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Exome論文数の推移 

* NCBI Pubmed を Exome で検索した結果を年ごとに集計。 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
pubmed - exomeyear,count2014,1438  (1月1日から6月30日までで  1077 これに２をかけて  2154)2013,11482012,6422011,3292010,612009,62008,31993,1
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Exome論文 : NCBI Pubmed を検索 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
We now have a portfolio that truly has “a sequencer for every lab and every study” Focused power for MiSeqFlexible power for NextSeqProduction power for HiSeq 2500Population power for HiSeq X Ten



8 

Exome論文 : イルミナWebサイトを検索 

1 

2 

http://www.illuminakk.co.jp/ 

3 Genome を選択 

4 Exome を選択 

癌 

遺伝性疾患 

臨床応用 

集団規模の解析 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
We now have a portfolio that truly has “a sequencer for every lab and every study” Focused power for MiSeqFlexible power for NextSeqProduction power for HiSeq 2500Population power for HiSeq X Ten



9 

原因不明症例の疾患原因遺伝子探索の比較 
これまでの手法とエクソーム解析 

新しいプロセス 
– 網羅的な遺伝子セットで解析 

利点 
– スピード（数ヶ月 > 1週間） 
– コスト効率 
– 網羅性 

臨床症候を
示す子供 

特定疾患と
同定できず 

単一遺伝子
疾患のテス
トを実施 

該当なし 
別の単一遺
伝子疾患の
テストを実

施 
該当なし 

臨床症候を
示す子供 

特定疾患と
同定できず 

エクソーム 
解析 

疾患同定
の可能性 

現在のプロセス 
– 疾患が同定できるまで、繰り返し単一遺伝子疾患のテストを

実施 

問題点 
– 同定までに時間がかかる 〜数ヶ月 
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エクソーム解析を始める上での問題点 

膨大なデータが出てくる。 
解析には、専任の 
バイオインフォマティシャン 
が必要って聞くけど、 
そのために人を雇うのは、、、 

サンプル調製も大変らしい 
導入したはいいけど 
ハンドリングが大変なのでは 

１回の解析に 
ものすごいコストが 
かかるって聞いたけど 
ランニングできるんだろうか 

どう使っていいのか 
イマイチわからない 
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エクソーム解析を始める上での問題点 

膨大なデータが出てくる。 
解析には、専任の 
バイオインフォマティシャン 
が必要って聞くけど、 
そのために人を雇うのは、、、 

サンプル調製も大変らしい 
導入したはいいけど 
ハンドリングが大変なのでは 

１回の解析に 
ものすごいコストが 
かかるって聞いたけど 
ランニングできるんだろうか 

どう使っていいのか 
イマイチわからない 

NextSeq が 
問題点を 
劇的に解決 
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NextSeq 500 : デスクトップにゲノム解析のパワーを 
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ライブラリー 
調製 

シーケンス 一次解析 二次解析 

サンプルから答えまでのワークフロー 

1.5 日  29 時間  
（ 10 分） （ 5 時間） 

5 時間 / サンプル 
（ 5 分） 

エクソーム 
解析 

ワークフロー 

自動化装置 
近日リリース予定 

エクソーム 
濃縮キット 

50 ng  
ゲノムDNA 
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ライブラリー作製キット : Nextera Rapid Capture Exome 

様々なサンプルサイズの実験に対応したキット （1,3,6,9,12) 

酵素による断片化、物理的断片化装置不要 

少量のゲノムDNA、わずか 50 ng から解析 

効率化されたワークフロー、1.5日でライブラリー作製 

低コスト 

キットからシーケンス、データ解析までイルミナトータルサポート 
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サンプル調製：選べるエクソームのキット 

NextSeq 500のランに対応する、ロープレックスのキットを新たにリリース 

カタログ番号 製品名 サンプル 
あたり 

FC-140-1000 Nextera Rapid Capture Exome （8反応、1プレック
ス） 49,500 円 

FC-140-1083 Nextera Rapid Capture Exome （8反応、3プレック
ス） 16,500 円 

FC-140-1086 Nextera Rapid Capture Exome （8反応、6プレック
ス） 16,500 円 

FC-140-1089 Nextera Rapid Capture Exome （8反応、9プレック
ス） 16,528 円 

FC-140-1003 Nextera Rapid Capture Exome （8反応、12プレック
ス） 16,563 円 

Exome 
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Nextera Rapid Capture Exome : ワークフロー 

Nextera タグメンテーション 

精製 

増幅/バーコード 

精製 

定量/プーリング 

Rapid キャプチャー 

精製 

Rapid キャプチャー 

精製 

増幅 

精製 

定量 

シーケンス 

1日目 
~3 時間ハンズオンタイム   

2日目 
~2 時間ハンズオンタイム 

8:00 AM 

11:15 AM 

3:00 PM 
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NextSeq 500システムの特徴 

簡単な操作 

5種類のラン試薬 
2 から 12サンプル 

低コスト 

迅速 
2色チャンネルのSBS 
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プッシュボタンで操作する簡易性 

廃液 
バッファー 

試薬カートリッジ 

フローセル 
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中出力フローセル 高出力フローセル 
リード長 75bp x2 150bp x2 75 bp x1 75bp x2 150bp x2 

クラスター
数 1.3 億 4 億 

PEリード数 2.6 億 8 億 

データ量 20 Gb 40 Gb 30 Gb 60 Gb 120 Gb 

ラン時間 15 時間 26 時間 11 時間 18 時間 29 時間 

ラン価格 14.7 万円 23.4 万円 19.5 万円 37.5 万円 60 万円 

エクソーム 
（サンプルあ
たりのラン試

薬） 

2 
(73,500円） 

4 
(58,500円） 

- 6 
(62,500円） 

12 
(50,000円） 

エクソーム 
（サンプルあ
たりの試薬合

計） 

2 
(90,023円） 

4 
(75,023円） 

- 6 
(79,023円） 

12 
(66,563円） 

エクソーム解析コスト 
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NextSeq 500 システムのSBS：2色チャンネル 

4色チャンネルのSBS 
• 塩基ごとに4色設定 
• 4イメージ必要 
• HiSeq, MiSeq T C A G 

T C A 

2色チャンネルのSBS 
• 2色で4塩基を検出 
• 2イメージのみ 

（イメージ処理の短縮） 
• NextSeq 500 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
We have evolved SBS to make it more efficient from an imaging perspective – reducing the imaging by 50%We achieved this by labeling the A nucleotide with a mixture of two dyes (those used for C and T), and not labeling the G. This enables us to require only 2 filters and 2 images per cycle.T is labeled greenC is labeled redA is labeled with a mixture of green and red and will appear “mustard”G in not labeled (dark base)Dark image/base – the light switch is either “on” or “off”
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2色によりイメージング処理を50%短縮 

これまでと同じサンプル調
製、クラスター形成、シー
ケンス（SBS） 

新しい2色のイメージン
グ 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
We have evolved SBS to make it more efficient from an imaging perspective – reducing the imaging by 50%We achieved this by labeling the A nucleotide with a mixture of two dyes (those used for C and T), and not labeling the G. This enables us to require only 2 filters and 2 images per cycle.T is labeled greenC is labeled redA is labeled with a mixture of green and red and will appear “mustard”G in not labeled (dark base)Dark image/base – the light switch is either “on” or “off”
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迅速 : 2色SBSケミストリー 

24 h 

 18 h 

2x75bp ラン 

MiSeq v3 NextSeq 500 

より迅速なラン 

イメージも4色処理か
ら 
2色処理へ 
（ファイル半減） 

25% 
faster 



23 

４種の塩基に異なる蛍光 

4枚の画像の取得 

 

4色蛍光のSBSケミストリー 

A C G T 

4 dye Dye 1 Dye 2 Dye 3 Dye 4 

A 100% 

C 100% 

G 100% 

T 100% 
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検出2枚の画像を取得 

5サイクルで鋳型位置を特定 

緑だけのクラスターはT 

赤だけのクラスターはC 

緑、赤両方の色のクラスターはA 

緑、赤も検出されない G 

2色蛍光 
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ゲノム領域ごとのデータ比較 

HiSeq と比べて、同等のパフォーマンス 

縦軸： ノーマライズされたカバレッジ 
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標準的なテストランでのパフォーマンス 

2x150, High Output FC, PhiX library 



27 

BaseSpace クラウド + BaseSpace Onsite 

主要アプリケーションを搭載 
- 全ゲノム解析 
- エクソーム解析 
- RNA-Seq解析 
- 腫瘍/正常細胞解析 

https://cloud-hoth.illumina.com/analyses/1842850?projectId=789791
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BaseSpace エクソーム解析レポート 

Bam ファイル、 
vcf ファイルを 
ダウンロードして閲覧 

PDF形式の 
レポート 
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イルミナ VariantStudio : ヒト変異解析のアノテーションツ
ール 
直感的な解析と解釈 

データ
の読込 

アノテー
ション 絞込み クラス

分け 
レポー
ト作成 

洞察 

NHLBI 
Exome Variant Server 

• ゲノム上の変異位置 
• アミノ酸置換を伴うか 
• 既知の多型か 
• 疾患関連DBに登録があるか 

様々なDB 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
What is VS?intuitive and simple user interface: analyze data without bioinformatics expertise.Rich annotations: quick access to lots of info useful for interpretationFiltering tools: isolate variants of interest whether you are analyzing a single sample, matched tumor-normal pair, and family based analysis.  Classification tool: record conclusions about the impact of each variant.Customizable reporting: summarize results in a clear and structured format
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Variant Studio : 直感的に扱えるユーザーインターフェース 

メニューバー 

フィルター機能 

遺伝子図 

転写産物情報 

多型（変異）情報 

各項目の詳細は VariantStudio User Guide (英語) をご参照ください  
http://support.illumina.com/downloads/variantstudio_userguide_15040890.ilmn 
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データはBaseSpaceでシェア！ 
basespace.illumina.com 
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NextSeq 500システム：実機はラボにて見学可能  
RNA Seq トレーニングも実施中 
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ご清聴ありがとうございました 
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セッション中の注意 

音声はミュートされています 

ご質問がある場合は、WebEx の Q&A にてご入力ください 

セッションの最後に確認して、回答します 

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
セッション中の注意ですが、参加者の方々の音声はミュートされております。ご質問がある場合は、WebEx の Q&A にてご入力ください　（三角に隠れている場合あり）セッションの最後に確認して、回答します
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