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データシート

Illumina TruPath™ 
Genome
最もシンプルな 
全ゲノムシーケンスワークフロー

10分のハンズオン調製時間で最も 
シンプルなサンプルからデータまでの
ワークフローを体験

M-GL-03931 v1.0-JPN

NovaSeq™ Xシリーズを使用し、
ショートリードと近接データで 
ゲノムのマッピング困難な領域を解明

構造変異の検出精度の向上および 
超長距離フェージングにより、 
長距離レベルの洞察を解明 

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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ゲノムアクセシビリティによるパラダイム
シフト
ショートリード次世代シーケンス（NGS）は、ゲノムの大部分のアッセ
イに研究者が用いる主要な手法です。しかし、一部の領域やバリアン
トの種類においては、極端な繰り返しや、高い配列相同性、構造の複
雑さなどの特性評価に対する課題が残されています。近年の研究に
よって、これらの領域にはヒトの遺伝性疾患において潜在的な役割を
有するバリアントが隠れていることが示されており1,2、遺伝性疾患の
根本原因の探索においては、これらの解読が極めて重要になってい
ます。

ロングリードシーケンスなどの別の手法は、解像度が向上し、マッピ
ング困難な多くの領域やバリアントに対する洞察をさらに深めていま
す。しかし、ロングリード法はワークフローが複雑で、広く認識されて
いる、精度に関する課題があり、結果にばらつきが生じる傾向があり
ます。

近接マップリードテクノロジーを用いるIllumina TruPath Genome
は、全ゲノムシーケンス（WGS）のワークフローパラダイムを変える
ことができます。この革新的なアッセイは、シンプルな10分間のハン
ズオンアッセイによる調製ステップを用いて、長いDNA断片を捕捉し
ます。シーケンスは、既存のNovaSeq Xシリーズで実施し、最先端

のDRAGENTM二次解析を使用します。その結果、正確かつ包括的な
ゲノムが得られ、ロングリード法で一般的に生成されるリード長より
も広い範囲にわたる洞察を得ることができます。

TruPath Genomeを用いることで、簡単かつ精度の高いショート
リードシーケンスを活用し、ゲノムのマッピング困難な領域を解明
し、構造変異（SV）検出を向上し、フェージングリードとバリアント
コールを生成できるようになりました。

他にはないワークフローのシンプルさ
TruPath GenomeはWGS運用を大幅に簡素化し、ハンズオンタイ
ムを10分まで短縮します（図1）。信頼のイルミナトランスポザーゼケ
ミストリーにより、従来のライブラリー調製ステップが不要になりま
す。高度なバイオインフォマティクスアルゴリズムは、標準的なペアエ
ンドのショートリードデータ*とナノウェル近接情報を活用し、最大数
百万塩基離れたバリアント間の関係性を解明します。

*ハミングエラーは、バリアントが不正確な母由来または父由来ストランドに割り当てられ
る際に起こります。

希釈したDNAと2種類の試薬を 
NovaSeq X試薬カートリッジに添加

NovaSeq Xシリーズに 
試薬カートリッジとNovaSeq X 
フローセルをロード

新しいDRAGENアルゴリズムを使って
長距離洞察を解明

約10分でTruPath Genome
アッセイを調製 

シーケンス 解析

図1：TruPath Genomeワークフロー 
DNAとTruPath Genome試薬1つをライブラリーチューブストリップに添加し、NovaSeq X試薬カートリッジに挿入します。次に、もう1つのTruPath Genome
試薬をカートリッジに添加します。カートリッジおよびフローセルをNovaSeq Xシリーズにロードし、ランを開始します。

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/techniques/sequencing/dna-sequencing/mapped-reads.html
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サンプル

精製した二本鎖DNA（dsDNA）は、標準または高分子量（HMW）
用の市販キットで抽出します。推奨DNAインプット量は350 ngであ
り、TruPathタグメンテーションバッファーで希釈し、ライブラリー
チューブストリップに添加します。細胞株または全血から分離したイ
ンプットDNAを使用できます。ホルマリン固定（FFPE）およびセル
フリーDNA（cfDNA）サンプルから分離したDNAには対応していま
せん。最適な性能を得るには、40%が60 kb超の長さのある大きな
断片を保持する方法を使ってDNAを抽出することが推奨されます。3 

その他のサンプルの種類、サンプル品質のばらつき、最適なインプッ
ト量に関するガイダンスについては、テクニカルノート『様々な種類
と品質のサンプルに対応するTruPath Genomeの性能』をご一読く
ださい。

シーケンス

希釈したDNAおよび2種類のTruPath Genome試薬の入ったライ
ブラリーチューブストリップをNovaSeq X試薬カートリッジに添加
し、NovaSeq X C2またはC8フローセルとともにNovaSeq Xシ
リーズにロードし、2つまたは8つのヒトゲノムをそれぞれシーケンス
します。

フローセル表面上のナノウェルは、イルミナトランスポソームによっ
てプライムされます。†DNAはフローセルに導入され、複数のウェル
わたってトランスポソームによって捕捉されることで、シードされた
ナノウェルが星座のようなパターンを形成します（図2A）。トランス
ポソームは捕捉したDNAを切断し、その断片をタグメンテーションと
呼ばれる処理でフローセル表面に接着させます‡（図2B）。非結合
DNAとトランスポソームは、洗浄ステップで除去されます。

ナノウェルの中では、タグメンテーションされたDNAを使ってシー
ケンス用のクラスター§ が作成されます。同一の元の長鎖DNA断
片に由来するDNAは、近傍のナノウェル内でクラスターを形成し
ます。シーケンスは、実績のあるイルミナXLEAP Sequence by 
Synthesis（XLEAP-SBSTM）ケミストリーと150 bp × 2ランを使っ
てNovaSeq Xシリーズで実施します。

解析

シーケンス完了後、DRAGENTM Germlineパイプラインがシーケン
スデータとナノウェル近接情報を統合する新しいアルゴリズムを使
い、そのDNAとリファレンスゲノムのアライメントを行います。近接
情報を活用することで、これまでリファレンスゲノムにマッピングさ
れなかったリード、または低い信頼度でアライメントだけされていた
リードを適切に割り当てることができるようになります。この方法で

† トランスポソームはダイマーとして存在するDNAトランスポザーゼ複合体です。
‡ タグメンテーションはDNAの断片を切断するプロセスであり、トランスポソームを 

 使ってアダプター配列を付加します（タグ付け）。
§ クラスターはシーケンスされるフローセル上のDNAの増幅スポットです。

A. B.

図2：近接マップリードテクノロジーの仕組み 
（A）DNAは複数の隣接するナノウェルを横断し、近接情報を使用できるようにして、長距離の洞察を生成します。（B）DNAはナノウェル（灰色のボックス）内の
トランスポソームに捕捉され、そこでタグメンテーションおよびクラスター形成が行われます。

  

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/trupath-genome-sample-info-tech-note-m-gl-03932/trupath-genome-sample-info-tech-note-m-gl-03932-jpn.pdf
https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/trupath-genome-sample-info-tech-note-m-gl-03932/trupath-genome-sample-info-tech-note-m-gl-03932-jpn.pdf
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は、標準的なショートリードを互いに確率論的に関連付けることが
できるため、スモールバリアント（1塩基変異（SNV）および挿入/欠失
（Indel））、大規模バリアント（50 bp超）、既知の相同領域のバリ
アント、および数百万塩基対離れている可能性のあるスモールバリア
ントのフェージングコールに対する包括的なバリアント検出を実現し
ます。

高精度なショートリードを用いた 
包括的なゲノムの解明
スタンダードSequence by Synthesis（SBS）は、スモールバリア
ント（例：SNV、Indel、コピー数バリエーション（CNV））に対して
高い検出精度が立証されていますが、特異的な領域および構造変異
などのバリアントの種類に対しては課題を抱えています。TruPath 
Genomeには、より包括的なゲノム解析を可能にするショートリード
シーケンスに対応する新しい性能が導入されています。ショートリー
ドを使用することで、これまで課題のあったゲノム領域に対処できる
ようになり、その他の種類のバリアントの精度を向上させることがで
きるようになりました。

マッピングが難しい領域におけるカバレッジの改善

複雑で多型性が高い、または重複したゲノム領域は、低いカバレッジ
または低いマッピング品質（MapQ）のいずれかに起因する低いマッ
ピング性能により、リファレンスゲノムへのアセンブルまたはアライメ
ントが困難になることがあります。従来、これらの「ダーク」領域4 の
カバレッジは、MapQスコアの低さ、ゲノムシーケンスデータにおける
ギャップおよびバリアントコールの全体的な解像度の制限につながっ
ていました。これらのキャップを埋めるために、TruPath Genomeで
は、隣り合うクラスターから近接情報を使用して、正確なゲノム位置を
割り当てます。これにより、これらの曖昧なマップリードに関する信頼
度の高いマッピングが可能になります（図3および図4）。

より高い精度のバリアントコール 

TruPath GenomeはHG002ゲノムおよびTelomere- to-
Telomere（T2T）コンソーシアムT2T-Q100 v1.1 v0.019 Truth
セットを用いてベンチマーク評価を実施し、スモールバリアントコー
ル、SV検出、およびフェージングシーケンスにおける性能を立証し
ました。近接マップリードテクノロジーが実現したマッピング解像度
の向上により、相同または反復領域など、従来マッピングが困難なゲ
ノム領域において、スモールバリアントコール性能が改善しました。

図3：TruPath Genomeを用いて、マッピング困難な、医学的に重要な遺伝子を効果的に解明 
RHCに隣接するRh血液型座位に位置し、頻繁な遺伝子変換およびハイブリッド再構成を伴う極めて高い配列相同性を共有するRHCE 遺伝子におけるカバレッ
ジを回収することで、一部の領域でショートリードマッピングが曖昧になります。RHCEの正確なジェノタイピングは、Rh抗原（C/c、E/e）の決定において臨床的
に重要であり、ジェノタイピングの不一致により溶血性輸血反応や胎児・乳児溶血性疾患（HDFN）のリスクが増加する可能性があります。スタンダードSBSは
Illumina DNA PCR-Free Prepを用いて実施しました。

スタンダード
SBS

RHCE

TruPath 
Genome、HMW

  

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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標準的なショートリードシーケンスとバリアントコールを比較する
と、TruPath Genomeでは、偽陰性（FN）および偽陽性（FP）バリ
アントコールの大幅な低下による精度の向上を示します（図5）。

TruPath Genomeは、標準的なショートリード法と比べて、SV（50 
bp超）コール性能の劇的な増加を示します。SVコール率は、スタン
ダードSBSでは86%でしたが、近接マップリードテクノロジーでは
94%に向上しました（図6）。

非常に長いフェージング

フェージングシーケンスは、母由来染色体と父由来染色体上のアリ
ルを識別できるハプロタイプ情報を提供します。8 この情報は、複合
ヘテロ接合性バリアントの解明に役立てられ、常染色体劣勢疾患の
解釈に重要です。

近接マップリードテクノロジーは、ヒトゲノムのフェージングに特に適
しています。フローセル上に補足されたDNAは、数百キロベースから
数メガベースまで伸長するフェージングブロックを産生し（図7および
図8）、ハプロタイプおよび複合ヘテロ接合体に対する深い洞察を与
えます。
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図4：TruPath Genomeによるゲノムの「ダーク領域」のカバレッジ
向上

TruPath Genomeは、Ebber tら 1 の報告において「dark-by-
MAPQ」領域として定義された「ダーク領域」のカバレッジを向上さ
せます。この領域では、領域をカバーするリードの90%がマッピング
品質（MAPQ）10未満です。TruPath Genomeでは、マッピングが困
難なゲノム領域のリードマッピングの向上により、ダーク領域のゲノム
サイズが減少します。スタンダードSBSはIllumina DNA PCR-Free 
Prepを用いて実施しました。

図5：TruPath Genomeによるスモールバリアントコールの精度向上
さまざまなNGSシステムおよびアッセイに対するスモールバリアントコール性能をGenome in a Bottle NIST T2T-Q100 HG002 SV v1.1 Truthセットに対
してベンチマーク評価しました。Ultima UG 100、SPRQケミストリーを用いたPacBio、および1 kbデータセットを用いたElement AVITIのデータは公開資料
に基づいています。5–7 スタンダードSBSデータは、Illumina DNA PCR-Free Prepライブラリーを用いて、NovaSeq Xシステムv1.4ソフトウェアおよび10B
フローセルでシーケンスを実施し、DRAGEN Germline v4.5.2で解析しました（テクニカルレプリケート6回）。TruPath Genomeの標準データは標準的な方
法で抽出したDNAを用いて生成し、NovaSeq Xシステムv1.4ソフトウェアおよびC8フローセルでシーケンスを実施し、DRAGEN Germline v4.5.2で解析し
ました（テクニカルレプリケート63回）。TruPath GenomeのHMWはHMW法で抽出したDNAを用いて生成し、NovaSeq Xシステムv1.4ソフトウェアおよび
C8フローセルでシーケンスを実施し、DRAGEN Germline v4.5.2で解析しました（テクニカルレプリケート64回）。FN：偽陰性バリアントコール、FP：偽陽
性バリアントコール
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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/sequencing/dna-sequencing/whole-genome-sequencing/phased-sequencing.html
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図6：TruPath Genomeを用いた構造バリアントコールの向上 
TruPath Genomeの構造変異（SV）性能をDRAGEN Germline v4.5.2を用いたスタンダードSBSと比較しました。解析には、SV信頼領域のBEDファイ
ルを用いたGenome in a Bottle NIST T2T-Q100 HG002 SV v1.1 Truthセットを使用しました。ベンチマークは、Genome in a Bottle guidance for
structural variant benchmarkingに従い、Truvari v4.2.2の「bench」および「refine」コマンドを用いて実施しました。スタンダードSBSデータは、
Illumina DNA PCR-Free Prepライブラリーを用いて生成し、NovaSeq Xシステムv1.4ソフトウェアおよび10Bフローセルでシーケンスを実施しました
（テクニカルレプリケート6回）。TruPath Genomeの標準データは標準的な方法で抽出したDNAを用いて生成し、NovaSeq Xシステムv1.4ソフトウェア
およびC8フローセルでシーケンスを実施しました（テクニカルレプリケート63回）。TruPath GenomeのHMWはHMW法で抽出したDNAを用いて生成
し、NovaSeq Xシステムv1.4ソフトウェアおよびC8フローセルでシーケンスを実施しました（テクニカルレプリケート64回）。SPRQケミストリーを用いた
PacBioデータは、公表済みのデータから取得しました。6 精度は、真の陽性率を示します。コール率は、サンプル中のバリアントの総数に対する真陰性の割合
を表します。F1スコア（%）は真陽性と真陰性の結果の合計値の割合を算出したものです。スコアが高いほど、リファレンスデータに基づく精度の向上を示しま
す。

図7：30種類の対応するHMWおよび標準抽出した細胞株に対するTruPath Genomeを用いた超長距離フェージング
フェーズブロックは、DRAGEN Germline v4.5.2におけるDRAGENフェージングを用いて第1～22染色体に対して実施しました。TruPath Genomeデータは、
Coriellの30種類の異なる細胞株サンプルを用いて、高分子量（HMW）抽出および標準抽出の両方で取得しました。フェーズブロックNG50とは、ターゲット領
域（ゲノムまたはその他）の50%がフェージングされた時のフェーズブロックの長さのことです。特定のターゲット領域の50%をフェージングできないテクノロ
ジーでは、NG50はゼロ塩基対となります。完全にフェージングされた遺伝子の割合とは、指定された遺伝子リスト（Gencode v44 genes.gtf）に含まれる遺
伝子領域の割合を指し、単一のフェージングブロック内に完全に含まれるものの割合を指します。
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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://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/giab/data/AshkenazimTrio/analysis/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117_README.md
https://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/giab/data/AshkenazimTrio/analysis/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117_README.md
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TruPath Genomeは、標準的なDNA抽出では全遺伝子の中央値
約91%を完全にフェージングし、高分子量（HMW）DNA抽出で
は約97%の遺伝子を完全にフェージングします。さらに、TruPath 
Genomeは、標準的およびHMW DNA抽出の両方においてすべて
のヘテロ接合SNVの約98%¶ をフェージングします。

HMW DNAのためのDRAGENフェージングを用いたTruPath 
Genomeデータでは、HapCut2（約6％）などの公開ツールと比較
して、ハミングエラー**（約4％）を低減します。10

高い相同性のある領域におけるバリアント検出

標準的なショートリードを用いたパラログ領域における正確なバリ
アント検出は、高い配列相同性により困難であるため、曖昧なリード
マッピングやバリアント検出エラーが生じます。この解決には、マルチ
プレックスライゲーション依存プローブ増幅法（MLPA）または長鎖
ポリメラーゼ連鎖反応（LR-PCR）などの高価な反射アッセイが必要
になることがよくあります。TruPath Genomeは、フローセル近接
情報と新規のMulti-Region Joint Detection（MRJD）アルゴリズ
ムを組み合わせることで、パラログ遺伝子において信頼性の高い、de
novoハプロタイプ分解バリアントコールを実現します（図9および図
10）。

TruPath Genomeは、ゲノム全体にタンデムコピーまたは非タンデ
ムコピーが分布することが知られている11遺伝子（表1）をターゲッ
トとし、MRJDによる高精度マッピングを実施し、ハプロタイプ分解
能に基づく再構築およびスモールバリアントコールを実施します（図
10）。

表1：MRJD解析のためのTruPath Genomeがターゲットとする
遺伝子

CFHR NCF1 SMN1/2

CYP2D6 PMS2 STRC

CYP11B1
RCCX(CYP21A2 
およびTNXB)

USP8

¶ ヘテロ接合バリアントのフェージング率は、フェージングされたヘテロ接合体SNVの 
割合のことであり、フェージングされたSNV数をヘテロ接合SNV数で割って算出され 
ます。

**ハミングエラーは、バリアントが不正確な母由来または父由来ストランドに割り当てられ
る際に起こります。

図8：HG002 Truthセットデータを用いたTruPath Genomeで達成
されたフェージングシーケンスのベンチマーク評価

フェーズブロックは、DR AGEN Germl ine v4.5 .2における
DRAGENフェージングを用いて第1～22染色体に対して実施しまし
た。HiFiデータ（PacBio SPRQ）のフェージングVCFは、https://
downloads.pacbcloud.com/public/revio/2024Q4/WGS/
GIAB_trio/HG002_rep1/analysis/v3.0.2/より取得しました。
TruPath Genomeデータは、HG002細胞株サンプルについて、
HMW抽出サンプルおよび標準抽出サンプルのシーケンスレプリ
ケートから取得しました。フェーズブロックNG50とは、ターゲット
領域（ゲノムまたはその他）の50%がフェージングされた時のフェー
ズブロックの長さのことです。完全にフェージングされた遺伝子の
割合とは、指定された遺伝子リスト（Gencode v44 genes.gtf）
に含まれる遺伝子領域のうち、単一のフェージングブロック内に完
全に含まれる領域の割合を指します。フェージングハミングエラー率
は、https://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/
g iab/data/AshkenazimTr io/analys is/NIST_ HG002_
DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/GRCh38_
HG2-T2TQ100-V1.1_smvar.vcf.gzからダウンロードしたT2T 
Q100 Truthセット9 に対してベンチマーク評価を実施しました。
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https://downloads.pacbcloud.com/public/revio/2024Q4/WGS/GIAB_trio/HG002_rep1/analysis/v3.0.2/
https://downloads.pacbcloud.com/public/revio/2024Q4/WGS/GIAB_trio/HG002_rep1/analysis/v3.0.2/
https://downloads.pacbcloud.com/public/revio/2024Q4/WGS/GIAB_trio/HG002_rep1/analysis/v3.0.2/
https://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/giab/data/AshkenazimTrio/analysis/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/GRCh38_HG2-T2TQ100-V1.1_smvar.vcf.gz
https://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/giab/data/AshkenazimTrio/analysis/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/GRCh38_HG2-T2TQ100-V1.1_smvar.vcf.gz
https://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/giab/data/AshkenazimTrio/analysis/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/GRCh38_HG2-T2TQ100-V1.1_smvar.vcf.gz
https://ftp-trace.ncbi.nlm.nih.gov/ReferenceSamples/giab/data/AshkenazimTrio/analysis/NIST_HG002_DraftBenchmark_defrabbV0.020-20250117/GRCh38_HG2-T2TQ100-V1.1_smvar.vcf.gz
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図9：セグメント重複領域におけるバリアント検出に用いられるMRJD法の概要図 
1. 特定のセグメント重複領域セットに対して、MRJDでは当該領域内のいずれかのコピーにマッピングされたすべてのリードを抽出し、ジョイント解析を行いま
す。近接情報は、そのようなリード間のつながりを確立し、元が同一の分子に由来するリードセットを同定するために利用します。2. 次に、ステップ1で抽出したす
べてのリード数をノーマライズし、GC補正して使用し、インプットサンプル内のセグメント重複配列のコピー数総数を推測します。3. ステップ2で推測された領域
のコピー数、および近接情報がリンクするリードのすべてのセットに適用されるジョイントジェノタイピング法を用いて、インプットサンプル中の各セグメント重複
配列のコピーに存在するすべてのバリアントを同定し、フェージングします。4. 完全にフェージングされた各コピーは、（領域がリファレンスゲノム上で遠位に存在
する場合）特定のリファレンスゲノム位置に割り当てられ、（セグメント重複領域がリファレンス内に連続/重複している場合のみ）他のコピーに対してフェージング
されてハプロタイプとしてまとめられます。5. すべてのコピーにおける完全にフェージングされたバリアント、各コピーのハプロタイプの割当て、各コピーのリファ
レンスゲノム位置への割当て、および各コピーに割り当てられたリードは、MRJD専用の、VCF、JSON、BAMファイルに出力されます。

ショートタンデムリピート（STR）のための解像度の向上

STRは、正常範囲を超えて伸長しうるゲノムの反復領域であり、脆弱
X症候群、筋萎縮性側索硬化症、ハンチントン病など、多くの遺伝性
疾患に関連する変異を引き起こすことがあります。11 これらの領域で
は、最も重要な伸長アリルの多くが標準的なショートリードシーケン
スデータのリード長を超えるため、正確なサイズ推定およびリード回
収は困難です。近接情報と高品質なショートリードデータを組み合わ
せることで、TruPath Genomeでは、正確なSTRサイズに必要なリー
ドの回収が向上し、フェージング情報を用いた2つのコピーをジェノ
タイピングすることで解像度が向上します（図11）。

複雑なSVに対応する超長距離の洞察

大きな構造再配列を解明するためのTruPath Genomeの性能には、
従来のバリアントコール性能のベンチマークを超える新しい機能が
搭載されています。TruPath Genomeは、ゲノム上の任意の2領域間
の近接クラスター†† からのリードに関する情報を取得し、高解像度
のゲノム構造マップの視覚化表現（「コロケーションプロット」）を構
築することができます（図12）。

†† 近接クラスターとは、フローセル上で互いに物理的に近いクラスターのことです。

領域1 領域2

2

3

1

4

5

近接情報を用いた
ジョイントの集積

ノーマライズした深度に基づく
総コピー数（例3）

近接情報を持つリードを用いて、
総コピー数に基づきすべてのコピーを構築

コピーを領域またはハプロタイプに分類

フェージングした遺伝型の出力

リードペア

リードペア間のリンク

コピー1
コピー2
コピー3

コピー3、 ハプロタイプ 1コピー1、ハプロタイプ1

コピー2、ハプロタイプ2
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図10：TruPath GenomeおよびMJRDを用いた、パラログ遺伝子におけるバリアントコールおよびリード割当ての出力例 
（A）PMS2リファレンスゲノム位置に存在する、PMS2/PMS2CL遺伝子と偽遺伝子のペアの全コピーにわたるフェージングバリアントコールと関連するサポート
リード。PMS2/PMS2CLのフランク領域との近接リンクに基づいて、4コピーのうち、2コピーがPMS2CL（偽遺伝子）コピー、残り2コピーがPMS2（活性遺伝子）
コピーとして同定されました。コピー3（PMS2）は、エクソン13および14に重複する遺伝子変換事象と考えられるものが含まれており、PMS2CLリファレンスシー
ケンスと一致するバリアントの存在によって示されています。PMS2CLリファレンスシーケンスとPMS2リファレンスシーケンスとのアライメントは、3番目のペイ
ン（上から下へ）に示されています。（B）SMN1リファレンスゲノム位置に存在する、SMN1/SMN2遺伝子と偽遺伝子のペアの全コピーにわたるフェージングバリア
ントコールと関連するサポートリード。各フェージング済みコピーのSMN1 c.840位置の塩基配列より、4コピーのうち3コピーは、SMN1（活性遺伝子）として同
定され、残りの2つはSMN2（非活性遺伝子）として同定されました（この位置では、SMN1コピーはC塩基を有し、SMN2コピーはT塩基を有します）。

A. PMS2 遺伝子

B. SMN 遺伝子
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図11：TruPath Genomeを用いることで達成可能となるSTR伸長のより高精度な測定 
STRの真の分類は各ドットの色で表されています。色付きの帯は、各座位の伸長の異なるクラスを定義するために用いられる異なる分類を示しています。X軸
は、TruPath GenomeまたはスタンダードSBS（Illumina DNA PCR-Free Prep）をインプットとして使用したDRAGEN STRによるSTRサイズの推定値を
示しています。TruPath Genomeによる分類は、真の分類との一致が非常に高く、STR長のより広い範囲に及んでいます。スタンダードSBSの総レプリケート
数：78バイオサンプル（78名の固有サンプル）。TruPath Genomeの総レプリケート数：135バイオサンプル（42名の固有サンプル）。

図12：TruPath Genomeのコロケーションプロットを用いた構造変異イベントの視覚化
（A）全ゲノムビンのペアにマッピングされた近接リード（フローセルの空間）のカウントを評価し、2次元コロケーションマップを生成します。X軸とY軸はリファ
レンスゲノムビンを表しています。2つのビン間の接続数が多いことは、インプットサンプルにおいてこれらのビンがゲノム空間上で互いに近接していることを示
しています。構造変異がない領域では、リファレンスゲノム上で近接するゲノムビンはインプットサンプルでも近接しているため、コロケーションプロットの対角線
付近に多くの接続数が現れます。構造変異が存在する場合、リファレンスゲノム上で近接しているゲノムビンがインプットサンプルのゲノムでは近接しておらず、リ
ファレンスゲノム上で離れているゲノムビンがインプットサンプルでは近接している場合があります。これらの接続性の変化は、コロケーションマップ上で、さまざ
まな形状の対角外シグナルおよび対角線上の接続の欠如として反映されます。（B）重症血友病Aに関連する、F8遺伝子座位におけるイントロン1の遺伝子逆位の
コロケーションマップの例。この構造変異イベントの境界では、対角外領域（青色の円）には期待された砂時計型のシグナルが認められ、対角線（オレンジ色の
円）上ではシグナルの欠如が認められることに注目してください。プロットの下には、リファレンスゲノム座位および逆位遺伝子領域の模式図を示しています。
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最もシンプルな全ゲノムシーケンス 
ワークフロー
イルミナTruPath Genomeは、基盤となる近接マップリードテクノ
ロジーを搭載しており、ヒトゲノムシーケンスを変革します。革新的な
ワークフローにより、従来のライブラリー調製が不要な、これまでに
ない簡便性を実現し、近接情報によって、高精度な標準ショートリー
ドシーケンスデータを用いて長距離のDNA鎖情報を保持します。そ
の結果が、ショートリードのデータ品質の強みとスモールバリアント
の高精度検出を兼ね備えたアッセイであり、ヒトゲノムにおけるマッ
ピングカバレッジを向上させるとともに、遺伝性疾患を理解するため
の強力なツールとなります。

詳細はこちら

Illumina TruPath Genome

近接マップリードテクノロジー

NovaSeq Xシリーズ

製品情報

製品 カタログ番号

Illumina TruPath Genome 
(NovaSeq X C8 flow cell) 20157405

Illumina TruPath Genome 
(NovaSeq X C2 flow cell) 20157406

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/sequencing-kits/library-prep-kits/illumina-trupath-genome.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/novaseq-x-plus.html
https://jp.illumina.com/techniques/sequencing/dna-sequencing/mapped-reads.html
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