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BaseSpaceでつながる「サンプルから答えまで」
– BaseSpace Cloud および Onsite
– 公開デモデータ
– データ共有
– FASTQ, VCF, Manifestアップロード

BaseSpaceアプリ
– イルミナアプリと商用アプリ
– 例；RNA-Seq (TopHat/Cufflinks/STAR)
– 例；エクソーム解析
– VariantStudio (BaseSpace版リリース！)

トレーニングコース開催のお知らせ

本本本本日の内容日の内容日の内容日の内容
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シ
ー
ケ
ン
ス
後

イルミナイルミナイルミナイルミナNGS：：：：一次解析、二次解析フロー一次解析、二次解析フロー一次解析、二次解析フロー一次解析、二次解析フロー

ベースコール (*.bcl類)

再解析、その他下流解析、可視化、

アノテーション、フィルタリング

レポート作成など

画像取得およびシグナル抽出

*.bclファイルから FASTQにににに変換変換変換変換

MCS/HCS/NCS/RTA 
ソフトウェアソフトウェアソフトウェアソフトウェア

シ
ー
ケ
ン
ス
中

Prep タブ

*自動
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BaseSpace 概念図概念図概念図概念図

配列データ、解析データの保存・共有・譲渡配列データ、解析データの保存・共有・譲渡配列データ、解析データの保存・共有・譲渡配列データ、解析データの保存・共有・譲渡

配列データ、解析データの配列データ、解析データの配列データ、解析データの配列データ、解析データの

保存、保存、保存、保存、

共有、共有、共有、共有、

所有データの譲渡所有データの譲渡所有データの譲渡所有データの譲渡

所有または共有された所有または共有された所有または共有された所有または共有された

データを使用してデータを使用してデータを使用してデータを使用して

アプリアプリアプリアプリを実行を実行を実行を実行

データをデータをデータをデータを

BaseSpaceにににに
アップロードアップロードアップロードアップロード
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マウスクリックでデータ管理・NGS解析ができる！

研究者がわかりやすいインターフェースで解析を行える

– ウェブブラウザーによるナビゲーション→ コマンドの打込みがありません！コマンドの打込みがありません！コマンドの打込みがありません！コマンドの打込みがありません！

– データのストレージ → 1TBまで無料ですまで無料ですまで無料ですまで無料です！

– データのやり取り → インターネットで共有するのでハードディインターネットで共有するのでハードディインターネットで共有するのでハードディインターネットで共有するのでハードディ

スク郵送等の必要がありませんスク郵送等の必要がありませんスク郵送等の必要がありませんスク郵送等の必要がありません！

– メールによるお知らせ機能 → 実行ボタンを押したら待つだけ！実行ボタンを押したら待つだけ！実行ボタンを押したら待つだけ！実行ボタンを押したら待つだけ！

なぜなぜなぜなぜ BaseSpace?

でもセキュリティがでもセキュリティがでもセキュリティがでもセキュリティが不安？不安？不安？不安？
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ニーズに合わせた2つのソリューションを提供

BaseSpace Cloud: クラウドを利用
– メールアドレスを持っていれば、誰でも解析解析解析解析や情報共有情報共有情報共有情報共有をクラウド上で行える

� Amazon Web Services を土台のクラウド環境として使用
� ユーザインターフェイスはGoogle ChromeやFirefoxなどウェブブラウザー

– 1アカウントあたり、1TB無料でデータ保管可能（イルミナNGSデータが対象）
– 無料の公開デモデータセットも提供、今すぐ解析を実行開始できます！

BaseSpace Onsite: クラウドを利用できない研究者のためのソリューション
– サーバに BaseSpaceの基本機能を搭載
– 所内のイントラネットで接続し、データを保管、解析、共有

ご安心ください！ご安心ください！ご安心ください！ご安心ください！

cf. http://aws.amazon.com/security
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BaseSpace Onsite
外部インターネットに接続しないローカル解析環境外部インターネットに接続しないローカル解析環境外部インターネットに接続しないローカル解析環境外部インターネットに接続しないローカル解析環境

データは所内のみに接続されたOnsiteサーバー内
で保管、外部インターネット接続が不要

NextSeqシステムと一緒に据付けし使用可能
– 装置からFASTQ生成、解析実行まで
イルミナによるトータルな一元サポート

研究者がサンプル、ラン、解析を管理

– IT人材、バイオインフォ人材、外注先など
バラバラな作業者への依頼・依存コストを軽減
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BaseSpace 使用開始使用開始使用開始使用開始パターンパターンパターンパターン

クラウド

＜イントラネット＜イントラネット＜イントラネット＜イントラネット (所内で閉じたネットワーク所内で閉じたネットワーク所内で閉じたネットワーク所内で閉じたネットワーク) ＞＞＞＞

☆公開デモデータの取込みを

して使用開始！

☆ラン中のデータをアップロードして自動開始！ラン中のデータをアップロードして自動開始！ラン中のデータをアップロードして自動開始！ラン中のデータをアップロードして自動開始！

お手持ちの

イルミナFASTQ,
VCF

※フォーマット等条件あり。

詳細はBaseSpace UserGuideをご参考下さい。

☆ 新登場新登場新登場新登場！

FASTQやVCFを
アップロードし使用開始！
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ウェブブラウザで使いやすい画面：ウェブブラウザで使いやすい画面：ウェブブラウザで使いやすい画面：ウェブブラウザで使いやすい画面：http://www.basespace.comログイン後ログイン後ログイン後ログイン後
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BaseSpace ナビゲーションアイコンナビゲーションアイコンナビゲーションアイコンナビゲーションアイコン

イルミナからのお知らせ、Runs、Projects、Analysisの実施・更新情報を時
系列ごとに表示

NextSeqのシーケンス用に、サンプル情報の登録やラン条件を指定

ランの進捗や結果 (一次解析まで) を表示、SAVと同じ内容の閲覧可能

＊二次解析 (FASTQファイル以降)の結果はProjectsから、スタンドアローン
SAV用のデータ取得可能

オーナー権限ないし閲覧許可をシェアされた解析用Projectsを表示
＊二次解析 (FASTQファイル以降)の結果の閲覧・取得

利用可能なBaseSpaceのコアアプリ、および第三者アプリを表示

イルミナから提供している公開デモデータ
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公開デモデータ公開デモデータ公開デモデータ公開デモデータ（（（（BaseSpace Cloudにて対応）にて対応）にて対応）にて対応）

例えば NextSeqのRNAデモデータ,
自由に閲覧、解析にお使いいただけます！
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BaseSpaceで行うデータ共有で行うデータ共有で行うデータ共有で行うデータ共有

1) メールアドレスによる共有 2) 一意のリンクアドレスによる共有

• メールアドレスを入力

• カスタムメッセージも送付可能

• Invite クリック
• ▲▼でででで、、、、Read Only, Writeなど権限を選択可能など権限を選択可能など権限を選択可能など権限を選択可能

• Get Link クリッククリッククリッククリック

• 一意のリンクを設定 (ブルーの背景のURL)
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FASTQののののアップロードアップロードアップロードアップロード

http://support.illumina.com/content/dam/illumina-support/documents/documentation/software_documentation/basespace/basespace-user-guide-15044182-e.pdf p.54

☆イルミナリードのみに対応しており、ファイル名が以下のようなイルミナ標準である

SampleName_SampleNumber_Lane_Read_FlowCellIndex.fastq.gz

☆ gzipされている
☆クオリティスコアの数が塩基数と一致している

☆各リードのヘッダが以下のようなイルミナ標準を満たしている

@Instrument:RunID:FlowCellID:Lane:Tile:X:Y ReadNum:FilterFlag:0:SampleNumber

ペアードエンドリードの場合さらに；

☆ R1とR2でヘッダがペアとして揃ったリード（ReadNumが1と2）が等数ある
☆ R1, R2ともにPF (Pass Filter)したリード（FilterFlagがN）のみ
☆インポート可能な最大サイズは25GByteまで
☆最大16ファイル/サンプル
☆１サンプル単位で逐次インポート（* Completeになってから次の処理を開始下さい）

規約：



14

FASTQのアップロードのアップロードのアップロードのアップロード

http://support.illumina.com/content/dam/illumina-support/documents/documentation/software_documentation/basespace/basespace-user-guide-15044182-e.pdf p.54

ファイルをドラッグする際に対応リファレンスと紐づけておく事も可能

（デフォルト：none）

Lane1-4までが
同一サンプルで

PE = 8ファイル
のアップロード例

1サンプル2ファイル (PE=R1,R2)の例

アップロード中は青

アップロード完了は緑
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FASTQ ののののアップロードアップロードアップロードアップロード

http://support.illumina.com/content/dam/illumina-support/documents/documentation/software_documentation/basespace/basespace-user-guide-15044182-e.pdf p.54

アップロードがCompleteしたら、SamplesからFASTQを確認
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VCF (Variant Call Format)のののの
アップロードアップロードアップロードアップロード

vcfファイルをドラッグか選択

アップロード完了後は

BaseSpace VariantStudioアプリなどで
アノテーション(注釈) 付け、
変異の絞り込みや家系解析が可能！

*マニフェストのアップロードも同様
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BaseSpaceでつながる「サンプルから答えまで」
– BaseSpace Cloud および Onsite
– 公開デモデータ
– データ共有
– FASTQ, VCF, Manifest アップロード

BaseSpaceアプリ
– イルミナアプリと商用アプリ
– エクソーム解析
– RNA-Seq (TopHat/Cufflinks/STAR)

– VariantStudio (BaseSpace版リリース)

トレーニングコース開催のお知らせ

本本本本日の内容日の内容日の内容日の内容



18

イルミナ

アプリ

• 現在無料で提供
• RNA Seq, エクソーム、
全ゲノムなど

イルミナ

アプリ

• 現在無料で提供
• RNA Seq, エクソーム、
全ゲノムなど

イルミナ以外の

アプリ

• 一部有料（サンプルご
との解析、年間ライセ

ンス不要）

• HLA、癌など

イルミナ以外の

アプリ

• 一部有料（サンプルご
との解析、年間ライセ

ンス不要）

• HLA、癌など

BaseSpace アプリの区分アプリの区分アプリの区分アプリの区分
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BaseSpace アプリアプリアプリアプリ

データから生物学的な意義を見いだすデータから生物学的な意義を見いだすデータから生物学的な意義を見いだすデータから生物学的な意義を見いだす

ライブラリー

調製 & シーケ

ンス

ラン & 

サンプル

クオリティ

アライメント

& 変異コール

ゲノム

視覚化

アノテーショ

ン & キュレー

ション

SAV Isaac
Molecular 
Profiler OncoMD

BaseSpaceアプリアプリアプリアプリ

サンプルから答えまで、一連の工程をサポート
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イルミナ提供の無償イルミナ提供の無償イルミナ提供の無償イルミナ提供の無償 BaseSpace アプリ初期リリースセットアプリ初期リリースセットアプリ初期リリースセットアプリ初期リリースセット

手法手法手法手法 BaseSpace
アプリアプリアプリアプリ

アイコンアイコンアイコンアイコン 内容内容内容内容

RNA-Seq TopHatアライメ
ント

• 業界標準のTopHat2を使ったRNA-Seqアライメントとカウンティング
• 融合遺伝子のコール(オプショナル)
• ISAAC Variant Callerを使ったcSNPコール
• 結果はCufflinks Assembly & DE Appでさらに解析可能

Cufflinks アセンブ
ル & 遺伝子発現解
析

• 詳細遺伝子発現差解析

• 選択的転写産物のアセンブルと新規転写産物予測

RNAExpress • 迅速な遺伝子発現プロファイルをSTARアライメントとDESeqで実現
• 遺伝子レベルの遺伝子発現に特化

エクソーム BWA 濃縮 • BWAアライメントと GATK Variant Calling をNextera Exomeおよび
TruSight濃縮パネルに応用

• SNPおよび小さいIndelを検出

Isaac濃縮 • ISAACアライメントと ISAACVariant Calling をNextera Exomeおよび
TruSight濃縮パネルに応用

• SNPおよび小さいIndelを検出

全ゲノム

シーケンス

BWA全ゲノム • BWAアライメントと GATK Variant Calling
• SNP, Indel, CNV, SV検出
• 標準のWGSキットからのデータ

Isaac 全ゲノム v2 • ISAACアライメントと ISAAC Variant Calling
• SNP, Indel, CNV, SV 検出
• 標準のWGSキットからのデータ

全ゲノム

腫瘍 -正常
腫瘍 –正常 • 全ゲノム腫瘍／正常データセット（80x / 40x）の解析

• SNP, Indel, CNV, SV検出
• 標準のWGSキットからのデータ
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その後その後その後その後 BaseSpaceに追加されたイルミナアプリに追加されたイルミナアプリに追加されたイルミナアプリに追加されたイルミナアプリ

（（（（2014年年年年8月現在）月現在）月現在）月現在）

VariantStudio
臨床研究者に

人気の変異解

析＆アノテー

ションツール

16Sメタゲノムメタゲノムメタゲノムメタゲノム

幅広く使われ

ているメタゲ

ノム解析をサ

ポート

TruSeq
Amplicon
カスタムパネ

ルにも対応の

v1.1リリース

TruSeq
Long Read
Assembly

合成ロングリー

ドによるアセン

ブルを実施

TruSeq
Long Read

Phasing
合成ロングリー

ドによるヒト全

ゲノムフェージ

ングを実施

TruSeq Synthetic Long Read用
（10月からキットは発売開始）
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その後その後その後その後 BaseSpaceに追加されたイルミナアプリに追加されたイルミナアプリに追加されたイルミナアプリに追加されたイルミナアプリ

（（（（2014年年年年9月現在）月現在）月現在）月現在）

FASTQC
NGS解析者に
人気のリード

QC
ツール

Velvet de novo Assembly
バクテリアサンプルｘ

Nexteraメイトペアライブラリー
キットご使用向け

デノボアセンブリツール

新登場新登場新登場新登場! Labsアプリアプリアプリアプリ

Labsアプリ( マークのついているアプリ)は、
プロダクションテスト前に先駆けて皆さまにご提供を開始するコンセプトのアプリです。

お問合せ・ご要望・ご感想は、basespacelabs@illumina.com  までお寄せ下さい。

Labsアプリ紹介ブログ： http://blog.basespace.illumina.com/2014/09/09/
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DNAStar SeqMan Ngen
Assembly

Biomatters Molecular Profiler
Polyomic Analysis

Broad IGV
Genome Visualization

Strand Elastic Genome Browser
Advanced Genome Visualization

イルミナ以外のアプリの充実：多様な解析を可能にイルミナ以外のアプリの充実：多様な解析を可能にイルミナ以外のアプリの充実：多様な解析を可能にイルミナ以外のアプリの充実：多様な解析を可能に

Elsevier Genomics Data
Publishing

Open-Source PicardSpace
Alignment QC

$

Genomatix GePS
RNA-Seq Pathway Analysis

$

Omixon HLA Typing
HLA Typing

$

SciGenom OncoMD
Cancer Mutation Analysis

$
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BaseSpace アプリで現在可能な解析アプリで現在可能な解析アプリで現在可能な解析アプリで現在可能な解析 2014/8

シーケンスシーケンス

De NovoDe Novo 微生物微生物

DNAStar
Spades Assembler

DeNovo
Mate Pair Assembly

リシーケンスリシーケンス

ターゲットターゲット

BWA Enrichment
ISAAC Enrichment
TruSeq Amplicon

全ゲノム全ゲノム

BWA WGS
ISAAC WGS

Tumor Normal

VariantStudio

メタゲノムメタゲノム 16S16S 16S Metagenomics

遺伝子発現 & 制御遺伝子発現 & 制御 RNARNA

TopHat
Cufflinks

RNA Express
Genomatix Pathway
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BaseSpaceアプリでアプリでアプリでアプリで RNA-Seq

シーケンスシーケンス

De NovoDe Novo 微生物微生物

DNAStar
Spades Assembler

DeNovo
Mate Pair Assembly

リシーケンスリシーケンス

ターゲットターゲット

BWA Enrichment
ISAAC Enrichment
TruSeq Amplicon

全ゲノム全ゲノム

BWA WGS
ISAAC WGS

Tumor Normal

VariantStudio

メタゲノムメタゲノム 16S16S 16S Metagenomics

遺伝子発現 & 制御遺伝子発現 & 制御 RNARNA

TopHat
Cufflinks

RNA Express
Genomatix Pathway

業界標準の業界標準の業界標準の業界標準の

TopHat＆＆＆＆
Cufflinksまたまたまたまた

STAR alignerを実装を実装を実装を実装



26

TopHat アライメントアプリアライメントアプリアライメントアプリアライメントアプリ

TopHat本家マニュアル：
http://tophat.cbcb.umd.edu/manual.shtml

TopHat Alignment 

• 業界標準のTopHat2を使ったリファレンスへのアライメント
• Cufflincs2によるリファレンス上の遺伝子と転写産物のFPKM
• 融合遺伝子のコール（オプショナル, TopHat-Fusion 使用）
• イルミナの変異コーラ(ISAAC)を使ったSNVコール
• 現在使用できるリファレンス；

• Homo sapiens UCSC hg19 (RefSeq & Gencode gene annotations)
• Mus musculus UCSC mm10 (RefSeq gene annotations)
• Rattus norvegicus UCSC rn5 (RefSeq gene annotations)

①いち、①いち、①いち、①いち、

②にの、②にの、②にの、②にの、

③さん③さん③さん③さん！！！！

実行ボタン

裏で流れる

ワークフロー
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TopHat Fusion による融合遺伝子候補のレポートによる融合遺伝子候補のレポートによる融合遺伝子候補のレポートによる融合遺伝子候補のレポート

RNA-Seq による融合遺伝子の検出による融合遺伝子の検出による融合遺伝子の検出による融合遺伝子の検出

RNA-Seqリードの中にリードの中にリードの中にリードの中に cSNPやややや InDel を検出を検出を検出を検出
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2つのアプリの組合せでワークフローを実行可能つのアプリの組合せでワークフローを実行可能つのアプリの組合せでワークフローを実行可能つのアプリの組合せでワークフローを実行可能

• Step 1
TopHatを実行を実行を実行を実行

TopHatでアライ
メントと変異コー

ル

• Step 2
TopHat結果に結果に結果に結果に

Cufflinksを実行を実行を実行を実行

Cufflinksで遺伝子
発現解析

結果
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Cufflinks Assembly & DE アプリアプリアプリアプリ

Cufflinks 本家マニュアル： http://cufflinks.cbcb.umd.edu/manual.html

Cufflinks Assembly/
Diff. Exp

①いち、①いち、①いち、①いち、

②にの、②にの、②にの、②にの、

コントロールサンプル群の選択

使用サンプル群の選択

③さん③さん③さん③さん！！！！

実行ボタン
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BaseSpaceアプリでアプリでアプリでアプリでエクソーム解析エクソーム解析エクソーム解析エクソーム解析

シーケンスシーケンス

De NovoDe Novo 微生物微生物

DNAStar
Spades Assembler

MSR DeNovo
Mate Pair Assembly

リシーケンスリシーケンス

ターゲットターゲット

BWA Enrichment
ISAAC Enrichment
TruSeq Amplicon

全ゲノム全ゲノム

BWA WGS
ISAAC WGS

Tumor Normal

VariantStudio

メタゲノムメタゲノム 16S16S 16S Metagenomics

遺伝子発現 & 制御遺伝子発現 & 制御 RNARNA

TopHat
Cufflinks

RNA Express
Genomatix Pathway

エクソーム解析エクソーム解析エクソーム解析エクソーム解析

（濃縮）（濃縮）（濃縮）（濃縮）
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エクソーム製品（ターゲット領域）をエクソーム製品（ターゲット領域）をエクソーム製品（ターゲット領域）をエクソーム製品（ターゲット領域）を

選択してアライメント選択してアライメント選択してアライメント選択してアライメント

このパイプラインでは、

イルミナのエクソームおよび

TruSight濃縮シリーズに
対応しています(※hg19)

BWA 
Enrichment

Isaac
Enrichment

①いち、①いち、①いち、①いち、

②にの、②にの、②にの、②にの、

③さん③さん③さん③さん！！！！

実行ボタン
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変異ファイル、統計に迅速

にアクセス

– オフターゲット率
– SNV, Indelの同定

サンプルごとのレポートも

作成

– 総合サマリーテーブル

– 特定サンプルにフォーカ
スしたレポート

わかりやすく包括的なレポート内容わかりやすく包括的なレポート内容わかりやすく包括的なレポート内容わかりやすく包括的なレポート内容
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エクソーム例）エクソーム例）エクソーム例）エクソーム例） BWA + GATK 解析結果解析結果解析結果解析結果

1解析ごとの
レポート

（複数サンプ

ル

の結果概要）

サンプルごと

の

レポート
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視覚化、アノテーション（意味付け）や視覚化、アノテーション（意味付け）や視覚化、アノテーション（意味付け）や視覚化、アノテーション（意味付け）や絞込みは絞込みは絞込みは絞込みは

どうする？どうする？どうする？どうする？

VariantStudio
BaseSpace版およびWindows版でご提供しています

変異はコールされた

ようだが、、、

※ご好評のため、Windows版だけでなく、
BaseSpaceアプリとしてもリリースされました！

そうだ VariantStudioを
使ってみよう！
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VariantStudio
Windows 版

BaseSpace App 版登場！

TruSight製品をお買い上げのお客様に１年間無償ライセンスをご提供
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1,000,000s
変異の検出変異の検出変異の検出変異の検出

1,000,000s
変異の検出変異の検出変異の検出変異の検出

10,000s
コーディング領域コーディング領域コーディング領域コーディング領域

の変異の変異の変異の変異

10,000s
コーディング領域コーディング領域コーディング領域コーディング領域

の変異の変異の変異の変異

100s
有害な変異有害な変異有害な変異有害な変異

100s
有害な変異有害な変異有害な変異有害な変異

稀稀稀稀稀稀稀稀

変異異リストの全ての

項目で並替えや絞込み

VariantStudio柔軟な絞込み条件柔軟な絞込み条件柔軟な絞込み条件柔軟な絞込み条件

疾患関連変異に焦点を絞る

アノテーション
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VariantStudioの動作の動作の動作の動作

イルミナ出力のイルミナ出力のイルミナ出力のイルミナ出力のVCFを入力を入力を入力を入力

VariantStudioVariantStudio

解釈した変異をレポートとして出力解釈した変異をレポートとして出力解釈した変異をレポートとして出力解釈した変異をレポートとして出力

VariantStudio
アノテーションデータベース

*vcf (変異コール結果ファイル)

カスタム化可能なpdfレポート

NHLBI
Exome Variant Server

アノテーション追加には

インターネットと

BaseSpaceアカウントが
必要
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VariantStudio App の起動の起動の起動の起動 https://basespace.illumina.com/apps/639639/VariantStudio-App

作業フォルダ(Project)を選択

初めての場合はこちらから

デスクトップアプリをインストール

2回目からはこちらでLaunch

その後、

アプリケーション起動を押下
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VariantStudio Appででででvcfファイルを表示ファイルを表示ファイルを表示ファイルを表示

VCFファイルを選択、OK

VCFファイルを取込み完了アノテーションアノテーションアノテーションアノテーション開始！
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多様多様多様多様なフィルターで絞込みなフィルターで絞込みなフィルターで絞込みなフィルターで絞込み(カスタム対応可能カスタム対応可能カスタム対応可能カスタム対応可能)

変異のタイプ

遺伝子/構造関連

人種集団におけるアレル頻度

機能的影響

VariantStudio

家系解析ベース
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イルミナイルミナイルミナイルミナラボトレーニング開始ラボトレーニング開始ラボトレーニング開始ラボトレーニング開始 !

サンプルプレップサンプルプレップサンプルプレップサンプルプレップ

+ データ解析データ解析データ解析データ解析ハンズオンハンズオンハンズオンハンズオン

http://www.illuminakk.co.jp/support/training/off-site.ilmn



42

本日のセッション終了後のご質問は、

techsupport@illumina.com
で承ります。

サポートウェビナーにご参加いただきサポートウェビナーにご参加いただきサポートウェビナーにご参加いただきサポートウェビナーにご参加いただき

ありがとうございました。ありがとうございました。ありがとうございました。ありがとうございました。
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