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BaseSpace cloud app, TruSeq Ampliconを用いたデータ解析 

 －シーケンスデータの参照 

 －変異の解析結果の参照 

 

VariantStudioソフトウェアを用いたデータ解析 

 －データのインポート 

 －変異の絞り込み 

 －アノテーション 

 －データベースを利用した知見の入手 

  

本日の内容 

注：解析にはデモデータを使用しており、細かくは実際と異なる場合がございます。 

  データの参照と解析の流れをご案内する一例としてご参考下さい。 
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BaseSpace cloudとは 
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BaseSpace appsとは 
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TruSeq Amplicon app 
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マニフェストファイルのダウンロード 

https://my.illumina.com/Custom/Index 

シーケンスの際に使用するマニフェストファイルはイルミナホームページからダウンロードし、 

BaseSpaceプロジェクト内にインポートする必要がある 
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BaseSpaceへのインポート 
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TruSeq Amplicon appへのデータインプット 

プロジェクト内にインポートしたマニフェストファイルを指定する 
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Analysis Infoタブ 

解析ログはこのページから取得可能。テクニカルサポートからお願いする場合がございます 
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Inputsタブ 

解析の条件を確認することができます 
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Output Filesタブ 

下流の解析に使用するファイルの一覧が取得できます。.vcfファイルは後に使用します 
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Output Filesタブ 

サンプルの詳細（fastqファイルなど）情報を取得することができます 
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Analysis Reports - Amplicon Summary 

解析の結果はAnalysis Reportsタブから確認することができます 

 シーケンスとリファレンスゲノムへのマッピング結果 

  ‐リード数、マッピング率、クオリティスコアなど 
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Analysis Reports - Small Variant Summary 

SNV, insertion, deletionの結果 

 ‐各変異の数 

 ‐ヘテロ／ホモ率 

 ‐Transition/Transversion率 

 ‐変異の位置情報 
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Analysis Reports - Small Variant Summary 

SNV, insertion, deletionの結果 

 ‐変異がもたらす結果のタイプ 
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Analysis Reports - Variants Table 

変異の詳細を確認でき、結果をダウンロードすることができます 
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Analysis Reports - Coverage Summary 

カバレッジ情報 

 ‐平均カバレッジ、低カバレッジ変異 

 ‐マウスオンでどの変異か、個別のカバレッジが確認可能 

低カバレッジ閾値（平均カバレッジ x0.2） 

80%がスペック 
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Analysis Reports - PDF Summary Report 

シーケンス結果はリンクからPDFで取得することができます 
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BaseSpace app：VariantStudioを用いたデータ解析 
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VariantStudioとは 

変異解析のためのイルミナソフトウェア。 

リシーケンスappsで生成されるvcfファイルを読み込ませることで、コールした変異を 
アノテーション・フィルターし、解析レポートの形にするまでアシストします。 

Annotate Filter Report Variants  Insight  

VariantStudio  

Desktop 
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NHLBI 

Exome 

Variant Server 

Transcript Consequence 

• Variant Effect Predictor 

• Leverages databases such 
as RefSeq, PolyPhen, SIFT 

Disease 
Association 
Databases 

• COSMIC 

• OMIM 

• ClinVar 

Population Variant 
Frequency 

• 1000 Genomes 

• Exome Variant 
Server  

VariantStudioとは 

インターネット上の各種データベースの情報を簡便に統合し、知見を得ることができます 
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VariantStudioへのvcfファイルのインポート 

ここから.vcfファイルを選択できます 
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VariantStudioへのvcfファイルのインポート 

.vcfファイルがインポートされました 
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VariantStudioへのvcfファイルのインポート 

ここをクリック 
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VariantStudioへのvcfファイルのインポート 

ドラッグで固定するカラムを選択することができます 

‘Gene’の固定をお勧めします 
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Annotate: 変異のアノテーション 

Geneのカラムが固定されました 



29 

Annotate: 変異のアノテーション 

ここをクリック 
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Annotate: 変異のアノテーション 

各変異についてアノテーション情報が取得されました 
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Filter: 変異の絞り込み（目的のキーワードがある場合） 

ここに遺伝子名をタイプします 

リストされる遺伝子が絞られました 
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Filter: 変異の絞り込み（条件に合うものを探したい場合） 

ここに表示条件を入力していきます 



33 

Filter: 変異の絞り込み（条件に合うものを探したい場合） 

変異コールの情報、アノテーション情報から、任意の条件で変異を絞り込むことができます 

条件設定が終わったら、’Apply Filter’をクリック 
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Filter: 変異の絞り込み（条件に合うものを探したい場合） 

リストされる遺伝子が絞られました 
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Filter: 変異の絞り込み（条件に合うものを探したい場合） 

ここをクリックすると、 

フィルター条件を保存できます 
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変異の意義を知る: dbSNP 

dbSNP: NCBIとNHGRIが運営する変異データベース 

              SNPを始め、indelやマイクロサテライトマーカーなどの情報を有する 



37 

変異の意義を知る: dbSNP 

データベース内を参照すると、変異の発病性などについて知ることができる 



38 

変異の意義を知る: ClinVar 

ClinVar: NCBIが運営する、変異と関連する表現型に関するデータベース 

              前述のdbSNPとも関連し、リファレンスにもアクセスできる 
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変異の意義を知る: ClinVar 

変異の発病性や、表現型について情報を得ることができる 
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変異の意義を知る: OMIM 

OMIM: Online Mendelian Inheritance in Man 

            NCBIが提供する、変異と遺伝性疾患との関連性に特化したデータベース 

            リファレンスなどにもアクセス可能 
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変異の意義を知る: OMIM 

変異が関与する遺伝性疾患について知ることができる 
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Public dataの取得 
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