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セマンティック Web 技術を用いた、生物表現型統合データベース 
The integrated phenome database with semantic web technology 
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The phenome is the set of phenotypes correlated each other through common molecular pathways underlying, evolutional 
relationships of molecules or biological interaction between environments. Understanding of phenome or individual 
phenotypes is one of the fundamental issues to promote innovation in the biomedical science. We have tried to integrate 
variety of phenotype data using semantic web technologies and RDF data format. We designed scheme of phenotypic data 
based on the study of upper ontology, and also designed interrelationships among different data, gene, organisms and 
molecules. Using these linked data, we developed applications to propose “recommendations” of biological materials, which 
show similar phenotype to selected material by users. In this paper, we report application of semantic web technology for 
improvement of access to biological resources. 

 

1. はじめに 
Phenotype（表現型）とは遺伝因子と環境因子の相互作用によ

って現れる表現形質の変化として定義される。近年、このような

表現型の総体を示す概念として「フェノーム」が使われるように

なっている、これは、生物の表現型が個々に独立して現れるの

ではなく、相互に深く関係している事を意味している。例えば、１

個体の生物が示す様々な表現型は、その基盤となる分子メカニ

ズムを通して互いに関係しており、生物種間では、分子の進化

的な関係を通して、互いに関連している。さらに、生態系におい

ては、生物同士の相互作用や、環境応答を通して関係している。 
遺伝子の多型が薬物応答の個人差を生み出すように、遺伝

因子と環境因子の組み合わせで表現型の違いを理解すること

は今後のライフサイエンスの重要課題である。また、近年ニーズ

が高まっている生命原理応用によるイノベーションを加速するに

は、様々な生物で得られた研究成果情報を、種の違いを踏まえ

ながら統合する必要がある。 
従来、生物種横断的な情報統合は分子レベルでは広く行わ

れてきたが、より高度な情報である表現型に関しては、標準化

や統合が困難なために公開されても各生物種の研究コミュニテ

ィ内で限定的にしか用いられず、新たなイノベーションの障壁と

なっている。そこで我々は、表現型とその関連データの研究分

野の垣根を越えた情報共有を、分子データと連携可能なかたち

で実現させることを最終目的として、セマンティック Web 技術を

用いた生物フェノームの統合データベースの構築に取り組んで

いる。本報告では、RDF に基づいた表現型の基本スキーマの

作成と、RDF のデータリンクを用いた、表現型情報利用アプリケ

ーションについて紹介する。 

2. データおよびアプリケーションの概要 
本研究では、OWL に準じた RDF スキーマの編集および、

RDF インスタンスデータの管理、データの可視化の統合環境と

して、サイネス[SciNets, 桝屋 2010-2]を使用している。 

3. 表現型の RDF スキーマデザインとデータの作
成 

まず、RDF 技術を用いた表現型の体系的なデータ記述を行

うために、生物の表現型を網羅的に記述できる汎用フォーマット

のデザインを行なった。RDF は、「主語」「述語」「目的語」の３つ

組を基本構造としているが、表現型データを主語として、表現

型を示す主体である測定部位、生物学的特徴の分類である測

定対象の形質、各形質において生物が具体的に示す特徴（定

性値あるいは定量値）である測定結果という３種類の述語を持

ち、それぞれの目的語に、国内外で使用されているものに共通

のオントロジー、またはデータベース値を代入するよう設計した

（図１）。これは、我々が以前、上位オントロジーYAMATO を基

盤に提唱した、表現型データ概念とほぼ同型である  [桝屋 
2010-1, 2011, 2013]。ただし、現状のデータ表示のインターフェ

ースを考慮して、RDF および OWL のデータ形式では、オブジ

ェクト間のリンク構造が複雑になってしまうロール概念を省略し

ている。 
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次に、このフォーマットに準拠して、国内でオープンに利用で

きる研究材料（マウス、培養細胞、微生物）および、これらのバイ

オリソースの表現型情報を、元のデータベース内の自然言語記

述、既存のアノテーション情報を通じて収集した。マウス系統約

5000 件、細胞株約 3600 件、微生物株約 15000 件に加え、表

現型データ約 18000 件を上記 RDF フォーマットに落とし込むと

ともに、月ごとに最新情報に更新できる体制とした。表現型デー

タの測定対象の形質および、測定結果のプロパティの目的語と

なるオントロジーは Phenotypic Quality オントロジー(PATO) 
[Gkoutos 05]の語彙を用いた。また、マウスでは、哺乳類特有の

表現型を示すオントロジー、Mammalian Phenotype Ontology 
(MP) [MP]が提供されているため、これとのマッピングも示すよう

にした。 

4. 表現型情報利用のためのインターフェイス 
上記のフォーマットにより記述されたデータは、図１に示すよう

な表形式、およびカード型のインターフェースによって示される

ようにした。表の各カラムに付加されたフィルター機能により、表

現型が現れた部位、形質などによる簡易な絞り込みができる。 

さらに、体系立った RDF のリンクを用いて、関連する表現型

の情報を自動検索するインターフェース（お勧め機能）も提供さ

れる。これを用いて、実験材料を検索する生物学者が、Amazon
オンラインショップを操作するような感覚で、関連する表現型を

示す材料を次々と閲覧し、自分の研究にふさわしい材料を選び

やすくするようにした（図２）。 

5. 考察と展望 
生命科学は個別知識の集大成であり、膨大な知識のネットワ

ークで構築されている。特に現代では、生命科学知識は膨大化

の一途を辿っており、先鋭化した専門知識のみでは、生命現象

を解き明かすことは困難となっている。研究者は、深い専門知

識と同時に、常に専門外の知識について、出来うる限り広く深

い情報収集を行なうことが求められており、それを可能にする情

報インフラの構築が、バイオインフォマティクスにおける大きな課

題となっている。本研究では、研究分野の垣根を超えた表現型

情報の共有を目指し、表現型に普遍的な RDF データ形式を設

計し、それを用いた横断的なデータベース作製を試みるととも

に、RDF のリンクを生かした表現型情報利用のインターフェー

ス開発を行なった。 
フォーマットに関しては、表現型データの多様性が、３つのフ

ィールドそれぞれのオントロジーの分類体系によって吸収される

ため、自由度の高い記述が可能であり、様々な生物の多様な表

現型情報を格納することができた。また、従来の MP オントロジ

ーでは難しかった、部位や形質による検索を容易に実現する事

ができた。この機能を用いることにより、例えば、マウスの骨格形

成において、上腕骨や大腿骨等の長骨において、長軸方向の

成長に異常をきたす突然変異と、径を太くする方向の成長が異

常になる突然変異とをそれぞれ区別して整理することができる。

これは、それぞれの変異の原因遺伝子の機能を推測することに

つながる。 
また、図２に示す表現型類似性を示すインターフェースは、

表現型情報を通して、研究者に複数の可能性を同時に提示し

て、新たな「気付き」を誘導するところに特徴がある。例えば、研

究材料としてのノックアウトマウスの選択では、検索にヒットした

マウスと同時に、表現型の観点から他の候補マウスを提示する

事で、研究に最もふさわしい材料の選択において、ユーザー自

身が「新たな可能性」について、比較検討することができる。今

後、オントロジーの is_a 関係を用いた推移的推論を加味して類

似性を処理する機能を実装することで、研究者が用いる表現型

概念に即した分類関係を示す事が可能になると考えられる。 
今後対象とする生物種を拡張することで、ヒトの疾患研究の

モデルとして活用できる実験動物を検索するなど、より実用に即

したデータベースの構築が期待される。我々は、ヒト疾患と、マ

ウス・ラットの表現型の関係性についても、オントロジーによる関

連データを作成しつつあるため[桝屋 2013]、これを利用する事

も可能である。 
 
一方で、微生物と哺乳類の表現型情報は、同じ形式で記述

できるものの、注意が必要な点も示唆された。哺乳類表現型は、

一般に、種内の遺伝的バリエーションである遺伝子型と対応す

ると考えられ、マウスの高血糖、ラットの高血糖といった表現型

は、ヒトの糖尿病に相当するもの考えられる。ここでは、血糖とい

う形質の「高濃度」という定性値（順序尺度）は、暗黙的に「正常

よりも高濃度である」という意味が含まれる。これに対して、ほと

んどの微生物における表現型は、生物種間の区別に用いられ、

「正常に対して」という意味合いを含まない。 

 
図 2 表現型類似性を表示するインターフェース 

 
図 1	 フェノタイプを記述する汎用 RDFスキーマ 
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今回の微生物の表現型データには、比較対照を必要とする

順序尺度は含まれず、名義尺度のみであった。しかしながら、

微生物においても実験用大腸菌など、遺伝子操作が可能なモ

デル生物として用いられるものでは、哺乳類と同様に「正常と比

較して」という意味合いの表現型が用いられる。今後、研究分野

や、生物種に横断的な表現型情報統合に向けて本データベー

スを拡張するためには、ロール概念を用いたコンテキスト依存定

性値の統合[桝屋 2013]や、それによって複雑化するデータ形

式のビュワーなど、さらなる工夫が必要になると考えられる。 
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