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はじめに
ゲノムテクノロジーの進歩により、これまでにない規模で、トランスクリプトミクス、エピゲノ
ミクス、プロテオミクス、そしてその他の分子データセットを生成し統合できるようになり
ました。生物学のより完全な全体像を把握するために、研究者は複数のオミクスメソッドを
統合したマルチオミクスアプローチにますます注目しています。このeBookでは、マルチオ
ミクスの核となる概念を紹介し、統合された分子データによって発生、健康、疾患に関する
より深い生物学的洞察やより完全な全体像がどのように得られるのかを示す最新の研究例
を紹介します。

「単一のオミクスはシンプルな問題には有効ですが、生物学の極めて複雑な問題に対
しては、できるだけ多くの情報が必要です。そこで、マルチオミクスの真価が発揮され
ます。」

Danny Wells, PhD
Co-founder and former Senior Vice President of Strategic Research, Immunai

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクスを導入する理由
生物学は多層的で複雑です。DNAからRNA、そしてタンパク質への情報の流れは、これらの分子が互いに密接に関連してい
ることを示しています。DNAレベルの遺伝的バリエーションは、RNAの発現やタンパク質の機能に多様かつ予測不可能な影
響を与えることがあります。また、環境因子は調節経路や細胞代謝を変化させ、生物学やヒトの健康に影響を及ぼすことが
あります。

マルチオミクスは生物学の複数レベルにわたる発見を後押しするための幅広い視点を提供します。このアプローチを用いれ
ば、遺伝子発現、遺伝子活性化、タンパク質レベルを測定するその他の生物学的層からのデータをゲノムデータと組み合わせ
ることで、正常な発生、細胞応答、疾患に寄与する分子変化をより統合的に理解することができます。さらに、マルチオミクス
を利用して、遺伝型と表現型の関連性をより深く解明し、新規の創薬ターゲットやバイオマーカーの発見を促進することがで
きます。

情報の層を重ねて遺伝型と表現型を結び付けます。：DNA、エピジェネティクス、RNA、タンパク質、またはその他の分子の測定値を統合して細胞全体の
情報として捉えれば、単一のオミクスメソッドだけでは得られない新たな科学的洞察を得ることができます。

プロテオミクス

タンパク質発現や特性を評価することで細胞 
機能および疾患生物学を理解

トランスクリプトミクス

RNA転写産物を測定することで遺伝子発現 
およびトランスクリプトーム構成を評価

エピゲノミクス

遺伝子活性を制御するDNAメチル化および 
クロマチン修飾を解析

ゲノミクス

次世代シーケンスおよびアレイベースの手法を 
用いてDNA配列バリエーションとゲノム構造を 
研究

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクスによる発見力の向上
次世代シーケンサー（NGS）やマイクロアレイといった大量並列ゲノ
ム解析テクノロジーの登場により、全ゲノム、エクソーム、トランスク
リプトーム、エピゲノムなどにまで研究対象の範囲と規模が広がりま
した。それぞれのオミクスは、生物学的な疾患メカニズムの詳細につ
いて重要な洞察をもたらすパズルのピースのようなものです。これら
の手法を統合して解析することで、生物学的メカニズムおよび疾患メ
カニズムをより深くより詳細に理解することができます。さらに、高
解像度のアプローチにより複雑な細胞集団内でのより微細な区別が
可能になります。

マルチオミクスという複合的なレンズを通して、研究者は生命の分子
間の複雑な相互作用を解析することができます。このような補完的な
メトリクスをマルチオミクスデータセットに統合することで、細胞の表
現型のより包括的な像を把握し、各サンプルからより高い解析価値を
引き出すことができます。

マルチオミクスから見た大局的な生物学の姿：マルチオミクスはゲノムを超えてより深い生物学的洞察へと導きます。複数の分子データタイプを統合することで、生物学的
発見を促し、ヒトの発生、健康および疾患に対する理解を一変させます。

「マルチオミクスの優れた点は、同じ問
題でも複数の見方ができることだと思い
ます。実際、世界はマルチオミクスで成り
立っているようなものです。」

Pejman Mohammadi, PhD 
Associate Professor of Immunology,  
University of Washington

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクスがより身近に
この10年間でシーケンスコストは飛躍的に低下し、より大規模で詳
細なシーケンス研究が可能となり、幅広いアプリケーションに対応で
きるようになりました。この結果、研究者は、サンプルからより詳細
なデータを生成したり、複数の分子レベルでこれらのサンプルを検証
し、より深い洞察を得ることができます。

マルチオミクスに関する助成金と論文の傾向

コストの低下と、シーケンステクノロジーの高速化により、より多くの
ラボがマルチオミクスアプローチを研究に取り入れるようになってい
ます。マルチオミクスの急速な普及は、科学文献の増加と助成金の割
り当ての増加から明らかです。

「私のアドバイスは、今すぐ始めるというこ
とです。マルチオミクスワークフローは完全
に標準化されており、ほぼすべての研究者
が、この種の研究を進められます。この領域
の動きは非常に速いので、機が熟したと思
うまで待っていたら、すでに次の重大な事
態に進んでいるでしょう。」

Ben Humphreys, MD, PhD
Chief of the Division of Nephrology,  
Washington University in St. Louis

マルチオミクスに対する助成金の増加：2012年以降、マルチオミクス研究を対象とした実施中または開始予定の助成金の件数
の伸び率は前年比平均で48%です。1

63%
マルチオミクス研究の論文数の前年比伸び率 

48%
マルチオミクス研究への助成件数の前年比
伸び率 

マルチオミクス関連の論文の増加：2012年以降、マルチオミクスデータを取り上げた論文数の伸び率は前年比平均で63%です。1

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクスがもたらす発見への
道筋
研究者たちは、ほとんどの重大な生物学的洞察は、単一のオミクスデータセットの隙間に隠
れていることを認識するようになっています。もし、全ゲノムやトランスクリプトームのような
単一の層に重点を置いているのであれば、すでにパズルの重要なピースを手にしていること
になります。しかし、1つのオミクス次元を追加するだけでも、現在の視点を根本的に変換で
きる可能性があります。この単一の解析の視点から多層的な解析へ移行することにより、生
物学的な可能性の評価だけでなく、機能として実際に現れている状態を観察することができ
ます。研究課題に合わせてターゲット化した分子層を統合することにより、遺伝型と表現型
との間のギャップを橋渡し、疾患に関連するメカニズムを定義することができます。

ここでは、実際の事例を取り上げ、一般的なマルチオミクスの組み合わせを紹介し、マルチオ
ミクスが複雑な生物学的課題を解決するために必要な明確性をどのようにもたらすかを示
します。

機能的ゲノミクス： 
ゲノミクス＋トランスクリプトミクス
全ゲノム関連解析（GWAS）では、複雑な疾患に関連する遺伝子バリアントの同定がうまく
達成できます。しかし、遺伝型からは疾患のかかりやすさに関する情報は得られますが、こ
れらのバリアントの影響を受ける特定の遺伝子やパスウェイを特定することは困難です。
RNAシーケンス（RNA-Seq）を取り入れれば、GWASで同定したバリアントのアノテーショ
ンと優先順位付けを行ったうえで機能解析を実施できます。遺伝子発現プロファイルから、
研究サンプル中の目的の遺伝子が上方制御されているか下方制御されているかを示すこと
ができます。この統合型のアプローチは、機能ゲノミクス研究を強化し、薬剤ターゲットの
同定やバイオマーカーの発見に役立ちます。

「マルチオミクスアプローチ
を用いていなければ、間違い
なく見逃していたであろうこと
を発見しました。」
Minoli Perera, PharmD, PhD 
Associate Professor,  
Northwestern University Feinberg  
School of Medicine

ゲノミクスとトランスクリプトミクスを併用している基礎科学研究者：ゲノミクスメソッドに従事する研究者（青色）のうち、74%がトランス
クリプトミクスメソッドも取り入れています。トランスクリプトミクスメソッドに従事する研究者（パンプキン色）のうち、46%がゲノミクス
メソッドも取り入れています。2

74%
のゲノミクス研究者が 
トランスクリプトミクスも 
活用しています

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクス研究の事例

メソッド：WES＋シングルセルRNA-
Seq
臓器移植拒絶反応に関与する免疫細胞の起源を 
分析

ワシントン大学医学部の研究者は、バルク全エクソームシーケ
ンス（WES）とシングルセルRNA-Seqを併用し、腎移植の拒絶
反応における免疫細胞応答を解明しました。3

固形臓器移植において、ドナー由来の免疫細胞が術後、経時的
に減少するのか、あるいは残存して拒絶反応に関与するのかは
明らかになっていません。ドナー由来の免疫細胞とレシピエン
ト由来の免疫細胞を識別する従来の方法は、異性間移植に限ら
れており、Y染色体の同定に依存していました。本研究のWES
では、マルチオミクスアプローチを採用し、ドナーとレシピエン
ト間の遺伝的差異を特性評価しました。ヒト腎生検組織から採
取した個々の免疫細胞の転写産物をシーケンスすることで、発
現遺伝子の1塩基変異を照合し、細胞の起源を特定することが
できました。

シングルセル免疫プロファイリングによって、5,000個超のマク
ロファージと3,600個のリンパ球を含む、8万個超の細胞のトラ
ンスクリプトームを同時に解析しました。レシピエント由来のマ
クロファージとT細胞は、異なる炎症性遺伝子発現パターンを
示し、ドナー由来の免疫細胞は臓器移植後も何年も残存するこ
とが分かりました。臓器移植拒絶反応のメカニズムを解明する
ことで、よりターゲットを絞った免疫抑制剤の開発に役立てる
ことができるかもしれません。

「シングルセルマルチオミクス研究により、薬
剤のターゲットになり得る治療経路を同定する
ことで、最終的には患者さんに貢献することが
私たちの望みです。こうした試みは、世界中の
患者さんの生活を改善する医薬品を生み出す
ための創薬プログラムや臨床試験の実現につ
ながるでしょう。」

Ben Humphreys, MD, PhD
Chief of the Division of Nephrology,  
Washington University in St. Louis

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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エピゲノム制御：ゲノミクス＋エピゲノミクス

GWASで同定されるほとんどのバリエーションは、プロモーター、
エンハンサー、イントロンなどのノンコーディング領域で生じます。
エピジェネティクスプロファイリングより、クロマチンアクセシビリ
ティ、転写因子結合、メチル化パターンを捉えることでこれらの座位
を解釈するための重要なコンテキストが得られます。NGSを使用す
るエピゲノムアッセイには、Assay for Transposase-Accessible 
Chromatin	using	Sequencing（ATAC-Seq）やクロマチン状態
を補足するためのChromatin	Immunoprecipitation	Sequencing
（ChIP-Seq）のほか、3次元的なゲノムの相互作用をマッピングする
Capture-CおよびHi-Cなどの染色体コンフォメーション解析が含ま
れます。

さらに、アレイベースのメチル化プロファイリングでは、集団規模の研
究において、シトシンメチル化をハイスループットかつ単一塩基の解
像度で評価することが可能です。これらのデータは、ゲノムやトランス
クリプトーム評価と組み合わせて、制御メカニズムの解析、疾患サブ
タイプの分類、バイオマーカー探索の支援に活用できます。

マルチオミクスの枠組みの中で遺伝情報とエピジェネティック情報を
統合することにより、ノンコーディングバリアントを機能的な結果と
結び付けることが可能となり、制御パスウェイと疾患関連座位の解釈
が向上します。

ゲノミクスとエピジェネティクスを併用している基礎科学研究者：エピジェネティクスに従事する研究者（青色）のうち、53%がゲノミクスメ
ソッドも取り入れています。ゲノミクスメソッドに従事する研究者（パンプキン色）のうち、38%がエピジェネティクスメソッドも取り入れて
います。2

53%
のエピジェネティクス 
研究者がゲノミクスも 
活用しています

「マルチオミクスアプローチにより、1
種類のデータでは見えなかったものが
明らかになり、生物学を深く理解できる
ようになります。」

Pejman Mohammadi, PhD 
Associate Professor of Immunology,  
University of Washington

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクス研究の事例

メソッド：全ゲノムシーケンス＋5塩基メチル化検出
マルチオミクス解析を活用した希少疾患の遺伝的バリエーションとエピジェネティックなバリエーショ
ンの探索

ウエスタン大学およびLondon Health Sciences Centreに拠点を置く共同研究チームがイルミナの5塩基ソリューションを
使用し、希少疾患を調べるために1回のアッセイで遺伝的バリアントとメチル化パターンを同時に検出しました。4 これまで解明
されていなかった希少疾患例のコホートにおいて、5塩基データは既知の疾患特異的メチル化シグネチャーを高い感度で再現
し、標準的なゲノムシーケンスでは検出されていなかった疾患関連バリアントを同定しました。

メチル化シグネチャーとゲノム所見を統合することで、バリアント解析を優先順位付けし、不明な意義を持つバリアントの解釈を
支援し、新たに定義された遺伝子とエピシグネチャーとの関連性と一致する症例が明らかになりました。

これらの知見は、マルチオミクス解析が希少疾患のメカニズムを調べる上で、ゲノムとエピゲノムの補完的なコンテキストをどの
ように提供できるかを示しています。

遺伝子解析とエピジェネティック解析を統合した5塩基
ケミストリー

新しい5塩基法により、1回のアッセイでゲノムバリアントとDNAメチ
ル化を同時に検出できるようになりました。これらのアプローチは5
メチルシトシン（5mC）と非修飾シトシンとを区別するために、酵素ま
たは化学的戦略を使用しつつ、正確なアライメントとバリアント検出
に対応するために4塩基の配列複雑性を維持します。同一DNA分子
から遺伝情報とエピジェネティック情報の両方を捉えることで、5塩
基ケミストリーは制御メカニズムの統合的な理解を提供し、これらの
分子層を別々に解析した場合には検出が難しい機能的関係性を明ら
かにします。

遺伝子・メチル化解析を統合した5塩基法の
詳細はこちら：

イルミナ5塩基ソリューションのご紹介 

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクス研究の事例

メソッド：GWAS＋メチル化アレイ
マルチオミクスアプローチによる多様なバイオバンクコホートにおける疾患リスク予測の向上

UCLAの研究者たちは、遺伝データおよび電子健康記録（EHR）が対応付けられた大規模かつ多様なバイオバンクコホー
トからのDNAメチル化アレイデータを用いて、ポリジェニックリスクスコア（PRS）に対するエピジェネティックスコアであ
る、メチル化リスクスコア（MRS）を開発しました。5 この研究では、MRSはPRSよりも優れた性能を示し、薬剤使用、検査
値、診断コードなどの幅広い臨床転帰の推定が示されました。例えば、MRSは139の転帰に対するインピュテーションの
精度を改善し、PRSの22を上回り、薬剤使用、検査値、診断に対する予測精度の中央値を大幅に向上させました。

重要な点として、この研究では、MRSを最新式のEHRインピュテーションメソッドに追加することにより、臨床データのイ
ンピュテーション精度がさらに向上し、臨床検査に対するインピュテーションではR²が中央値で47.6%増加することを示
しました。著者らは、ゲノム情報とエピジェネティック情報を統合することで、遺伝子データ単独の場合よりも、疾患リスク
と患者状態のより包括的かつ動的な知見が得られると結論付けました。また、プレシジョンメディシンと臨床意思決定にお
けるマルチオミクスの価値が浮き彫りになりました。

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。



エピジェネティクス研究者 トランスクリプトミクス研究者
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遺伝子制御機構：エピゲノミクス＋トランス
クリプトミクス
エピジェネティクスとトランスクリプトミクスを活用することで、細胞分化や
細胞応答について、互いに補完的な知見を提供します。エピジェネティクス
とRNA-Seqのメソッドを組み合わせることで、遺伝子制御と遺伝子発現の
関係を推測するのではなく、直接評価することができます。また、候補遺伝
子を同定し、主要な表現型の基盤となるメカニズムを解明することができ
ます。この偏りのないマルチオミクスアプローチにより、バイオマーカーの
特定や治療研究に役立てられる調節エレメントを明らかにすることができ
ます。

マルチオミクス研究の事例

メソッド：ChIP-Seq＋トータルRNA-Seq
アルツハイマー病に関連するエピジェネティックランドスケープ

ペンシルベニア大学の研究チームは、マルチオミクス研究を主導し、初期のアルツハイマー病におけるエピジェネティックな調節不全を調
べました。アルツハイマー病ではタンパク質の凝集が特徴的ですが、このタンパク質を標的とした治療法は現在のところ有効ではありま
せん。6

研究チームは、健康な若年層および高齢者の死後脳組織とアルツハイマー病患者の死後脳組織を用いて、Total	RNA-Seqと、ChIP-Seq
および5-ヒドロキシメチルシトシン（5hmC）解析を含むエピジェネティクスシーケンスアッセイを実施しました。

その結果、アルツハイマー病では、エピゲノムランドスケープの再構成が起きていることが分かりました。転写およびクロマチンに関連する
特定の遺伝子が発現促進されることで、健康的な加齢に寄与する保護経路が機能しなくなり、疾患を誘発するエピジェネティックな変化
が生じます。このような制御性フィードバックループの発見により、アルツハイマー病に早期介入するエピジェネティックな戦略の可能性が
示唆されました。

エピジェネティクスとトランスクリプトミクスを併用している基礎科学研究者：エピジェネティクスメソッドに従事する研究者（青色）のう
ち、77%がトランスクリプトミクスメソッドも取り入れています。トランスクリプトミクスメソッドに従事する研究者（パンプキン色）のう
ち、34%がエピジェネティクスメソッドも取り入れています。2

シングルセル遺伝子発現とクロマチンアクセシ
ビリティの統合

同一のアッセイで同一のシングルセルからRNA-Seqお
よびATAC-Seq解析が可能に。

テクニカルノートはこちら 

PIPseqケミストリーを用いたアクセス可能かつ
拡張性のあるシングルセルRNAシーケンス

詳細はこちら 

77%
のエピジェネティクス研究者が 
トランスクリプトミクスも 
活用しています

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。

https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/10x-multiomics-tech-note-m-amr-00006/10x-multiomics-tech-note-m-amr-00006.pdf
https://jp.illumina.com/techniques/sequencing/rna-sequencing/ultra-low-input-single-cell-rna-seq/pip-seq-chemistry.html
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表現型バリデーション：トランスクリ 
プトミクス＋プロテオミクス
RNA-Seqには、広範囲を発見する力があるため、予備知識がなくて
もトランスクリプトームを調べることができます。RNA-Seqを用い
たタンパク質検出を取り入れることにより、転写産物レベルの知見と
確立されたタンパク質マーカーおよび既知の生物学的機能を結び付
つけることが可能です。

オリゴヌクレオチドバーコードをタグ付けした抗体により、細胞表面
タンパク質の解析が可能となり、その結果をシーケンスで読み取り
ます。これにより、フローサイトメトリーやマスサイトメトリーよりも
はるかに多くのパラメーターを評価できます。CITE-Seq（Cellular 
Indexing	of	Transcriptomes	and	Epitopes	by	Sequencing）
のようなメソッドは、シングルセルRNA-Seqと細胞表面タンパク
質の解析を組み合わせたものです。BEN-Seq（Bulk Epitope and 
Nucleic	Acid	Sequencing）はバルクレベルで行われます。空間ト
ランスクリプトミクスでは、未処理組織の構造的観点からRNAとタン
パク質を調べます。

シーケンスを用いたタンパク質検出はアプタマーベースのアフィニティー法によっても達成可能です。合成DNAで標識されたアプタマーは、タンパク質の三次元構造に
基づいてタンパク質エピトープに結合することから、シーケンスによる高い特異性とマルチプレックス化したタンパク質定量を実現します。これらの測定結果をトラン
スクリプトミクスデータと組み合わせることで、RNA層とタンパク質層を統合して解釈できるようになり、生物学的プロセスのよりロバストな特性評価が可能となりま
す。

タンパク質と遺伝子発現をバルクレベルで同時に
プロファイリング 

イルミナのN G Sとオリゴ結合抗体を用いた
BEN-Seqメソッドなら、複数のタンパク質ター
ゲットを容易に定量できます。

BEN-Seqの実際のアプリケーション使用例を 
見る： 
アプリケーションノートはこちら 

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。

https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/biolegend-ben-seq-app-note-m-gl-00024/biolegend-ben-seq-app-note-m-gl-00024.pdf


トランスクリプトミクス研究者 プロテオミクス研究者
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マルチオミクス研究の事例

メソッド：空間的RNA-Seq＋空間的タンパク質解析
SARS-CoV-2肺感染における空間的不均一性の解明
マサチューセッツ総合病院の研究者たちは、空間マルチオミクスを用いて、SARS-CoV-2肺感染と肺疾患の重症度との関係を
調査しました。7

COVID-19患者の剖検で採取した24肺検体のRNAおよびタンパク質の空間分子解析を行いました。空間プロファイリングシス
テムにより、1,800を超えるRNAマーカーを解析し、高ウイルス量および低ウイルス量の細胞領域を同定し、79タンパク質マー
カーの評価から肺全体の免疫細胞表現型の特性を評価しました。

得られたデータを統合し、ウイルスの位置と免疫細胞量の空間的関係を解明したことで、感染に2つの段階があることが示唆さ
れました。感染初期では高ウイルス量がマークされ、インターフェロン関連遺伝子の発現が増加していましたが、感染後期では
ウイルス複製は最小限に抑えられていましたが、重度の組織損傷が認められました。これらの洞察から、COVID-19の最も重篤
な症状の一因となる生物学的プロセスの同定に役立つ可能性があります。

「私たちはマルチオミクスアプローチを採用しました。なぜなら、複雑な免疫システムの理解に必
要だったからです。ある種の免疫細胞集団は、特定のタイプのオミクス技術でなければ解析できな
いのです。」

Danny Wells, PhD
Co-founder and former Senior Vice President of Strategic Research, Immunai

トランスクリプトミクスとプロテオミクスを併用している基礎科学研究者：トランスクリプトミクスメソッドに従事する研究者（青色）のう
ち、66%がプロテオミクスメソッドも取り入れています。プロテオミクスメソッドに従事する研究者（パンプキン色）のうち、64%がトラン
スクリプトミクスメソッドも取り入れています。2

66%
のトランスクリプトミクス研究者が 
プロテオミクスも活用しています

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。



ゲノミクス研究者 プロテオミクス研究者

「将来的には、トランスクリプトーム、プロテオー
ム、さらにはメタボロームから得られる大規模な
データセットをモデル化したいと考えています。さ
まざまな種類の生体分子がどのように互いに結び
付いているのか、機構解明に役立つでしょう。」

Pejman Mohammadi, PhD 
Associate Professor of Immunology,  
University of Washington
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プロテオゲノミクスマッピング：ゲノミク
ス＋プロテオミクス
遺伝型と表現型を関連付けるマルチオミクスアプローチは、疾患生物
学と治療法開発に、より深い洞察を与えます。遺伝的バリエーション
とタンパク質発現をシングルセルレベルで結び付けることで、体細胞
変異がヒトのがんに与える機能的影響を明らかにし、腫瘍進化と疾患
進行について深く理解することができます。

ゲノミクスとプロテオミクスを併用している基礎科学研究者：ゲノミクスメソッドに従事する研究者（青色）のうち、63%がプロテオミクス
メソッドも取り入れています。プロテオミクスメソッドに従事する研究者（パンプキン色）のうち、38%がゲノミクスメソッドも取り入れてい
ます。2

マルチオミクス研究の事例

メソッド：WGS＋ハイプレックスプロテオミクス
プロテオゲノミクスマッピングを介した希少疾患探索の拡張

WGSは希少疾患研究の動向に大きな変革をもたらしましたが、分子診断（遺伝学的確定診断を得られたシーケンス解析を受けた個人
の割合）は大規模な臨床シーケンスプログラムにおいて約25%であると報告されています。8 残された未解決症例に取組み、遺伝率の
欠落の要因を調査するために、Genomics Englandは10万人ゲノムプロジェクトの参加者に対して大規模なプロテオゲノミクス評価を
実施しました。9

より広いマルチオミクスイニシアチブの一環として、研究者たちは希少疾患を有する1,530名の参加者からなるコホートを解析しまし
た。本研究では、Illumina	SomaSeq	Discoveryを用いて、各血清サンプルにつき、6,056種類のタンパク質をプロファイルし、確立さ
れたプロテオミクスデータとの高い一致を示す高感度なワークフローであることを実証しました。プロテオミクスデータを統合した結
果、これまで診断されていなかった参加者において疾患分類率が7.5%増加しました。疾患カテゴリーにおいて、明確に存在量が異なる
タンパク質が同定されたことは、プロテオゲノミクスマッピングがバイオマーカーの発見を推し進め、希少遺伝性疾患の根底にある生物
学的機能を解明するための強力なツールであることが浮き彫りになりました。

63%
のゲノミクス研究者が 
プロテオミクスも 
活用しています 

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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研究者によるマルチオミクス利用例
マルチオミクスは急速に発展している先端分野であり、統合解析は現代の生物学研究の中核を担っています。本書で取り上
げた研究は、研究者たちがこれらのテクノロジーを活用して、発生、健康そして疾患に対する私たちの知見をどのように再定
義しているかを示す、多様かつ拡大し続ける取組みの一端を示すものです。

ゲノミクス＋エピゲノミクス＋トランスクリプトミクスゲノミクス＋トランスクリプトミクス

ゲノミクス+エピゲノミクス エピゲノミクス＋トランスクリプトミクス

 Whole genome and transcriptome integrated 
analyses guide clinical care of pediatric poor 
prognosis cancers
Deyell RJ, Shen Y, Titmuss E, et al. Nat Commun. 
2024;15(1):4165.	doi:	10.1038/s41467-024-48363-5

	 Integrative pan-cancer genomic and 
transcriptomic analyses of refractory metastatic 
cancer
Pradat Y, Viot J, Yurchenko AA, et al. Cancer Discov. 
2023;13(5):1116-1143.	doi:10.1158/2159-8290.CD-22-0966

	 Opposing immune and genetic mechanisms 
shape oncogenic programs in synovial sarcoma
Jerby-Arnon L, Neftel C, Shore ME, et al. Nat Med. 
2021;27(2):289-300.	doi:10.1038/s41591-020-01212-6

	 Multimodal cell-free DNA whole-genome TAPS 
is sensitive and reveals specific cancer signals
Vavoulis, DV, Cutts, A, Thota, N et al. Nat Commun. 
2025;16:430.	doi.org/10.1038/s41467-024-55428-y

	 Multimodal analysis of cfDNA methylomes 
for early detecting esophageal squamous cell 
carcinoma and precancerous lesions
Liu, J, Dai, L, Wang, Q. et al. Nat Commun.	2024;15:3700.	doi.
org/10.1038/s41467-024-47886-1

	 Multi-omics analyses reveal biological and 
clinical insights in recurrent stage I non-small 
cell lung cancer
Wang C, Li J, Chen J, et al. Nat Commun.	2025;16(1):1477.	
doi:10.1038/s41467-024-55068-2

	 Epigenome-wide association study identifies 
cardiac gene patterning and a novel class of 
biomarkers for heart failure
Meder B, Haas J, Sedaghat-Hamedani F, et al. 
Circulation.	2017;136(16):1528-1544.	doi:10.1161/
CIRCULATIONAHA.117.027355

	 Single-cell transcriptomics and epigenomics 
unravel the role of monocytes in neuroblastoma  
bone marrow metastasis
Fetahu IS, Esser-Skala W, Dnyansagar R, et al. Nat Commun. 
2023;14(1):3620.	doi:10.1038/s41467-023-39210-0

	 Single cell transcriptional and chromatin 
accessibility profiling redefine cellular 
heterogeneity in the adult human kidney
Muto Y, Wilson PC, Ledru N, et al. Nat Commun.	2021;12(1):2190.	
doi:10.1038/s41467-021-22368-w

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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エピゲノミクス＋トランスクリプトミクス＋プロテオミクス

トランスクリプトミクス＋プロテオミクス

空間トランスクリプトミクス＋空間プロテオミクス

ゲノミクス＋プロテオミクス

ゲノミクス＋トランスクリプトミクス＋プロテオミクス

	 A histone-centric multi-omics study shows that 
increased H3K4 methylation sustains triple-
negative breast cancer phenotypes
Noberini R, Robusti G, Vai A, et al. Nat Commun.	2025;16:8716.	
doi:10.1038/s41467-025-63745-z

	 A roadmap to the molecular human linking 
multiomics with population traits and diabetes 
subtypes
Halama A, Zaghlool S, Thareja G, et al. Nat Commun. 
2024;15(1):7111.	doi:	10.1038/s41467-024-51134-x

	 Simultaneous trimodal single-cell 
measurement of transcripts, epitopes, and 
chromatin accessibility using TEA-seq
Swanson E, Lord C, Reading J, et al. Elife.	2021;10:e63632.	
doi:10.7554/eLife.63632

	 Multi-omic profiling reveals age-related 
immune dynamics in healthy adults
Gong Q, Sharma M, Glass MC, et al. Nature.	2025;648:696–
706. doi.org/10.1038/s41586-025-09686-5

	 Multi-omics resolves a sharp disease-state 
shift between mild and moderate COVID-19
Su Y, Chen D, Yuan D, et al. Cell.	2020;183(6):1479-1495.e20.	
doi:10.1016/j.cell.2020.10.037

	 Spatial signatures for predicting immunotherapy 
outcomes using multi-omics in non-small cell 
lung cancer
Aung TN, Monkman J, Warrell J, et al. Nat Genet. 
2025;57(10):2482-2493.	doi:10.1038/s41588-025-02351-7

	 Mendelian randomization identifies proteins 
involved in neurodegenerative diseases
Belbasis L, Morris S, van Duijn C, et al. Brain.	2025;148(7):2412-
2428. doi:10.1093/brain/awaf018

	 Joint profiling of DNA and proteins in 
single cells to dissect genotype-phenotype 
associations in leukemia
Demaree B, Delley CL, Vasudevan HN, et al. Nat Commun. 
2021;12(1):1583.	doi:10.1038/s41467-021-21810

	 Integrative multi-omics approaches identify 
molecular pathways and improve Alzheimer’s 
disease risk prediction
Venkatesh R, Cardone KM, Bradford Y, et al. Alzheimer’s & 
Dementia.	2025;21(11):e70886.	doi:10.1002/alz.70886

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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マルチオミクスの今後の展望
本eBookで紹介したマルチオミクスアプローチは、生物学研究に対
する統合型メソッドへのより広範囲な移行を反映しています。シーケ
ンスコストの継続的な低下やケミストリーおよびワークフローの改良
に伴い、マルチオミクスアッセイはより包括的になり、多様な研究デザ
インに簡単に取り込めるようになっています。

これらの進展により、ラボでは多様な条件下でサンプルセットを解析
し、細胞および組織の動的特性をより高い精度で捉えることができ
るようになります。シーケンスは、数百から数千のターゲットにわた
るパネルを対象としたプロテオミクス評価を今後さらに支援するよう
になるでしょう。シングルセルマルチオミクスは、数百万もの細胞を
プロファイリングする実験へと規模を拡大することが予想され、複数
の解析方法によりゲノミクス、エピジェネティクス、トランスクリプト
ミクス、プロテミクスの各層にわたりより高い解像度を提供し続ける
ことが考えられます。

マルチオミクス研究の最大の課題の一つとして、異なる分子データ
セットをどのように標準的な方法で統合するのかといった点が挙げら
れます。多様なデータタイプを統合し、解釈可能な生物学的パターン
を明らかにするためにはロバストな計算手法が必要となります。これ
らの課題に対処するには、あらゆる規模のラボに対して、よりアクセス
しやすく、拡張性があり、かつ統合的にマルチオミクス解析が実施で
きるようにするツールやプラットフォームが求められます。

マルチオミクスからより多くの洞察を 
得るには

マルチオミクスに対するイルミナの取り組み

イルミナは、ゲノム洞察へのアクセスを拡大するテクノロジーを世界中
にお届けすることで、重大な発見に貢献できるよう努めています。イ
ルミナの拡張性の高いシーケンシングソリューションは、シングルセ
ル解析や、空間トランスクリプトミクスなどの高解像度アプローチに
対応しており、細胞の状態や空間コンテキスを捉える詳細な分子プロ
ファイルを生成することができます。これらの機能は、統合型マルチ
オミクス解析の基盤となります。

イルミナはケミストリー、ライブラリー調製および解析ワークフロー
の進歩を基盤として、ワークフローやインフォマティクスのボトルネッ
クを最小限に抑える統合的な機能の開発を継続しています。各アッセ
イに共通するシーケンスリードアウトにより、ゲノム、エピゲノム、トラ
ンスクリプトーム、シングルセル、空間解析のデータを統合できるよ
うになり、限られた、または貴重なサンプルを最大限活用することが
できます。

「マルチモーダルなデータセットを組み合わせ
ることで、異なる細胞タイプの生物学を理解で
きるようになったことは、大変喜ばしいことで
す。より深いレベルで生物学を明らかにするこ
とができます。」

Ben Humphreys, MD, PhD
Chief of the Division of Nephrology,  
Washington University in St. Louis

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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ライブラリー調製

ライブラリー調製の革新により、単一のシーケンスリードアウトから得られる情報が見直されています。イルミナのマルチオミクス製品群は、ワークフ
ローを効率化し、限られたサンプルから得られる生物学的情報を最大化することを目的に設計された、拡大しつつあるソリューションで構成されていま
す（表1）。これらのソリューションはラボ内で処理を行う場合や、コアファシリティやサービスプロバイダーを介しても処理することができます。研究者
は、アクセスのしやすさや臨床的意義の両方に対応するために最適化されたソリューションを用いて、ゲノム、エピゲノム、トランスクリプトームおよびプ
ロテオームを統合することができます。

実験デザインを柔軟にサポートするために、イルミナのプラットフォームは専門的な相互運用可能なソリューションを提供する幅広いパートナーエコ
システムにも対応しています。この互換性により、研究者はそれぞれの研究目的に適した手法を選択しつつ、標準化されたシーケンスリードアウトを
維持できるため、一貫性のある解析が可能になります。イルミナエコシステムでサポートされている手法の概要については、『Multiomics Methods 
Technical Resource』でご覧いただけます。

表1：イルミナライブラリー調製ソリューション

目的とする研究 研究目的 イルミナソリューション

ゲノム

ゲノム全体にわたる遺伝子バリアント（SNV、Indel）の発見a Illumina DNA Prep製品ライン 
Illumina Cell-Free DNA Prep

コーディング領域のターゲット化した詳細なプロファイリング
Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment
Illumina FFPE DNA Prep with Exome 2.5 
Enrichment

構造バリアントおよびハプロタイプフェージングを含む
複雑なゲノムバリエーションの検出

Illumina TruPathTM Genome

大規模なバリアントスクリーニングのためのハイスループット 
ジェノタイピング

InfiniumTMジェノタイピングアレイb

エピゲノム
エピジェネティックな制御を研究するためのゲノムワイドな 
DNAメチル化プロファイリング

Infiniumメチル化アレイb

ゲノム＋エピゲノム 1回のアッセイで遺伝的バリアントと
DNAメチル化状況を同時に検出

Illumina	5-Base	DNA Prep
Illumina	5-Base	DNA	Prep	with	Enrichment

トランスクリプトーム

タンパク質コーディング転写産物の発見と定量 Illumina Stranded mRNA Prep

コーディングRNAとノンコーディングRNAの包括的な 
プロファイリング

Illumina Stranded Total RNA Prep  
with Ribo-ZeroTM Plus

定義した転写産物ターゲットの遺伝子発現の定量プロファイリング Illumina RNA Prep with Enrichment

マイクロRNAなどの小さな制御RNA種のプロファイリング Illumina miRNA Prep

細胞不均一性と希少な細胞集団を解明するためのシングルセルレ
ベルの遺伝子発現解析

Illumina Single Cell 3ʹ RNA Prep

完全な組織構造内の空間分解能を遺伝子発現解析 Illumina StrataMap Spatial

プロテオーム
バイオマーカーの発見と検証のためのハイマルチプレックス 
タンパク質定量

Illumina	SomaSeq	Discovery

a. SNV：1塩基変異、Indel：挿入欠失。
b. iScan、NextSeq 550システムでアレイを実行。

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。

https://jp.illumina.com/techniques/multiomics/methods.html
https://jp.illumina.com/techniques/multiomics/methods.html
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シーケンス

イルミナのシーケンスシステムは、統合型マルチオミクスエコシステ
ムのバックボーンを形成しており、幅広いアプリケーションや研究規
模にわたって信頼性の高いデータ品質を提供しています。ライブラ
リー調製ソリューションやインフォマティクスソリューションなどの
幅広いイルミナマルチオミクス製品群は、エンドツーエンドのデータ
生成から解釈まで対応します。表2では、イルミナシステムでサポート
されるアプリケーションの概要を記載しており、ラボ内でシーケンス
を実施する場合、またはイルミナのグローバルなサービスラボネット
ワークを介した場合でも、お客様のニーズに最適なシステムを選択し
ていただくことにお役立ていただけます。

アレイ

イルミナのマイクロアレイは、特定のゲノムおよびエピジェネティック
なターゲットを大規模で研究するための、拡張性のあるコスト効率の
良い優れた選択肢を取り揃えています（表2）。

iScanTMシステムは、Infiniumアレイと組み合わせることで、優れた
経済効率性とともに信頼性の高いデータ品質を実現します。各アレイ
は、サンプルスループットやサンプルあたりのコストが重要な検討事
項となる研究において、生物学的データ層を追加するための実用的な
選択肢があります。

表2：イルミナシーケンスシステムが対応するアプリケーション

シーケンス マイクロアレイ

アプリケーション MiSeq™ i100シリーズ NextSeqTM 1000および
NextSeq 2000システム

NovaSeqTM 6000システム 
NovaSeq Xシリーズ iScanシステム

ゲノミクス    

エピゲノミクス   

マイクロバイオー
ム解析   

バルクトランス 
クリプトミクス   

シングルセルトラン
スクリプトミクス   

空間トランスクリ 
プトミクス  

プロテオミクス 

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。

https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/miseq-i100.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/nextseq-1000-2000.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/nextseq-1000-2000.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/novaseq-x-plus.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/novaseq-x-plus.html
https://jp.illumina.com/systems/array-scanners/iscan.html
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イルミナは多様なマルチオミクス研
究の目的に対応するために設計され
た多様なBeadChip製品群を提供し
ています。

エピジェネティクスプロファイリング：Infinium Methylation 
Screening Array、Methylat ionEPICアレイ、Mouse 
Methylation BeadChip、Bovine Methylation Array、およ
びMethyl Custom BeadChipは、ヒトおよびヒト以外のサン
プルについて高精度かつ高解像度のメチル化データを生成しま

す。これらのアレイにより、研究者はエピジェネティック層を研

究に取り込むことができ、標準的なゲノム解析をマルチオミクス

の枠組みへと拡張し、遺伝子制御のより完全な全体像を捉える

ことができるようになります。

ゲノム基盤：Infinium Global Diversity ArrayおよびInfinium 
Global Clinical Research Arrayは、ロバストなゲノムワイド
バリアント検出と大規模なジェノタイピングを実現します。こ
れらのツールは遺伝的バリアントを効率的に検出する方法を提
供し、トランスクリプトームデータやエピジェネティクスデータ
を組み合わせることで、複雑な制御メカニズムの解明に役立ち
ます。

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。

https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-methylation-screening-array.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-methylation-screening-array.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-methylation-epic.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-mouse-methylation.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-mouse-methylation.html
https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/infinium-bovine-methylation-array-data-sheet-m-gl-03644l-0/infinium-bovine-methylation-array-data-sheet-m-gl-03644.pdf
https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-custom-methylation.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-global-diversity.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/infinium-global-clinical-research.html
https:///jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/infinium-global-clinical-research.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/infinium-global-clinical-research.html
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バイオインフォマティクス

イルミナのソフトウェアおよびインフォマティクス製品群では、幅広い
アプリケーションにわたって、解析、解釈、データ集計に対応します。

イルミナのDRAGEN™（Dynamic Read Analysis for GENomics）
プラットフォームは、ゲノミクス、エピゲノミクス、トランスクリプトミ
クス、およびプロテオミクス（バルク解像度およびシングルセル解像
度）に対応した、高速かつ高精度な二次解析を提供します。

Illumina Connected Analyticsはクラウドベースの包括的なプラッ
トフォームであり、セキュアかつ拡張性と柔軟性のある環境で、大量
のマルチオミクスデータの管理、解析、解釈を支援するよう設計され
ています。

Illumina Connected Multiomicsはクラウドベースの解析プラット
フォームであり、研究者が直感的な視覚化ツールと統計解析ツール
を用いてシングルオミクスおよびマルチオミクスのデータセットを
大規模に探索し解釈できます。DRAGEN二次解析からCorrelation
Engineを用いた生物学的解釈および I l lumina Connected
Analyticsにおけるデータ管理まで、イルミナエコシステムとのシーム
レスな統合により、マルチオミクス解析を簡素化し、より深い生物学
的洞察を可能にするエンドツーエンドのワークフローが実現します。

Correlation Engineは、遺伝子、実験、薬剤、表現型に関してデータ
に基づく洞察を得るために、27,000件を超える科学的研究からデー
タを収集しました。研究者は、種間での遺伝子機能を調査したり、複
数の研究やデータタイプにおいて疾患発症に関与するパスウェイを同
定したりすることができます。

イルミナのバイオインフォマティクスソリューションは 
こちら インフォマティクス製品

お客様のマルチオミクス研究を加速するイルミナの 
サポートについてはこちら マルチオミクスメソッド

発見を促進するパートナーシップ

イルミナは、テクノロジーの品質を補完する総合的なサービスとサ
ポートを提供しています。イルミナ製品を選択することで、継続的な
パートナーシップが始まることになります。イルミナのテクニカルサ
ポートチームは、ライブラリー調製法、シーケンスプラットフォームお
よびデータ解析ワークフローに関する深い知識を有する訓練を受け
た専門家で構成されています。また、研究者がワークフローの価値を
最大限に引き出せるよう、無料で利用できる豊富なオンライントレー
ニングリソースを提供しています。

イルミナは、DNAおよびRNAシーケンスの幅広いアプリケーション
に渡ってサポートをお約束します。イルミナのテクノロジーは、プロ
テオミクス解析やメチル化解析など、新しいアプリケーションやマル
チオミクスアプローチを可能にするために設計されています。アッセ
イ、試薬および解析ツール開発者とのコラボレーションにより、イルミ
ナは研究者が実験ニーズに適合する相補的なマルチオミクスソリュー
ションにアクセスできるようにし、それによって科学的目標の達成を
支援できるよう取り組んでいます。

本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。

https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/dragen-secondary-analysis.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/dragen-secondary-analysis.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/connected-analytics.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/connected-multiomics.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/connected-analytics/modules/correlation-engine.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products.html
https://jp.illumina.com/techniques/multiomics.html


23

オームをつなぐ

M-GL-00120 v3.0-JPN

まとめ
マルチオミクスは、急速に普及している新しいアプ
ローチであり、最新のシーケンスとアレイテクノロ
ジーを通して力でライフサイエンス研究を再形成し
ています。単一の研究の中で複数の分子データタイ
プを統合することで、研究者は生物学的システムお
よびそのプロセスのより包括的な全体像を把握す
ることができます。これらのツールは各研究分野の
幅広いアプリケーションへの道を開き、研究者が新
たなメカニズムを明らかにし、疾患に対する理解を
深め、さらに発見のスピードを加速することに役立
ちます。
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