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概要
Illumina® Local Run Manager TruSight™ Oncology Comprehensiveパネルシステム Analysis Module
（TSO Comprehensive 解析モジュール）は、TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム（TSO 
Comprehensiveパネルシステム）アッセイを使用して調製された DNAおよび RNAライブラリーのシーケ
ンスリードを解析します。TSO Comprehensiveパネルシステムアッセイの使用目的については、『TruSight 
Oncology Comprehensiveパネルシステム Assay Workflow Guide』（文書番号：200041566）を参照し
てください。

TSO Comprehensive 解析モジュールは、調製された DNAおよび RNAライブラリーのランセットアップ、
シーケンス、解析、レポート作成をサポートします。患者サンプルの場合、TSO Comprehensive 解析モ
ジュールは以下のものを生成します。

• 各患者サンプルの TSO Comprehensive パネルシステムレポート（PDFおよび JSON形式で利用可能）。
腫瘍プロファイリング、品質管理結果などが記載されます。

• 各患者サンプルのタブ区切り形式（*.tsv）の低深度レポート。このファイルには、シーケンス深度が
不十分なゲノム位置（遺伝子記号でアノテーションされる）のリストが記載されており、この位置では
DNAライブラリーにおけるスモールバリアントの存在は除外されます。

• 品質管理メトリクスファイル（*.tsv）。シーケンスランのすべての患者サンプルの解析ステータスと品質
管理メトリクスが記載されます。

コントロールの場合、TSO Comprehensive 解析モジュールはコントロール出力レポート（*.tsv）を生成
します。これには、シーケンスランに含まれたすべてのコントロールの品質管理の結果が記載されます。

TSO Comprehensive 解析モジュールは、TSO Comprehensiveパネルシステム Software Suite、
Knowledge Base（KB）、および TSO Comprehensiveパネルシステム Claims Packageで構成され
ています。KB と TSO Comprehensiveパネルシステム Claims Packageは、TSO Comprehensive 
解析モジュールにインストールされます。解析モジュールの部品番号については、『TruSight Oncology 
Comprehensiveパネルシステム Assay Workflow Guide』（文書番号：200041566）を参照してください。

本ガイドについて
このガイドでは、TSO Comprehensive 解析モジュールを使用したシーケンスと解析のランパラメー
ターを設定する手順について説明します。本ソフトウェアを使用するには、最新のWindowsオペレー
ティングシステムとウェブブラウザーベースのユーザーインターフェースに関する基礎知識が必要です。
TSO Comprehensive 解析モジュールのダッシュボードとシステム設定については、『NextSeq 550Dx 
Instrument Reference Guide for Japan』（文書番号：1000000009513）を参照してください。
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ラン情報の入力
TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム Analysis Moduleソフトウェアを使用して、
TSO Comprehensiveパネルシステムランをセットアップします。

ランを実行する前に、互換性のある KB がインストールされていることを確認してください。互換性のある 
KB がインストールされていない場合は、86ページの「付録 E：KB のインストール」を参照してください。

ランおよびサンプルのセットアップ情報を、TSO Comprehensive 解析モジュールに直接入力します。

TSO Comprehensive 解析モジュールに関する情報
TSO Comprehensive 解析モジュールの［Modules & Manifests］画面に、解析モジュール、KB、
Claims Packageのバージョン情報が表示されます。

1. 使用している装置で、TSO Comprehensive 解析モジュールを開きます。

2. ［Tools］メニューを使用して、［Modules & Manifests］画面に移動します。

3. ［TSO Comp (JP)］を選択します。

［Modules & Manifests］画面に、以下のインストール情報が表示されます。

• Device Identifier：インストールされている TSO Comprehensive 解析モジュールと関連する
Claims Packageの固有の装置識別子。この識別子は、インストールされている KB バージョンの影響
を受けません。

• Product Identifier：インストールされている TSO Comprehensive 解析モジュールのバージョン。

• Modified On：TSO Comprehensive 解析モジュール自体が最後にインストールまたは更新された日時。

• Sequencing Run Settings：TSO Comprehensive 解析モジュールに関連付けられているリードタ
イプ（ペアエンド）とリード長の設定を表示します。

• Claims Installed：インストールされている Claims Packageのバージョンを表示します。

• TSO Comprehensive Security Certificate：装置固有の HTTPS証明書。同じネットワーク上の他
のマシンから、この装置のウェブブラウザーを使用してリモートアクセスする際に必要です。インストー
ル手順については、88ページの「付録 F：サイバーセキュリティ」を参照してください。

• Knowledge Base Version：KB のインストールまたは更新の手順については、86ページの「付録
E：KB のインストール」を参照してください。このセクションでは、KB のインストールに関する以下
のフィールドの情報を説明します。

フィールド 説明

Name KB の名称
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フィールド 説明

Version KB のバージョン
RefSeq 
Version

KB に組み込まれているRefSeqのバージョン。表示されているRefSeqのバージョ
ンは、由来する NCBI Homo sapiens Annotation Release1を示します。

Published KB の公開日
Installed KB のインストール日
State KB のインストール状態。インストールが完了すると Readyと表示されます。

1 NCBI Homo sapiens Updated Annotation Release 105.20201022.
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/annotation_euk/Homo_sapiens/105.20201022.

ランパラメーターの設定
1. 使用している装置、またはネットワーク上にあるコンピューターから、Local Run Managerにログイ
ンします。

2. ［Create Run］を選択してから、［TSO Comp (JP)］を選択します。

3. 以下の基準に従って、［RUN NAME］フィールドにシーケンスから解析までのランを識別するためのラ
ン名を入力します。

• 1～ 40文字。

• 英数字、アンダースコア、ダッシュのみを使用する。

• ダッシュまたはアンダースコアの前後には英数字を配置する。

• 装置のすべてのランで重複しないようにする。

4. （オプション）以下の基準に従って、［RUN DESCRIPTION］フィールドにランの識別に役立つランの
説明を入力します。

• 1～ 150文字。

• 英数字またはスペースのみを使用する。

• スペースの前後には英数字を配置する。

ランに使用するサンプルの指定
以下のオプションを使用して、ランのサンプルを指定します。

• Enter samples manually：［Create Run］画面の下部にある空白の表を使用します。

• Import sample sheet：カンマ区切り（*.csv）形式の外部ファイルに移動します。
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手動でのサンプルの入力

1. 以下の基準に従って、［SAMPLE ID］フィールドに固有のサンプル IDを入力します。解析するサンプル
の前にすべてのコントロールを追加します。詳細については、5ページの「コントロール」を参照し
てください。

• 1～ 25文字。

• 英数字、アンダースコア、ダッシュのみを使用する。

• ダッシュまたはアンダースコアの前後には英数字を配置する。

2. （オプション）以下の基準に従って、［SAMPLE DESCRIPTION］フィールドにサンプルの説明を入力
します。

• 1～ 50文字。

• 英数字、ダッシュ、アンダースコア、スペースのみを使用する。

• ダッシュ、スペース、またはアンダースコアの前後には英数字を配置する。

3. サンプルから調製した DNAライブラリーまたは RNAライブラリー（あるいはその両方）のインデッ
クスを選択します。ライブラリーの数とインデックス IDの選択については、『TruSight Oncology 
ComprehensiveパネルシステムAssay Workflow Guide』（文書番号：200041566）を参照してください。

• RNAサンプルと DNAサンプルが別々の列にあることを確認してください。

• ［DNA I7 + I5 SEQUENCE］フィールドは、DNAインデックス IDを選択すると自動入力されます。
［RNA I7 + I5 SEQUENCE］フィールドは、RNAインデックス IDを選択すると自動入力されます。

• DNAサンプルライブラリーの場合は、［DNA INDEX ID］ドロップダウンリストから、固有のインデッ
クス ID（UPxxインデックスまたは CPxxインデックス）を選択します。

• RNAサンプルライブラリーの場合は、［RNA INDEX ID］ドロップダウンリストから、固有のインデッ
クス ID（UPxxのみ）を選択します。

• ランに合計 3つのライブラリーしかない場合は、『TruSight Oncology Comprehensiveパネルシ
ステム Assay Workflow Guide』（文書番号：200041566）のインデックス選択ガイドラインに従っ
てください。

4. ［TUMOR TYPE］フィールドに各サンプルのがん種を割り当てます。使用可能な中で最も具体的ながん
種を選択します。5ページの「がん種の選択」を参照してください。

5. ［TUMOR TYPE］フィールドに各コントロールの以下コントロールタイプのいずれかを割り当てます。
5ページの「コントロール」を参照してください。

• DNA External Control（DNA陽性コントロール）

• DNA No-Template Control

• RNA External Control（RNA陽性コントロール）

• RNA No-Template Control

6. 性別を割り当てます。コントロールの場合、性別は Unknownです。

7. （オプション）［Export to CSV］を選択して、サンプル情報をファイルにエクスポートします。

8. ［Create Run］画面で情報を確認します。情報が誤っていると、結果に影響が及ぶ可能性があります。

9. ［Save Run］を選択します。
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サンプルのインポート

1. ［Import CSV］を選択して、サンプル情報ファイルの場所を参照します。インポートできるファイルの
タイプには 2種類あります。

• ［Create Run］画面の［Download CSV］を選択して、新しいサンプル情報のテンプレートをダ
ウンロードします。CSVファイルには、インポートに必要な列見出しと形式が含まれています。ラ
ンのサンプルの各列に、サンプル情報を入力します。［TUMOR TYPE］列には、がん種の用語ま
たは関連するコードを入力します（7ページの「がん種のダウンロード」を参照）。［TUMOR 
TYPE］フィールドは、サンプルをコントロールに指定するためにも使用されます（5ページの「コ
ントロール」を参照）。

• ［Export to CSV］機能を使用して TSO Comprehensive 解析モジュールからエクスポートされた
サンプル情報のファイルを使用します。

2. ［Create Run］画面で、インポートした情報を確認します。 
情報が間違っていると、結果に影響が及ぶ可能性があります。

3. （オプション）［Export to CSV］を選択して、サンプル情報を外部ファイルにエクスポートします。

4. ［Save Run］を選択します。

コントロール

TSO Comprehensiveパネルシステムでは、TruSight Oncologyコントロールを使用する必要があります。
サンプルをコントロールに指定すると、サンプルの性別は自動的にUnknownに設定されます。コントロー
ルサンプルを指定するには、［TUMOR TYPE］フィールドから次の 4つのコントロールタイプのいずれか
を選択します。

• DNA External Control（陽性 DNAコントロール）

• RNA External Control（陽性 RNAコントロール）

• DNA No-Template Control

• RNA No-Template Control

ランセットアップ中にすべてのタイプのサンプルのがん種を設定する方法の詳細については、5ページの
「がん種の選択」を参照してください。

ラン内で、各コントロールタイプの 1つを指定します。DNA External Controlまたは DNA No-Template 
Controlの場合は、DNAライブラリーを選択します。RNA External Controlまたは RNA No-Template 
Controlの場合は、RNAライブラリーを選択します。DNA No-Template Controlまたは RNA No-
Template Controlは、ランのライブラリーの最大数にはカウントされません。

コントロールサンプルの使用の詳細については、『TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム
Assay Workflow Guide』（文書番号：200041566）を参照してください。

がん種の選択

サンプルごとにがん種を指定する必要があります。コントロールタイプを除いて、使用可能ながん種はインス
トールされている KB から派生したもので、更新された KB のバージョンによって変わる可能性があります。
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警告

がん種の選択を誤ると、結果が不正確になる場合があります。解析の失敗を避けるために、がん種
を指定する際に表示される警告を解決してください。

がん種の用語は、KB の階層的な疾患オントロジーの一部であり、親子関係のセットとして構築されていま
す。例えば、Non-small cell lung cancer（非小細胞肺癌）は Lung cancer（肺癌）の一種であるため、
Non-small cell lung cancerという用語は Lung cancerの子になります。図 1 は疾患オントロジーの例
のサブセットです。Solid Tumor（固形腫瘍）を語根用語として、Lung cancerと Thyroid carcinoma（甲
状腺癌）に関係する用語を示しています（他のがんの種類は表示されていません）。下位の用語と親子関係で
つながっている用語を祖先と呼びます。つながっている下位レベルの用語は、祖先の用語の子孫です。例えば、
Lung cancerは Adenocarcinoma of lung（肺腺癌）と Small cell lung cancer（肺小細胞癌）の祖先
であり、Medullary thyroid carcinoma（甲状腺髄様癌）は Thyroid carcinomaと Solid Tumorの両方
の子孫です。

図 1 疾患オントロジーの例のサブセット

Solid Tumor
（固形腫瘍）

Nonsquamous non-small 
cell lung cancer

（非扁平上皮非小細胞肺癌）

Adenocarcinoma of lung
（肺腺癌）

Adenosquamous 
carcinoma of lung
（肺腺扁平上皮癌）

Large cell carcinoma 
of lung（肺大細胞癌）

Sarcomatoid carcinoma 
of lung（肺肉腫様癌）

Papillary thyroid carcinoma
（甲状腺乳頭癌）

Medullary thyroid carcinoma
（甲状腺髄様癌）

Follicular thyroid carcinoma
（甲状腺濾胞癌）

Hurthle cell carcinoma 
of thyroid

（甲状腺ヒュルトレ細胞癌）

Anaplastic thyroid carcinoma
（甲状腺未分化癌）

Thyroid carcinoma
（甲状腺癌）

Non-small cell 
lung cancer

（非小細胞肺癌）
Small cell lung cancer
（肺小細胞癌）

Lung cancer
（肺癌）

Squamous non-small  
cell lung cancer 

（扁平上皮非小細胞肺癌）
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患者サンプルに対して選択したがん種は、以下のことに影響します。

• TSO Comprehensiveパネルシステムレポートに含める腫瘍プロファイリングのバリアント。15ページ
の「バリアントの腫瘍プロファイリング」を参照してください。

［Create Run］画面を使用してがん種を選択します。がん種は、がん種を含む CSVファイルをインポート
しても設定できます（5ページの「サンプルのインポート」を参照）。

1. ［TUMOR TYPE］のセルをダブルクリックして、使用可能ながん種を確認します。使用可能ながん種は、
階層リストにアルファベット順で表示されます。［TUMOR TYPE］フィールドは、コントロールサンプル
のコントロールタイプを指定するためにも使用されます（5ページの「コントロール」を参照）。

2. ［TUMOR TYPE］ウィンドウの上部にあるリストまたは検索バーを使用して、目的のがん種を選択します。

がん種のダウンロード

TSV形式で使用できるがん種の完全なリストは、［Download Tumor Types TSV］ボタンを使用して
［Create Run］画面からダウンロードできます。このリストには以下の情報が含まれています。

• ユーザーインターフェースに表示されるがん種の用語

• がん種の階層（疾患オントロジー）内のがん種のフルパス

• TSO Comprehensive 解析モジュールががん種の同定に使用するコード

ランの編集とシーケンスの開始
ラン情報の編集とシーケンスランの開始の手順については、『NextSeq 550Dx Instrument Reference 
Guide for Japan』（文書番号：1000000009513）を参照してください。解析とレポート作成は、シーケ
ンスランが完了した後に開始されます。

ストレージに関する考慮事項として、シーケンスランでは 40～ 100 GBの出力が生成される可能性があり
ます。シーケンスランの二次解析では 100～ 200 GBの出力が生成される可能性があります。

解析方法
収集されたシーケンスデータが TSO Comprehensive 解析モジュールによって処理され、以下のことが実
施されます。

• 品質管理

• バリアントの検出

• 腫瘍変異負荷（TMB）スコアとマイクロサテライト不安定性（MSI）ステータスの判定（日本では認可
されていません）

• 検出したバリアントの臨床的有意性とその可能性の評価

• 結果のレポート

以降のセクションで解析方法を説明します。
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ランの品質管理
シーケンスランのクオリティメトリクスを評価して、それらが許容基準を満たす範囲内であるかを判断しま
す。パスフィルターリードの全体的な割合が最小閾値と比較されます。Read 1と Read 2に関して、不正
確なベースコールの確度の予測値（Qスコア）を示す、Q30以上の塩基の平均割合も最小閾値と比較されます。
これら 3つのメトリクスの各値が仕様を満たしている場合、［Run QC］は PASSとレポートされ、解析は
続行されます。いずれかのメトリクスの値が仕様を満たしていない場合、［Run QC］は FAILとレポートされ、
解析は続行されません。詳細については、50ページの「品質管理（QC）メトリクス」を参照してください。

FASTQの生成
クラスターを元のライブラリーに割り当てるため、ライブラリー調製ステップ中に各サンプルに付与された
固有のインデックス配列を使用して、BCL形式で保存されたシーケンスデータがデマルチプレックスされま
す。各クラスターには 2つのインデックス（i5シーケンスと i7シーケンスが、ライブラリーフラグメントの
各端に 1つずつ）が含まれています。これらのインデックス配列の組み合わせが、プールされたライブラリー
のデマルチプレックスに使用されます。

デマルチプレックスの終了後、FASTQファイルが生成されます。このファイルには、個々のサンプルライブ
ラリーのシーケンスリードと、各ベースコールに関連するクオリティスコアが含まれます。ただしフィルター
を通過しなかったクラスターのリードは除外されます。

DNAアライメントとエラー補正
DNAアライメントとエラー補正では、DNAサンプルライブラリー由来のシーケンスリードをリファレンス
ゲノムにアライメントし、バリアントコール前にシーケンスリードのエラーを補正します。

アライメントステップでは、SAMtoolsユーティリティを搭載した Burrows-Wheeler Aligner（BWA-
MEM）を使用してFASTQファイル内のDNA配列をhg19リファレンスゲノムにアライメントし、BAMファ
イル（*.bam）と BAMインデックスファイル（*.bam.bai）を生成します。

これらの BAMファイルがさらに処理され、エラー（PCR増幅またはシーケンシング中に取り込まれるエラー
を含む）が除去されます。同一の固有の DNA分子から抽出されたリードは、ライブラリー調製時にライブ
ラリーフラグメントに組み込まれた分子バーコード（UMI）を使用して、単一の代表配列に Collapsingさ
れます。

BWA-MEMと SAMtoolsを使用した 2回目のアライメントは、UMIで Collapsingされたリードに対し
て実行され、対応する BAMインデックスファイルを含む BAMファイルの 2番目のセットが生成されます。
これらの BAMファイルは、遺伝子増幅コールの入力として使用されます。

Collapsingされた BAMアライメントから挿入候補と欠失候補が同定され、ミスアライメントにより見逃さ
れた可能性のある挿入シグナルと欠失シグナルを救出するために、リードペアがこれらの挿入候補と欠失候
補に再アライメントされます。同時に、重複するリードペアは単一のコンセンサスリードにスティッチ（生
物情報学的に結合）されます。すべてのリードはその後、対応する BAMインデックスファイルを含む BAM
ファイルの 3番目のセットとして出力されます。これらの BAMファイルは、スモールバリアントコール、
マイクロサテライト不安定性（MSI）ステータスの決定、DNAライブラリーの品質管理の入力として使用さ
れます。
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スモールバリアントコール
スモールバリアントコールは、DNAサンプルライブラリー（DNA No-Template Controlを除く）に対し
て実行され、1塩基変異（SNV）、最大 3塩基対（bp）の複数塩基変異（MNV）、長さが最大 25 bpの挿入
と欠失を含む、スモールバリアントを検出します。特定のMNV、Indel（1つ以上のヌクレオチドが置換さ
れたもので、SNVまたはMNVではないもの）、欠失を検出するには、フェージング手法が必要になる場合
があります。EGFRおよび RET遺伝子の既定のMNV、Indel、欠失（56ページの「付録 D：フェーズド
バリアントコーラーによって検出可能な EGFRおよび RETのMNV、Indel、欠失」を参照）は、フェージ
ング手法を使用して検出されます。スモールバリアントコールのフェージング手法は、これらのバリアント
のみに限定されます。バリアントコールのアルゴリズムは、体細胞のバリアントと生殖細胞系列由来のバリ
アントを区別しません。

スモールバリアントの検出

スモールバリアントを検出するには、エラー補正された BAMファイル（Collapsingされ、挿入と欠失が再
アライメントされている）が、最初のバリアントコールアルゴリズムによって入力として使用されます。最
初のバリアントコールステップにより、フィルタリングされていないゲノム Variant Call Format（gVCF）
ファイルが生成されます。gVCFファイルには、TSO Comprehensive パネルシステムアッセイによって
ターゲット化された各座位のバリアントケースコールまたはリファレンスが含まれています。

スモールバリアントのフィルタリング

バリアント候補はその後、再発する（アッセイ固有）アーティファクトとサンプル処理からのアーティファ
クト（脱アミノ化や酸化など）に対してフィルターされます。アッセイ固有のアーティファクトに対処する
ために、観察されたバリアント頻度を同じ部位のベースラインノイズ分布と比較することにより、補正した
クオリティスコアが算出されます。この分布は、解析する集団と一致するさまざまな品質の一連の正常なサ
ンプルを TSO Comprehensiveパネルシステムアッセイでプロファイリングすることによって導き出され
ました。サンプル固有のアーティファクトに対処するために、バリアントコールをサポートするリードはエ
ラー率によって層別化されます。エラー率は、デュプレックス /スティッチしたリードに由来するリードが
最も低く、シンプレックス（つまり、デュプレックスでない /スティッチしていない）リードに由来するリー
ドが最も高くなります。これらのエラー率は、レポートされたバリアントアリル頻度が 5%未満のすべての
座位を評価することによって推定されます。これらの部位のリファレンスゲノムにアライメントされなかっ
たリードは、主にエラーによります。真の体細胞イベントは相対的にまれであるため、これらのエラー率の
推定に大きな影響を与えることはありません。これらのリードクラス（デュプレックス /スティッチ、シン
プレックス）はサンプル固有のエラー率が異なるため、バリアント候補を確実に検出するには、そのエラー
率の関数として必要となるリードの数が多くなる場合もあれば、少なくなる場合もあります。例えば、カバレッ
ジ深度が 200リードの場合、バリアントは、高品質サポートリードなら 3つ、低品質サポートリードなら 5
つあれば、確信をもってコールできます。

このエラー認識モデルに基づくリードサポートが十分でない、または補正したクオリティスコアが低いバリ
アント候補は、LowSupportフィルターフラグでタグ付けされ、リファレンスコールと見なされます。その
部位のカバレッジがバリアントコールには不十分な場合（100x 未満）も、バリアントは LowDPフィルター
フラグでタグ付けされ、コールなしと見なされます。COSMIC3で有病率が高いバリアントは、COSMIC
にないバリアントと比較して、これらの各クオリティメトリクスの閾値を低く設定しています。このフィル
ターステップで、フィルターされた gVCFファイルが生成されます。
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スモールバリアントのフェージング

フェーズドバリアントコーラーは、EGFRおよび RET遺伝子の特定のMNV、Indel、欠失の識別に使用さ
れます。このアルゴリズムでは、前のステップでフィルターされた gVCFファイルの中で、フェージング候
補となる EGFRおよび RET遺伝子のバリアントを識別して、そのバリアントを近傍領域に配置します。そ
の後、エラー補正された BAMファイルを検索して、これらのスモールバリアントが互いに同一クローンの
サブ集団で生じている（互いに同じ染色体上にある）というエビデンスを取り出します。近傍領域の重複す
るリードは、同じバリアントを含むクラスターの最小セットにクラスター化されます。バリアントは、BAM
ファイル内の Concise Idiosyncratic Gapped Alignment Report（CIGAR）文字列を調べ、リードシー
ケンスをリファレンスゲノムシーケンスと比較することによって検出されます。

スモールバリアントのマージ

最後に、フェーズドバリアントコーラーによって検出されたMNV、Indel、欠失は、フィルターされた
gVCFファイルにマージされます。EGFRおよび RET遺伝子の既定のバリアントリストにあるMNV、
Indel、欠失のみが、gVCFにマージされます。56ページの「付録 D：フェーズドバリアントコーラーによっ
て検出可能な EGFRおよび RETのMNV、Indel、欠失」を参照してください。最初のバリアントコールステッ
プから gVCFにMNV、Indel、欠失が存在する場合もありますが、フェーズドバリアントコーラーによって
検出されたものが優先されます。このステップで、マージされた gVCFファイルが生成されます。

スモールバリアントのアノテーション
検出されたスモールバリアントは、Nirvanaアノテーションエンジンを使用して、RefSeqデータベースや
さまざまな集団データベース（COSMIC、ClinVar、dbSNP、1000 Genomes、gnomAD）から入手し
た情報でアノテーションされます。スモールバリアントのアノテーションは、以降のセクションで説明する
ように、個別に複数回実行されます。

TMBの計算のための静的アノテーションデータベース
Nirvanaは、フィルターされたスモールバリアントコールをアノテーションします。これは、静的（更新不
可能な）アノテーションデータベースを使って、下流での TMBの計算で使用するために行います（11ペー
ジの「腫瘍変異負荷」を参照）。スモールバリアントフェージングステップで生成された gVCFが、入力と
して使用されます（9ページの「スモールバリアントコール」を参照）。フェーズドバリアントコーラー
によって検出されたバリアントは、TMBの計算には使用しません。

腫瘍プロファイリングのための更新可能な RefSeqデータベース
Nirvanaは、フィルターされたスモールバリアントコールをアノテーションします。これは、更新可能な
RefSeqデータベースを使って、下流でのバリアントの腫瘍プロファイリングプロセスの一部として行われ
ます（15ページの「バリアントの腫瘍プロファイリング」を参照）。更新可能な RefSeqデータベースは 
KB の一部として含まれており、他の KB のコンテンツとの互換性を維持するために定期的に更新される可能
性があります。
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遺伝子増幅コール
遺伝子増幅コールは、DNAサンプルライブラリーに対して実行されます（DNA No-Template Controlを
除く）。アルゴリズムを使用して増幅された遺伝子を同定し、TSO Comprehensiveパネルシステムによっ
てターゲット化された増幅遺伝子の倍率変化値を計算します。特定の遺伝子の倍率変化は、同一サンプルか
ら得た二倍体領域のノーマライズしたリード深度を基準に、サンプル中の遺伝子のノーマライズしたリード
深度から導き出されます。遺伝子固有のカットオフ値を超える倍率変化は、遺伝子増幅と見なされます。こ
の解析ステップの結果、各対象増幅遺伝子について、遺伝子増幅の状態と計算された増幅変化をまとめた
VCFファイルが得られます。

各コピー数バリアントは、二倍体ゲノム中のノーマライズしたリード深度を基準とする、テストサンプル中
のノーマライズしたリード深度の倍率変化として報告されます。腫瘍純度がわかれば、報告された倍率変化
からサンプル中の遺伝子の倍数性を推測できます。

腫瘍純度を X%、報告された倍率変化を Yとした場合、次の式からコピー数 nを計算できます。

例えば、腫瘍純度が 30%のテストサンプルにおいて、倍率変化が 2.2倍のMETは、10コピーのMET 
DNAが観察されたことを示します。

腫瘍変異負荷 *

TMBは DNAサンプルライブラリーに対して計算されます（DNA No-Template Controlを除く）。TMB
スコアは、スモールバリアントフィルターステップで生成された gVCFファイル（9ページの「スモー
ルバリアントコール」を参照）と、スモールバリアントのアノテーション中に生成されたアノテーション
から生成されます。SNVと挿入および欠失のバリアントは、TMBスコアの計算に含まれます。これは、
メガベース（評価可能領域）あたりのドライバー遺伝子変異でない体細胞バリアントの数から導き出され
ます。ドライバー遺伝子変異は、COSMICのカウントに基づいて同定およびフィルターされます。TSO 
Comprehensiveパネルシステムは、スモールバリアントコールの目的で体細胞由来のバリアントと生殖細
胞系列由来のバリアントを区別しません。バリアントは、集団データベースと事後データベースのフィルタ
リング法を併用して、TMBスコアを計算するために生殖細胞系の可能性が高いとしてフラグが付けられます。
集団データベース全体で頻繁に観察されるバリアントは、生殖細胞系列由来の可能性が高くなります。デー
タベースフィルタリングの後、バリアントがデータベースでラベル付けされた生殖細胞系列バリアントに囲
まれている場合、プロキシフィルターはバリアントを生殖細胞系列とラベル付けします。生殖細胞系列の可
能性が高いと同定されたバリアントは、TMBスコアの計算から除外されます。評価可能領域は、シーケンス
深度に基づいてサンプルごとに動的に調整されます。バックグラウンドノイズが多いゲノム領域は、TMBの
計算から除外されます。TMBは、VAFが 5%以上の非ホットスポット体細胞バリアントの数を評価可能な
領域サイズで割った値として計算されます。

注意： MSIおよび TMBの三次解析は、日本で承認されている適応の範囲外です。これらの結果は
参考情報として出力されます。

*これらは参考情報として出力されます。現在は厚生労働省から承認されていません。
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マイクロサテライト不安定性ステータス
サンプルのMSIステータスを特定するために、合計 130の既定のMSI部位が評価されます。各部位につい
て、反復長分布を正常なサンプルのパネルと比較して、反復分布が大きく外れているかどうかを確認します。
最終的なMSIスコアは、不安定な部位の数を使用可能な部位（十分なカバレッジを持つ部位）の合計数で割っ
て計算されます。MSIスコアが 20.00%以上のサンプルはMSI-Highと見なされ、MSIスコアが 20.00%
未満のサンプルはMS-Stableと見なされます。

注意 MSIおよび TMBの三次解析は、日本で承認されている適応の範囲外です。これらの結果は
参考情報として出力されます。

DNAサンプルライブラリーの品質管理
DNAサンプルライブラリー（患者サンプルのみ）は、他のサンプルの DNA（外来 DNA）によるコンタミ
ネーションの可能性について、コンタミネーションスコアとコンタミネーション p値を併用して評価されま
す。コンタミネーションのあるサンプルでは、生殖細胞系列バリアント（1塩基変異多型（SNP））の VAFが、
0%、50%または 100%の期待値から変化します。このアルゴリズムは、SNVコールがレポートされてい
るコモン SNPの全位置にわたって対数尤度スコアを計算します。コンタミネーションスコアが大きくなるほ
ど、外来 DNAによるコンタミネーションである可能性が高くなります。ゲノムの再編成を評価する p値は、
各染色体で観測されたバリアントコールの全体的な尤度を表す染色体の不均衡スコアを要約したものです。
コンタミネーションスコアと p値の両方が既定のクオリティ閾値を超えた場合、サンプルにはコンタミネー
ションがあると見なされます。コンタミネーションが検出された場合、［DNA Library QC］は FAILと報告
され、スモールバリアント、遺伝子増幅、MSI、および TMBに関する結果は得られません。

QCメトリクスは、コンタミネーションの品質管理をパスするDNAサンプルライブラリーのスモールバリアン
トコール、遺伝子増幅、TMB、およびMSIの有効性を評価するために使用されます。サンプルライブラリーが
1つまたは複数のクオリティメトリクスをパスしなかった場合、対応するバリアントタイプまたはバイオマーカー
はレポートされません。レポートヘッダーの関連するQCカテゴリに FAILと表示されます。さらに、以下の
QCカテゴリの 1つまたは複数でのQCのパスを必要としている腫瘍プロファイリングの結果は利用できません。

DNAライブラリー QCの結果は、MetricsOutput.tsvファイルに記載されます。39ページの「メトリ
クスの出力」を参照してください。

DNAサンプルライブラリーの低深度レポートの作成
低深度レポートは、DNAライブラリーを作成した患者サンプルごとに作成されます。このレポートには、合
計シーケンス深度が 100未満となり、フィルターをパスしたスモールバリアントが検出されなかったゲノム
位置のリストが記載されます。これらの位置は、シーケンス深度が不十分のため、スモールバリアントの存
在を除外しています。ただし、バリアントアリルのシーケンス深度が十分であれば、合計シーケンス深度が
100未満のバリアントを検出することは可能です。

低深度であり、同じ遺伝子に重複する隣接したゲノム位置は、低深度レポートではゲノム範囲でまとめられ
ています。レポート内の各ゲノム範囲は、1つまたは複数の RefSeq遺伝子記号でアノテーションされます。
RefSeqアノテーションは、KB の一部として含まれる RefSeqデータベースに基づいているため、KB の更
新に伴って変更される可能性があります。

コンテンツの詳細については、42ページの「低深度レポート」を参照してください。
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RNAアライメント
RNAアライメントは、RNAサンプルライブラリーに対して実行されます。RNAアライメントには、アライ
メントされていないシーケンスリードの事前処理、リファレンスゲノムに対するシーケンスリードのアライ
メント、アライメントされたシーケンスリードの後処理が含まれます。

1. まず、FASTQファイル内の RNA配列を、RNAサンプルライブラリーあたり約 3,000万リードにダウ
ンサンプリングします。ダウンサンプリングは、入力の FASTQファイルから確率分布に従ってランダム
にリードを選択することによって行われます。次に、RNA配列の末端を最大 76塩基対の長さにトリミ
ングします。

2. 事前処理したリードを hg19リファレンスゲノムにアライメントし、スプライスジャンクションの候補
を同定します。このステップにより、アライメントされたリードに対するBAMファイルとBAMインデッ
クスファイル、およびスプライスジャンクションの候補に対するタブ区切り形式のテキストファイルが生
成されます。

3. 最後に、重複リードが下流のステップで除外されるように、BAMファイルでマークされます。このス
テップでは BAMファイルおよび BAMインデックスファイルが生成され、RNA融合遺伝子コールおよ
び RNAスプライスバリアントコールに対する入力として使用されます。

RNA融合遺伝子コール
融合遺伝子コールは、RNAサンプルライブラリーに対して実行されます（RNA No-Template Controlを
除く）。融合遺伝子候補は、TSO Comprehensiveパネルシステムによってターゲット化された融合遺伝子
に対応する BAMファイル（RNAアライメント時に生成）内の異常なリードペア（別の染色体とアライメン
トされたリード、または予期しない方向にアライメントされたリード）から同定されます。融合遺伝子のサ
ポートリードは、融合遺伝子コンティグの候補にアセンブルされます。そして融合遺伝子コンティグの候補
は、リファレンスゲノムに再度アライメントされます。このような融合遺伝子コンティグの候補は、各種フィ
ルターに対する評価を経て、検出として報告されます。該当するフィルターは、以下の表のとおりです。

フィルター 説明

Imprecise アセンブルされた融合遺伝子コールではない低分解能の候補を評価します。

RepeatOverlap リピート領域を持つ重複としてタグ付けされている融合遺伝子を評価します。
ユニークにマッピングされない融合遺伝子候補に対するフィルターとしてのみ
使用されます。

WeakBreakend 融合遺伝子の片側のリードまたはアライメントのエビデンスが弱いことを評価
します。このフィルターは主に、リードが数塩基対についてのみ融合遺伝子と
重複していることを示します。また、相同性が高すぎることを示す場合もあり
ます。

DuplicateContig 融合遺伝子のコンティグを半分にしたそれぞれが、同じ配列で構成されている
ことを評価します。

ContigIntragenic コンティグを半分にしたそれぞれを再アライメントすると、両側で同じ遺伝子
にマッピングするアライメントが生成されること（アノテーションがない場合
は 1 kb以内であること）を評価します。

LowQ 固有の融合遺伝子のサポートリードが既定の閾値未満であることを評価します
（閾値は、リード数が 900万～ 1,600万の場合は 5、1,600万～ 2,600万の
場合は 6、2,600万～ 3,000万の場合は 7です）。
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RNAスプライスバリアントコールのプロセスによって、追加の融合遺伝子が検出される場合があります
（14ページの「RNAスプライスバリアントコール」および 14ページの「RNA融合遺伝子のマージ」
を参照）。

RNAスプライスバリアントコール
RNAスプライスバリアントコールは、RNAサンプルライブラリーに対して実行されます（RNA No-
Template Controlを除く）。RNAアライメントのスプライスバリアント候補（ジャンクション）が、既知
の転写産物のデータベースと、さまざまな組織タイプの正常な FFPEサンプルから生成された非腫瘍ジャン
クションのスプライスバリアントベースラインと比較されます。データベースまたはベースラインと一致す
るスプライスバリアントは、腫瘍学的機能が知られている一連のジャンクションに含まれていない限り、除
外されます。十分なリードサポートがある場合、スプライスバリアント候補は保持されます。このプロセス
では、RNA融合遺伝子候補も同定されます（14ページの「RNA融合遺伝子のマージ」を参照）。

RNA融合遺伝子のマージ
RNA融合遺伝子コール中に同定された融合遺伝子は、RNAスプライスバリアントコール中に同定され
た隣接遺伝子の融合遺伝子とマージされます。マージされた融合遺伝子は、転写産物の静的データベース
（GENCODE v19）に対応する遺伝子記号または名前でアノテーションされます。このプロセスの結果、得
られた一連の融合遺伝子コールがレポート作成に使用されます。

RNAスプライスバリアントのアノテーション
RNAスプライスバリアントは、Nirvanaアノテーションエンジンを使用し、RefSeqデータベースの情報で
アノテーションされます。スプライスバリアントのアノテーションは、以降のセクションで説明するように、
個別に複数回実行されます。

腫瘍プロファイリングのための更新可能な RefSeqデータベース
Nirvanaは、検出された RNAスプライスバリアントコールをアノテーションします。これは、更新可能な
RefSeqデータベースを使って、下流でのバリアントの腫瘍プロファイリングプロセスの一部として行われ
ます（15ページの「バリアントの腫瘍プロファイリング」を参照）。スプライスバリアントは、RefSeq
に関して、転写レベルの変化（遺伝子の転写においてエクソンが影響を受けた）でアノテーションされます。
更新可能な RefSeqデータベースは KB の一部として含まれており、他の KB のコンテンツとの互換性を維
持するために定期的に更新される可能性があります。

RNAサンプルライブラリーの品質管理
QCメトリクスは、RNAサンプルライブラリーの有効性を評価するために使用されます。QCメトリクスが
許容基準を満たす範囲内にない場合、［RNA Library QC］は FAILと報告され、融合遺伝子またはスプライ
スバリアントに関する結果は得られません。また、RNAライブラリー QCのパスを必要としている腫瘍プロ
ファイリングの結果も利用できません。

RNAライブラリー QCの結果は、MetricsOutput.tsvファイルに記載されます。39ページの「メトリ
クスの出力」を参照してください。
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転写産物
転写産物とは、DNAから転写された RNA鎖のことです。この RNAが変換されて、タンパク質が合成され
ます。遺伝子は複数の転写物を持つことがあります（例えば、複数のプロモーターが使用された場合や、複
数のエクソンスプライスパターンが存在する場合など）。各転写産物は固有の番号を持ちます。HGVSの命
名法では、コーディングシーケンスに影響を与えるヌクレオチドの変化は、転写産物を基準として列挙する
ことができます。最初の文字は野生型アリルを示し、2番目の文字はバリアントアリルを示します。例えば、
NM_004333.4:c.1799T>Aは、転写産物 NM_004333.4の位置番号 1799で、リファレンスゲノムでは
コーディング RNAが Tをコードしていますが、このバリアントでは Aに変更されていることを意味します。

コントロールレポートの作成
コントロール出力レポートは解析ごとに生成され、ランに含まれる各コントロールの評価が記載されます。
コントロールの結果に基づいて、患者サンプルは自動的に無効化されます。DNAコントロールが失敗すると
DNAサンプルが無効になり、RNAコントロールが失敗すると RNAサンプルが無効になります。

コントロールの結果に基づくランの有効性および患者サンプルの有効性に関するガイダンスについては、 
『TruSight Oncology ComprehensiveパネルシステムAssay Workflow Guide』（文書番号：200041566）
を参照してください。

コントロール出力レポートは、ControlOutput.tsvファイルに記載されます。36ページの「コントロー
ル出力レポート」を参照してください。

バリアントの腫瘍プロファイリング
患者サンプルでフィルターをパスして検出されたすべてのバリアントを、インストールされている KB と照
合し、臨床的有意性のエビデンスまたは臨床的有意性の可能性を持つゲノムの所見を特定します。このプロ
セスは、バリアントの腫瘍プロファイリングと呼ばれます。ゲノムの所見は、臨床的有意性のエビデンスま
たは臨床的有意性の可能性を持つ単一のバリアント、あるいは同時に検出された場合は、臨床的有意性のエ
ビデンスまたは臨床的有意性の可能性を持つバリアントのグループになります。

ゲノムの所見として複数のバリアントが記載されている場合は、レポートの［Informatics Details］に記載
されている情報源のうち少なくとも 1つにおいて、それらのバリアントが同時にあることで臨床的有意性の
エビデンスまたは臨床的有意性の可能性を示すことを意味します。ゲノムの所見が複数存在し、あるバリア
ントがそのような所見の複数に含まれる場合、そのバリアントはレポートに複数回記載される場合がありま
す。単一のバリアントを含むゲノムの所見は、レポート作成の基準を満たす最上位のレベルにのみ記載され
ます。複数のバリアントを含むゲノムの所見および臨床的な意味の例を以下に示します。これは単に説明を
目的としたものです。例えば、ゲノムの所見のレベルは、このセクションで後述するように、がん種によっ
て異なる場合があります。

• 単一のバリアント NTRK1 p.（G595R）のゲノムの所見は、TRK融合遺伝子を持つ患者におい
て、1種類以上の TRK阻害剤に対する耐性を引き起こすことが示されています（FDA承認処方情報
Larotrectinib 211710s000lbl）。

• LIBRETTO-001臨床試験において、RET p.（D898_E901del）と RET p.（D903_S904delinsEP）
の 2つのゲノムの所見を持つ患者が確認されました。この患者は、RET阻害剤による治療で腫瘍縮小効
果を示しています（PMID 32846061）。
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• BOLERO-1および -3試験の探索的解析では、ERBB2増幅を持つ乳がん患者は、腫瘍が PI3Kパスウェ
イの活性化または AKT1 E17K変異を示す場合、mTOR阻害による臨床的利益が得られることが示唆さ
れています（PMID 27091708）。

• 米国の主要なガイドラインによると、BRAF p.（V600E）変異と TERTプロモーター変異の併存は、甲
状腺乳頭がんの予後不良と関連しています。

臨床的に有意なエビデンスがあるゲノムの所見

臨床的に有意なエビデンスがあるゲノムの所見は、TSO Comprehensiveパネルシステムレポート内の
［Genomic Findings with Evidence of Clinical Significance］セクションで報告されます（18ペー
ジの「TSO Comprehensive パネルシステムレポート」を参照）。［Genomic Findings with Evidence 
of Clinical Significance］セクションには、以下の基準を満たすゲノムの所見が報告されます。

• ゲノムの所見が、EMAの承認を受けた薬剤ラベルまたは FDAの承認を受けた薬剤ラベルで証明されて
いるように、治療に対する有益性または有益性の欠如に関連している。サンプルのがん種は、疾患オント
ロジーにおいて KB の関連するがん種と同じか、その子孫である必要があります。疾患オントロジーに
ついて詳しくは、5ページの「がん種の選択」を参照してください。

• ゲノムの所見が、公開されている ESMOガイドライン、ASCOガイドライン、または他の主要な米国
の診療ガイドラインで証明されているように、治療に対する有益性または有益性の欠如との関連性、診断
との関連性、または予後との関連性がある。サンプルのがん種は、疾患オントロジーにおいて KB の関
連するがん種と同じか、その子孫である必要があります。疾患オントロジーについて詳しくは、5ペー
ジの「がん種の選択」を参照してください。

臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見

臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見は、TSO Comprehensiveパネルシステムレポート内の
［Genomic Findings with Potential Clinical Significance］セクションで報告されます（18ページの
「TSO Comprehensive パネルシステムレポート」を参照）。［Genomic Findings with Potential Clinical 
Significance］セクションには、以下の基準を満たすゲノムの所見が報告されます。

• ゲノムの所見が臨床的に有意なエビデンスがあるゲノムの所見の基準（例：EMAの承認を受けた薬剤ラ
ベル、FDAの承認を受けた薬剤ラベル、ESMOガイドライン、ASCOガイドライン、または他の主要
な米国ガイドライン）を満たしているが、サンプルのがん種が KB の関連するがん種と一致しない。そ
のためサンプルのがん種は、疾患オントロジーにおいて KB の関連するがん種と同じであってはならず、
またその子孫であってもなりません。

• 臨床試験について記述した臨床文献において、バリアントが、治療、診断、または予後との関連性がある
とされている。サンプルのがん種は、KB の関連するがん種と同じか、その子孫である必要があります。

• バリアントが、clinicaltrials.govまたはEU臨床試験規則（EUCTR）に登録されている登録型臨床試験（第
I/II相、第 II相、第 II/III相、第 III相、第 IV相）の適格基準に含まれている。サンプルのがん種は、臨床
試験のがん種と同じか、その子孫である必要があります。

TMBとMSIは、サンプルのがん種に関係なく、常に臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見で報告され
ます。
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KB の更新に伴うレベリング変更
精密腫瘍学のバリアントに関する臨床エビデンスが蓄積されるにつれて、変更を反映するために更新され
た KB が提供されます。臨床エビデンスの欠如のために当初は報告できなかったバリアントも、KB コン
テンツが更新された後、TSO Comprehensiveパネルシステムレポートの［Genomic Findings with 
Evidence of Clinical Significance］または［Genomic Findings with Potential Clinical Significance］
セクションで報告される場合があります。同様に、KB コンテンツが更新された場合、バリアントが
TSO Comprehensive パネルシステムレポートの［Genomic Findings with Evidence of Clinical 
Significance］セクションから［Genomic Findings with Potential Clinical Significance］セクション（ま
たはその逆）に移動することもあります。いずれのレベルの基準も満たしていないバリアントは、検出されて
も報告されません。感受性またはがんリスクの関連性は、KB から排除されており、レベリングに影響を与え
ません。治療の関連性については、がん分子標的治療および免疫療法（細胞ベースの免疫療法を除く）のみが
レベリングに使用されます。

COSMICアノテーション
TSO Comprehensive パネルシステムレポートの［Genomic Findings with Evidence of Clinical 
Significance］または［Genomic Findings with Potential Clinical Significance］セクションで報告さ
れたバリアントは、該当する場合は Catalog of Somatic Mutations in Cancer（COSMIC）データベー
スの COSMIC ID（これは KB の一部として登録されています）でアノテーションされます。

解析の出力
解析が完了すると、システム用に設定された出力フォルダーに解析フォルダーが生成されます。出力フォル
ダーの設定の詳細については、『NextSeq 550Dx Instrument Reference Guide for Japan』（文書番号：
1000000009513）を参照してください。

解析の出力を表示するには、以下の手順に従います。

1. 解析フォルダーが含まれるディレクトリに移動します。

2. 解析フォルダーを開いて、出力ファイルを表示します。
解析フォルダーの名前は Analysis_#という形式になり、#の部分はデフォルトでは 1です。この値は、
解析のリキューごとに 1ずつ増加します。解析フォルダー内には、サブフォルダー YYYYMMDD_HHMMSS
が作成されます。このフォルダー名は、解析の日時を示します（例えば、20210101_145958となります）。

ファイル
このセクションでは、解析中に生成されるサマリー出力ファイルを示します。

結果レポート
解析が正常に完了した患者サンプルごとに、PDFおよび JSON形式の TSO Comprehensiveパネルシス
テムレポートが作成されます。結果は、［Results Reports］セクションの［Samples and Results］タブ
にプレビュー用に表示されます。解析が正常に完了しなかったサンプルは、エラーメッセージとともに表示
されます。［Export Report］を選択すると、TSO Comprehensiveパネルシステムレポート 1部が PDF
形式でダウンロードされます。完了したすべてのサンプルの TSO Comprehensiveパネルシステムレポー
トについては、解析の出力フォルダーを参照してください。
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TSO Comprehensive パネルシステムレポート
以下の表は、患者サンプルごとに PDF形式および JSON形式で作成される TSO Comprehensiveパネル
システムレポートを構成する各セクションを示したものです。PDFレポートは人が読むことができる形式で
すが、JSONレポートは機械が解析することを目的としたデータ構造で構築されています。JSONレポート
のみで見られ、PDFレポートに反映されていない情報は、N/Aと示されています。臨床的に有意なエビデン
スがあるゲノムの所見または臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見の基準を満たしていないバリアント
は、レポートに表示されません。

結果の解釈については、『TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム Assay Workflow Guide』
（文書番号：200041566）を参照してください。

JSONレポートの構造、フィールド、および有効値に関する詳細については、イルミナサポートサイトの
TSO Comprehensiveパネルシステムサポートページで JSONスキーマを参照してください。

• Sample, Run, and Analysis Information：患者サンプルとレポートに関する全般情報

表 1 Sample, Run, and Analysis Information

PDFレポート
のフィールド

JSONレポートの 
フィールド 説明

Report Date reportDate レポートが生成された日付

N/A reportTime レポートが生成された時刻

Sample ID sampleInformation / 
sampleId

サンプルの ID。患者の基本情報は含まれていません。

Tumor Type sampleInformation / 
tumor Type

患者サンプルに関連付けられているがん種

N/A sampleInformation / 
tumor TypeCode

患者サンプルに関連付けられているがん種コード

N/A sampleInformation / 
tumor TypePath

患者サンプルに関連付けられているがん種のパス（疾患オ
ントロジーを基準とする）

N/A sampleInformation / 
tumor TypeCodePath

患者サンプルに関連付けられているがん種コードのパス
（疾患オントロジーを基準とする）

Sex sampleInformation / 
sex

患者の性別（Male、Female、Unknown）

Analysis 
Date

sampleInformation / 
analysisDate

二次解析が完了した日付

N/A sampleInformation / 
analysisTime

二次解析が完了した時刻

Run ID sampleInformation / 
analysisRunId

シーケンスランの ID

N/A sampleInformation / 
analysisRunName

シーケンスランの名前
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• Quality Control：品質管理の情報。品質管理の評価方法について詳しくは、48ページの「付録 A：
QCメトリクスのフローチャート」を参照してください。

表 2 Quality Control

PDFレポート
のフィールド

JSONレポートの
フィールド 説明

Run QC qualityControl / 
status /（ラベルが
「Run QC」となる 
配列項目）

［Run QC］の結果（PASS、FAIL、N/A）は、単一のシーケ
ンスランに含まれるすべてのサンプルに適用されます。
• PASS：ランは有効です。
• FAILまたは N/A：ランは無効です。RNAおよび DNAサ
ンプルに固有の QCステータス（DNA Library QC、DNA 
MSI QC、DNA Small Variant & TMB QC、DNA Copy 
Number Variant QC、DNA External Control & NTC、
RNA External Control & NTC、RNA Library QC）はす
べて N/Aであり、レポートにはバリアントまたはバイオマー
カーは記載されません。
コントロールの結果に基づくランの有効性および患者サン
プルの有効性に関するガイダンスについては、『TruSight 
Oncology ComprehensiveパネルシステムAssay Workflow 
Guide』（文書番号：200041566）を参照してください。

RNA 
External 
Control & 
NTC

qualityControl/
status/（ラベル
が「RNA External 
Control & NTC」
となる配列項目）

［RNA External Control & NTC Control］の結果（PASS、
FAIL、N/A）は、シーケンスされた RNAライブラリーに適用
されます。
• PASS：RNA External Control と RNA No-Template 

Controlの結果がどちらも PASSです。
• FAIL：RNA External Control と RNA No-Template 

Controlのいずれかまたは両方の結果が FAILです。
• N/A：サンプルの RNAライブラリーがシーケンスされな
かったかリキュー中に再解析されなかった、ランの RNA 
External Controlまたは NTCがシーケンスされなかった
かリキュー中に再解析されなかった、サンプルの RNAライ
ブラリー、External Control、および NTCがリキュー中に
LRMで除外された、解析が開始される前にランフォルダー
が手動で削除された（この場合はすべてのQCメトリクスが
N/Aになります）、または［Run QC］の値が FAILでした。
値が FAILまたは N/Aの場合、RNAバリアントのタイプ（融
合遺伝子またはスプライスバリアント）はレポートに記載され
ません。
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PDFレポート
のフィールド

JSONレポートの
フィールド 説明

RNA Library 
QC

qualityControl / 
status /（ラベルが
「RNA Library QC」
となる配列項目）

［RNA Library QC］の結果（PASS、FAIL、N/A）は、シー
ケンスされた RNAライブラリーに適用されます。
• PASS：RNAライブラリーが、RNA固有のすべての QCメ
トリクスに合格しています。

• FAIL：RNAライブラリーが、RNA固有の 1つ以上の QC
メトリクスに不合格でした。RNAサンプルのインデックス
シーケンス選択エラーのため、RNAサンプルリードはゼロ
と見なされます。

• N/A：サンプルの RNAライブラリーがシーケンスされなかっ
た、サンプルの RNAライブラリーがリキュー中に LRMで
除外された、解析が開始される前にランフォルダーが手動で
削除された（この場合はすべての QCメトリクスが N/Aに
なります）、または［Run QC］の値が FAILでした。
値が FAILまたは N/Aの場合、RNAバリアントのタイプ（融
合遺伝子またはスプライスバリアント）はレポートに記載され
ません。

DNA 
External 
Control & 
NTC

qualityControl/
status/（ラベル
が「DNA External 
Control & NTC」
となる配列項目）

［DNA External Control & NTC Control］の結果（PASS、
FAIL、N/A）は、シーケンスされた DNAライブラリーに適用
されます。
• PASS：DNA External Control と DNA No-Template 

Controlの結果がどちらも PASSです。
• FAIL：DNA External Control と DNA No-Template 

Controlのいずれかまたは両方の結果が FAILです。
• N/A：サンプルの DNAライブラリーがシーケンスされな
かったかリキュー中に再解析されなかった、ランの DNA 
External ControlまたはNTCがシーケンスされなかったか
リキュー中に再解析されなかった、解析が開始される前にラ
ンフォルダーが手動で削除された（この場合はすべての QC
メトリクスが N/Aになります）、または［Run QC］の値が
FAILでした。
値がFAILまたはN/Aの場合、DNAバリアントのタイプ（スモー
ルバリアント、遺伝子増幅）またはDNAバイオマーカー（TMB、
MSI）はレポートに記載されません。

DNA Library 
QC

QC qualityControl 
/ status /（ラベル
が「DNA Library 
QC」となる配列 
項目）

［DNA Library QC］の結果（PASS、FAIL、N/A）は、シー
ケンスされた DNAライブラリーに適用されます。
• PASS：DNAライブラリーが、コンタミネーション QCメ
トリクスに合格しています。

• FAIL：DNAライブラリーが、コンタミネーション QCメト
リクスに不合格でした。

• N/A：サンプルのDNAライブラリーがシーケンスされなかっ
た、解析が開始される前にランフォルダーが手動で削除され
た（この場合はすべてのQCメトリクスが N/Aになります）、
または［Run QC］の値が FAILでした。
値がFAILまたはN/Aの場合、DNAバリアントのタイプ（スモー
ルバリアント、コピー数バリアント）または DNAバイオマー
カー（TMB、MSI）はレポートに記載されません。
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PDFレポート
のフィールド

JSONレポートの
フィールド 説明

DNA MSI QC qualityControl / 
status /（ラベルが
「DNA MSI QC」と
なる配列項目）

［DNA MSI QC］の結果（PASS、FAIL、N/A）は、シーケン
スされた Solid-FFPE DNAライブラリーに適用されます。
• PASS：DNAライブラリーが、MSI固有の QCメトリクス
と上流の DNA Library QCメトリクスに合格しています。

• FAIL：DNAライブラリーが、MSI固有の QCメトリクスに
不合格でした。

• N/A：サンプルのDNAライブラリーがシーケンスされなかっ
た、サンプルの［DNA Library QC］の値が FAILだった、
または［Run QC］の値が FAILでした。
値が FAILまたは N/Aの場合、バイオマーカーMSIはレポー
トに記載されず、［Not evaluable］とリストされます。

DNA Small 
Variant and 
TMB QC

qualityControl / 
status /（ラベル
が「DNA Small 
Variant & TMB 
QC」となる配列 
項目）

［DNA Small Variant and TMB QC］の結果（PASS、FAIL、
N/A）は、シーケンスされたDNAライブラリーに適用されます。
• PASS：DNAライブラリーが、スモールバリアントおよび

TMB固有の QCメトリクスと上流の DNA Library QCメ
トリクスに合格しています。

• FAIL：DNAライブラリーが、1つ以上のスモールバリアン
トおよび TMB固有のQCメトリクスに不合格でした。

• N/A：サンプルのDNAライブラリーがシーケンスされなかっ
た、サンプルの［DNA Library QC］の値が FAILだった、
または［Run QC］の値が FAILでした。
値が FAILまたは N/Aの場合、スモールバリアントはレポー
トに記載されません。また、バイオマーカー TMBは［Not 
evaluable］とリストされます。

DNA Copy 
Number 
Variant QC

qualityControl / 
status /（ラベル
が「DNA Copy 
Number Variant 
QC」となる配列 
項目）

［DNA Copy Number Variant (CNV) QC］の結果（PASS、
FAIL、N/A）は、シーケンスされた DNA Solid-FFPEライブ
ラリーに適用されます。
• PASS：DNAライブラリーが、すべてのコピー数バリアン
トに固有の QCメトリクスと上流の DNA Library QCメト
リクスに合格しています。

• FAIL：DNAライブラリーが、1つ以上のコピー数バリアン
トに固有のQCメトリクスに不合格でした。

• N/A：サンプルのDNAライブラリーがシーケンスされなかっ
た、サンプルの［DNA Library QC］の値が FAILだった、
または［Run QC］の値が FAILでした。
値が FAILまたは N/Aの場合、遺伝子増幅はレポートに記載さ
れません。
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• TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム Analysis Module and Knowledge Base 
Configuration：レポート生成時に使用したソフトウェアと KB のバージョンに関する情報

表 3 Analysis Module and KB Configuration

PDFレポートの
フィールド JSONレポートのフィールド 説明

Knowledge 
Base Version

softwareConfiguration / 
knowledgeBaseVersion

TSO Comprehensive 解析モジュールと一
緒にインストールされた KB のバージョン

Knowledge 
Base Published 
Date

softwareConfiguration / 
knowledgeBasePublishedDate

レポートの生成に使用され KB に関連付けら
れている日付

Module 
Version

softwareConfiguration / 
moduleSoftwareVersion

レポートの生成に使用された TSO 
Comprehensive 解析モジュールのバー
ジョン

Claims 
Package 
Version

softwareConfiguration / 
claimsPackageVersion

TSO Comprehensive 解析モジュールと一
緒にインストールされた Claims Package
のバージョン

• Alterations and Biomarkers Identified：次の 2つのセクションには、検出されたバリアントのうち
臨床的に有意なエビデンスがあるゲノムの所見に分類されたもの、TMB、MSI、および検出されたバリ
アントのうち臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見に分類されたものに関する腫瘍プロファイリン
グ情報が表示されます。検出されたバリアントに対するレベルの決定方法については、15ページの「バ
リアントの腫瘍プロファイリング」を参照してください。

• Genomic Findings with Evidence of Clinical Significance：このセクションの各エントリはゲノ
ムの所見であり、臨床的有意性のエビデンスを持つ単一のバリアント、または臨床的有意性のエビデンス
を持つバリアントのグループ（同時に検出された場合）のいずれかになります。バリアントが検出されな
かった場合は、「No Detected Variants」というメッセージが表示されます。
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表 4 Genomic Findings with Evidence of Clinical Significance

PDFレ
ポートの
フィールド

JSONレポートのフィールド 説明

Detected 
Variants

reportFindings / otherFindings /  
genomicFindingsWithEvidenceOfClinicalSignificance 
/ results / genomicFindings /（ゲノムの所見の配列項目）
/ variants

ゲノムの所見を構成する検出さ
れたバリアントのリスト。
スモールバリアントの場合
は、遺伝子記号とタンパク質
の変化、転写産物の変化、ま
たは遺伝子の変化が Human 
Genome Variation Society
（HGVS）形式で表示されます
（例：NRAS p.（Q61R））。
遺伝子増幅の場合は、遺伝子記
号に続けて「Gain」と表示さ
れます（例：ERBB2 Gain）。
融合遺伝子の場合は、両方の
パートナー遺伝子の記号または
名前（GENCODE v19）が表
示され、「-」または「/」で区
切られます。「-」で区切られて
いる場合、報告された遺伝子順
序は転写方向（5’から 3’へ）
に対応しています。「/」で区切
られている場合は、方向を特定
できていません。複数の遺伝子
が同一のブレークポイントに重
複している場合は、すべてが列
挙され、セミコロンで区切られ
ます。
スプライスバリアントの場合
は、遺伝子記号と影響を受け
るエクソン（該当する場合）
が表示されます（例：EGFR 
Exon(s) 2-7 skipped）。
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PDFレ
ポートの
フィールド

JSONレポートのフィールド 説明

Details reportFindings / otherFindings /  
genomicFindingsWithEvidenceOfClinicalSignificance 
/ results / genomicFindings /（ゲノムの所見の配列項目）
/ variants /（ゲノムの所見のバリアントの配列項目）

バリアント詳細のリストが表
示されます。PDF レポート
では、バリアント詳細の順序
は、［Detected Variants/
Biomarkers］フィールドにリ
ストされているバリアントの順
序に対応しています。バリアン
ト詳細の各フィールドのリスト
については、28ページの「レ
ポート内のスモールバリアン
トの詳細」、31ページの「レ
ポート内の遺伝子増幅の詳細」、
32 ページの「レポート内
の融合遺伝子の詳細」、および
33ページの「レポート内の
スプライスバリアントの詳細」
を参照してください。

• Genomic Findings with Potential Clinical Significance：シーケンスされたサンプルの DNAラ
イブラリーが存在する場合は、TMBとMSIの両方がこのセクションで報告されます。TMBとMSIは、
診断目的用ではなく、参考情報として含まれています。このセクションの他の各エントリは、臨床的有意
性の可能性を持つ単一のバリアント、または臨床的有意性の可能性を持つバリアントのグループ（同時
に検出された場合）のいずれかのゲノムの所見になります。バリアントが検出されなかった場合は、「No 
Detected Variants」というメッセージが表示されます。
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表 5 Genomic Findings with Potential Clinical Significance

PDFレ
ポートの
フィールド

JSONレポートのフィールド 説明

TMB reportFindings / otherFindings / biomarkers / 
tumorMutationalBurden

TMBは、コーディング領域にお
いて、腫瘍細胞によって引き起
こされた体細胞変異のメガベー
スあたりの推定数を測定した値
です。QC失敗、またはサンプ
ルの DNAライブラリーがシー
ケンスされていないことを原因
として評価できなかった場合、
TMB は［Not evaluable］ と
報告されます。
TMBは、［Genomic Findings 
w i th  Potent ia l  C l in ica l 
Significance］セクションに常
に含まれます。

MSI reportFindings / otherFindings / biomarkers / 
microsatelliteInstability

MSIステータス。以下のいずれ
かが記載されます。
MS-Stable：マイクロサテラ
イト安定。
MSI-High：高頻度マイクロサ
テライト不安定性。
Not evaluable：QC失敗、ま
たはサンプルの DNAライブラ
リーがシーケンスされていない
ことを原因として、MSIステー
タスを評価できませんでした。
MSIは、臨床的に有意な可能性
があるゲノムの所見に常に含ま
れます。
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PDFレ
ポートの
フィールド

JSONレポートのフィールド 説明

Detected 
Variants

reportFindings / otherFindings /  
genomicFindingsWithPotentialClinicalSignificance /  
results / genomicFindings /（ゲノムの所見
の配列項目）/ variants /（すべての配列項目）/ 
detectedVariantLabel

ゲノムの所見を構成する検出さ
れたバリアントのリスト。
スモールバリアントの場合
は、遺伝子記号とタンパク質
の変化、転写産物の変化、ま
たは遺伝子の変化が Human 
Genome Variation Society
（HGVS）形式で表示されます
（例：NRAS p.（Q61R））。
遺伝子増幅の場合は、遺伝子記
号に続けて「Gain」と表示され
ます（例：ERBB2 Gain）。
融合遺伝子の場合は、両方のパー
トナー遺伝子の記号または名前
（GENCODE v19）が表示され、
「-」または「/」で区切られます。
「-」で区切られている場合、報
告された遺伝子順序は転写方向
（5’から 3’へ）に対応してい
ます。「/」で区切られている場
合は、方向を特定できていませ
ん。複数の遺伝子が同一のブレー
クポイントに重複している場合
は、すべてが列挙され、セミコ
ロンで区切られます。
スプライスバリアントの場合
は、遺伝子記号と影響を受け
るエクソン（該当する場合）
が表示されます（例：EGFR 
Exon(s) 2-7 skipped）。
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PDFレ
ポートの
フィールド

JSONレポートのフィールド 説明

Details reportFindings / otherFindings /  
genomicFindingsWithPotentialClinicalSignificance / 
results / genomicFindings /（ゲノムの所見の配列項目）
/ variants

バリアント詳細のリストが表
示されます。PDF レポート
では、バリアント詳細の順序
は、［Detected Variants/
Biomarkers］フィールドにリ
ストされているバリアントの順
序に対応しています。バリアン
ト詳細の各フィールドのリスト
については、28ページの「レ
ポート内のスモールバリアン
トの詳細」、31ページの「レ
ポート内の遺伝子増幅の詳細」、
32 ペ ー ジ の「 レ ポ ー ト 内
の融合遺伝子の詳細」、および
33ページの「レポート内の
スプライスバリアントの詳細」
を参照してください。

• About the Test, Informatics Details, Limitations：テストに関する全般情報と注意事項のリスト

表 6 About the Test, Informatics Details, Limitations

PDFレポート
のフィールド JSONレポートのフィールド 説明

About the 
Test

about / description テストの説明

Informatics 
Details

details /（サブセクションごと
に 1つの JSONプロパティ）

レポートの各セクションの簡単な説明とその他の
インフォマティクス詳細情報

Limitations limitations / description アッセイとレポート注意事項のリスト

• TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム Gene Panel：遺伝子パネルに関する情報

表 7 TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム Gene Panel

PDFレポート
のフィールド JSONレポートのフィールド 説明

Gene Panel genePanel / geneList / genes 
genePanel / geneList / genes 
/ variants

パネルを構成する遺伝子のリスト。どのバリアン
トタイプがどの遺伝子に対して評価されているか
を示す脚注を含みます。スモールバリアントはす
べての遺伝子でコールされます。

• Details in Report：スモールバリアント、遺伝子増幅、融合遺伝子バリアント、およびスプライスバリ
アントに関する情報
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表 8 レポート内のスモールバリアントの詳細

PDFレポート
のフィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブ
ジェクトの相対パス）

説明

Type type / value バリアントの詳細タイプ。スモールバリアントとし
て以下が記載されます。
SNV：1塩基変異。
Insertion：最大 25 bpのヌクレオチドの挿入。
Deletion：最大 25 bpのヌクレオチドの欠損。
MNV：複数塩基変異。2つまたは 3つのヌクレオ
チドを同じ数のヌクレオチドで置き換えたものです。
Indel：1つ以上のヌクレオチドが置換されたもので、
SNVまたはMNVではないもの。
これは一般的に delinsと呼ばれます。

VAF additionalInfo /（ラベルプ
ロパティが「VAF」となる配
列項目）/ value

バリアントアリル頻度（割合）

Consequence additionalInfo /（ラベルプ
ロパティが「Consequence」
となる配列項目）/ value

Sequence Ontologyが定義したバリアントの結果

Protein 
Change

additionalInfo /（ラベ
ルプロパティが「Protein 
Change」となる配列項目）
/ value

HGVS命名法によるタンパク質リファレンスシーケ
ンスに対する変化（該当する場合）

Nucleotide 
Change

additionalInfo /（ラベル
プロパティが「Nucleotide 
Change」となる配列項目）
/ value

HGVS命名法によるコーディング DNAのリファ
レンスシーケンス（RefSeq転写産物）に対する変
化。バリアントが転写産物に影響を与えない場合の
HGVS命名法によるゲノムのリファレンスシーケン
スに対する変化も含まれます。

Genomic 
Position

additionalInfo /（ラベル
プロパティが「Genomic 
Position」となる配列項目）
/ value

「染色体 :位置」の形式で表したゲノム位置（hg19）。
リファレンスアリルにおける最初の塩基の位置を示
します。

Reference 
Allele

additionalInfo /（ラベル
プロパティが「Reference 
Allele」となる配列項目）/ 
value

リファレンスアリル

Alternate 
Allele

additionalInfo /（ラベル
プロパティが「Alternate 
Allele」となる配列項目）/ 
value

代替アリル

N/A cosmicIds Catalogue of Somatic Mutations in Cancer
（COSMIC）データベースのバリアントに関連付け
られたゲノム変異 IDのリスト（該当する場合）。

N/A detailedSmallVariantData 
/ vcfChromosome

染色体
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PDFレポート
のフィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブ
ジェクトの相対パス）

説明

N/A detailedSmallVariantData 
/ vcfPosition

ゲノム位置（hg19）。リファレンスアリルにおける
最初の塩基の位置を示します 
（detailedSmallVariantData / referenceAllele 
field）。

N/A detailedSmallVariantData 
/ vcfRefAllele

リファレンスアリル

N/A detailedSmallVariantData 
/ vcfVariantFrequency

バリアントアリル頻度

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts

転写産物に対する転写レベルの詳細なアノテーショ
ン（該当する場合）。単一の優先的な転写産物だけが
含まれます。

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
transcript

転写産物の ID

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
source

転写産物のソース（RefSeqなど）

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
bioType

転写産物の Ensemblバイオタイプ分類

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
aminoAcids

アミノ酸の変化（G/Dなど）（該当する場合）

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
cdnaPos

cDNAの位置

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
codons

コドンシーケンスの変化（gGt/gAtなど）（該当す
る場合）
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PDFレポート
のフィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブ
ジェクトの相対パス）

説明

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
cdsPos

コーディングシーケンスの位置（該当する場合）

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ exons

バリアントの影響を受けたエクソン、およびエクソ
ン合計数（該当する場合）。例えば「4-6/7」であれば、
エクソン 4、5、6が影響を受け、この転写産物に含
まれる合計エクソン数が 7であることを意味します。

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
introns

バリアントの影響を受けたイントロン（該当する 
場合）

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
geneId

アメリカ国立生物工学情報センター（NCBI：
National Center for Biotechnology 
Information）の遺伝子 ID

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ hgnc

HUGOのヒトゲノム命名法委員会（HGNC：
HUGO Gene Nomenclature Committee）の遺
伝子記号

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
consequence

Sequence Ontologyが定義したバリアントの結果
の配列

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ hgvsc

HGVS命名法によるコーディング DNAのリファレ
ンスシーケンス（RefSeq転写産物）に対する変化（該
当する場合）

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ hgvsp

HGVS命名法によるタンパク質シーケンスに対する
変化（該当する場合）

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
isCanonical

この転写産物が遺伝子のカノニカルな転写産物とみ
なされる場合は true、そうでない場合は falseと表
示されます。以下の場合に、遺伝子のカノニカルな
転写産物と判断されます。
NMおよび NRの転写産物だけが含まれる
遺伝子の転写産物は、以下の順でソートされる
• Locus Reference Genomic（LRG）エントリが、
それ以外のエントリより前になる

• CDS長の降順
• 転写産物長の降順
• アクセッション番号順
このソートによる最初の転写産物がカノニカルとみ
なされます。
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PDFレポート
のフィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブ
ジェクトの相対パス）

説明

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
proteinId

タンパク質の ID

N/A detailedSmallVariantData 
/ annotation / transcripts 
/（最初の配列項目）/ 
proteinPos

タンパク質の位置

表 9 レポート内の遺伝子増幅の詳細

PDFレ
ポートの
フィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブジェクトの
相対パス）

説明

Type type / value バリアントの詳細タイプ。遺伝子増幅として以
下が記載されます。
CNV：コピー数バリアント（レポートに記載
されているコピー数バリアントは遺伝子増幅だ
けです）。

Fold 
Change

detailedCopyNumberVariantData 
/ foldChange

二倍体ゲノム中のノーマライズしたリード深度
を基準にした場合の、サンプル中のノーマライ
ズしたリード深度の倍率変化

N/A detailedCopyNumberVariantData 
/ copyNumberType

すべての遺伝子増幅について、値は <DUP>と
なります。

N/A detailedCopyNumberVariantData 
/ gene

遺伝子記号

N/A detailedCopyNumberVariantData 
/ chromosome

遺伝子の染色体

N/A detailedCopyNumberVariantData 
/ startPosition

遺伝子の開始位置（hg19）

N/A detailedCopyNumberVariantData 
/ endPosition

遺伝子の終了位置（hg19）

表 10で示されているアノテーション（位置情報、結果など）は、次世代シーケンスの規範に従ってゲノムに
左揃えでアライメントされたバリアントに基づくものです。ただし HGVSの表記は例外であり、HGVSの
標準に従ってそれぞれのリファレンスシーケンスに右揃えでアライメントされています。複雑性の低いゲノ
ム領域で挿入や欠失が発生した場合、左揃えの表記と右揃えの表記では、示される位置が異なる場合があり
ます。
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表 10 レポート内の融合遺伝子の詳細

PDFレポー
トのフィー
ルド

JSONレポートのフィールド（バリアントの JSONオブ
ジェクトの相対パス） 説明

Type type / value バリアントの詳細タイ
プ。融合遺伝子として以
下が記載されます。
Fusion

Breakpoint 
1

additionalInfo /（ラベルプロパティが「Breakpoint 1」
となる配列項目）

RNA内で認められた融
合遺伝子のブレークポイ
ント 1。「染色体 :位置」
の形式です（hg19）。

Breakpoint 
2

additionalInfo /（ラベルプロパティが「Breakpoint 2」
となる配列項目）

RNA内で認められた融
合遺伝子のブレークポイ
ント 2。「染色体 :位置」
の形式です（hg19）。

Fusion 
Supporting 
Reads

additionalInfo /（ラベルプロパティが「Fusion 
Supporting Reads」となる配列項目）

融合遺伝子のサポート
リード数

N/A detailedGeneFusionData /  
fusionDirectionalityKnownAndIndiciatedByGeneOrder

遺伝子 /ブレークポイン
トの順序が転写方向（5’
から 3’へ）に対応して
いる場合は true。方向
が判定できない場合は
false。

N/A detailedGeneFusionData / fusionSupportingReads 融合遺伝子のサポート
リード数

N/A detailedGeneFusionData / partner1 / gene ブレークポイント 1に
重複する遺伝子の記号ま
た は 名 前（GENCODE 
v19）。同一のブレークポ
イントに重複する遺伝子
が複数存在する場合は、
セミコロンで区切って列
挙されます。

N/A detailedGeneFusionData / partner2 / chromosome ブレークポイント 2の染
色体

N/A detailedGeneFusionData / partner2 / position ブレークポイント 2の位
置（hg19）
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PDFレポー
トのフィー
ルド

JSONレポートのフィールド（バリアントの JSONオブ
ジェクトの相対パス） 説明

N/A detailedGeneFusionData / partner2 / gene ブレークポイント 2に
重複する遺伝子の記号ま
た は 名 前（GENCODE 
v19）。同一のブレークポ
イントに重複する遺伝子
が複数存在する場合は、
セミコロンで区切って列
挙されます。

N/A detailedGeneFusionData / partner1 / chromosome ブレークポイント 1の染
色体

N/A detailedGeneFusionData / partner1 / position ブレークポイント 1の位
置（hg19）

表 11 レポート内のスプライスバリアントの詳細

PDFレポート
のフィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブジェク
トの相対パス）

説明

Type type / value バリアントの詳細タイプ。スプライスバリアント
として以下が記載されます。
Splice Variant

Affected 
Exons

additionalInfo /（ラベルプロパ
ティが「Affected Exons」とな
る配列項目）

スプライスバリアントの影響を受けたエクソン
（該当する場合）。例えば「4-6」であれば、エク
ソン 4、5、6が影響を受けたことを意味します。

Affected 
Introns

additionalInfo /（ラベルプロパ
ティが「Affected Introns」と
なる配列項目）

スプライスバリアントの影響を受けたイントロン
（該当する場合）。例えば「3」であれば、イント
ロン 3が影響を受けたことを意味します。

Transcript additionalInfo /（ラベルプロパ
ティが「Transcript」となる配
列項目）

転写産物の ID（RefSeq）

Breakpoint 
Start

additionalInfo /（ラベルプロパ
ティが「Breakpoint Start」と
なる配列項目）

RNA内で認められたスプライスバリアントのブ
レークポイント開始点。「染色体 :位置」の形式
です（hg19）。

Breakpoint 
End

additionalInfo /（ラベルプロパ
ティが「Breakpoint End」とな
る配列項目）

RNA内で認められたスプライスバリアントのブ
レークポイント終点。「染色体 :位置」の形式で
す（hg19）。

Splice 
Supporting 
Reads

additionalInfo /（ラベルプロ
パティが「Splice Supporting 
Reads」となる配列項目）

スプライスのサポートリード数

N/A detailedSpliceVariantData / 
breakPointStartChromosome

ブレークポイント開始点の染色体
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PDFレポート
のフィールド

JSONレポートのフィールド 
（バリアントの JSONオブジェク
トの相対パス）

説明

N/A detailedSpliceVariantData / 
breakPointStartPosition

ブレークポイント開始点の位置（hg19）

N/A detailedSpliceVariantData / 
breakPointEndChromosome

ブレークポイント終点の染色体

N/A detailedSpliceVariantData / 
breakPointEndPosition

ブレークポイント終点の位置（hg19）

N/A detailedSpliceVariantData / 
spliceSupportingReads

スプライスのサポートリード数

N/A detailedSpliceVariantData / 
annotation / source

転写産物のソース（RefSeqなど）

N/A detailedSpliceVariantData / 
annotation / gene

遺伝子記号

N/A detailedSpliceVariantData / 
annotation / affectedExons

スプライスバリアントの影響を受けたエクソン、
およびエクソン合計数（該当する場合）。例えば
「4–6/7」であれば、エクソン 4、5、6が影響を
受け、この転写産物に含まれる合計エクソン数が
7であることを意味します。

N/A detailedSpliceVariantData / 
annotation / affectedIntrons

スプライスバリアントの影響を受けたイントロ
ン、およびイントロン合計数（該当する場合）。
例えば「3/6」であれば、イントロン 3が影響を
受け、この転写産物に含まれる合計イントロン数
が 6であることを意味します。

N/A detailedSpliceVariantData / 
annotation / transcript

転写産物の ID
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サンプルシート
ファイル名：SampleSheet.csv

TSO Comprehensive 解析モジュールでは、解析を実行する度にカンマ区切りのサンプルシート
（SampleSheet.csv）が生成されます。このファイルには、ランセットアップ時にソフトウェアに提供され
たサンプル情報が含まれています。サンプルシートには、ランに関する情報を示すヘッダーと、特定のフロー
セルで処理されたサンプルライブラリーの記述子が記載されます（サンプルライブラリーごとに 1データ行）。

警告

サンプルシートファイルを変更すると、不正確な結果や解析の失敗など、下流処理への悪影響が発
生します。

表 12  サンプルシートの詳細

カラム名 説明

Sample_ID サンプル ID。DNAライブラリーの場合には「-DNA」が、RNAライブラリー
の場合には「-RNA」が付加されます。

I7_Index_ID i7インデックス名。サンプルシートのインデックス IDが、ランセットアッ
プ時に入力されるインデックス IDにマッピングされる詳細な仕組みについ
ては、『Illumina Adapter Sequences』（文書番号：1000000002694）
を参照してください。

index i7インデックス配列
I5_Index_ID i5インデックス名。サンプルシートのインデックス IDが、ランセットアッ

プ時に入力されるインデックス IDにマッピングされる詳細な仕組みについ
ては、『Illumina Adapter Sequences』（文書番号：1000000002694）
を参照してください。

index2 i5インデックス配列
Sample_Type DNAまたは RNA
Pair_ID サンプル ID（同一サンプルによる DNAライブラリーと RNAライブラリー

には同一の IDが使用される）
Sample_Description サンプルの説明

Tumor_Type 患者サンプルの場合はがん種、コントロールの場合はコントロールタイプ

Sex 性別（Male、Female、Unknown）
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コントロール出力レポート
ファイル名：ControlOutput.tsv

コントロール出力レポートは、ランに含まれたすべてのコントロールに対する品質管理情報を提供するタブ
区切り形式ファイルです。

• ランにおいてコントロールに問題が生じた場合は、1つまたは複数のコントロールに問題が発生したため
コントロール出力ファイルで詳細を確認するよう求めるメッセージが TruSight Oncologyレポートに
表示されます。

• いずれかの DNA External Controlまたは DNA No-Template Controlで問題が発生した場合には、
DNAバリアント（スモールバリアント、遺伝子増幅）やバイオマーカー（TMB、MSI）はレポートされ
ません。

• いずれかの RNA External Controlまたは RNA No-Template Controlで問題が発生した場合には、
RNAバリアント（融合遺伝子、スプライスバリアント）はレポートされません。

コントロールの結果に基づくランの有効性および患者サンプルの有効性に関するガイダンスについては、 
『TruSight Oncology ComprehensiveパネルシステムAssay Workflow Guide』（文書番号：200041566）
を参照してください。

コントロール出力レポートには、以下のセクションとその関連フィールドが記載されます（先頭セクション
の前にはラン IDが表示されます）。

• Control Types：ランに含まれる各コントロールについての情報

表 13 Control Types

フィールド 説明

Control Type コントロールのタイプ。次のいずれかが記載されます。
• DNA External Control
• DNA No-Template Control
• RNA External Control
• RNA No-Template Control

Sample_ID コントロールのサンプル ID。このコントロールタイプがランに含まれていな
かった場合、値は (Not Run)となります。

AnalysisComplete このコントロールに対して解析が完了したかどうかを示します。TRUE、
FALSE、not applicableのいずれかが記載されます。

Overall Result コントロールのQC結果。PASS、FAIL、N/Aのいずれかが記載されます。
Sensitivity Value コントロールに対して計算された感度値。コントロール内に予想される合計コ

ントロールバリアント数に対する、検出されたコントロールバリアントの割合
を表します。次のコントロールタイプにのみ適用されます。
• DNA External Control
• RNA External Control

Sensitivity 
Threshold

QC結果が PASSとなるためにコントロールに必要とされる最小感度値。次の
コントロールタイプにのみ適用されます。
• DNA External Control
• RNA External Control
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• Analysis Details：解析に関する情報

表 14 Analysis Details

フィールド 説明

Report Date コントロールレポートが生成された日付

Report Time コントロールレポートが生成された時刻

Module Version TSO Comprehensive 解析モジュールのバージョン
Pipeline Version 解析パイプライン /ワークフローのバージョン
Claims Package Version TSO Comprehensive 解析モジュールと一緒にインストールされた

Claims Packageのバージョン

• Sequencing Run Details：シーケンスランに関する情報

表 15 Sequencing Run Details

フィールド 説明

Run Name シーケンスランの名前

Run Date シーケンスランの日付

Instrument ID シーケンシング装置に関連付けられた固有の ID
Instrument Control Software 
Version

ランに使用された NextSeq Control Software（NCS）のバー
ジョン

Instrument Type シーケンシング装置のタイプ

RTA Version シーケンスランに使用された Real-Time Analysis（RTA）ソフ
トウェアのバージョン

Reagent Cartridge Lot 
Number

ランに使用された試薬カートリッジのロット番号

• Analysis Status：各コントロールに対して解析が完了したかどうか、ソフトウェアエラーによって失
敗したサンプルがあるかどうかを示す情報

表 16 Analysis Status

フィールド 説明

Sample_ID コントロールのサンプル ID。ランに含まれていなかったコントロールタイプに対
する値は (Not Run)。

COMPLETED_
ALL_STEPS

コントロールに対して解析の全ステップが完了したかどうかを示します。TRUE、
FALSE、N/Aのいずれかが記載されます。値が FALSEの場合は、詳細について
イルミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。

FAILED_STEPS ソフトウェアエラーが原因で失敗したすべての解析ステップのリスト。ここに何
らかのステップが記載されている場合は、詳細についてイルミナのテクニカルサ
ポートにお問い合わせください。

STEPS_NOT_
EXECUTED

ソフトウェアエラーが原因で実行されなかったすべての解析ステップのリスト。
ここに何らかのステップが記載されている場合は、詳細についてイルミナのテク
ニカルサポートにお問い合わせください。
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• Small Variants Truth Table Results：DNA External Control（陽性 DNAコントロール）で検出さ
れた、または検出されなかったコントロール DNAスモールバリアントに関する情報（1つのコントロー
ルバリアントにつき 1行）。DNA External Controlがシーケンスランに含まれていなかった場合の値は
N/Aとなります。

表 17 Small Variants Truth Table Results

フィールド 説明

Detected コントロール DNAスモールバリアントがコントロールから検出されたかどうかを
示します。TRUE、FALSE、N/Aのいずれかが記載されます。

HGNC Gene 
Name

コントロール DNAスモールバリアントに関連付けられた、HUGOのヒトゲノム命
名法委員会（HGNC）による遺伝子記号

Chromosome コントロール DNAスモールバリアントの染色体
Position コントロール DNAスモールバリアントの位置（hg19）
Reference 
Allele

コントロール DNAスモールバリアントのリファレンスアリル

Alternative 
Allele

コントロール DNAスモールバリアントの代替アリル

• Splice Variants Truth Table Results：RNA External Controlで検出された、または検出されなかっ
たコントロール RNAスプライスバリアントに関する情報（1つのコントロールバリアントにつき 1行）。
RNA External Controlがシーケンスランに含まれていなかった場合の値は N/Aとなります。

表 18 Splice Variants Truth Table Results

フィールド 説明

Detected コントロール RNAスプライスバリアントがコントロールから検出されたかどうかを
示します。TRUE、FALSE、N/Aのいずれかが記載されます。

HGNC Gene 
Name

コントロール RNAスプライスバリアントに関連付けられた、HGNCによる遺伝子 
記号

Breakpoint 1 コントロール RNAスプライスバリアント内の最初のブレークポイントを表す染色体
と位置（hg19）

Breakpoint 2 コントロール RNAスプライスバリアント内の 2番目のブレークポイントを表す染
色体と位置（hg19）

• Fusions Truth Table Results：RNA External Controlで検出された、または検出されなかったコン
トロール RNA融合遺伝子バリアントに関する情報（1つのコントロールバリアントにつき 1行）。RNA 
External Controlがシーケンスランに含まれていなかった場合の値は N/Aとなります。

表 19 Fusions Truth Table Results

フィールド 説明

Detected コントロール RNA融合遺伝子バリアントがコントロールから検出されたかどうかを
示します。TRUE、FALSE、N/Aのいずれかが記載されます。

HGNC Gene 
Name 1

コントロール RNA融合遺伝子バリアントの最初のブレークポイントに関連付けられ
た、HGNCによる遺伝子記号

HGNC Gene 
Name 2

コントロール RNA融合遺伝子バリアントの 2番目のブレークポイントに関連付けら
れた、HGNCによる遺伝子記号
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• DNA NTC Library QC Metrics：DNA No-Template Controlに対して評価された品質管理メトリ
クスに関する情報。PASSステータスは、メトリクス値が下限値（LSL）から上限値（USL）までの範
囲内にあることを示します。FAILステータスは、メトリクス値が LSLから USLまでの範囲外にあるこ
とを示します。DNA No-Template Controlがシーケンスランに含まれていなかった場合の値は N/A
となります。

表 20 DNA NTC Library QC Metrics

メトリクス 説明 単位 クオリティ閾値

MEDIAN_EXON_COVERAGE 全エクソン塩基にわたるエクソン
フラグメントカバレッジの中央値

カウント ≤ 8

• RNA NTC Library QC Metrics：RNA No-Template Controlに対して評価された品質管理メトリク
スに関する情報。PASSステータスは、メトリクス値が下限値（LSL）から上限値（USL）までの範囲
内にあることを示します。FAILステータスは、メトリクス値が LSLから USLまでの範囲外にあること
を示します。RNA No-Template Controlがシーケンスランに含まれていなかった場合の値は N/Aと
なります。

表 21 RNA NTC Library QC Metrics

メトリクス 説明 単位 クオリティ閾値

GENE_ABOVE_MEDIAN_
CUTOFF

各遺伝子における全座位の重複を
除去したリード深度の中央値が 20
超となる遺伝子の数

カウント ≤ 1

メトリクスの出力
ファイル名：MetricsOutput.tsv

メトリクス出力は、ランに含まれた患者のサンプルに対する品質管理情報を提供するタブ区切り形式ファイ
ルです。

メトリクス出力ファイルには、以下のセクションとその関連フィールドが記載されます。

• Header：ファイルとランに関する全般情報

表 22 メトリクス出力ファイルの［Header］セクション

フィールド 説明

Output Date このファイルが作成された日付

Output Time このファイルが作成された時刻

Workflow Version 解析パイプライン /ワークフローのバージョン
Module Version TSO Comprehensive 解析モジュールのバージョン
Run ID シーケンスランの ID
Run Name シーケンスランの名前
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• Run QC Metrics：シーケンスランの品質管理情報。このセクションは、TSO Comprehensiveパ
ネルシステムレポートの［Run QC］ステータスに対応し、この［Run QC］ステータスに寄与する各
QCメトリクスがそれぞれ 1行に表示されます。Run QCが合格するには、このセクション内のすべて
の QCメトリクスが合格する必要があります。解析の詳細については、8ページの「ランの品質管理」
を参照してください。メトリクスの説明と閾値については、50ページの「品質管理（QC）メトリクス」
を参照してください。

表 23 Run QC Metrics

カラム 説明

Metric (UOM) QCメトリクス名と測定単位
LSL 下限値（LSL）（この値を含む）
USL 上限値（USL）（この値を含む）
Value QCメトリクス値
PASS/FAIL 品質管理メトリクスに対してサンプルが合格したかどうかを示します。

PASS、FAIL、N/Aのいずれかが記載されます。

• Analysis Status：各患者サンプルに対して解析が完了したかどうか、ソフトウェアエラーによって失
敗したサンプルがあるかどうかを示す情報。このセクション内の各カラムは、個々の患者サンプルに対応
します（カラム名にはサンプル IDを使用）。

表 24 Analysis Status

フィールド 説明

COMPLETED_
ALL_STEPS

サンプルに対して解析の全ステップが完了したかどうかを示します。TRUE、
FALSEのいずれかが記載されます。値が FALSEの場合は、詳細についてイル
ミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。

FAILED_STEPS ソフトウェアエラーが原因で失敗したすべての解析ステップのリスト。ここに
何らかのステップが記載されている場合は、詳細についてイルミナのテクニカ
ルサポートにお問い合わせください。

STEPS_NOT_
EXECUTED

ソフトウェアエラーが原因で実行されなかったすべての解析ステップのリス
ト。ここに何らかのステップが記載されている場合は、詳細についてイルミナ
のテクニカルサポートにお問い合わせください。

• QC Metrics Sections for Patient Samples：患者サンプルに使用される 1つの品質管理タイプにつ
き、1つのセクションが含められます。次の表では、各セクションに対応する TSO Comprehensiveパ
ネルシステムレポートの品質管理ステータスを示します。
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表 25 QC Metrics Sections for Patient Samples

セクション 説明

対応する TSO 
Comprehensiveパ
ネルシステムレポー
ト内のQCカテゴリ

DNA Library QC 
Metrics

DNAサンプルライブラリーの有効性基準として使用され
るQCメトリクス。
解析の詳細については、12ページの「DNAサンプル
ライブラリーの品質管理」を参照してください。メトリ
クスの説明と閾値については、50ページの「品質管理
（QC）メトリクス」を参照してください。

DNA Library QC

DNA Library 
QC Metrics for 
Small Variant 
Calling and TMB

DNA サンプルライブラリー内のスモールバリアントおよ
び TMBに対する有効性基準として使用される QCメト
リクス。
解析の詳細については、12ページの「DNAサンプル
ライブラリーの品質管理」を参照してください。メトリ
クスの説明と閾値については、50ページの「品質管理
（QC）メトリクス」を参照してください。

DNA Small Variant 
& TMB QC

DNA Library QC 
Metrics for MSI

DNA Solid-FFPEサンプルライブラリー内のMSIに対
する有効性基準として使用されるQCメトリクス。
解析の詳細については、12ページの「DNAサンプル
ライブラリーの品質管理」を参照してください。メトリ
クスの説明と閾値については、50ページの「品質管理
（QC）メトリクス」を参照してください。

DNA MSI QC

DNA Library QC 
Metrics for CNV

DNA Solid-FFPEサンプルライブラリー内の遺伝子増幅
に対する有効性基準として使用される QCメトリクス。
解析の詳細については、12ページの「DNAサンプル
ライブラリーの品質管理」を参照してください。メトリ
クスの説明と閾値については、50ページの「品質管理
（QC）メトリクス」を参照してください。

DNA Copy 
Number Variant 
QC

DNA Expanded 
Metrics

DNA拡張メトリクスは情報提供のみを目的としており、
DNAライブラリーの品質を直接示すものではありませ
ん。解析の詳細については、12ページの「DNAサン
プルライブラリーの品質管理」を参照してください。メ
トリクスの説明については、53ページの「DNA拡張
メトリクス」を参照してください。

N/A

RNA Library QC 
Metrics

RNAサンプルライブラリーの有効性基準として使用され
るQCメトリクス。
解析の詳細については、14ページの「RNAサンプル
ライブラリーの品質管理」を参照してください。メトリ
クスの説明と閾値については、50ページの「品質管理
（QC）メトリクス」を参照してください。

RNA Library QC
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セクション 説明

対応する TSO 
Comprehensiveパ
ネルシステムレポー
ト内のQCカテゴリ

RNA Expanded 
Metrics

RNA拡張メトリクスは情報提供のみを目的としており、
RNAライブラリーの品質を直接示すものではありません。
解析の詳細については、14ページの「RNAサンプルラ
イブラリーの品質管理」を参照してください。メトリク
スの説明と閾値については、54ページの「RNA拡張メ
トリクス」を参照してください。

N/A

各セクションには、以下のカラムが含まれます。

 － Metric (UOM)：QCメトリクス名と測定単位

 － LSL：下限値（LSL）（この値を含む）

 － USL：上限値（USL）（この値を含む）

 － 1つのサンプルにつき 1カラム（カラム名にはサンプル IDを使用）

各セクションには、以下の行が含まれます。

 － 1つのQCメトリクスにつき 1行

 － PASS/FAIL：この品質管理タイプに対してサンプルが合格したかどうかを示します。PASSステー
タスは、メトリクスのサンプル値が LSLから USLの範囲内にあることを表します。FAILステータ
スは、1つまたは複数のメトリクスのサンプル値が LSLから USLの範囲外にあることを表します。
この行は、［DNA Expanded Metrics］または［RNA Expanded Metrics］セクションには含ま
れません。

• Notes：ファイルの内容を説明する一連の注記

低深度レポート
ファイル名：{SampleID}-DNA_LowDepthReport.tsv

低深度レポートは、患者サンプルごとに作成されるタブ区切り形式ファイルです。このファイルには、合計シー
ケンス深度が 100未満となり、フィルターをパスしたバリアントが検出されなかったゲノム位置のリストが
記載されます。このような位置は、シーケンス深度が不十分のため、スモールバリアントの存在を除外して
います。ブロックリスト内の位置は、このレポートから除外されます。

低深度レポートは、レポートの再生成時には再生成されません。

低深度レポートには、以下のセクションとその関連フィールドが記載されます。

• Header：ファイルとランに関する全般情報

表 26 ヘッダー情報

フィールド 説明

Sample ID 患者サンプルのサンプル ID
Report Date 低深度レポートが生成された日付
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フィールド 説明

Run ID シーケンスランの ID
Run Date シーケンスランの日付

Knowledge base version 低深度レポートの生成時にインストールされた KB のバー
ジョン

Knowledge base published date 低深度レポートの生成時にインストールされた KB に関連付
けられた日付

Local Run Manager Module 
version

TSO Comprehensive 解析モジュールのバージョン

• Genomic Range List：低深度のゲノム位置のリスト。低深度であり、同じ遺伝子に重複する隣接した
ゲノム位置は、1行にまとめられます。

表 27 Genomic Range List

カラム 説明

Chrom 染色体

Start 開始位置（hg19）
End 終了位置（hg19）
Gene KB 内の RefSeqデータベースに基づく、ゲノム範囲に重複する 1つまたは複数の遺伝

子記号

出力フォルダーの構成
このセクションでは、解析時に生成される各出力フォルダーのコンテンツを示します。

• IVD

 － IVD_Reports

• {SampleID}_TSOCompJPModule_KB{version}_Report.pdf：患者サンプルごとに生成さ
れる TSO Comprehensiveパネルシステムレポート（PDF形式）

• {SampleID}_TSOCompJPModule_KB{version}_Report.json：患者サンプルごとに生成さ
れる TSO Comprehensiveパネルシステムレポート（JSON形式）

• {SampleID}-DNA_LowDepthReport.tsv：患者サンプルごとに生成される低深度レポート

• MetricsOutput.tsv：メトリクス出力

• ControlOutput.tsv：コントロール出力レポート

• Logs_Intermediates：解析パイプラインまたはワークフロー実行中に生成されたログと中間ファイル。
中間ファイルは、トラブルシューティング時の使用のみを目的としています。中間ファイル内の情報は、
臨床レポートや患者管理での使用を想定したものではありません。検証済みのバリアントを除き、中間
ファイル内で識別されるバリアントの性能はいずれも実証されていません。検証済みバリアントは、実証
された性能特性を持つバリアントです。個々のフォルダーは、解析パイプラインまたはワークフローの 1
つのステップを表します。処理中に、サンプル IDフォルダー名に RNAまたは DNAが付加されます。
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解析結果の表示
1. ［Local Run Manager］ダッシュボードからラン名を選択します。

2. ［Run Overview］タブで、シーケンスランメトリクスを確認します。

3. 選択したランを将来的にリキューするため、解析データファイルの場所を変更するには、［Edit］アイコ
ンを選択して、出力ランフォルダーのファイルパスを編集します。 
出力ランフォルダーまでのファイルパスを編集できます。出力ランフォルダー名を変更することはできま
せん。

4. （オプション）［Copy to Clipboard］アイコンを選択すると、出力ランフォルダーへのファイルパスを
コピーできます。

5. ［Sequencing Information］タブを選択して、ランパラメーターと消耗品についての情報を確認します。

6. ［Samples & Results］タブを選択して、解析レポートを表示します。

• 解析をリキューした場合は、［Select Analysis］ドロップダウンリストから適切な解析を選択します。

7. （オプション）［Copy to Clipboard］アイコンを選択すると、解析フォルダーへのファイルパスをコピー
できます。

Samples & Results
［Samples & Results］画面には、選択したランに関連する解析結果が表示されます。ここでは、異なるパ
ラメーターを使用してランを再解析するオプションも利用できます。画面上部の表には、現在選択されてい
る解析ランの開始日と、ランのタイプ（初期解析、解析リキュー、またはレポートの再生成）が表示されます。

Run Level Metrics
［Samples & Results］画面の［Run Level Metrics］セクションには、各ランQCメトリクスに対し、ラ
ンQCメトリクスのステータスとしてPASSまたはFAILが表示されます。ランQCメトリクスステータスは、
MetricsOutput.tsvファイルからの情報になります（39ページの「メトリクスの出力」を参照）。メト
リクスの説明と閾値については、50ページの「品質管理（QC）メトリクス」を参照してください。

Controls
コントロールは、TSO Comprehensive 解析モジュールの［Run Setup］画面で指定します。コントロー
ルの結果は、［Samples & Results］画面の［Controls］セクションに表示されます。［Controls］セクショ
ンには、コントロールとして指定された各サンプルに対して以下のカラムが表示されます。

• Sample ID

• Type： コ ン ト ロ ー ル の タ イ プ。DNA External Control、DNA No-Template Control、RNA 
External Control、RNA No-Template Controlのいずれかが記載されます。設定可能なコントロール
タイプは、インストールされている KB の種類に影響されません。

• Analysis Complete?：TRUE、FALSEのいずれかが記載されます。［Analysis Complete?］カラム
で TRUEとマークされたコントロールは、コントロール解析が完了していることを意味します。コント
ロールが FALSEとマークされた場合は、ソフトウェアエラーが発生しています。詳細については、イル
ミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。
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• Outcome：PASS、FAILのいずれかが記載されます。DNAおよび RNAコントロールはそれぞれ個別
に評価されます。結果の解釈については、次の表を参照してください。

コントロール 
タイプ 結果 解釈

DNA No-
Template 
Control

PASS ライブラリー間のクロスコンタミネーションが認められない。

FAIL ライブラリー間のクロスコンタミネーションが認められる。ライブラ
リー調製イベントの DNAサンプルと、関連するすべてのシーケンス
ランが無効になります。

RNA No-
Template 
Control

PASS ライブラリー間のクロスコンタミネーションが認められない。

FAIL ライブラリー間のクロスコンタミネーションが認められる。ライブラ
リー調製イベントの RNAサンプルと、関連するすべてのシーケンス
ランが無効になります。

DNA External 
Control

PASS 予想されるバリアントが検出された。

FAIL バリアントコールの仕様に適合しない。シーケンスランの DNAサン
プルが無効になります。

RNA External 
Control

PASS 予想されるバリアントが検出された。

FAIL バリアントコールの仕様に適合しない。シーケンスランの RNAサン
プルが無効になります。

Sample Level Metrics
［Samples & Results］画面の［Sample Level Metrics］セクションには、ランに含まれた患者サンプル
に対する品質管理情報が表示されます。患者サンプルに対する品質管理の結果は、MetricsOutput.tsvファ
イルから供給されます（39ページの「メトリクスの出力」を参照）。［Sample Level Metrics］セクショ
ンには、各患者サンプルに対して以下のカラムが表示されます。

• Sample：サンプル ID

• Analysis Complete?：TRUE、FALSEのいずれかが記載されます。［Analysis Complete?］カラム
で TRUEとマークされたサンプルは、解析が正常に完了していることを意味します。サンプルがこのカ
ラムで FALSEとマークされている場合は、ソフトウェアエラーが発生しています。詳細については、イ
ルミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。

• DNA Library QC：PASS、FAILのいずれかが記載されます。シーケンスされた DNAライブラリー
に適用される DNAライブラリー QCに対し、サンプルが合格したか失敗したかを示します。TSO 
Comprehensive パネルシステムレポート内の［DNA Library QC］に対応します。DNAライブラリーが
シーケンスされなかった場合、または［Run QC］の値が FAILである場合には、ダッシュ（–）が表示されます。

• DNA Variants and Biomarkers

 － Small Variants and TMB：PASS、FAILのいずれかが記載されます。DNAライブラリー内のスモー
ルバリアントおよび TMBに対する QCに、サンプルが合格したか失敗したかを示します。TSO 
Comprehensiveパネルシステムレポート内の［DNA Small Variant and TMB QC］に対応します。
DNAライブラリーがシーケンスされなかった場合、［Run QC］の値が FAILである場合、または［DNA 
Library QC］の値が FAILである場合には、ダッシュ（–）が表示されます。
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 － MSI：PASS、FAILのいずれかが記載されます。DNAライブラリー内のMSIに対するQCに、サンプ
ルが合格したかどうかを示します。TSO Comprehensiveパネルシステムレポート内の［DNA MSI 
QC］に対応します。DNA ライブラリーがシーケンスされなかった場合、［Run QC］の値が FAILであ
る場合、または［DNA Library QC］の値が FAILである場合には、ダッシュ（–）が表示されます。

 － CNV：PASS、FAILのいずれかが記載されます。DNA Solid-FFPEライブラリー内の遺伝子増幅に
対するQCに、サンプルが合格したか失敗したかを示します。TSO Comprehensiveパネルシステ
ムレポート内の［DNA Copy Number Variant QC］に対応します。DNA Solid-FFPEライブラリー
がシーケンスされなかった場合、［Run QC］の値が FAILである場合、または［DNA Library QC］
の値が FAILである場合には、ダッシュ（–）が表示されます。

• RNA Library QC：PASS、FAILのいずれかが記載されます。シーケンスされた RNA Solid-FFPEラ
イブラリーに適用される RNAライブラリー QCに対し、サンプルが合格したか失敗したかを示します。
TSO Comprehensive パネルシステムレポート内の［RNA Library QC］に対応します。RNAライブ
ラリーがシーケンスされなかった場合、または［Run QC］の値が FAILである場合には、ダッシュ（–）
が表示されます。

レポートの再生成
レポートの再生成は、二次解析の全ステップを繰り返すことなく、1つまたは複数のレポートを再生成できる
機能です。

レポートの再生成は、完全な解析リキューよりはるかに高速に実行されますが、いくつかの機能が異なります。

• 範囲：レポートの再生成では TSO Comprehensiveパネルシステムレポートが再構築されますが、いくつ
かの解析ステップが省略されます。1つまたは複数のサンプルに対して性別やがん種を変更して、または新
しい KB をインストールして、これらの変更を反映させた新規レポートを作成できます。レポートの再生成
では、個々のサンプルを手動で選択する必要がありますが、解析のリキューでは全サンプルがデフォルトで
自動選択されます。解析のリキューでは、必要に応じてサンプルを個別に削除できます。

• Analysis run status：レポート再生成では、成功した解析ランを入力として使用する必要がありますが、
解析が失敗した場合には解析リキューを使用できます。

• 編集可能なフィールド：レポート再生成では［Sex］および［Tumor Type］フィールドを変更できます。
解析リキューでは、ランセットアップ時に選択したすべてのフィールドを変更できます。

• TSO Comprehensive 解析モジュールのバージョン：レポート再生成には、TSO Comprehensive 
解析モジュールの一致するバージョンを使用して成功した解析が必要となります。

• ワークフロー KB のバージョン：レポート再生成には、RefSeqデータベースの一致するバージョンを
含む KB を使用して成功した解析が必要となります。

• ラン入力の設定：レポート再生成のラン入力には、最後に成功した二次解析ランの値が自動的に設定され
ます。解析リキューのラン入力には、最後に実施した解析ラン（失敗した解析ランも含む）の値が自動的
に設定されます。

この機能には、TSO Comprehensive 解析モジュールの管理者ユーザー、またはリキュー解析の権限が割
り当てられた非管理者ユーザーのみがアクセスできます。TSO Comprehensive 解析モジュールのユー
ザー管理の詳細については、『NextSeq 550Dx Instrument Reference Guide for Japan』（文書番号：
1000000009513）を参照してください。
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レポートの再生成または解析のリキュー
1. ランのダッシュボードから、Analysis Completedステータスのランを特定します。縦三点リーダーア
イコンを選択して、［Requeue］を選択します。 
解析のリキューでは、ローカル Tempフォルダーから削除されたランを再リンクする必要がありま
す。TSO Comprehensive 解析モジュールのユーザー管理の詳細については、『NextSeq 550Dx 
Instrument Reference Guide for Japan』（文書番号：1000000009513）を参照してください。

2. ［Requeue Analysis］ポップアップ画面で［Edit Setup］を選択します。

3. ［Requeue Analysis］画面上部のドロップダウンを使用して、レポートの再生成または完全な解析リ
キューを選択します。

注意 ランを保存する前に、各サンプルのラン入力を必ず確認してください。レポート再生成のラン
入力には、最後に成功した二次解析ランの値が自動的に設定されます。

4. 前回完了したランのサンプルが表形式で表示されます。表右側の［+］ボタンを使用して、レポートの再
生成に必要なサンプルをマークします。デフォルトでは、ランのすべてのサンプルがレポート再生成から
除外されているので、必要なサンプルを個別に追加する必要があります。最初にコントロールとして解析
されたサンプルには、レポート再生成は使用できず、この場合は完全な解析リキューが必要となります。

5. レポート再生成に必要となるサンプルをすべてマークしたら、［Requeue Analysis］を選択します。

レポート再生成の結果の表示
レポート再生成の対象としてマークしたサンプルに対して再生成されたレポートは、TSO Comprehensive 
解析モジュールの［Samples and Runs］画面で、完了した他の解析とともに閲覧可能となります。レポー
ト再生成機能によって作成したレポートは、［Samples and Runs］画面上部の［Analysis Type］フィー
ルドで［Report Regeneration］とマークされます。
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付録 A：QCメトリクスのフローチャート
以下に、TSO ComprehensiveパネルシステムレポートにリストされるQCメトリクスについて説明した
フローチャートを示します。Run QCが失敗した場合は、他の QCステップは評価されず、すべてが N/A
とマークされます。DNAまたは RNAがシーケンスされなかった場合、あるいはライブラリー QCに合格し
なかった場合は、対応するバリアントタイプはすべて腫瘍プロファイリングの結果に含められません。DNA 
Library QCは、コンタミネーションを測定するメトリクスです。このメトリクスが失敗した場合は、下流
の DNA QCメトリクス（DNA MSI QC、DNA Small Variant and TMB QC、DNA CNV QC）は N/A
とマークされます。詳細については、以下のセクションおよび表を参照してください。

• 7ページの「解析方法」

• 19ページの「Quality Control」

• 40ページの「Run QC Metrics」

• 12ページの「DNAサンプルライブラリーの品質管理」

• 45ページの「Sample Level Metrics」

• 50ページの「付録 B：QCメトリクス」

このフローチャートには、コントロールはマッピングされていません。コントロールの結果が、TSO 
Comprehensiveパネルシステム PDFまたは JSONレポートの QCメトリクスに影響を与えることはあ
りません。コントロールが失敗すると、QCの結果とは別に、サンプルの結果が無効になります（詳細につ
いては 18ページの「TSO Comprehensive パネルシステムレポート」を参照）。コントロールの使用
については、5ページの「コントロール」を参照してください。コントロールのその他の詳細情報につ
いては、『TruSight Oncology Comprehensiveパネルシステム Assay Workflow Guide』（文書番号：
200041566）を参照してください。

フローチャートには、ゲノム位置レベルのQC結果はマッピングされていません。腫瘍プロファイリングセ
クションに対するゲノム位置レベルの QC結果は、低深度レポートで提供されます（12ページの「DNA
サンプルライブラリーの低深度レポートの作成」を参照）。
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図 2 QCメトリクスのフローチャート文書

DNA
Small Variant

and
TMB QC

DNA
CNV
QC

DNA
MSI
QC

RNA Library QCがN/A

腫瘍プロファイリングの
結果で、融合遺伝子および
スプライスバリアントが

報告されない

RNA Library QCがFAIL

腫瘍プロファイリングの
結果で、融合遺伝子および
スプライスバリアントが

報告されない

RNA Library QCがPASS

関連する融合遺伝子および
スプライスバリアントが腫瘍
プロファイリングの
結果に含まれる

DNA Library QCがPASS

DNA MSI QC、
DNA Small Variant and 
TMB QC、DNA CNV QC

が評価される

DNA MSI QC、DNA Small Variant 
and TMB QC、DNA CNV QCがN/A

腫瘍プロファイリングに対して
スモールバリアントまたは増幅が

報告されない

TMBおよびMSIが
「Not evaluable」と報告される

腫瘍プロファイリングの
結果で、スモールバリアント

が報告されない

TMBが「Not evaluable」
と報告される

関連するスモール
バリアントが腫瘍
プロファイリングの
結果に含まれる

TMB値が報告される関連する増幅が腫瘍
プロファイリングの
結果に含まれる

MSIが「MS-Stable」
または「MSI-High」
と報告される

増幅が腫瘍
プロファイリング
の結果に
含まれない

MSIが
「Not evaluable」
と報告される

DNA Library QC、
DNA MSI QC、

DNA Small Variant 
and TMB QC、

DNA CNV QCがN/A

腫瘍プロファイリングに
対してスモールバリアント
または増幅が報告されない

TMBおよびMSIが
「Not evaluable」と

報告される

RNA Library QC、DNA 
Library QC、DNA MSI 

QC、DNA Small 
Variant and TMB QC、
DNA CNV QCがN/A

腫瘍プロファイリングに
対してスモールバリアント、
増幅、融合遺伝子、

スプライスバリアントが
報告されない

TMBおよびMSIが
「Not evaluable」
と報告される

Run QC
がPASS

RNA
シーケンス
されている

DNA
シーケンス
されている

DNA Library QC
（コンタミ
ネーション）

RNA
Library

QC

いいえ

はい

いいえいいえ

はい

はい

FAIL

PASS PASS

FAIL

PASS

FAIL

PASS

FAIL

PASS

FAIL

はい

Local Run Manager TruSight Oncology Comprehensive パネルシステム Analysis Module Workflow Guide

文書番号：200049183 v02 JPN 49

本製品は医療機器です。



付録 B：QCメトリクス
品質管理（QC）メトリクス
表 28 TSO Comprehensiveパネルシステムレポート結果のQCメトリクス

出力タイプ メトリクス 仕様 説明
仕様を満たさな
かった場合の 
影響 *

シーケンスラン PCT_PF_READS 
(%)

≥ 80.0 パスフィルター（PF）
リードの割合

シーケンスラン
が無効になり、
ラン内のどのサ
ンプルに対して
も結果は報告さ
れません。

PCT_Q30_R1（%） ≥ 80.0 Read 1に対し、クオ
リティスコアが Q30
以上のベースコール
の平均割合

PCT_Q30_R2（%） ≥ 80.0 Read 2に対し、クオ
リティスコアが Q30
以上のベースコール
の平均割合

DNAライブラ
リー

CONTAMINATION_
SCORE

≤ 3,106 
または、 
> 3,106かつ 
p値 ≤ 0.049

コモンバリアントの
VAFを使用してコン
タミネーションの尤
度を評価するメトリク
ス。コンタミネーショ
ンスコアは SNP の
VAF分布に基づきま
す。コンタミネーショ
ン p値は大規模に再
編成されたゲノムを評
価するために使用し、
コンタミネーションス
コアが上限値（USL）
を上回る場合にのみ適
用されます。

DNAの結果は
報告されません。
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出力タイプ メトリクス 仕様 説明
仕様を満たさな
かった場合の 
影響 *

MEDIAN_INSERT_
SIZE (bp)

≥ 70 サンプルのフラグメ
ント長の中央値

TMBまたはス
モール DNAバ
リアントの結果
は報告されま 
せん。

MEDIAN_EXON_
COVERAGE 
（カウント）

≥ 150 全エクソン塩基にわ
たるエクソンフラグ
メントカバレッジの
中央値

PCT_EXON_50X
（%）

≥ 90.0 50Xフラグメントカ
バレッジを持つエク
ソン塩基の割合

USABLE_MSI_
SITES（カウント）

≥ 40 MSIコールに使用可
能なMSI部位の数（マ
イクロサテライト不安
定性を同定しうる十分
なスパニングリードを
持つマイクロサテライ
ト部位の数）

MSIの結果は報
告されません。

COVERAGE_MAD
（カウント）

≤ 0.210 各CNVターゲット領
域についてノーマラ
イズしたカウントの
中央値からの、絶対
偏差の中央値（MAD）

遺伝子増幅の結
果は報告されま
せん。

MEDIAN_BIN_
COUNT_CNV_
TARGET（カウント）

≥ 1.0 CNVターゲットあた
りの生の binカウン
ト中央値
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出力タイプ メトリクス 仕様 説明
仕様を満たさな
かった場合の 
影響 *

RNAライブラ
リー

MEDIAN_INSERT_
SIZE (bp)

≥ 80 サンプルのフラグメ
ント長の中央値

融合遺伝子また
はスプライスバ
リアントの結果
は報告されま 
せん。

MEDIAN_CV_
GENE_500X（係数）

≤ 0.93 MEDIAN_CV_
GENE_500Xはカ
バレッジの均一性を
測定するメトリクス
です。カバレッジが
500x以上の各遺伝
子に対し、遺伝子本
体のカバレッジにお
けるバリエーション
の係数が計算されま
す。このメトリクス
は、これらの値の中
央値です。高い値は、
バリエーションのレ
ベルが高いことを意
味し、ライブラリー
調製の問題を示唆し
ています（サンプル
インプット量の不足、
プローブでの濃縮時
のプルダウンに関す
る問題など）。このメ
トリクスはすべての
リード（重複とマー
クされたリードも含
む）を使用して計算
されます。

TOTAL_ON_
TARGET_READS 
（カウント）

≥ 9,000,000 ターゲット領域に
マッピングされた
リード総数。このメ
トリクスはすべての
リード（重複とマー
クされたリードも含
む）を使用して計算
されます。

* 成功を示す結果には PASSと表示されます。
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DNA拡張メトリクス
DNA拡張メトリクスは情報提供のみを目的としています。トラブルシューティングの情報を得ることができ
ますが、仕様の限界を明示せずに提供されるため、サンプルの品質管理には直接使用できません。追加のガ
イドラインについては、イルミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。

メトリクス 説明 単位

TOTAL_PF_READS パスフィルターリードの合計。 カウント

MEAN_FAMILY_
SIZE

ファミリーごとのリードの合計を、サポートリードの補正、
collapsing、フィルタリング後のファミリーの数で割った値。

カウント

MEDIAN_TARGET_
COVERAGE

塩基カバレッジの中央値。 カウント

PCT_CHIMERIC_
READS

キメラリードの割合（%）。 %

PCT_EXON_100X 100X超のカバレッジを持つエクソン塩基の割合（%）。 %
PCT_READ_
ENRICHMENT

ターゲット領域の任意の部分をカバーするリードの総リードに対
する割合（%）。

%

PCT_USABLE_UMI_
READS

使用可能な UMIを持つリードの割合（%）。 %

MEAN_TARGET_
COVERAGE

塩基カバレッジの平均値。 カウント

PCT_ALIGNED_
READS

リファレンスゲノムにアライメントしたリードの割合（%）。 %

PCT_
CONTAMINATION_
EST

サンプルのコンタミネーションの割合（%）。 %

PCT_PF_UQ_READS 固有のパスフィルターリードの割合（%）。 %
PCT_TARGET_0.4X_
MEAN

平均の 0.4X超のターゲットカバレッジを持つターゲット塩基の
割合（%）。

%

PCT_TARGET_100X 100X超のカバレッジを持つターゲット塩基の割合（%）。 %
PCT_TARGET_250X 250X超のカバレッジを持つターゲット塩基の割合（%）。 %
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RNA拡張メトリクス
RNA拡張メトリクスは情報提供のみを目的としています。トラブルシューティングの情報を得ることができ
ますが、仕様の限界を明示せずに提供されるため、サンプルの品質管理には直接使用できません。追加のガ
イドラインについては、イルミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。

メトリクス 説明 単位

PCT_
CHIMERIC_
READS

ゲノム内の非連続領域にマッピングされる 2つのセグメントとしてア
ライメントされたリードの割合（%）。

%

PCT_ON_
TARGET_
READS

ターゲット領域の任意の部分をカバーするリードの総リードに対する
割合（%）。ターゲット領域に部分的にマッピングされるリードはオン
ターゲットとしてカウントされます。

%

SCALED_
MEDIAN_GENE_
COVERAGE

長さによって拡大縮小される遺伝子の塩基カバレッジ中央値の中央
値。パネル内の遺伝子のカバレッジ深度中央値を示します。

カウント

TOTAL_PF_
READS

パスフィルターリード総数。 カウント
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付録C：TSO Comprehensive パネルシステムレポートリファレンス

A. 詳細については、48ページの「付録 A：QCメトリクスのフローチャート」
を参照してください。

B. ［Alterations and Biomarkers Identified］セクションには、腫瘍プロファイ
リング情報が表示されます。関連性は治療、診断、または予後のエビデンスに
基づきます。

C. KB によると、このがんタイプのバイオマーカーには、承認を受けた療法、また
は臨床ガイドライン、あるいはその両方に基づく臨床的有意性のあるエビデンス
があります。詳細については、16ページの「臨床的に有意なエビデンスがあ
るゲノムの所見」、および 23ページの「Genomic Findings with Evidence 
of Clinical Significance」の表を参照してください。

D. KB によると、このがんタイプでのゲノムの所見には、限定的な臨床エビデンス
しかないか、または臨床エビデンスが存在しません。承認を受けた療法または
治験薬に対する奏功を予測するバイオマーカーについて、前臨床データまたは
他のがんタイプのデータが存在する可能性があります。詳細については、16
ページの「臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見」、および 25ページの
「Genomic Findings with Potential Clinical Significance」の表を参照し
てください。

E. TMBとMSIは、「臨床的に有意な可能性があるゲノムの所見」にリストされて
います。11ページの「腫瘍変異負荷」および 12ページの「マイクロサテ
ライト不安定性ステータス」を参照してください。

F. 1行内に 2つのバリアントが列挙されている場合は（この図にはありません）、
これらのバリアントが同時に検出されたという臨床的な意味があります。耐性
変異などが原因である可能性があります。15ページの「バリアントの腫瘍プ
ロファイリング」内の例を参照してください。
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付録 D：フェーズドバリアントコーラーによって検出可能な EGFR
および RETのMNV、Indel、欠失
染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr7 55242462 CAAGGAATTAAGAGAA C EGFR NP_005219.2:p.(Lys745_
Glu749del)

chr7 55242463 AAGGAATTAAGAGAAG A EGFR NP_005219.2:p.(Lys745_
Ala750delinsThr)

chr7 55242464 AGGAATTAAGAGA A EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Glu749del)

chr7 55242464 AGGAATTAAGAGAAGC A EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ala750del)

chr7 55242465 GGAATTAAGA G EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Glu749del)

chr7 55242465 GGAATTAAGAGAAG AATTC EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ala750delinsIlePro)

chr7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAA AATTC EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsIlePro)

chr7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAAC AAT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsIle)

chr7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAACA G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751del)

chr7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCAACATC AAT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsIle)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr7 55242465 GGAATTAAGAGAAGCA G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ala750del)

chr7 55242466 GAATTAAGAGAAGCAACAT G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsAla)

chr7 55242466 GAATTAAGAGAAGCAA G EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsAla)

chr7 55242467 AATTAAGAGAAGCAAC A EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Thr751del)

chr7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACATC A EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsAsp)

chr7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACATC T EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Ser752delinsVal)

chr7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACATCTC TCT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Pro753delinsValSer)

chr7 55242467 AATTAAGAGAAGCAACA TTGCT EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsValAla)

chr7 55242467 AATTAAGAGAAGCAAC T EGFR NP_005219.2:p.(Glu746_
Thr751delinsVal)

chr7 55242468 ATTAAGAGAAGCAACATCT A EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Ser752del)

chr7 55242468 ATTAAGAGAAGCAAC GCA EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Thr751delinsGln)

chr7 55242468 ATTAAGAGAAG GC EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Ala750delinsPro)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr7 55242469 TTAAGAGAAG C EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Ala750delinsPro)

chr7 55242469 TTAAGAGAAGCAA C EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Thr751delinsPro)

chr7 55242469 TTAAGAGAAGCAACATCT CAA EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Ser752delinsGln)

chr7 55242469 TTAAGAGAAGCAACATCTCC CA EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Pro753delinsGln)

chr7 55242469 TTAAGAGAAGCAACATCTC T EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Pro753delinsSer)

chr7 55242469 TTAAGAGAAGCAA T EGFR NP_005219.2:p.(Leu747_
Thr751delinsSer)

chr7 55242482 CATCTCCGAAAGCCAACAAGGAAAT C EGFR NP_005219.2:p.(Ser752_
Ile759del)

chr7 55249011 AC CCAGCGTGGAT EGFR NP_005219.2:p.(Ala767_
Val769dup)

chr10 43604549 CTCAGACTTCCAGGGCCCAGGA G RET NP_066124.1:p.(Asp378_
Gly385delinsGlu)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CACAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CACAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CCCAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CCCAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CGCAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CGCAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CTCAC RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609928 ATCCACTGTGCGACGAGCTG CTCAT RET NP_066124.1:p.(Asp627_
Leu633delinsAlaHis)

chr10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC TGCGAT RET NP_066124.1:p.(Leu629_
Ile638delinsCysAsp)

chr10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC TGTGAT RET NP_066124.1:p.(Leu629_
Ile638delinsCysAsp)

chr10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT TGCGA RET NP_066124.1:p.(Leu629_
Ile638delinsCysAsp)

chr10 43609933 CTGTGCGACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT TGTGA RET NP_066124.1:p.(Leu629_
Ile638delinsCysAsp)

chr10 43609936 TGC GCT RET NP_066124.1:p.
(Cys630Ala)

chr10 43609940 ACGAGCTG TA RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsVal)

chr10 43609940 ACGAGCTG TC RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsVal)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGAT C RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Ile638delinsAla)

chr10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC CA RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Ile638delinsAla)

chr10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC CG RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Ile638delinsAla)

chr10 43609940 ACGAGCTGTGCCGCACGGTGATC CT RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Ile638delinsAla)

chr10 43609940 ACGAGCTG TT RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsVal)

chr10 43609941 CGAGCTG A RET NP_066124.1:p.(Asp631_
Leu633delinsGlu)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCA AGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCA AGTT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGCTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG AGTTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACCGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CACCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGCA CATCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CACAG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CATAG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACGGTGATCGC CATCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala639delinsHisArg)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCAAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCAAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCATCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCCTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCGTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTAGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTTCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCACG TCTTCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCAT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609942 GAGCTGTGCCGCA TCTT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Thr636delinsSerSer)

chr10 43609943 AGCTG TA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Leu633delinsVal)

chr10 43609943 AGCTG TC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Leu633delinsVal)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CAGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CCGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGT CTGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TAAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TACGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TCCGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TGCGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTAGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGACCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGACCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGACCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGCCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGCCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGCCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGGCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGGCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGGCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGTCCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGTCCG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAGCC TTCGTCCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TAAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TAAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TACGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TCCGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)
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chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TGCGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTAGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTAGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTGATCGCAG TTCGTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Ala640delinsValArgPro)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CAGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CAGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)
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chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CAGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CCGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CCGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CCGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CGGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CGGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CGGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CTGCA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CTGCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTGTGCCGCACGGTG CTGCT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Val637delinsAlaAla)

chr10 43609943 AGCTG TT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Leu633delinsVal)

chr10 43609944 GCTGT CGTAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
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chr10 43609944 GCTGT CGTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGT CGTGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGT CGTTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTAAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTAAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTACGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTACGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTACGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTCAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTCAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTCCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTCCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
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chr10 43609944 GCTGTGC CGTCCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTGAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTGAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTGCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTGCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTGCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTTAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTTAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTTCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTTCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC CGTTCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTAAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
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chr10 43609944 GCTGTGC TGTAAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTACGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTACGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTACGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTCAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTCCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTCCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTCCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTGAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTGAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTGCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTGCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)
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chr10 43609944 GCTGTGC TGTGCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTTAGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTTAGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTTCGA RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTTCGG RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGTGC TGTTCGT RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGT TGTAC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGT TGTCC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGT TGTGC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609944 GCTGT TGTTC RET NP_066124.1:p.(Glu632_
Cys634delinsAspValArg)

chr10 43609945 CTGTGC GTATGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

chr10 43609945 CTGTGC GTCTGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)
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chr10 43609945 CTGTGC GTGTGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

chr10 43609945 CTGTGC GTTTGG RET NP_066124.1:p.(Leu633_
Cys634delinsValTrp)

chr10 43609948 TGC CCA RET NP_066124.1:p.
(Cys634Pro)

chr10 43609948 TGC CCG RET NP_066124.1:p.
(Cys634Pro)

chr10 43609950 CCGC GGGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635delinsTrpGly)

chr10 43609950 CCGC GGGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635delinsTrpGly)

chr10 43609950 CCGC GGGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635delinsTrpGly)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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chr10 43609950 CCGC TCCAAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCAAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609950 CCGC TCCCAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCCAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCGAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609950 CCGC TCCGAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 CCGC TCCTAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCAAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609950 C TCCAAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCCAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCCAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCGAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCGAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCTAAA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609950 C TCCTAAG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609952 GC CAAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CAAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CCAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)
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染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609952 GC CGAAAAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAGAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CGAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAAAGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAACGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

Local Run M
anager TruSight O

ncology C
om

prehensive パ
ネ
ル
シ
ス
テ
ム

 Analysis M
odule W

orkflow
 G

uide

文
書
番
号
：

200049183 v02 JPN
 

84

本
製
品
は
医
療
機
器
で
す
。



染色体 位置（hg19） リファレンスアリル 代替アリル 遺伝子 アミノ酸の変化

chr10 43609952 GC CTAAACGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAACGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAGAGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAGCGA RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAGCGG RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43609952 GC CTAAGCGT RET NP_066124.1:p.(Cys634_
Arg635insProLys)

chr10 43613904 TTG ACT RET NP_066124.1:p.
(Leu790Thr)

chr10 43615630 TTCC ACCA RET NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

chr10 43615630 TTCC ACCG RET NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

chr10 43615630 TTCC ACCT RET NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

chr10 43615630 TTCC GCCA RET NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

chr10 43615630 TTCC GCCG RET NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)

chr10 43615630 TTCC GCCT RET NP_066124.1:p.(Asp903_
Ser904delinsGluPro)
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付録 E：KB のインストール
TSO Comprehensive 解析モジュールで解析を実行するには、KB がインストールされている必要がありま
す。イルミナでは、新しい KB を定期的に提供します。フィールドアプリケーションサイエンティストがデー
タ共有フォルダーを使用してユーザーに KB と関連ファイルを提供します。KB を更新すると、以前にイン
ストールした KB はインストールプロセス中に削除されます。シーケンスラン、解析、または他のインストー
ルプロセスの進行中は、KB をインストールしないでください。

警告

データの損失を避けるために、インストール手順を実施する前に他のプロセスが進行中でない
ことを確認してください。

警告

KB のインストール中に、［Modules & Manifests］ページを離れてブラウザーを閉じると、
インストールプロセスが取り消されます。

1. 目的の KB （*.zip）を、装置またはネットワーク上のコンピューターのローカルディレクトリにダウンロー
ドします。推奨される場所は Dドライブです。

2. 以下のように KB のチェックサム検証を実施します。

a. Windows Searchで PowerShellを検索します。このプログラムを右クリックして、［Run as 
administrator］を選択します。

b. PowerShellウィンドウに Get-FileHash <KB file path>\<kbfilename.zip> -Algorithm 

MD5と入力して、KB 用のMD5チェックサムを生成します（例：Get-FileHash C:\Users\
jdoe\Downloads\KB_EU_8.25.0.0325.zip -Algorithm MD5）。

c. 出力されたMD5チェックサムを、データ共有フォルダーから取得した KB チェックサムと比較しま
す（例：MD5: c2948cffffa0e1a891630f1ad5504046）。チェックサムが一致しない場合は、この 
KB ファイルを削除して、データ共有フォルダーから再度ダウンロードします。

3. 装置またはネットワーク上のコンピューター（ローカルエリアネットワーク）で、TSO 
Comprehensive 解析モジュールを開きます。

4. 管理者、またはモジュール設定を編集する権限を持つ非管理者ユーザーとしてサインインします。 
TSO Comprehensive 解析モジュールのユーザー管理の詳細については、『NextSeq 550Dx 
Instrument Reference Guide for Japan』（文書番号：1000000009513）を参照してください。

5. ［Tools］メニューを使用して、［Modules & Manifests］画面に移動します。

6. ［TSO Comp (JP)］を選択します。

7. ［Knowledge Base Version］セクションで［Install New］を選択します。 
インストールウィザードが表示され、KB ZIP ファイルの場所を参照するよう求められます。

8. ステップ 1でダウンロードした KB を選択します。 
ウィザードには、名前、バージョン、RefSeqデータベースバージョン、公開日など KB に関する情報
も表示されます。
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9. インストールウィザードで［Continue］を選択します。
インストーラーによって、KB が TSO Comprehensive 解析モジュールと互換性があることと、 KB が破
損していないことが検証されます。 KB のインストール中は、新しい TSO Comprehensiveパネルシス
テム解析を開始できません。

インストールが完了すると、［Modules & Manifests］画面に新しい KB が表示されます。 KB の名前
とバージョンは、［Create Run］画面、［Requeue Analysis］画面、［Edit Run］画面にも表示されます。
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付録 F：サイバーセキュリティ
ウイルス対策またはマルウェア対策ソフトウェア
以下のウイルス対策（AV）またはマルウェア対策（AM）ソフトウェアは、『NextSeq 550Dx Instrument 
Site Prep Guide for Japan』（文書番号：1000000058597）に従って設定した場合、ネットワークオペレー
ティングシステムおよび TSO Comprehensive 解析モジュールと互換性を持つことがイルミナによって確認
されています。

• Windows Defender/Windows Security

• BitDefender

• CrowdStrike

ネットワーク、ファイアウォール、およびストレージの設定に関する詳細については、イルミナのテクニカル
サポートにお問い合わせください。

TSO Comprehensive パネルシステムアッセイのセキュ
リティ証明書
TSO Comprehensive 解析モジュールでは、ランデータのプライベート性とセキュリティを維持するため、
HTTPSを使用してデータ接続が暗号化されます。同じネットワーク上の他のマシンから、ウェブブラウザー
を使用して装置にリモートアクセスするには、HTTPSが必要です。TSO Comprehensive 解析モジュー
ルには、NextSeq 550Dx システムの TSO Comprehensive 解析モジュールのセキュリティ証明書だけで
なく、TSO Comprehensiveパネルシステムセキュリティ証明書もインストールしておく必要があります。

注意 NextSeq 550Dx システムに TSO Comprehensive 解析モジュールのセキュリティパッチがイ
ンストールされている場合は、ユーザーが用意した PCからウェブブラウザーを使用してHTTPS
経由でNextSeq 550Dx システム Local Run Managerウェブポータルにリモートアクセスする
ことはできません。

TSO Comprehensive パネルシステムセキュリティ証明書をインストールするには、以下の手順に従い
ます。

1. 使用している装置で、TSO Comprehensive 解析モジュールを開きます。

2. ［Tools］メニューを使用して、［Modules & Manifests］画面に移動します。

3. ［TSO Comp (JP)］を選択します。

4. TSO Comprehensiveパネルシステム HTTPS証明書をダウンロードします。

5. zipファイルのコンテンツを展開します。

6. BATファイルを右クリックして、［Run as administrator］を選択します。

7. 指示に従ってインストールを完了し、ブラウザーを再起動します。
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セキュリティ証明書の再生成
装置名が最近変更された場合、または装置が新しいドメインに移動された場合は、NextSeq 550Dx システ
ムおよび TSO Comprehensive 解析モジュールに再びアクセスできるように、セキュリティ証明書を再生
成する必要があります。TSO Comprehensive 解析モジュールのセキュリティ証明書を再生成する方法に
ついては、『NextSeq 550Dx Instrument Site Prep Guide for Japan』（文書番号：1000000058597）
を参照してください。

TSO Comprehensiveパネルシステムセキュリティ証明書を再生成するには、以下の手順に従います。

1. 装置で、Windowsオペレーティングシステムにログインします。

2. Windowsファイルエクスプローラーを使用して、KB サービスがインストールされているディレ
ク ト リ（ 例：C:\Illumina\Local Run Manager\Modules\TSOCompJP\[VersionNumber]\
KBApiService\bin\Scripts）に移動します。

3. BATファイルを右クリックして、［Run as administrator］を選択します

4. 指示に従ってインストールを完了します。

5. 別のデバイスから TSO Comprehensive 解析モジュールに接続するには、再生成した証明書をリモー
トデバイスにダウンロードしてインストールします。
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改訂履歴
文書 日付 変更内容

文書番号： 
200049183 v02

2025年 
6月

• ファイルタイプとファイル名を修正。

• 解析の詳細の表に、Claims Packageのバージョ
ンを示す行を追加

• 低深度レポートの見出しについて説明する表から
Tumor Typeの行を削除

文書番号： 
200049183 v01

2025年 
3月

• 以下を追加。

• KB の提供方法の説明

• コピー数を計算する式

• セキュリティ証明書の再生成手順

• RNAライブラリーの QC結果が FAILの場合
についての説明

• TMBとMSIが範囲外であることを示す免責 
事項

文書番号： 
200049183 v00

2024年 
2月

初版リリース。
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テクニカルサポート
技術的なサポートについては、イルミナのテクニカルサポートにお問い合わせください。

ウェブサイト： jp.illumina.com
電子メール：   techsupport@illumina.com
安全データシート（SDS）：イルミナのウェブサイト jp.support.illumina.com/sds.htmlから入手できます。

製品関連文書：jp.support.illumina.comからダウンロードできます。
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