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主論文 

Comparison of causative variant prioritization tools using next-generation sequencing data 

in Japanese patients with Mendelian disorders 
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審 査 結 果 の 要 旨 

近年、遺伝学的診断を目的とした次世代シークエンサー（NGS）を用いた遺伝子解析において、疾

患の原因となるバリアントを特定するソフトウェアが複数開発されている。これらはヒト疾患の概

念体系的な語彙としてのHuman Phenotype Ontology（HPO）とVariant Call Format（VCF）ファイル

とを併用するが、日本人の遺伝情報における有用性は未だ確認されていない。本研究ではこれらの

ソフトウェアから5種類を選出して、疾患の原因となる遺伝子バリアントの同定率について、日本人

の臨床データをもとに評価した。その結果、hiPHIVEとPhenIXで高い同定率が確認された。本論文の

内容は、臨床遺伝を含めた遺伝学の分野で、疾患の原因となるバリアントをHPOとVCFファイルを併

用して特定するソフトウェアの日本人患者における有用性を示唆するものであり、明らかに学術水

準を高めたものと認める。 


