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One test. 
Endless insights.



疾患の遺伝的原因を検証するためには多くの方法があり、 
さまざまな結果を生み出します。
現在の標準治療は次のようなことが生じる可能性が 
あります。

5～7年を要する1,2 

複数の検査を実施 平均8人、または最大8人の医師が関与1,2

2～3件の誤診が発生1
この期間、患者とその家族は正しい診断を得るまで 

長い間、高額の費用を支払いながら、 
不安な気持ちで過ごすことになるかもしれません。

診断に至るまでの長い道のりを短縮



約80%の希少疾患が遺伝性 
もしくは遺伝子に基づく 
サブタイプがある1,3-5



単一遺伝子検査 複数遺伝子のパネル

遺伝子解析のための従来の方法では、検出できるバリアントの種類や提供するゲノムカバレッジの量に限界が 
あるため、潜在的な有用性が低下します。 

繰り返しの検査は、既に負荷がかかっている医療保険制度に 
さらに負担となり、患者の複数の検体を必要とし、検査依頼が 
複雑になるのに加え、診断までの費用と時間が増加します。

たった1遺伝子のみのデータを提供し、診断のための
情報が得られる場合とそうでない場合があります

既知の臨床的関連がある遺伝子の最小限の範囲に
集中するため、新しいターゲットの検証ができません

染色体マイクロアレイ
（CMA）
解析するのはゲノムの0.01%未満であり、疾患の 
根本的な遺伝的原因を見つけ出す機会を逃す 
可能性があります6

全エクソームシーケンス
（WES）
ゲノムの約2%を占めるタンパク質コード領域の 
遺伝子をシーケンスしますが、残りの98%は 
検証されません

現在の検査に足りないものは?
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全ゲノムシーケンス（WGS）は 
すべての臨床的な遺伝子検査方法において 
最も包括的なゲノムバリアント解析を提供します7-9

*バリアント検出は、ラボと検査の依頼内容に応じて異なることがあります。
NGS = 次世代シーケンス、PCR = ポリメラーゼ連鎖反応

WGSが、希少疾患における診断に至るまでの長い道のりの終結に大きく寄与していることは明らかです。ゲノムシーケンスに 
ついて、第一選択として使用を推奨するガイドラインがあること10、医療保険制度に含まれている国があること11、第一選択検査
として使用した時の経済的価値に関するエビデンスが増加していること12から、ゲノムシーケンスは標準治療への道を確実に 
進んでいます。  
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診断の可能性を最大に

「のんびりと待てない状況では、こういった 
症例に対して全力を尽くし、できるだけ早く 
答えを得ることが道徳的に求められている 
ことであり、義務であると考えています。」



さらに、WGSデータは保存でき、新しい遺伝性疾患との
関連が発見された時に再解析が可能です。 

WGSはヒトゲノムを最も広範囲にカバーし、その他の 
方法ではターゲット化されていない領域を含みます。13,14

大規模な無作為対照試験では、WGSが希少疾患の 
診断を見つけ出すことに大きな成功を収めたことが 
示されました。15

WGSの利点 ： 

より低いコストで、より早く診断を得ることが 
できます16,17

結果が陰性であっても実用的な答えを見つけ 
出します18

その他の遺伝子検査よりもさらに個別化した 
治療管理を実現します15

コーディング領域とノンコーディング領域を含む 
ゲノム全体の包括的な見解が得られます16

1回のアッセイで広域のバリアントを 
検出します16,19-26

すべての遺伝子検査方法のうち、 
全ゲノムシーケンスは診断を 
見つけ出す確率が最も高くなる 
可能性があります。27



遺伝子検査の進歩がかつてないほど 
早く答えを導き出します。 

WGSは未熟な表現型を有する患者や 
不均一な症状を有する患者により早く 
答えを提供する力になります。31

1回の包括的なWGS検査はより多くの情報を提供でき、 
複数回の繰り返し検査よりも迅速に行えます28

WGSは標準的な遺伝子検査と比べて診断までの時間を 
数年節約できます29,30

WGSは標準検査よりも早く答えを提供できます*

急性疾患のNICU乳幼児 ： 
NICUでWGSと標準遺伝子検査を使用した診断までの時間

迅速WGS29 = 13日
標準検査 = 107日 

小児患者 ： 
小児患者にWGSと標準遺伝子検査を使用した診断までの平均時間

WGS29 = 1.3カ月
標準検査 = 77カ月 

標準検査には、CMA、蛍光in situハイブリダイゼーション（FISH）、核型分析、ターゲット遺伝子 
パネル、メチル化試験、遺伝子検出アッセイ、遺伝子重複アッセイなどがあります。
* 



1年目
子宮内での初期徴候、
出生時NICUに入院2年目

発達小児科への
紹介

3年目
臨床遺伝学科への

紹介

4年目
ターゲットシーケンス陰性、

アンジェルマン症候群検査陰性
5年目

全エクソームシーケンス
陰性

6年目
全エクソームシーケンス
再解析陰性

7年目
Undiagnosed Disease 
Networkによる
WGS実施の承認

8年目
WGSがSawyerの疾患の
原因であるTRIP12バリアントを
同定

染色体マイクロアレイ
検査陰性

SAWYERの8年間の診断に
至るまでの道のりは
ここから始まります

最終診断

Sawyerは、家族がWGSで答えを見つけ出すまで、 
8年間、正しい診断を探し続けていました。32
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外科手技、治療薬、食事、入院期間の変更

WGS実施後の治療方針の迅速な変更

治療と処置の変更を含む臨床管理の修正

移植、食事、治療薬変更などを含む治療方針の変更

ゲノム情報に基づく薬物療法の変更と緩和ケアへの移行

治療と処置の道筋の修正や緩和ケアの決定に関する通知

予後に関するカウンセリング、不必要な検査の回避、再発リスクの通知が可能

重病の患者に合わせた緊急の精密な介入の検討が可能

侵襲的な検査や移植を回避し、$800,000～$2,000,000まで患者コストを削減

治療決定や医療サーベイランスを支援

集中治療の中止

WGSの診断率上昇により、遺伝カウンセリングによる効果的な臨床ケアと管理への大幅な影響

専門医への紹介、侵襲的な筋生検の回避、追加の臨床検査、遺伝子カウンセリング
および緩和ケアを含む臨床管理の修正

> 70%> 60%> 40%> 20%

研究 WGSによって診断された遺伝性疾患に基づく臨床管理の影響 管理の変更率

WGSは臨床管理に影響を及ぼすことが示されています

高まる実用性



WGSが診断手順の中で早期に実施される場合、患者やその家族に人生を変えるオプションを提示できる可能性があります。
疾患関連のバリアントを同定することにより、治療管理や未来の家族計画を伝えられる診断につながることがあります。 

管理の変更がある患者の割合は 
CMAよりもWGSの方が高くなります*

WGS

CMA

*95% CI：0.17～0.40 P<0.0001

方針の変更には、次のようなものがありますWGSとCMAを 
用いた場合での 
管理変更率の差27 薬物療法

専門医への紹介

不必要な処置や治療の回避

生殖リスクを伝え、両親や家族のために 
カウンセリングを実施

プレシジョンメディシンに基づく 
アプローチへのアクセス

27%

6%

診断は人生を変えることができます



WGSとWESはいくつかの新生児集中治療室（NICU）で既に使用され、良好な結果を示しており15,40 、 
第一または第二選択検査としてACMGから推奨されています。
WGSは診断性能が向上しており、答えを得るまでの時間がより短期間であるため、患者やその家族の力になる 
可能性を秘めており、診断に至るまでの長い道のりを終結させる、または長い道のりを経ることなく、治療管理に 
集中することができます。

患者のために
WGSを検討してください

患者がWGSからどのような利点を 
得られるかについては、ここをクリックして 
ご確認ください。

すべての人に未来を約束

https://jp.illumina.com/areas-of-interest/genetic-disease/rare-disease-genomics.html
https://jp.illumina.com/areas-of-interest/genetic-disease/rare-disease-genomics.html
https://jp.illumina.com/areas-of-interest/genetic-disease/rare-disease-genomics.html


2021年、American College of Medical 
Genetics and Genomics（ACMG）は、 
1歳未満の1つ以上の先天性異常のある患者、 
または18歳未満の知的障害/発達遅延のある患者に
第一または第二選択検査としてWESまたはWGSの
使用を推奨するガイダンスを発表しました。18

ACMGから推奨されて 
います

Anxhela Gustafson, PhD
サイエンティスト
Genomics Institute at Shriners Children’s
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