
  |   1

InfiniumTM 
Global Clinical 
Research 
Array-24 v1.0
臨床研究のための 
強力でコスト効率の高い 
ジェノタイピングソリューション

データシート

• 公開研究データベースからの120万を超える注釈付きバリアント
を包括的に網羅

• さまざまな表現型にわたる低頻度のコモンバリアントを検出する
ためのゲノムワイドなスキャフォールド

• 幅広いアプリケーションをサポートする自動化Infinium EXケミス
トリーワークフロー

M-GL-00713 v1.0-JPN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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はじめに

Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0は、お客様
の臨床研究における探索力の拡張、ターンアラウンドタイムの短縮
を実現する高密度BeadChipです（図1、表1）。このBeadChipは、
Infinium EXワークフローに支えられた、自動化および半自動化ワー
クフローをサポートするスケーラブルでコスト効率の高いソリュー
ションです。

Global Clinical Research Array-24 v1.0 BeadChipには、研究
および探索アプリケーション向けに厳選された約120万個の一塩基
多型（SNP）マーカーが含まれています。ゲノムワイドコンテンツによ
り、1000人ゲノムプロジェクト（1KGP）の全集団において、マイナーア
レル頻度が1%を超えるバリアントに対し、高いインピュテーション
精度が実現されます。1 臨床研究コンテンツには、疾患との関連が確
立されたバリアントと、関連するファーマコゲノミクス（PGx）情報が
含まれます。コンテンツは主要な臨床および研究データベースから取
得されています（図2、表2）。

表1：製品仕様

仕様 説明

種 ヒト 

マーカー総数a 1,157,992

BeadChipあたりのサンプル数 24

DNAインプット必要量 100 ng 

最大カスタムビーズタイプ数 50,000

アッセイケミストリー Infinium EX

システム互換性a

iScanシステム

Infinium Automated 
Pipetting System 2.0 
with ILASS

Infinium Amplification 
System

iScanシステム最大サンプルスループット 約5,760サンプル/週 

BeadChipあたりのスキャン時間b 約31分 

a. Infinium EXケミストリーワークフローでは、Infinium自動化ソリューションの使
用を指定しています。

b. 概算値、スキャン時間、最大スループットは、ラボやシステム構成によって異なり
ます。

ILASS、Illumina Lab Automation Software Solution

図1：Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0－約120万の臨
床的関連のあるマーカーを備えた多民族のバックボーンが特徴です。この
BeadChipは、柔軟で高速なワークフローを実現するInfinium EXケミスト
リーを採用しています。

ゲノムワイドバックボーン
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図2：コンテンツの概要－内側の円グラフには、ゲノムワイドバックボーン（ゲノ
ム全体のカバレッジ）、臨床研究、品質管理（QC）のために選択されたコンテ
ンツのアレイ内の割合がプロットされています。外側のリングは、1KGPに存
在する固有の変異体の加重参照グローバルアリル頻度を要約したものです。
1 1KGPに含まれないバリアントにはラベルが付けられます。カウントは固有
のバリアント数です。
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表2：主要な研究データベースからの高価値コンテンツ 

コンテンツ マーカー数a 研究アプリケーション/注記 コンテンツ マーカー数 研究アプリケーション/注記

ACMG2 59 2016 gene 
coverage

31,382

臨床WGSおよびWESサンプルから 
同定された既知の臨床的意義を持つ 
バリアント

GO7 CVS genes 191,340 心血管疾患の病態

ACMG 59 all annotations 52,114
Database of 
Genomic Variants8 902,621 ゲノムの構造多型

ACMG 59 pathogenic 13,042 eQTLs9 4,732 mRNA発現レベルを制御するゲノム座位
ACMG 59 likely 
pathogenic

5,185 Fingerprint SNPs10 433 個人識別

ACMG 59 benign 3,829 gnomAD exome11 427,536
さまざまな研究による無関係な個人からのWESおよび
WGSの結果

ACMG 59 likely benign 10,812 HLA遺伝子12 657 疾患防御、移植拒絶、および自己免疫疾患

ACMG 59 VUS 13,641 Extended MHC12,c 12,146 疾患防御、移植拒絶、および自己免疫疾患

AIMsb 2,850 祖先情報提供マーカー

KIR genes3 55 自己免疫疾患および疾患防御

Neanderthal SNPs13 2,731 ネアンデルタール系およびヒト集団の移動

Newborn/carrier 
screening gene 
coverage

46,152
TruSightTM Inherited Disease Sequencing Panel14 に
含まれる小児疾患に関連する遺伝子APOE3 19

心血管疾患、アルツハイマー病、 
および認知症

PharmGKB15 all 4,756

薬物応答に関連するヒトの遺伝的バリエーション

ClinVar4 variants 130,114

バリエーション、表現型、ヒトの健康との
関係 

PharmGKB level 1A 210

ClinVar pathogenic 37,292 PharmGKB level 1B 8

ClinVar likely pathogenic 17,166 PharmGKB level 2A 32

ClinVar benign 26,494 PharmGKB level 2B 43

ClinVar likely benign 18,963 PharmGKB level 3 1,743

ClinVar VUS 22,932 PharmGKB level 4 413

COSMIC5 genes 533,547 がんの体細胞変異 RefSeq16 3' UTR 23,070 3’非翻訳領域d

CPIC6 all 474

薬物療法を最適化するための 
ガイドライン候補を含むバリアント

RefSeq 5' UTRs 11,199 5’非翻訳領域d

CPIC-A 327 RefSeq All UTR 33,296 非翻訳領域d

CPIC-A/B 3
RefSeq +/- 10 kb 690,988 制御領域d

CPIC-B 18

CPIC-C 43 RefSeq Promoters 46,363 プロモーター領域を含む2kbの上流d

CPIC-C/D 1
RefSeq Splice 
Regions

6,941 スプライス部位でのバリアントd

CPIC-D 57    

a. 各カテゴリーのマーカーの数は、変更される場合があります。
b. 当社内計算に基づきます。
c. Extended MHCは8 Mb領域です。
d. すべての既知の遺伝子。

ACMG、米国臨床遺伝学会。ADME、吸収・分布・代謝・排泄。AIM、祖先情報マーカー。APOE、アポリポタンパク質E。COSMIC、がんの体細胞変異カタログ。CPIC、臨床薬理遺伝
学実装コンソーシアム。EBI、欧州バイオインフォマティクス研究所。eQTL、発現量的形質遺伝子座位。gnomAD、ゲノム集約データベース。GO CVS、心血管系の遺伝子オントロジー
アノテーション。GWAS、ゲノムワイド関連解析。HLA、ヒト白血球抗原。KIR、キラー細胞免疫グロブリン様受容体。MHC、主要組織適合遺伝子複合体。NHGRI、国立ヒトゲノム研究
所。PharmGKB、ファーマコゲノミクス知識ベース。RefSeq、NCBIリファレンスシーケンスデータベース。UTR、非翻訳領域。VUS、意義不明のバリアント。WES、全エクソームシー
ケンシング。WGS、全ゲノムシーケンス。
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Infinium EXケミストリーワークフロー
Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0 BeadChip
は、最新のInfinium EXケミストリーを使用して、迅速かつ正確な
アッセイワークフローを提供します。Infinium EXケミストリーワー
クフローは、ハンズオンタイムと人的エラーの可能性を大幅に削
減し、わずか2日でデータ生成を実現します（図3）。サンプル調製
とBeadChip処理は、Infinium Automated Pipetting System 
with ILASSと Infinium Amplification Systemを使用して自動化
されます。

エクソンカバレッジが向上した 
多様なバックボーン

Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0 BeadChip
は、集団間のインピュテーションカバレッジに最適化されたグロー
バル高密度SNPバックボーン上に構築されています。ゲノムワイドな
コンテンツにより、エクソン領域でのタグ性能や、ゲノムワイド関連
解析（GWAS）からの既知疾患または形質関連座位のカバレッジが
向上しました（図2、表3）。 

表3：マーカー情報
マーカー区分 マーカー数

エクソンマーカーa 157,821
イントロンマーカーa 474,445
ナンセンスマーカーb 9,986
ミスセンスマーカーb 72,519
同義マーカーb 18,196
ミトコンドリアマーカーb 1,032
Indelc 19,363

性染色体c X Y PAR/類似体
37,616 4,427 822

a. RefSeq-NCBI Reference Sequence Database。16

b. UCSC Genome Browserとの比較。3

c. NCBI Genome Reference Consortium、バージョンGRCh37。17

132,135を超えるエクソームマーカーは、アフリカ系アメリカ人、ヒス
パニック、太平洋諸島民、東アジア人、ヨーロッパ人、混血の個人な
ど、多様な民族的背景を代表する個人から選択されました。11 このア
レイには、ExACデータベース内の集団からのエクソンコンテンツも
含まれています。これには、機能性アノテーションや関連性に対する
強力なエビデンスを備えた集団間および集団固有のマーカーが含ま
れます（表4）。18 包括的な設計により、ポリジェニックリスクスコア
リング、ニュートリゲノミクス研究、既知バリアントに基づく臨床バリ
デーション試験など、複数のアプリケーションが可能になります。

*必要に応じて、ユーザーはこの時点
で停止し、翌日ワークフローを再開
できます。 

断片化
DNAを酵素により断片化

沈殿 
DNAをアルコール沈殿

画像取得
BeadChipの画像を
iScanシステムで取得

ハイブリダイゼーション
サンプルをBeadChipに
ハイブリダイズ

伸長と染色
サンプルを酵素で
塩基伸長し蛍光染色

解析とジェノタイピング
イルミナソフトウェアが自動的に
解析とジェノタイプコールを実行

2日目

一晩インキュベート

1日目

1

2

3

6

8

7

セーフストップポイント*

セーフストップポイント*

懸濁
DNAを懸濁

4

5

増幅
DNAを増幅し、
一晩（オプション）インキュベート

図3：Infinium EX 24サンプルワークフローは、最小限のハンズオンタイムで
2日間または3日間の柔軟なワークフローを提供します
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最新の研究用コンテンツ 
ClinVarなどのデータベースは、新しいバリアントの追加や、バリ
アントの「病原性」または「病原性の可能性」のカテゴリー指定の
変更などによって常に進化しています。Infinium Global Clinical 
Research Array-24 v1.0は、これらの注釈付きデータベースに含
まれる多くの価値の高いバリアントの最新のカバレッジを提供しま
す。アレイに含まれるバリアントは、ClinVar、PharmGKB、および

図4：多様な集団を網羅する疾患研究コンテンツ－Infinium Global Clinical 
Research Array-24 v1.0には、NHGRI GWASデータベースカテゴリーに
基づく表現型と疾患分類の広範なカバレッジが含まれています。

意義不明

良性の可能性

良性

病原性の可能性

病原性
ClinVar

ACMG

0 5000 10,000 15,000 20,000 25,000 30,000 35,000 40,000

13,042
37,292

5185
17,166

3829
26,494

10,812
18,963

13,641
2,2932

マーカー数

図5：ClinVarおよびACMGアノテーションによるバリアントの病理分類の分
布－これらのバリアントは、病原性および非病原性からなるさまざまなエビ
デンスを網羅しています。

表4：集団全体にわたるエクソンのカバレッジ 
集団a,b マーカー数

NFE 101,035
EAS 51,542
AMR 77,131
AFR 71,027
SAS 69,412
NFE/EAS/AMR/AFR/SAS 35,547

a. www.internationalgenome.org/category/population
b. gnomADに基づく。gnomad.broadinstitute.org/

NFE、非フィンランド系ヨーロッパ人。EAS、東アジア人。AMR、混血アメリカ人。AFR、
アフリカ人。SAS、南アジア人

既知の疾患関連バリアントを幅広く 
網羅 
Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0のコンテン
ツは、臨床研究アプリケーション向けに設計されています。本コン
テンツは、広範囲な表現型と疾患分類を表すNational Human 
Genome Research Instituteのゲノムワイド関連解析（NHGRI-
GWAS）カタログ19 から選択されたバリアントを網羅しています。こ
のコンテンツは、多様な集団の研究に興味を持つ研究者に幅広い機
会を提供します。 

BeadChipに搭載された臨床研究コンテンツにより、以前に同定さ
れた疾患の関連性の検証、リスクプロファイリング、予測スクリーニ
ング研究、およびファーマコゲノミクス研究が可能になります。バリ
アントの選択には、ClinVarおよびAmerican College of Medical 
Genetics（ACMG）のアノテーションに基づくさまざまな病理分類
が含まれます。2、4 コンテンツは、ClinVarとNHGRI-GWASカタログ
（図4）に基づく広範な表現型と疾患分類をカバーしています。19 マー
カーは、病原性、病原性の可能性、意義不明の変異（VUS）、および良
性のバリアントなど、さまざまな表現型のACMGおよびClinVarデー
タベースバリアントをカバーしています（図5）。

生物学的プロセス
身体測定値
がん
心血管疾患または測定値
消化器系の障害
血液学的測定値

免疫系の障害
炎症測定値
脂質またはリポタンパク質の測定値
肝酵素測定値
代謝異常
神経障害

その他の疾患、測定値、または特性
薬物に対する反応

1007579

1677 1165

1242
813

2321

1075

210
1082

345611
2240

12,123
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NHGRI-EBIデータベースから選択された疾患との関連性が知られ
ているマーカーで構成されています。BeadChipは、HLAアレル、拡
張MHC領域、KIR遺伝子、およびgnomADデータベースからのエク
ソンコンテンツに対するインピュテーションベースのタグSNPも提供
します（表2、図6）。

サンプル同定用のQCマーカー 
Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0には、約10Kの
品質管理（QC）マーカーが含まれています。BeadChip上のQCマー
カーは、ハイスループット研究を容易にし、サンプル追跡、祖先の決
定、層別化などの重要なサンプル情報を提供するために選択されて
います（図7）。

高性能アッセイ

Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0 BeadChipは、
信頼性の高いInfiniumアッセイケミストリーを使用して、高性能で正
確なジェノタイピングソリューションを提供します。さらに、アッセイ
からの個々のジェノタイピングコールの信号対雑音比が高いため、ゲ
ノム全体のコピーCNVコールが可能になります（表5）。 

表5：データパフォーマンスとスペーシング

データ 
パフォーマンス

観測値a 製品仕様b

コールレート 99.7% 平均99.0を超える

再現性 99.99%  99.90を超える

Log R偏差 0.12C 平均0.30未満d

平均値 中央値 90  
パーセンタイルc

プローブ 
スペーシング 2.65 kb 1.30 kb 6.14

a. 女性サンプルのY染色体マーカーは除外された値。
b. GenTrainサンプルセットの結果に基づいています。
c. 一般的なプロジェクトでイルミナの標準プロトコールを実施した場合の予測値。

まとめ

Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0は、さまざま
な研究アプリケーション向けにコスト効率の高い高密度のジェノタイ
ピングアッセイを提供します。BeadChipは、Infinium Automated 
Pipetting System with ILASSおよび Infinium Amplification 
Systemと組み合わせることで、限られた手作業で大量のサンプルを
分析したい研究室に、高スループットのオプションを提供します。

詳細はこちら
Infinium Global Clinical Research Array-24 v1.0

Infinium Amplification System

Infinium Automated Pipetting System with ILASS

品質管理
約10Kマーカー

血液表現型（1,458）

フィンガープリンティング（404）

性別確認（2,379）

祖先に関する情報（2,808）

ミトコンドリア（118）

偽常染色体領域1と2（453）

ヒト連鎖解析（1,341）

法医学（3）

図7：カテゴリー別のQCコンテンツ－BeadChipには、サンプル追跡、性別
判定、大陸祖先、ヒトの連鎖など、さまざまな情報を提供する約10,000個の
QCマーカーが含まれています。

図6：臨床研究コンテンツ－主要なデータベースから専門家に選択された臨床
研究コンテンツは、幅広いアプリケーションに対応します。

ClinVar
gnomAD
MHC-HLA-KIR
NHGRI-EBI GWAS catalog130,114

132,135

657
45,434

4756 5513 PharmGKB
PGx公開データベースバリアント

  

  

https://jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/infinium-global-screening-24.html


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。   |   7M-GL-00713 v1.0-JPN

INFINIUM GLOBAL CLINICAL RESEARCH ARRAY-24 V1.0

製品情報 

Infinium Global Clinical Research 
Array-24 v1.0 kit

カタログ番号

24 samples 20065215

96 samples 20068337

1152 samples 20068338

Infinium Global Clinical Research 
Array-24+ v1.0 kita

24 samples 20068351

96 samples 20068352

1152 samples 20068353

a. カスタムBeadChipコンテンツを追加するときは、製品名に+の付いたキットを選択
してください。
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