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TruSight ™ Software Suite
希少疾患の症例管理、バリアント解析、および解釈に効率性と高い信頼性を提供
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図 1： WGSおよびWESは、CMAよりも高い診断的有用性があります：
20,068名の小児を含む 37件の研究の量的解析から、第一選択される
ゲノム検査の診断的有用性は、CMAの 10%と比べて、WESおよび
WGSではそれぞれ 36%および 41%の有用性を示しました。95%信頼
区間（CI）：4.7-14.9、P < 0.0001。

TruSight Software Suiteにおけるバリアント解析

二次解析には次が含まれます：

• DRAGENプラットフォームを使用したアライメントおよび 
バリアントコール

三次解析には次が含まれます：

• バリアントアノテーション
• バリアントフィルタリングおよびトリアージ
• バリアントの視覚化
• バリアントキュレーション
• バリアント解釈およびカスタマイズしたレポート作成

DRAGENプラットフォームの活用
TruSight Software Suite は、DRAGEN（Dynamic Read 
Analysis for GENomics）Bio-IT Platformを活用することで、
ゲノムデータの二次解析を行います。DRAGENプラットフォーム
の基本的機能は、演算時間の長さや膨大な量のデータなど、ゲノム
解析でよく見られる課題に対処します。DRAGENプラットフォームは、

図 2：TruSight Software Suiteでのバリアント解析：TruSight Software Suiteのバリアント解析は、DRAGENプラットフォームが自動的なアライメントと
バリアントコールを開始し（カバレッジ深度が 30 ×のトリオ解析には約 3時間必要）、その後バリアントのトリアージ、視覚化、および解釈が続きます。
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DRAGEN Bio-IT Platformによる
自動化バリアントコール：

バリアント候補の優先順位付け ダイナミックなバリアントコール確認 バリアントと疾患の関連性
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TruSight Software Suite

• カスタムアノテーション
• 家族ベースの詳細なフィルタリング
• CaseLogによる過去症例の検索
• 確証のための機械学習ツール

• SNV、小さなIndel、
CNV、SV、STR、ROH、
SMN1/SMN2コール

• 塩基レベルの変化に対するIGV
• マクロイベントに対するゲノム
全体の視覚化

• リピート伸長の視覚化
• 過去症例の視覚化（CaseLog）

• ACMGベースの遺伝子とバリアント
のキュレーションワークフロー

• レポート作成テンプレートのカスタ
マイズ

特長

• 包括的なゲノム評価
小さなバリアント、構造多型、ミトコンドリアバリアント、
リピート伸長、ホモ接合性領域、および SMN1/SMN2
バリアントの解析、視覚化、解釈

• 既存の環境を活用した統合ワークフロー 
次世代シーケンスの利点を最適化するために、既存の環
境を活用して多様な解析ツールを簡単に統合することで、
進化するテクノロジーに対応

はじめに
次世代シーケンス（NGS）テクノロジーを使用した全ゲノムシーケ
ンス（WGS）および全エクソームシーケンス（WES）は、遺伝性
疾患に関連するバリアントを調査するための強力な手法です。2011
年 1月から 2017年 8月までの文献のメタ解析では、20,068
名の小児を含む 37件の研究が、染色体マイクロアレイ（CMA）、
WESおよびWGSの 3種類の検査アプローチの診断的有用性を
レビューしました。結果より、NGS法ではCMAと比べて、8.3倍
高い確率が示されました（図 1）。1 

WGSおよびWESは、ゲノム全体を高解像度で偏りなく見渡し、
希少疾患に関連する原因となるバリアントを発見できます。ただ
し、これらの手法によって生成される膨大な量のデータは、重
要なボトルネックとなっており、生のシーケンスデータを意味の
ある解釈可能な結果に効率的に変換できる包括的なデータ解析
ツールが必要です。この課題に対処するために、イルミナでは、
TruSight Software Suiteを提供しています。この Software as a 
service（SaaS）は、BaseSpace ™ Sequence Hub および
イルミナシーケンスシステムと統合し、ランのモニタリング、ラン
メトリクス、およびおよびシーケンスデータの自動アップロード
にアクセスします。これにより、DRAGEN ™ Bio-IT Platformに
クラウドベースでアクセスでき、NGSの包括的かつ合理化された
二次解析および三次解析ワークフローを可能にします（図 2）。
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図 4：バリアントのフィルタリングと優先順位付け：家族ベースのバリアントフィルタリングを行うことで、遺伝的バリアントとde novoバリアントを同定でき
ます。各ユーザーがカスタマイズできるバリアントグリッドには、バリアントのカテゴリ、染色体の位置、影響を受ける遺伝子、重複（バリアントの重複する
表現型の数）、バリアントの結果、バリアントの集団内頻度（既知の場合）などに関する情報が表示されます。

精度を損なうことなく、迅速で、柔軟性があり、コスト効率のよさ
を実現しているため、すべての規模と分野のラボが、自身のゲノム
データでより多くの解析を行えます。包括的なバリアントコール
には、1塩基変異（SNV）、挿入 /欠失（Indel）、コピー数バリ
アント（CNV）、構造多型（SV）、ショートタンデムリピート（STR）、
リピート伸長、ホモ接合性領域（ROH）、SMN1/SMN2コール
などが含まれます（図 3）。TruSight Software SuiteはWGS
およびWES出力両方に互換性がありますが、DRAGENプラット
フォームは全ゲノムサンプルを用いたリピート伸長コールおよび
SMN1/SMN2コールにのみ対応します。その他の詳細情報は
TruSight Software Suiteのユーザーガイドをご覧ください。
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図 3：TruSight Software Suiteで同定されたバリアントタイプ：さまざ
まなバリアントタイプの検出で得られたWGSデータ解析の結果であり、
割合（%）は、合計 669のバリアントのうちの各バリアントタイプの割
合を示しています。 

その他のプラットフォームとシステムとの統合
多くのラボでは、新しいゲノムテクノロジー、装置および手法を統合
するための取り組みが行われています。TruSight Software Suite
はプロセスを簡単にし、WGSおよびWES解析を自動で行うため
にBaseSpace Sequence Hubを経由して、NovaSeq ™ 6000、
NextSeq™ 2000またはその他のシステムにシームレスに統合する
ようにデザインされています。さらに、TruSight Software Suiteは、
Illumina DNA PCR-Free Prep, Tagmentationおよび NovaSeq 

6000システムを含む、DNAからレポートまでを統合したWGS
ソリューションの希少疾患ワークフローの最後の部分にあたります。
アプリケーションプログラミングインターフェース（API）との互
換性があるため、施設のその他のラボ情報システム（LIMS）と
統合することが可能です。TruSight Softwareは、完全なデータ
保管構造があり、コスト効率のよい、安全な方法で FASTQ、
VCF、BAMファイルなどを短期間および長期間保管します。

簡単でカスタマイズ可能な症例管理
TruSight Software Suiteには、ユーザーが新しい症例の作成、
データファイルのインポート、シーケンスデータファイルの各症例
への関連付けを行うことができるCase Management Portal機能
があります。あるいは、これらの情報は、APIを介して簡単にイン
ポートすることもできます。ユーザーは、家族構造、発端者の性別、
発端者の表現型の特徴（オプション）、影響を受けている家族の状
態など、各症例に関する家族関係情報（最大 5人）を入力し、バリ
アントフィルタリングおよび優先順位付けを改善します。 

症例は、ラボ内の特別な役割または機能に割り当て、効率を向
上させることができます。症例のステータスがリアルタイムで更
新されて TruSight Software Suiteのダッシュボードに表示され
るため、ラボ全体の取扱数を一目で監視できます。これにより、
管理者およびその他の職員は解析ワークフロー全体で進行状況
を監視できます。

直感的で強力な解釈
TruSight Software Suiteは、重要なデータ集約、バリアントの
視覚化、バリアントキュレーション、および機械学習ツールを使用し、
効率よく情報に基づく解釈を促進させます。

バリアントトリアージ

TruSight Software Suiteの［Interpretation］タブを使用すれ
ば、カスタム計画や事前に作成されたフィルター計画に従ってバリ
アントをフィルタリングできます。TruSight Software Suiteの家族
ベースのフィルタリングを使用すると、発端者と他の家族を比較で
きます。追加のオプションには、Genome Aggregation Database
（gnomAD）などのソースからの集団内頻度、バリアントの結果、
遺伝形式、ClinVar病原性などのフィルタリングが含まれます。 

https://gnomad.broadinstitute.org/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
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図 5：CaseLog：TruSight Software Suiteの CaseLog機能により、対象バリアントと対象遺伝子の両方で、集約データを視覚化できます。

機械学習によるバリアント解析

TruSight Software Suiteは、Emedgeneを活用したゲノミクス
人工知能（AI）エンジンを搭載しており、バリアントの順位付け
を行い、可能性が最も高い候補を強調します。このエンジンは、
さまざまなデータソースへの自然言語処理（NLP）を行うアプリ
ケーションによって生成されるナレッジグラフを生成し、疾患と遺
伝子の関係性などのバリアントの優先順位付けを裏付けするエビ
デンスを示します（図 4）。 

イルミナは、スタンフォード大学、カリフォルニア大学サンフラン
シスコ校、フロリダ大学、シカゴ大学、およびBroad研究所の共
同研究者と共に、SpliceAIおよび PrimateAI解析ツールを開発し
ました。これらの最先端のディープニューラルネットワークは、疾
患の原因となる変異を発見するために機械学習を活用しています。
SpliceAIおよび PrimateAIは、mRNAスプライスサイトとミス
センスバリアントをそれぞれ偏りなく高精度で分類します 1-3。優先
順位付けを自動で行うこれらのツールを用いて、ユーザーは解析に
深度を追加し、数百万の無関係なバリアントを迅速に除外し、視覚
化と解釈のために対象となる上位の候補バリアントに焦点を当てる
ことができます。

バリアントの視覚化

TruSight Software Suite は、Integrative Genomics Viewer
（IGV）などの組み込み視覚化ツールの機能があり、症例内の
全被験者のリードのアライメントやバリアント、Bアリル頻度、カ
バレッジトラックなどのゲノムデータを詳細に調べます。IGVは、
バリアントレベルの視覚化だけでなく、染色体全体またはゲノム
全体を表示し、大きな異常を確認することができます。

バリアントの解釈とキュレーション

TruSight Software Suiteは、現在の症例に関連する優先バリア
ントの判断を助けるさまざまな機能があり、発端者のものに類似
した重複する表現型の特徴と、遺伝子とバリアントの関連性を調
査できます。TruSight Software Suiteは、Online Mendelian 
Inheritance in Man（ヒトにおけるオンラインメンデル遺伝学、

OMIM）カタログや、ClinVarなどの必要な外部データベースか
らのデータを［Variant Details］タブに集約・統合します。集約
されたデータを表示することで、バリアントに関する貴重な洞察
を得ることができ、別々のデータベースで何度もオンライン検索
する必要がなくなります。また TruSight Software Suiteには、
American College of Medical Genetics（ACMG）が作成した
バリアント分類の標準的な用語が統合されているため、バリアント
の詳細や関係性の記録に役立ちます。これにより、遺伝子レベ
ルの情報（機能喪失バリエーションに対する耐性など）や、遺伝
子と疾患の関係性の特徴に（必要な外部データベースを介して）
アクセス・保存することができます。転写産物レベルの情報は、
各バリアントについても表示され、標準的な転写産物と非標準的な
転写産物の両方についても解釈のために選択することができます。
［Note］フィールドなどの機能を使用して、特定のバリアントに関
連する症例固有のメモを追加できます。［Comments］フィールド
を使用して、バリアントや遺伝子に関する症例に依存しない情報
を記録することもできるため、今後の症例で参照する際に役立つ
場合があります。

CaseLog：ユーザー固有のデータベース
CaseLogは、各症例の遺伝子、バリアント、表現型情報を、非
公開データセットと公開データセットの両方で表示・集約するため
に使用されます（図 5）。このインタラクティブなデータベースは、
希少疾患の公開データセット、およびラボでこれまでに確認され
た症例を保管し、科学界での新しい発見に基づいて対象の遺伝
子やバリアントのキュレーション、解釈、およびレポート作成を通
知します。 

結果とカスタムレポート作成
既知の疾患関連性を持つバリアントを特定し、キュレーション
を行った時点で解釈が完了します。ユーザーは、TruSight 
Software Suiteにあるテンプレートを使用し、症例に関連する遺
伝子やバリアントの関連性についてレポートをカスタマイズできます
（図 6）。レポートを送信すると、ソフトウェア内で追加のレビュー
と承認を行えます。データ共有を容易にするために、レポートは
PDF形式または JSON形式でダウンロードできます。

https://www.emedgene.com/
http://software.broadinstitute.org/software/igv/
https://www.omim.org/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
https://www.acmg.net/
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安全で基準に準拠した環境
TruSight Software Suite は、ISO-27001 および ISO-13485
認証を取得しており、医療保険の携行性と責任に関する法律
（HIPAA）（サードパーティーによる監査）および一般データ保
護規則（GDPR）に準拠しています。TruSight Software Suiteは、
ラボのシングルサインオンポリシーおよびその他のセキュリティ
設定と統合するためのオプションも提供しています。

まとめ
TruSight Software Suiteは、直感的で包括的な希少疾患の解析
と解釈のソリューションを提供します。TruSight Software Suite
は、イルミナのシーケンスシステムと統合し、超高速なバリアント
コールを行うための DRAGEN Bio-IT Platformを搭載し、遺伝
性疾患に関連するバリアントを視覚化、トリアージ、解釈するための
ツールを備えています。結果は、カスタマイズ可能なテンプレート
を使用して、ユーザー固有のレポートに出力できます。

詳細はこちら
TruSight Software Suiteについての詳細は、www.illumina.
com/trusight-software-suiteをご覧ください。
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製品情報
イルミナは30日間の無料試用版を提供しています。これを用いて、
お客様は TruSight Software Suiteで使用可能な症例を試したり、
本ソフトウェア内でご自身の症例のアップロードや評価を行ったり
することができます。

製品名 サンプル数 カタログ番号

TruSight Software Suite 48 WGS/96 WES 20041943

TruSight Software Suite 96 WGS/192 WES 20041944

TruSight Software Suite 288 WGS/576 WES 20041945

TruSight Software Suite 480 WGS/960 WES 20041946

TruSight Software Suite 960 WGS/1920 WES 20041947

TruSight Software Suite 2400 WGS/4800 WES 20041948

TruSight Software Suite 4800 WGS/9600 WES 20041949

TruSight Software Suite 9600 WGS/19,200 WES 20042010

TruSight Software Suite 30 day, 15 sample free trial 20042019

TruSight Software Suite Training at customer site (1 day) 20042020

TruSight Software Suite Training at Illumina Solutions 
Center (1 day) 20042021

図 6：カスタマイズ可能なレポート作成：TruSight Software Suiteではテンプレートを提供しており、症例に関連する遺伝子とバリアントの関連性につい
てのレポートをカスタマイズできます。
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