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概要 

PubCaseFinderは，症状および兆候をクエリとし，遺伝性疾患，希少疾患，疾患原因遺伝子，公

開症例を関連性が高い順に検索できる，医療関係者向けのシステムです． 

引用 

PubCaseFinderを利用された場合は、以下の論文を引用してください。 

Toyofumi Fujiwara, Yasunori Yamamoto, Jin-Dong Kim, Orion Buske, and Toshihisa 
Takagi., PubCaseFinder: A Case-Report-Based, Phenotype-Driven Differential-Diagnosis 
System for Rare Diseases, The American Journal of Human Genetics (2018), https://
doi.org/10.1016/j.ajhg.2018.08.003 
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1) 利用規約 

1) 「PubCaseFinder サービス」ご利用規約について 

「PubCaseFinder サービス」（以下、本サービス）はライフサイエンス統合データベースセンター（以下、DBCLS）が

国立研究開発法人科学技術振興機構バイオサイエンスデータベースセンターとの共同研究開発の一環として提供する
データベースホスティングサービスです。本サービスをご利用頂くためには、本サービスご利用規約（以下、本規約）
に同意いただき、本規約を遵守していただく必要があります。本規約の適用範囲は本サービスを利用する一切の場合
とします。 

2) 規約の変更 

DBCLSは本サービスのユーザの了解を必要とすることなく、本規約を変更できるものとします。 本規約の変更は本

サービス提供サイト内において表示された時点から有効となり、 ユーザは本サービスの利用を継続する限り、変更後

の規約に同意したものとします。 

3) 著作権について 

「ライフサイエンス統合データベースセンター」のサイト（以下、DBCLSサイト）のサイトポリシー内「著作権につい

て」に準ずるものとします。 

4) 免責事項 

PubCaseFinderは医学的判断に使用しない情報提供を目的とした、医学教科書その他参考資料を参照するための検索を

行うプログラムです。薬機法に基づく承認を受けた医療機器ではないため、検索の結果についてはそのことを考慮に入

れて使用してください。PubCaseFinderが提供する疾患リストまたそれに付随する情報は、全希少・遺伝性疾患の一部

の情報であることに注意してください。PubCaseFinderを用いて医師の助言なしに医学的判断を下すべきではありませ

ん。PubCaseFinderは検索システムとして誠実にデータを提供しますが、データの正確性、臨床的妥当性または有用性

を検証することはありません。DBCLSは、明示的にも黙示的にも、データの使用に関して、法的責任を含む一切の責

任を負うものではありません。DBCLSは、本サービスの変更、中断、または終了により被った損害に関しても、一切

の責任を負うものではありません。また、DBCLSサイトのサイトポリシー内「免責事項」にも準ずるものとします。 

5) プライバシー・ポリシーおよび禁止事項 

DBCLSサイトのサイトポリシー内「個人情報」に準ずるものとします。 
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2) 希少・遺伝性疾患を検索 
1) 兆候または症状の入力方法 

テキストボックスに兆候または症状を入力してください。例えば、「貧血」を入力すると貧血と
いう文字列を含む兆候・症状の一覧がリストアップされます。その中から、目的の兆候・症状を
選択してください（図1）。複数の兆候・症状を入力することが可能です。さらに入力した兆

候・症状をより具体的な兆候・症状に変更することが容易にできます。例えば、「頭痛」を入力
して頭痛を選択し、表示された頭痛ボタンをクリックすると、偏頭痛、睡眠時頭痛、緊張型頭痛
など、頭痛のより具体的な症状を確認することができます（図2）。各症状の横にある置換ボタ

ンをクリックすると、頭痛を他の症状に変更することができます。 
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図1

図2

クリック（図2へ）

兆候・症状を入力

具体的な症状



2) 検索結果の見方 

兆候または症状を入力し「疾患を検索」ボタンをクリックすると、4,066件の希少疾患がランキ

ング表示されます（図3）。 
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クリック（図4へ）

クリック（図9へ）



本システムは、各疾患で過去に文献等で報告されている兆候・症状を収集し、それら兆候・症状
をそれぞれの疾患に関連付け、「入力された症状セット」と「各疾患の症状セット」を比較し、
類似度を計算しています。検索結果には、各疾患に関連づけられた症状の中で、入力された各症
状ともっとも関連性が高いものを「対応する兆候・症状」として表示しています（図3）。各疾

患の「対応する兆候・症状」をクリックすると、その疾患において過去の症例報告で報告された
その兆候・症状に関する情報の一覧を参照することが可能です（図4）。 
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図4

疾患名

兆候・症状

疾患と兆候・症状に関する過去報告（文



3) 希少・遺伝性疾患を絞り込む 

検索を実行すると常に4,066件の希少疾患がランキング表示されますが、遺伝子を指定すること

で、検索対象疾患を絞り込むことができます。例えば、患者のゲノム解析を行い、患者の疾患と
の関連が疑われる遺伝子を複数同定している場合、それら遺伝子を入力します。再度、「疾患を
検索」ボタンで検索を実行すると、指定した遺伝子を疾患原因遺伝子としてもつ疾患のみが検索
結果として表示されます（図5）。 
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遺伝子を入力（Gene 

入力した遺伝子を疾患原因遺伝子
としてもつ疾患

図5



4) 一度に複数の兆候・症状や遺伝子を入力する方法 

図6の「  ＋ファイル（HPO ID）」リンクから症状・兆候のリスト、「  ＋ファイル（Entrez Gene 

ID）」リンクから遺伝子のリストを収納したファイルをアップロードすることができます。ただ

し、症状・兆候はHuman Phenotype Ontologyという、症状の辞書のIDを入力する必要がありま

す。IDはカンマ区切りで収納してください（図7）。また遺伝子は、Gene SymbolではなくEntrez 

Gene IDで指定する必要があります（図8）。 
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https://hpo.jax.org/app/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene


3) 症例報告を検索 

図3で「症例報告検索」リンクをクリックすると、各疾患に紐付けられた症例報告を検索できま

す。疾患を検索する場合と同様に、入力した兆候・症状と関連が高い順に症例報告がランキング
表示されます（図9）。
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