttp://jcggdb.jp/doc/ProjectTop.action?langType=1&projectId=2からアクセスできる。 
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 GDGDBデータベースをSemantic Webに対応させるためにGGDontoオントロジーを開発した。  
 JCGGDBでは、疾患に関連したGlyco-Disease Genes Database (GDGDB) を2010年4月から公開している。GDGDBでは、糖鎖関連遺伝子の変異によって引き起
こされる疾患の情報と遺伝子の情報を提供している。現在、産総研・糖鎖研究グループでは、NBDCの統合化推進プログラムの中で、糖鎖関連データベース

の統合化を推進している。我々は、利用者に分かりやすい情報の提供を行うために、糖鎖生物学側からの視点により、疾患や疾患の症状、糖鎖のパスウェイ
等に関する情報の階層化と分類を行い、糖鎖関連の遺伝性疾患に関するGGDonto & GDGDB オントロジーを構築した。オントロジーの開発にあたっては、
OWL、SKOS及びRDFなどのセマンティックWeb技術を用いることより、関連オントロジーとの連結を可能にした。構築したオントロジーの可視化のためには、
「XMLベース」と「SPARQLベース」のユーザインタフェースを開発し、データの検索や階層構造の閲覧、詳細表示ができるようにした。我々は、RDF形式オントロ
ジーの提供とともに、ユーザインタフェースも提供している。GGDonto & GDGDB オントロジーはhttp://acgg.asia/db/diseases/ からアクセスできる。 
 糖鎖関連の疾患についての情報をオントロジーと一緒に提供することで、疾患の病因・メカニズム・症状等への理解を深めることができると考えられる。 

RDFファイルとユーザインタフェースが
提供されるページ 

XMLベースの 
ユーザインタフェース 

GGDonto - Ontology for Genetic Diseases known to be related to 
Glycan Metabolism 
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疾患と遺伝子に関する多種多様な情報（疾患の
分類を作成するために参考にしたリソース） 

産総研が公開しているGDGDB
データベースのデータのRDF化 

内部と外部の情報リソース 

GDGDB 

GDGDBには約80にも及ぶ病名や原因遺伝子に
ついての情報が収録されている。 

糖鎖関連遺伝子の変異によって引き起こされる
疾患の情報と遺伝子の情報を提供している。 

糖鎖生物学側からの観点により、
疾患・症状・糖鎖のパスウェイ等
に関する情報を構造化と分類し、
糖鎖関連の遺伝性疾患に関す
るオントロジーを構築した。 

GDGDB・GGDontoオントロジー 

RDF 

Classifications 

NCBI Databases 

分類を作成するために使用した外部の情報リソース 

UMLS - Unified Medical Language System 
MeSH - Medical Subject Headings vocabulary 

内部の関連データベースへの 
リンク情報 

GlycoGene Database  
(GGDB) 

RDF 

UniProtKB_Enzymes 

UniProtKB_Proteins 

外部の情報リソースから関連データを
取得して、GGDontoとの連結した 

NCBI Databases 

GDGDBとGGDontoオントロジー 

Glyco-Disease Genes  
Database (GDGDB) 

産総研のデータベース： 
糖鎖関連の遺伝性疾患の情報 

産総研のデータベース： 
糖鎖関連遺伝子の情報 

糖鎖関連の遺伝子産物  
（タンパク質）の情報を使用した 

糖鎖の代謝に関与する 
酵素の情報を使用した 

産総研のデータベース： 
糖鎖関連の遺伝性疾患の情報 

糖鎖関連の疾患と原因遺伝子
に関する情報を使用した 

糖鎖のパスウェイを基にした疾患の分類
を作成するために参考にした文献 

疾患の症状を基にした疾患の分類を作成
するために参考にした情報リソース 

統合医学用語システムに登録されている 
CUIや疾患名と遺伝子名等の情報を使用した 

UMLS 

UMLS MeSH 

Scientific literature 
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GDGDB data NCBI data: disease descriptions  

GGDonto ontology NCBI data: gene descriptions  

UniProtKB_Proteins UniProtKB_Enzymes 

GDGDBとGGDontoオントロジーの構造 

Glyco-Disease Genes  
Database (GDGDB) 

GlycoGene Database  
(GGDB) 

産総研のデータベース：
糖鎖関連遺伝子の情報 

疾患：疾患名、 
原因、MIM番号等 

遺伝子： 
遺伝子名、遺伝子シンボル、 
遺伝子座等 

疾患：疾患名、 
疾患の定義、疾患の症状、疾患のMIM番号等 

疾患：疾患名、疾患の別名、 
疾患の症状、他のコンセプトとの関係等 

遺伝子： 
遺伝子名、遺伝子のMIM番号、NCBI GeneID 等 

産総研のデータベース： 
糖鎖関連の遺伝性疾患の情報 

糖鎖の代謝に関与する 
酵素の情報 

糖鎖関連の遺伝子産物  
（タンパク質）の情報 

本オントロジーの特徴 
 参考文献を基にして、糖鎖関連の遺伝子性疾患に関連した「疾患の症状に基づいた分類」と「原因遺伝子の欠陥によって生じる

糖鎖代謝の異常に基づいた分類」を2つ作成し、オントロジーに追加した。 
 GDGDBデータベースと本オントロジーの対象は１つの遺伝子における変異が原因で生じる遺伝子性疾患（単一遺伝子疾患）であ

り、それらの疾患と原因遺伝子についての情報は多様な医学関連の情報リソースに掲載されているため、本オントロジーと外部
の情報リソースとの関係は多様である。 
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【ワード絞込み】 
糖鎖関連の遺伝性疾患
に関連したワードを入力し
て糖鎖関連の遺伝性疾患
を絞り込む。 

【リスト表示変更メニュー】 
糖鎖関連の遺伝性疾患リスト
の表示を操作するためのメニ
ュー。 
「sorted by」糖鎖関連の遺伝

性疾患名(label)で昇順(a-z)・
降順(z-a)の表示が出来る。 

【糖鎖関連の遺伝性疾患 
リスト】 
糖鎖関連の遺伝性疾患の一
覧。表示内容や順番はファセ
ット絞込みやワード絞込み、リ
スト表示変更メニューによって
変更される。 

【ファセット絞込み】 
ファセットは選択した項目に関連する疾患のみを糖鎖関連の遺伝性疾患
リストに表示させる。各ファセット間の関係はAND条件となっている。ファ

セットは以下を用意している。 
・Database   ・ Disease Types by Metabolic Pathways 
・ Manifestation  ・ Ontology Tree 

糖鎖関連の遺伝性疾患名を選
択すると「糖鎖関連の遺伝性
疾患と原因遺伝子の詳細情
報」が表示される。 
 

http://acgg.asia/db/diseases/gdgdb 

「SPARQLベース」のユーザインタフェースのトップページ 
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Ontology Treeによる糖鎖関連の遺伝性疾患リストの絞込み 

“Genetic discorders of glycan 
syntehesis(by systems, signs and 
symptoms)”を開く。 

下方にスクロールして
“(PhT_GD)※Heart Diseases”を選択

する。 

“(PhT_GD) ※Heart Diseases”に関連した

糖鎖関連の遺伝性疾患のみがリストに
表示される。 

※(PhT_GD)：Ontology for Disorders of Glycosylation; classified by phenotype 
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それぞれがStanza※。下記のHTML表記でWebページに取り込む事が出来る。 
GGDonto: <div data-stanza=«http://acgg.asia/db/diseases/ggdonto» data-stanza-umls_cui="C2931001"></div> 

GDGDB: <div data-stanza=«http://acgg.asia/db/diseases/gdgdb» data-stanza-omim_id="607143"></div> 

Disease(NCBI): <div data-stanza="http://acgg.asia/db/diseases/gmncbi" data-stanza-umls_cui="C2931001"></div> 

Gene(NCBI): <div data-stanza="http://acgg.asia/db/diseases/gincbi" data-stanza-gene_id="79087"></div> 

Protein(UniprotKB): <div data-stanza="http://acgg.asia/db/diseases/uniprot/uniprot" data-stanza-uniprot_id="Q9BV10"></div> 

ENZYME(Swiss-Prot): <div data-stanza="http://acgg.asia/db/diseases/uniprot/enzyme" data-stanza-ec_number="2.4.1.260"></div> 

※StanzaはTogoStanza(http://penqe.com/togostanza/)のワークフレームに従って開発した再利用可能なWebコンポーネント（表示用パーツ） 

【項目】 
それぞれの項目を選択すると、該当す
る項目に表示がスクロールする。 

糖鎖関連の遺伝性疾患と原因遺伝子の詳細情報 

http://penqe.com/togostanza/
http://penqe.com/togostanza/
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GGDonto 

Disease情報(NCBI) 

Protein情報(UniProtKB) 

Enzyme情報(Swiss-Prot) 

GDGDB 

Gene情報(NCBI) 

GGDontoが提供するStanza 


