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TruSightTM Oncology 
500 ctDNA v2
リキッドバイオプシーサンプルからの
高感度かつ迅速なCGPの取得

データシート

• 20 ng ctDNA（5～30 ngで可能）からわずか0.2% VAFのバイ
オマーカーを検出

• 手動または自動化オプションで包括的な結果を4日以内に取得

• 1回のアッセイで500以上の遺伝子および免疫腫瘍学（IO）ゲノム
シグネチャー（MSI、TMB）を解析

• NovaSeqTM Xシリーズによる経済性の革新と、最小4サンプルの
バッチサイズを活用

M-GL-02196 v3.0-JPN本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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ctDNAとリキッドバイオプシーが 
CGPにもたらす価値 
がんのゲノム構造を理解することは、病気の原因となる変化の特定
に役立つ可能性があり、プレシジョンメディシンの実現に貢献する
ことができます。これらの腫瘍学研究にアプローチするための1つ
の方法が、包括的ゲノムプロファイリング（CGP）です。CGPは、次
世代シーケンサー（NGS）を利用して単一のアッセイで幅広いバイ
オマーカーを評価するプレシジョンメディシンアプリケーションであ
り、使用するサンプル量が少なく、一連の関連検査を複数実施する
よりも早く結果が得られます。1,2 さらに、CGP検査は、単一遺伝子
検査やホットスポットNGSパネルなどの従来の検査アプローチより
も臨床的に関連性の高いバリアントを同定できます。3-6 腫瘍変異負
荷（TMB）のような免疫腫瘍学（IO）ゲノムシグネチャーなど、精確
な同定のために大規模なNGSパネル（> 1 Mb）を必要とするバイオ
マーカーが発見されるにつれ、より多くのバリアントを検出するこの
能力の重要性が増しています。7,8

CGPは、一般的にホルマリン固定パラフィン包埋（FFPE）サンプ
ルなどの固形腫瘍組織検体を使用します。時には、十分な組織検
体が入手できない場合（これは最大25%の確率で発生する可能性
があります）9、腫瘍にアクセスできない場合、または組織バイオプ
シーの結果を得るまでにあまりにも遅くなる場合もあります。この
ような場合、血液ベースのリキッドバイオプシーからの血中循環腫
瘍DNA（ctDNA）を使用してCGPを実施することにより、腫瘍のゲ
ノム状況についての洞察を得ることができます。がんが進行するす
べての段階10、および肺がん、乳がん、結腸がん、卵巣がんなどの複
数種類の固形腫瘍にわたって、ctDNAが検出されています。CGPで
ctDNAを使用する利点： 

• 侵襲性が最小限の採血からサンプルに簡単にアクセスできる11

• 複数の腫瘍または同じ腫瘍からでもクローンをキャプチャーし12、
生検に伴う従来のサンプリングバイアスを克服し、より多くの変
異を同定する能力を拡大できる12-15

• 腫瘍内および腫瘍間の不均一性に関する時間的および空間的情
報を取得できる11

• 解析を繰り返してクローン選択を評価できる

リキッドバイオプシーは腫瘍プロファイリングのために血漿から
ctDNAを含むセルフリーDNA（cfDNA）を得るための非侵襲的ア
プローチを提供します（図1）。非小細胞性肺がん（NSCLC）などの
特定の疾患では、リキッドバイオプシーからのCGP解析を組織解析
に追加することで、臨床的に関連する変異の同定が15～48％増加し
ます。13,14,16 さらに、非小細胞性肺がんの研究では、cfDNA解析が
組織ベースの解析と高い一致を示すことが明らかになりました。14 今
日、リキッドバイオプシーは分子プロファイリング用のサンプルを入
手する方法として専門的なガイドラインでの記載が増加しています
（12疾患以上）。17-19

リキッドバイオプシーを活用するには、ctDNA中に低頻度で存在す
る体細胞変異を検出できる、高感度で特異的な解析アッセイを使
用することが重要です。従来のTruSight Oncology 500 ctDNA
アッセイ20 は、実証済みのIllumina NGSテクノロジーの力を活用
し、CGPを可能にするために必要となる高い分析感度を達成する
ことで、この課題に対処しました。この成功に基づいて、TruSight 
Oncology 500 ctDNA v2（表1、表2）はケミストリーとワークフ
ローを改善したことで、感度の向上と結果を得るまでの時間短縮を
実現しました（表3）。

図1:リキッドバイオプシーにより、CGPに対する非侵襲的アプローチが可能になります：血漿中のセルフリーDNAに含まれるctDNAは簡単な採血から得られ、
TruSight Oncology 500 ctDNA v2を使用して解析し、主要なガイドラインに記載されているがん関連バイオマーカーの存在を検出できます。
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表1：TruSight Oncology ctDNA v2の概要

パラメーター 仕様

システム
NovaSeq Xシリーズ 
NovaSeq 6000システム 
NextSeq 6000Dx システム（RUOモード）a

サンプルスループット 1回のランにつき4～48サンプル

ライブラリー調製 
キットサイズ

24サンプル（手動） 
48サンプル（自動化）

フローセルあたりの
サンプル数

1.5Bフローセルあたり4サンプル 
S2フローセルあたり8サンプル 
10Bフローセルあたり24サンプル 
S4フローセルあたり24サンプル

自動化性能
Hamilton Microlab STARで利用可能な
Illumina認定メソッド

パネルサイズ 1.94 Mb DNA

パネルコンテンツ

スモールバリアントには523遺伝子
CNVには59遺伝子
遺伝子再構成には23遺伝子 
MSI（> 2300座位） 
TMB（> 1 Mb）

サンプルの種類 血漿由来cfDNA

DNAインプット必要量 20 ng cfDNA（5～30 ngも可能）b

合計アッセイ時間

ライブラリー調製からバリアントレポートま
で：
• NovaSeq Xシリーズでは3日
• NovaSeq 6000システムでは4日

ハンズオンタイム

8～24サンプル（手動）：約2.5時間
8～24サンプル（自動）：約1.5時間
48サンプル（手動）：約4.5時間
48サンプル（自動）：約1.5時間

ライブラリー調製時間c

8～24サンプル（手動）：約8.5時間
8～24サンプル（自動）：約9.5時間
48サンプル（手動）：約10時間
48サンプル（自動）：約11時間

シーケンスランタイム 22～44時間（表5を参照）

シーケンスランの
リード長

151 bp × 2

シーケンスカバレッジ 35,000 ×

バリアント解析時間
8サンプル：9～12時間
24サンプル：20～24時間
48サンプル：40～48時間

a. NovaSeq 6000Dx システムのオンボードサーバー互換性は2024年下半期に実現
します。

b. Agilent TapeStationまたはFragment Analyzerシステムを使用した定量化が推
奨されます。インプット量の詳細については、テクニカルノート『低インプット量での
TruSight Oncology ctDNA v2の使用』をお読みください。

c. ライブラリー調製、濃縮、ビーズベースのノーマライゼーションが含まれます。

表2：TruSight Oncology ctDNA v2の性能特性a

パラメーター 仕様

検出下限（LOD）

SNVでは0.2% VAF
MNVおよびIndelでは0.5% VAF
遺伝子再構成では0.5% VAF 
遺伝子増幅では1.3倍以上の変化 
遺伝子欠失では0.6倍以下の変化 
MSIでは0.3%以上の腫瘍画分

LODでの分析感度

≥ 90%（SNVではLOD 0.2% 
VAF）
≥ 95%（SNVホットスポットでは
LOD 0.2% VAF）
≥ 95%（その他すべての種類の 
バリアントではLOD 0.5% VAF）

分析特異度 ≥ 99.999% 

a. NovaSeq 6000システムおよびNovaSeq Xシリーズで検証済み。

表3：TruSight Oncology ctDNA v2の進歩

利点
TruSight 

Oncology 500 
ctDNA v2

TruSight  
Oncology 500  

ctDNA（オリジナル）

アッセイ感度の向上
個別の末端平滑化 
ステップとA-tailing

ステップ

末端平滑化と
A-tailingの統合

より効率化された 
ワークフローとユー
ザーエクスペリエンス
の向上

プレートベース 
インデックス/UMI

チューブベース 
インデックス/UMI

より迅速な 
1日ワークフロー

ハイブリダイゼー
ション/キャプチャー
の1ステップ

ハイブリダイゼー 
ションとキャプチャー

の2ステップ

スケーラビリティーの
高さ

192種類の 
インデックス

16種類のインデックス

より広いバッチサイズ 4～48サンプルa 8～48サンプル

自動化が有効 有効 無効

a. NovaSeq Xシリーズでは4つのサンプルのバッチを利用できます。
UMI：分子バーコード。

https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/trusight-oncology-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229/tso-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229-jpn.pdf
https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/trusight-oncology-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229/tso-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229-jpn.pdf
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図2：TruSight Oncology 500 ctDNA v2のワークフロー：TruSight Oncology 500 ctDNA v2はラボの既存のワークフローに統合でき、cfDNAからバリ
アントレポート作成まで4日未満で完了します。DRAGEN TruSight Oncology 500 ctDNA Analysis Softwareは、DRAGEN Server上でローカルで実行
するか、Illumina Connected Analyticsを介してクラウドで実行します。a.NovaSeq 6000Dx システム（RUOモード）。b.一部の国でご利用いただけます。
Illumina Connected Insights製品ラインは、サードパーティーのナレッジソースへのAPIコールを通じてユーザー定義の三次解析に対応します。他のサードパー
ティーのオプションも利用できます。

包括的なコンテンツ
TruSight Oncology 500 ctDNA v2のコンテンツは、権威ある腫
瘍学コミュニティと協力して設計されており、複数の腫瘍タイプの
主要なガイドラインと臨床試験に関与する遺伝子を包括的にカバー
する、現在および新しいバイオマーカーが含まれています。パネルプ
ローブは、既知および新規の遺伝子再構成の両方を捕捉するように
設計されており、現在および将来の腫瘍形成に役割を果たす可能
性のあるバリアントを検出するために523個の遺伝子を含んでいま
す。バイオマーカーには、1塩基変異（SNV）、マルチヌクレオチドバリ
アント（MNV）、挿入/欠失（Indel）、コピー数バリアント（CNV）、
遺伝子再構成、および血液ベースのマイクロサテライト不安定性
（bMSI）および血液ベースのTMB（bTMB）などの複雑なIOゲノム
シグネチャーが含まれます（表4）。 

遺伝子の完全なリストについては、TruSight Oncology 
500 ctDNA v2製品ページをご覧ください。 

表4：TruSight Oncology 500 ctDNA v2によって検出される
バリアントタイプの例

バリアントタイプ 例

SNVとIndel EGFR, POLE, TMPRSS2, BRAF

遺伝子再構成 ALK, ROS1, NTRK1, NTRK2, RET

CNV HER2

MSI MSIスコア

TMB TMBスコア

迅速かつ統合されたワークフロー 
TruSight Oncology 500 ctDNA v2は、サンプルインプットから最
終レポートまでの統合型のCGPワークフローの一部です（図2）。ラ
イブラリー調製の自動化キットとメソッド、バリアントコールツール、
解釈およびレポート作成ソフトウェアを使用するとスムーズなワーク
フローが可能になり、他のCGPリキッドバイオプシーアッセイの半分
以下の時間である4日未満で完了することができます（図3）。

検体 ライブラリー調製と
濃縮

自動化オプションが利用可能

シーケンス

3～4日

バリアントコール 洞察生成と
レポート作成

血漿から抽出した
cfDNA

TruSight Oncology 
500ctDNA v2キット
（手動または自動化）

NovaSeq 6000システム、
NovaSeq 6000Dx システム、a

またはNovaSeq Xシリーズ

複数の商用利用オプション:
Illumina Connected Insights
製品ラインb Velsera CGWc

ローカルのDRAGEN Serverまたは
Connected Analytics上でのDRAGEN 

TruSight Oncology 500 ctDNA Analysis 
Software

https://jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/trusight-oncology-500-ctdna.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/trusight-oncology-500-ctdna.html
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最適化したライブラリー調製 
TruSight Oncology 500 ctDNA v2は、実証済みのIllumina 
Sequencing by Synthesis（SBS）ケミストリーを使用して、わず
か20 ngのcfDNAから包括的なゲノムプロファイリングを可能にし、
組織が簡単に入手できない場合や組織解析の補完として使用する
のに理想的な代替え方法となります。ctDNAはcfDNAのごく一部
に相当し（多くの場合、総cfDNAの5%未満）、シグナルとノイズを
分離するために強力な方法が必要となります。超低頻度のバリアン
トを同定できるようにするために、ライブラリー調製ではビオチン
化プローブとストレプトアビジンのコーティングされた磁気ビーズを
用いたターゲット濃縮を利用して、エラー率を低減するためにDNA
ベースのライブラリーと分子バーコード（UMI）24 から選択された
ターゲットを濃縮します（図4）。製品ケミストリーの進歩により、
TruSight Oncology 500 ctDNA v2ではハイブリダイゼーション
の回数が2回から1回に減り、ライブラリー調製のターンアラウンタ
イムが1日になり、結果が得られるまでの時間が短縮されました。ま
た、SNVの分析感度も0.2% VAFまで向上しました。このターゲット
化ハイブリダイゼーションキャプチャーアプローチにより、天然のア
レルバリエーションと配列アーティファクトの両方が存在する場合で
もサンプルのドロップアウトが減少します。

TruSight Oncology ctDNA v2でのわずか5 ngのイン
プット量の使用について知る。

UMIについて知る。

自動化対応のワークフロー
TruSight Oncology 500 ctDNA v2は、手動と自動化のオプ
ションがあり、拡張性のあるライブラリー調製に対応します。イ
ルミナは、リキッドハンドラー業界のリーディングカンパニーで
あるHamilton社と提携し、Hamilton Starに対応するTruSight
Oncology 500 ctDNA v2アッセイ用の完全自動化ワークフローを
用意します。自動化に適したライブラリー調製キットには、48のライ
ブラリーを調製し、試薬の無駄を最小限に抑えながら、ロボットに必
要なデッドボリュームに対応するのに十分な試薬が含まれます。自動
化ワークフローによって、手動と同品質の結果が得られる一方で、ハ
ンズオンタイムが40%短縮されるため、約8時間をラボでの他の活
動に充てることができます。最終的に、自動化によってラボの人件費
削減と効率の改善が可能になります。26

強力なシーケンス 
TruSight Oncology 500 ctDNA v2ライブラリーは、NovaSeq 
6000システム、NovaSeq 6000Dx システム（RUOモード）*、ま
たはNovaSeq Xシリーズでシーケンスします。NovaSeq Xシリー
ズは、より高速なワークフローを提供し、NovaSeq 6000システ
ムと比較してシーケンス時間を約40％短縮します（表5）。使用す
るプラットフォームに関係なく、感度を高めるために、高深度（最
高35,000倍でサンプルあたり400Mリード）でシーケンスが行わ
れます。その結果、SNVについては0.2%のバリアントアリル頻度
（VAF）で、90%以上の分析感度と95%以上の分析特異度で変異
を検出できるようになりました（表6）。さらに、NovaSeq Xシリー
ズは、サンプルあたりのシーケンスコストを削減することで、経済性
を革新します。27

* NovaSeq 6000Dx システムによるシーケンスは2024年下半期に利用可
能になります。

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
3～4日

市販キット121

5日

中央集中サービス122

7日

市販キット223

8日

中央集中サービス224

7日

中央集中サービス325

12日

図3：TruSight Oncology 500 ctDNA v2を用いたレポートまでの時間短縮：bMSIおよびbTMBのIOバイオマーカーを含むリキッドバイオプシーのCGPアッセ
イに対するサンプルからレポートまでに必要な時間の比較。

https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/trusight-oncology-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229/tso-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229-jpn.pdf
https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/trusight-oncology-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229/tso-500-ctdna-v2-input-titration-tech-note-m-gl-02229-jpn.pdf
https://jp.illumina.com/techniques/sequencing/ngs-library-prep/multiplexing/unique-molecular-identifiers.html
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P

P

ctDNAサンプルの調製（希釈）

A-tail

UMIアダプターのライゲーション（プレートベース）

ライゲーションのクリーンアップ

インデックスPCR

ハイブリダイゼーション

キャプチャーと洗浄

末端平滑化

濃縮ライブラリー

濃縮ライブラリーの増幅、クリーンアップ、定量（PCR）

ビーズベースのノーマライゼーション

UMI 
UMI 

UMI 
UMI 

A
A

P

P

A
A

P

P

DNAインサート
UMI T

T UMI
UMI

UMI 

DNAインサート
UMI 
UMI 

UMI 
UMI 

DNAインサート
UMI 
UMI 

UMI 
UMI 

図4：UMIベースのハイブリダイズキャプチャーによるライブラリー調製：ター
ゲット濃縮では、高い結合特異性を与えるために十分に大きなプローブを使
用できるだけでなく、変異を含むターゲットに対してもハイブリダイゼーショ
ンできます。UMI試薬はエラー率を低減し、分析特異度を高め、より高い信
頼度を示すバリアントコールを生成します。25

表5：推定シーケンスランタイム

システム NovaSeq 6000システムa NovaSeq Xシリーズ

フローセル S2 S4 1.5B 10B

サンプル数 シーケンスランタイム（フローセル数）

4 ‒ ‒ 22時間（1） ‒

8 36時間（1） ‒ 22時間（2） ‒

24 ‒ 44時間（1） ‒ 25時間（1）

48 ‒ 44時間（2） ‒ 25時間（2）

a. シーケンスランタイムは、RUOモードのNovaSeq 6000Dx システムに適用されま
す。

表6：低アレル頻度のバイオマーカーの精確な検出a

バリアントタイプ 分析感度b 分析特異度c

スモールヌクレオチドバリアント
（≥ 0.2% VAF）

≥ 90% ≥ 99.9994%

マルチヌクレオチドバリアント
（≥ 0.5% VAF）

≥ 90% ≥ 95%

挿入/欠失（≥ 0.5% VAF） ≥ 90% ≥ 95%

遺伝子増幅（1.3倍以上の変化） ≥ 95% ≥ 95%

遺伝子欠失 
（0.6倍以下の変化）

≥ 95% ≥ 95%

遺伝子再構成（≥0.5%） ≥ 95% ≥ 95%

MSI Highの検出 
（0.3%以上の腫瘍画分）

≥ 95% ≥ 95%

a. NovaSeq 6000システムおよびNovaSeq Xシリーズでの性能特性検証済み。
b. 分析感度は、指定されたバリアントレベルでの検出割合（%）として定義されます。 
c. 分析特異度は、既知の陰性を検出する能力として定義されます。

精確かつ迅速な解析

包括的で効率的なバリアントコール

DRAGENTM TruSight Oncology 500 ctDNA Analysisパイプラ
インは、高速で完全に統合されたバイオインフォマティクスアルゴリ
ズムを使用して、切断した配列のアライメント、エラー補正を行い、
生データに基づくバリアントコールを実施します。重複したリードと
シーケンスエラーは、低頻度バリアントのシグナルを失うことなく除
去され、高感度のバリアントコール結果が得られます。
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PCRベースのアッセイからの定性的結果とは異なり、DRAGEN 
TruSight Oncology 500 ctDNA Analysisパイプラインは、
2,300を超えるホモポリマーMSIマーカー座位に由来する定量的
bMSIスコアを提供します。bTMB解析の場合、DRAGENパイプライ
ンは、非同義および同義のSNVとIndelの両方を測定することで感
度を最適化します。バリアントコールとエラー補正の後、生殖細胞系
列バリアント、低信頼度バリアント、およびクローン性造血（CHIP）
に関連するバリアントをフィルタリングすることにより、bTMB測定
の精度をさらに向上させます。

DRAGEN TruSight Oncology 500 ctDNA Analysisパイプライ
ンは、Illumina DRAGEN Server v4上でローカルに実行するか、
Illumina Connected Analytics（ICA）を介してクラウドで実行し
ます。ICAは、自動化されたデータ転送と解析開始のためのオプショ
ン、およびローカルのインフラストラクチャーを取得し維持する必要
なしに二次解析を拡張できる、安全なクラウドベースのゲノミクスプ
ラットフォームを提供します。28 DRAGENハードウェアとソフトウェ
アの強化によりデータ解析時間が最大85%短縮します（表7）。 

表7：S4フローセルを使用した24サンプルのデータ解析の短縮
時間

データ解析ステップ
ソリューション

Aa

DRAGEN TruSight  
Oncology 500  

ctDNA Analysis 
パイプライン

Bcl変換 6時間 1時間

アライメント + 
collapsing +  
再アライメント

170時間 11時間

遺伝子再構成コール 10時間 2時間

バリアントコール 24時間 8時間

合計時間 ~9日
~20時間 

（~85%短縮）

a. シングルノード（128Gメモリー、24コアCPU）、非並列パイプライン。

効率的なデータ解釈

二次解析からバリアントのクラスとバイオマーカーのタイプを特
定した後の次のステップでは、データを解釈して生物学的に関連す
る意味を抽出します。Illumina Connected Insights†、Velsera 
Clinical Genomics Workspace、サードパーティーアプリを使用で
きます。

Illumina Connected Analyticsによりローカルまたはクラウ
ド経由で作成したバリアントコーリングファイルは、I l lumina 
Connected Insightsに自動的に取り込むことができます。シーケ
ンスシステム統合やConnected Analyticsの自動起動機能と組み
合わせると、解析ワークフローがConnected Insightsによって完全
に自動化され、手作業によるデータ転送の必要はなくなります。

信頼性の高い再現可能な結果
TruSight Oncology 500 ctDNA v2は、cfDNAサンプル中に低ア
レル頻度のゲノムバリアントとバイオマーカーが存在する場合でも、
高い感度で検出します。TruSight Oncology 500 ctDNA v2で達
成された高品質な結果を実証するために、IlluminaはスモールDNA
バリアント、CNV、遺伝子再構成、TMB、およびMSIをコールする
能力を評価するさまざまな試験を実施しました。性能特性結果は
NovaSeq 6000システムおよびNovaSeq Xシリーズで検証されま
した。 

SNVとIndel 
ターゲット濃縮ケミストリーの利点の1つとして、高い結合特異性を
与えるためにデザインされた十分に大きなプローブを使用できるだ
けでなく、小さな変異を含むターゲットに対してもハイブリダイゼー
ションできます。SNVはさまざまな種類のがんにおけるがん感受性
と関連しているため、CGP法でこれらのバリアントを低いレベルで
検出できることが重要です。TruSight Oncology 500 ctDNA v2
は、VAFがそれぞれ0.2%または0.5%で存在するSNVとIndelを再
現性よく検出します（図5および図6）。 

† すべての国で利用可能とは限りません。Illumina Connected Insights
は、サードパーティーのナレッジソースへのAPIコールを通じてユーザー定
義の三次解析に対応します。
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CNV 
遺伝子および腫瘍タイプにおけるコピー数の変化は、腫瘍形成と関
連している場合があります。28 TruSight Oncology 500 ctDNA 
v2は、59のCNV関連遺伝子の解析が含まれ、増幅に対しては1.3倍
以上、欠失に対しては0.6倍以下での検出限界から増幅してコールす
ることができます（表8）。

表8：CNVに対するTruSight Oncology 500 ctDNA v2の分析
性能特性

遺伝子
期待される 
倍率変化

観察された 
倍率変化

検出率

増幅

ERBB2 1.5 1.50 100%

MET 1.5 1.55 100%

MYC 1.5 1.27 100%

ERBB2 1.4 1.73 100%

MET 1.4 1.46 100%

MYC 1.4 1.22 100%

ERBB2 1.3 1.35 100%

MET 1.3 1.38 100%

MYC 1.3 1.19 8%

ERBB2 1.2 1.19 100%

MET 1.2 1.22 100%

MYC 1.2 N/A 0

欠失

BRCA1 0.85 0.86 16%

BRCA2 0.85 N/A 0

BRCA1 0.80 0.79 100%

BRCA2 0.80 0.80 100%

BRCA1 0.70 0.69 100%

BRCA2 0.70 0.69 100%

TruSight Oncology 500 ctDNA v2を使用し、遺伝子増幅については合成コントロー
ルを使用して倍率変化が既知のサンプルを、欠失については細胞株を評価しました。
CNVは3つのVAFレベルに希釈しました。LODは遺伝子増幅では1.3倍以上の変化、欠
失では0.6倍以下の変化です。期待される倍率変化と観察された倍率変化の間には強
い相関関係があることに注目してください。表示のデータはNovaSeq 6000システム
でのシーケンシングのものです。NovaSeq Xシリーズでも類似の性能特性が確認され
ました。

遺伝子再構成
遺伝子再構成はがんのゲノムドライバーとして機能する可能性があ
るため、がんの基礎を理解することに重点を置いた研究には、遺伝
子再構成を検出する能力が不可欠です。TruSight Oncology 500 
ctDNA v2は、低濃度で存在する場合でも、パートナーに依存しない
遺伝子再構成を検出して特徴付けます。（表9）。 

表 9：遺伝子再構成に対するTruSight Oncology 500 ctDNA 
v2の分析性能特性

融合遺伝子
期待される

VAF
観察された

VAF
検出率

ALK:EML4 0.60% 0.48% 100%

GOPC;ROS1:CD74 0.60% 0.39% 100%

RET:NCOA4 0.60% 0.31% 100%

ALK:EML4 0.50% 0.43% 100%

GOPC;ROS1:CD74 0.50% 0.33% 100%

RET:NCOA4 0.50% 0.27% 100%

ALK:EML4 0.40% 0.36% 100%

GOPC;ROS1:CD74 0.40% 0.24% 100%

RET:NCOA4 0.40% 0.19% 100%

ALK:EML4 0.20% 0.18% 88%

GOPC;ROS1:CD74 0.20% 0.11% 100%

RET:NCOA4 0.20% 0.12% 83%

VAFレベルを0.2%～0.6%の範囲に希釈した3つの既知のDNA融合遺伝子を含む
サンプルを、TruSight Oncology 500 ctDNA v2で評価しました。遺伝子再構成
に対するLODは0.5%です。TruSight Oncology 500 ctDNA v2を使用するNGS
ベースの評価では、6～7 bpの大きさの2,300以上のホモポリマー部位を調べま
す。これにより、エラー率を減らし、ホモポリマーシーケンスで一般的に見られる潜
在的な偽陽性の低減に役立ちます。表示のデータはNovaSeq 6000システムでの
シーケンシングのものです。NovaSeq Xシリーズでも類似の性能特性が確認され
ました。VAF：バリアントアリル頻度
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図5：LOD（0.2% VAF）での主要なSNVに対する高い分析性能特性：各1塩基変異に対する既知のVAFを含む合成コントロールサンプルを、0.20%～0.50% 
VAFの範囲の値に希釈し、TruSight Oncology 500 ctDNA v2を使用して解析しました。わずか0.2%のレベルで存在するSNVを検出できました。表示のデー
タはNovaSeq 6000システムでのシーケンシングのものです。NovaSeq Xシリーズでも類似の性能特性が確認されました。
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図6：LOD（0.5% VAF）でのIndelに対する高い分析性能特性：各挿入または欠失に対する既知のVAFを含む合成コントロールサンプルを、0.20%～0.50% 
VAFの範囲の値に希釈し、TruSight Oncology 500 ctDNA v2を使用して解析しました。BRCA1ではバリアントが高度にホモポリマー化されている領域に
あり、高レベルのバックグラウンドノイズが生じるため低い検出値を示しました。表示のデータはNovaSeq 6000システムでのシーケンシングのものです。
NovaSeq Xシリーズでも類似の性能特性が確認されました。
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IO遺伝子シグネチャー：MSIおよびTMB
MSIおよびTMBの検出は、複数のゲノム座位の解析に依存していま
す。TruSight Oncology 500 ctDNA v2を使用するNGSベースの
評価では、6～7 bpの大きさの2,300以上のホモポリマー部位を調
べます。これにより、エラー率を減らし、ホモポリマーシーケンスで
一般的に見られる潜在的な偽陽性の低減に役立ちます。28 TruSight 
Oncology 500 ctDNA v2は、高感度のライブラリー調製ケミスト
リーと高度なバイオインフォマティクスを組み合わせた機能を備えて
おり、0.3%までの腫瘍画分からMSI検出を実現します（図7）。 

変異レベルが低く、精確で再現性の高いbTMB値を得ることは、小
さいパネルでは困難な場合もあります。7 TruSight Oncology 500 
ctDNA v2は、包括的なゲノムコンテンツを1.94 Mbパネルと高度な
インフォマティクスアルゴリズムとを組み合わせ、精確なbTMB評価
を実現します。独自のDRAGEN TruSight Oncology 500 ctDNA
バイオインフォマティクスパイプラインは、生殖系列とクローン造血
バリアントの両方に高度なフィルタリングを適用し、その結果、高い
一致を示すTumor-onlyワークフローとTumor–Normalワークフ
ローが実現します（R2 = 0.992）（図8）。29
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図7：IO研究に対応する高感度のMSI性能：既知のMSI-Hスコアをもつ
ヌクレオソーム調製した細胞株を、野生型細胞のバックグラウンドに対し
て滴定して得られた腫瘍画分。MSIの高い分析感度は、独自のDRAGEN 
TruSight Oncology 500 ctDNA v2.1 Analysis Softwareによって達成
されます。2,300を超えるホモポリマー座位を評価しました。表示のデータ
はNovaSeq 6000システムでのシーケンシングのものです。NovaSeq Xシ
リーズでも類似の性能特性が確認されました。
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図8：Tumor-onlyワークフローとTumor-normal解析ワークフロー間の
bTMBデータの高い一致：TruSight Oncology 500 ctDNA v2を用いて
作成された腫瘍のみのbTMBスコアは、高度なバイオインフォマティクスと
TMBを検出するのに十分な大きさのパネル（> 1 Mb）を備え、血漿およびバ
フィーコートcfDNAを用いた腫瘍と正常のペアワークフローから作成された
bTMBスコアと高い一致を示しました。表示のデータはNovaSeq 6000シ
ステムでのシーケンシングのものです。NovaSeq Xシリーズでも類似の性能
特性が確認されました。
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強化された製品の特性

イルミナはラボの運用が円滑に行われるよう、高いレベルのサー
ビスとサポートを提供します。より高い効率を実現するために、
TruSight Oncology 500 ctDNA v2は以下のような特徴がありま
す：

• 高度な変更通知：TruSight Oncology 500 ctDNAに重大な変
更が加えられる6カ月前にラボに通知します。

• 分析証明書‡：すべてのTruSight Oncology 500 ctDNA v2に
は所定の製品リリース仕様と品質を満たしていることを確認す
る、イルミナ品質保証部門による分析証明書（CoA）が発行され
ます。

• 有効期間の延長：TruSight Oncology 500 ctDNA v2試薬の
最低品質保持期限が6カ月に延長され、製品の有効期限切れのリ
スクが軽減され、ラボが現在の検査ニーズに応じて試薬を使用で
きるようになります。

• シングルロット出荷～現在は手動キットで、また自動キットでは
2024年下半期に利用可能となるシングルロット出荷により、ロッ
トの適格性検査と受入QCテストの負担が軽減されます。

リキッドバイオプシーからCGPを 
可能にする統合ソリューション
TruSight Oncology 500 ctDNA v2は、現在のガイドラインに沿っ
た数百のがん関連バイオマーカーと血漿サンプルからの臨床試験の
研究を同時に解析する、NGSベースのマルチプレックスアッセイで
す。この包括的なアッセイは、さまざまな腫瘍タイプに関与する523
遺伝子から血液中の複数のバリアントタイプを検出し、一連の関連
検査実施に必要な複数のサンプルを用意することなく、IOおよび新
たなバイオマーカー（bTMB、bMSI、NTRK、ROS1）を評価します。 

‡ CoAは2024年に利用可能になります。

ケミストリーの改良とシーケンスシステム互換性の拡大により、全
体のターンアラウンドタイムは3日～4日に短縮され、インプットの必
要量は20 ng cfDNAに減少し、検出限界は0.2% VAF（SNVの場
合）に低下しました。さらに、自動化対応ワークフローによりハンズ
オンタイムが短縮され、ラボ人員の負担が最小限に抑えられ、より効
率的な合理化されたラボを実現します。TruSight Oncology 500 
ctDNA v2は、広範なゲノムコンテンツ、業界をリードするシーケン
ス技術、強化されたソフトウェアを活用して、操作と解析の複雑さを
最小限に抑えながらCGPベースの臨床研究プロジェクトを可能にす
る統合ソリューションを提供します。 

詳細はこちら
TruSight Oncology 500 ctDNA v2

NovaSeq Xシリーズ

NovaSeq 6000システム

NovaSeq 6000Dx システム

DRAGEN二次解析

Illumina Connected Analytics

Illumina Connected Insights

https://jp.illumina.com/products/by-type/clinical-research-products/trusight-oncology-500-ctdna.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/novaseq-x-plus.html
https://jp.illumina.com/systems/sequencing-platforms/novaseq.html
https://jp.illumina.com/systems/ivd-instruments/novaseq-6000dx.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/dragen-secondary-analysis.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/connected-analytics.html
https://jp.illumina.com/products/by-type/informatics-products/connected-insights.html
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製品情報：ライブラリー調製キット（手作業）

製品名 カタログ番号

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
(24 samples) 20105899

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 for use 
with NovaSeq 6000 S2 (24 samples) 20105901

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 for use 
with NovaSeq 6000 S4 (24 samples) 20105902

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
(24 samples) plus Velsera Interpretation 
Report

20105905

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 plus 
Velsera Interpretation Report, for use with 
NovaSeq 6000 S2 (24 samples)

20105907

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 plus 
Velsera Interpretation Report, for use with 
NovaSeq 6000 S4  (24 samples)

20105908

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
(24 samples) plus Connected Insights 
Interpretation Report

近日発売予定

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 plus 
Connected Insights Interpretation Report, for 
use with NovaSeq 6000 S2 (24 samples)

近日発売予定

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 plus 
Connected Insights Interpretation Report, for 
use with NovaSeq 6000 S4 (24 samples)

近日発売予定

製品情報：ライブラリー調製キット（自動化）

製品名 カタログ番号

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 for 
Automation (48 samples) 20105900

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
Automation Kit, for use with NovaSeq 6000 
S2 (48 samples)

20105903

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
Automation Kit, for use with NovaSeq 6000 
S4 (48 samples)

20105904

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 for 
Automation (48 samples) plus Velsera 
Interpretation Report

20105906

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
Automation Kit plus Velsera Interpretation 
Report, for use with NovaSeq 6000 S2 
(48 samples)

20105909

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
Automation Kit plus Velsera Interpretation 
Report, for use with NovaSeq 6000 S4 
(48 samples) 

20105910

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 for 
Automation (48 samples) plus Connected 
Insights  Interpretation Report

近日発売予定

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
Automation Kit plus Connected Insights 
Interpretation Report, for use with 
NovaSeq 6000 S2 (48 samples)

近日発売予定

TruSight Oncology 500 ctDNA v2 
Automation Kit plus Connected Insights 
Interpretation Report, for use with 
NovaSeq 6000 S4 (48 samples)

近日発売予定
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製品情報：インデックスアダプター

製品名 カタログ番号

IDT for Illumina UMI DNA/RNA UD Indexes 
Set A, Ligation (96 Indexes, 96 Samples) 20034701

IDT for Illumina UMI DNA/RNA UD Indexes 
Set B, Ligation (96 Indexes, 96 Samples) 20034702

IDT for Illumina UMI DNA/DNA Index 
Anchors Set A for Automation 20066404

IDT for Illumina UMI DNA/DNA Index 
Anchors Set B for Automation 20063213

製品情報：シーケンス試薬 

製品名 カタログ番号

NovaSeq 6000 S2 Reagent Kit v1.5 (300 
cycles) 20028314

NovaSeq 6000 S4 Reagent Kit v1.5 
(300 cycles) 20028312

NovaSeq™ X Series 1.5B Reagent Kit 
(300 cycles) 20104705

NovaSeq X Series 10B Reagent Kit 
(300 cycles) 20085594

製品情報：解析

製品名 カタログ番号

ローカルのバリアントレポート作成

Illumina DRAGEN Server v4 20051343

Illumina DRAGEN Server Installation 20031995

Illumina DRAGEN Server v4 Support Plan 20085832

Field Delivered Applications Training 15032919

クラウドベースのバリアントレポート作成

ICA Basic Annual Subscription 20044874

ICA Professional Annual Subscription 20044876

ICA Enterprise Annual Subscription 20038994

ICA Enterprise Compliance Add-on 20066830

Subscription ICA Training and Onboarding 20049422

バリアント解釈

Illumina Connected Insights – Annual 
Subscription 20090137

Illumina Connected Insights-Research – 
Annual Subscription 20112516

Illumina Connected Insights – Oncology 
Genome Equivalent Samples (VCF) 20090138

Illumina Connected Insights Training – 
Remote 20092376

Informatics Professional Services 20071787

クラウドストレージ

Illumina Analytics – 1 iCredit 20042038

Illumina Analytics Starter Package – 1,000 
iCredits 20042039

Illumina Analytics – 5,000 iCredits 20042040

Illumina Analytics – 50,000 iCredits 20042041

Illumina Analytics – 100,000 iCredits 20042042
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