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Illumina 
Connected 
Insights

体細胞腫瘍学研究 
アプリケーション用の 
NGSデータ解釈を可能に

データシート

• ナレッジソースを統合し、日常的な三次解析の研究ワークフロー
を自動化することで、時間を節約し、信頼度の向上を実現

• アッセイや装置に関係なく、自動化された情報フローによってサ
ンプルから研究レポート生成までわずかなタッチポイントとなる
ように統合

• 臨床研究ラボの新しいナレッジへの対応、アッセイメニューの拡
大およびプロジェクトのスケールアップを可能にし、ラボの成長に
貢献
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はじめに
次世代シーケンス（NGS）テクノロジーの革新により、より高深度な
シーケンシング、より高いスループット、バリアント分類とバイオマー
カータイプのより包括的な評価が可能になりました。ゲノミクスに基
づく洞察は、疾患の根本的な原因の同定、研究の最適化、集団規模
のイニシアチブからの洞察の拡大に役立っています。

二次解析におけるバイオインフォマティクスの革新は、多くのNGSメ
ソッドによって生成される大量のデータに対応してきましたが、遺伝
子バリアントを解釈して生物学的知見を抽出するなど、三次解析のス
ケールアップに依然として苦労しているラボは多くあります。これに
より、ラボ人員の負担がさらに増加し、バリアント解釈の時間がかか
り、手作業の可能性があり、繰り返し工程が多く、1ゲノムまたは他の
アッセイタイプあたり7時間以上の処理時間がかかる工程となってい
ます。1

Illumina Connected Insightsは、ラボがNGSアッセイを施設内に
導入したり、既存のワークフローを拡張したりする際に、このデータ
解釈のボトルネックに対処するのに役立ちます。このカスタマイズ可
能なプラットフォームは、データのアップロードから研究レポート生
成までの三次解析を可能にし、ユーザー選択を自動化可能にすること
でユーザーエクスペリエンスを効率化します。Connected Insights
は、API（アプリケーションプログラミングインターフェース）を使用
して、55を超えるソースからバリアント情報にアクセスし、フィルタリ

ングと洞察の生成を行うことができます。Connected Insightsは、
ゲノムデータから生物学的洞察を抽出するために必要な時間と労力
を削減すると同時に、日常的なユーザー定義による解釈のオペレー
ション効率を最大化するように設計されています（表1）。 

Connected Insightsは、複数の研究アプリケーションと関心領域
に対応します。体細胞腫瘍学研究において、Connected Insights
は、組織生検または液体生検からの包括的なゲノムプロファイリン
グ（CGP）や血液学的悪性腫瘍のアッセイなど、さまざまな腫瘍学
アッセイからの入力データを受け入れることができます。このソフト
ウェアは、1塩基変異（SNV）、挿入/欠失（Indel）、融合遺伝子、構
造バリアント（SV）、ヘテロ接合性欠失（LOH）など、腫瘍のDNA
およびRNAサンプルで頻繁に同定されるバリアントタイプに対応
し、相同組換え修復欠損（HRD）を評価するために、腫瘍変異負荷
（TMB）、マイクロサテライト不安定性（MSI）、ゲノム不安定性スコア
（GIS）など、ゲノムワイドなバイオマーカーのユーザー解釈を可能に
します。Connected Insightsは、腫瘍学やそれ以外の追加のアプ
リケーション領域に拡大する将来性のあるフレームワークに基づい
て構築されています。 

Connected Insightsは、既存のNGSワークフローと統合してこ
のワークフローを拡張することで（図1）、ラボは標準化されたユー
ザー定義のワークフローを実施し、疾患関連バリアントを迅速に解
釈し、構造化された形式で結果を要約したレポートを生成できます。
Connected Insightsは、NGSワークフローの最後のピースである
三次解析を効率化し、研究アプリケーションにわたるオペレーション
拡大を可能にします。

図1：Illumina Connected InsightsはNGSワークフローを拡張します：研究アプリケーションや関心領域全体でバリアントの解釈とレポート作成が可能です。
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表1：Illumina Connected Insightsの特長

機能 仕様

プラットフォーム 
互換性

幅広いNGSシステムとEHR/EMRを含むデジタル
エコシステム内に実装するためのロバストなAPI

データ入力互換性
DRAGENソフトウェアまたはシームレスなデータ
フローを備えたその他の二次解析ソリューション
からのVCFファイル

アッセイ互換性

VCF出力可能な幅広いDNAまたはRNAアッセイ。固
形腫瘍アッセイ、リキッドバイオプシーアッセイ、悪性
診断のための血液学検査、パネル、WES、WGS、お
よび全トランスクリプトームゲノムシーケンス

バリアントの種類
スモールバリアント（SNV、Indel）、CNV、SV、融
合遺伝子、LOH、スプライス部位バリアント

ゲノムシグネチャー
TMB、MSI、HRD（GIS）、腫瘍における倍数性
（tumor ploidy）

遺伝的リスク 腫瘍に関連した遺伝的リスクについて報告する機能

サンプルの品質 QCメトリクス、腫瘍純度、VAFプロット

内部ナレッジ 
ベース

ラボのバリアントキュレーション、既存または取得
したキュレーションデータをバッチロードする機能

外部ナレッジ 
ソース

GenomenonからのCKB、OncoKB、COSMIC、
CIViC、ClinVar、LitVar、Mastermindなどの55
を超えるソース 

包括的な 
フィルタリング

バリアント頻度、クオリティスコア、リード深度、バ
リアントタイプ、機能的影響など

自動化および分類
主要なテストパラメーターに対するバリアントフィ
ルターの事前設定、VICCガイドラインに基づく発
がん性予測およびドラフトレポート生成に対応

バリアント 
キュレーション 
および保管

バリアント解釈を自動的に保存して、将来的な使い
やすさを向上

分かりやすい 
レポート作成

重点を置く疾患研究に基づき最適化できるカスタ
ムレポートの生成が可能

複数言語
ユーザーインターフェースとレポート生成に複数の
言語で対応 

視覚化
IGV、SV、CNV、カバレッジおよびBアリル比のゲノ
ムプロット、Circosプロット、VAF分布、融合プロッ
トなど

マルチプラット
フォームの 
アクセシビリティ

クラウドまたはオンサイトDRAGENサーバー経由
で導入可能

CNV＝コピー数バリアント、EHR＝電子健康記録、EMR＝電子医療記録、GIS＝ゲノ
ム不安定性スコア、HRD＝相同組換え修復欠損症、IGV＝Integrative Genomics 
Viewer、LOH＝ヘテロ接合性欠失、MSI＝マイクロサテライト不安定性、QC＝品質管
理、SNV＝1塩基変異、SV＝構造バリアント、TMB＝腫瘍変異負荷、VAF＝バリアントア
リル頻度、VCF＝バリアントコール形式、VICC＝Variant Interpretation for Cancer 
Consortium、WES＝全エクソームシーケンス、WGS＝全ゲノムシーケンス。

効率化されたオペレーション
Connected Insightsは、バリアントの解釈を最適化および自動化
し、レポート生成時間を短縮します。Connected Insightsは、ユー
ザー定義の事前設定の自動化を有効にすることから1つのインター
フェースで複数のソースのコンテンツを表示することまで、日々のラ
ボ業務を加速する強力なツールを提供します。ラボ固有のバリアント
キュレーションにより、ラボはプロセスを簡単にカスタマイズできま
す。地域コンテンツは機能性と関連性の追加レイヤーを推進し、ラボ
が包括的かつ有意義な研究結果を生み出すのに役立ちます。 

ラボ効率のための自動化 
ラボはConnected Insightsのユーザーインターフェースを使用する
ことで、解釈ワークフローの構成と自動化を容易に実現でき、効率が
向上します。

• 柔軟なバリアントフィルター（図2）により包括的なフィルタリン
グ戦略の開発が可能になります。フィルターは保存、ロック、共有
できるため、将来の解析を効率化できます。

• レポート作成の自動化機能により、バリアントの証拠レベルや
過去のレポートでの存在など、ユーザーの選択に基づいて研究レ
ポートのドラフトコンテンツが事前に生成されます。

• テスト定義機能は、ラボで実行される各アッセイの主要なパラ
メーター（バリアントフィルター、レポートテンプレートなど）を
保存します。誰が事前設定を編集できるかを制御する機能によ
り、ラボプロセスの一貫性と効率性が実現します。

• タグ付け、ロールベースのアクセス許可、ログ、ワークグループな
どのチームベースの機能により、チームの調整とコラボレーショ
ンが容易に行えます。

カスタムレポート生成までのワークフロー全体は1回の構成で自動化
することができ、チームの三次解析の速度、幅、および信頼度が向上
します。

包括的なナレッジベースのオプションがすべて
1カ所に
Connected Insightsによって確立されたAPI接続により、ラボは
ゲノム変異の評価に役立つ生物学的に関連する情報を含む55を超
える外部ナレッジソースのネットワークに直接アクセスできます。こ
れらの外部ナレッジソースには、10万人を超える世界中のユーザー
から信頼されているナレッジベースであるGenomenonのClinical 
Knowledgebase（CKB）が含まれ、包括的な固形がんおよび血液
がんのコンテンツ、体細胞バリアントアノテーションおよびその他
の関連コンテンツを提供します。さらに、Connected Insightsに
はFDA認定のコンテンツを含む、Memorial Sloan Ketteringの

https://ckbhome.jax.org/
https://ckbhome.jax.org/
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精密腫瘍学ナレッジベースであるOncoKBが統合されています。そ
の他統合されているソースには、Catalog of Somatic Mutations 
in Cancer（COSMIC）、Clinical Interpretation of Variants in 
Cancer（CIViC）、ClinVar、Online Mendelian Inheritance in 
Man（ヒトにおけるオンラインメンデル遺伝学、OMIM）カタログ、
バリアント頻度ソース、機能影響リソースおよび定期的に更新される
その他データベースなどがあります。LitVar 2.02、Genomenonの
Mastermind Genomic Intelligence Platform、Google Scholar
などを含む複数の論文検索ツールが統合されているため、キュレー
ションされたナレッジベースにまだ含まれていない洞察を取得でき
るようになります。

Connected Insightsは、複数のソースからの情報を1つのハブに集
約することで、異なるオンラインリソース全体のバリアント情報を手
動で検索する必要をなくし、解釈プロセスを効率化し、貴重な時間を
節約します。ユーザーは、ナレッジソースを選択し、特定のバリアント
について集約されたコンテンツを確認し、出版物ID、ガイドライン、
およびその他のエビデンス形式を含む、バリアントの関連付けに関
する詳細情報を調べることができます。本ソフトウェアは、標準化さ
れた簡潔な研究レポートテンプレートに関連するドラフト情報を非常
に効率的に入力できます。

地域コンテンツ
GenomenonのCKBを利用することで、Connected Insightsは包
括的な地域コンテンツへのアクセスを提供します。これらのソースに
は以下が含まれます。 

• 米国食品医薬品局（US FDA）、欧州医薬品庁（EMA）、および治
療用品管理局（TGA）からの地域固有の医薬品情報

• clinicaltrials.govによって提供される地域の臨床試験

• 米国がんネットワークの診療ガイドライン（N a t i o n a l
Comprehensive Cancer Network：NCCN）、American
Society of Clinical Oncology （ASCO）および、European
Society for Medical Oncology（ESMO、アジア諸国のガイド
ラインを含む）から提供される地域の診療ガイドラインからの推
奨事項

地域のコンテンツに加え、Connected Insightsのユーザーはバリア
ントの解釈と研究レポートの作成をカスタマイズして、地域の階層化
ガイドライン（例：ASCO/Association for Molecular Pathology
（AMP）3、ESMO Scale for Clinical Actionability of molecular 
Targets（ESCAT）4、またはFDAのアプローチによって開発された
フレームワークなど）に従うことができます。一部の地域で使用され
る生物学的分類5,6 は階層化システムで利用することができます。

図2：Connected Insightsのフィルター：包括的なフィルターセットにより、研究対象に関連する主要なバリアントを迅速に分離できます。

https://www.oncokb.org/
https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic
https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic
https://civicdb.org/welcome
https://civicdb.org/welcome
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
https://www.omim.org/
https://www.omim.org/
https://clinicaltrials.gov/
https://www.fda.gov/media/109050/download
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発がん性分類の自動化
体細胞バリアントの発がん性を分類するためのスタンダードは、
Clinical Genome Resource（ClinGen）、Cancer Genomics 
Consortium（CGC）、Variant Interpretation for Cancer 
Consortium（VICC）5 による共同ガイドラインから定義され、組
織間でバリアントの分類を調整します。Connected Insightsは、
SpliceAIやPrimateAI-3DなどのAIアルゴリズムを活用したガイドラ
インベースの発がん性分類を自動的に行います。ドラフト分類を支え
る論理と証拠は完全に透明かつインタラクティブであり、エビデンス
マップに示されます（図3）。ユーザーはドラフトや推定分類を上書き
したり編集したりできます。

ラボ独自のキュレーション
Connected Insightsは、ラボでキュレーションされたデータの個
別化されたプライベートリポジトリであるMy Knowledge Base
（MyKB）を備えており、これには、ラボですでに解釈されたバリア
ントに関する情報と、過去のレポートに含まれるそれらの詳細が含ま
れます。MyKBは、Connected Insights全体で使用され、過去の決
定を参照および再利用し、ドラフトレポートを自動入力します。キュ

レーションされたデータと、ラボからの蓄積された知識を効果的に
統合することで、解釈とキュレーションの負担を軽減し、さらなる効
率向上を実現できます（図4）。 

MyKBでは、ユーザーは次のことができます。

• Connected Insightsを採用する際に、ラボから過去のバリアン
ト解釈をアップロード

• ラボで作成または外部ソースによって作成されたバリアント記録
の複製と編集

• あらゆる腫瘍学階層化フレームワークを使用。完全にカスタム化
されたフレームワークも含む

• 症例から独立したバリアント解釈のドラフト作成、更新および承認

• 発がんの解釈に生物学的分類を使用

• ゲノムワイドなバイオマーカー（TMB、MSI、およびHRD（GIS）
など）の解釈

• レポートを含む、使用した過去のバリアントの概要を表示

図3：発がん性ドラフト分類とエビデンスマップ：ガイドラインに基づいて推定される発がん性が自動でスコア化され、論理と証拠が見やすく表示されます。
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簡潔かつカスタマイズ可能な研究レポート作成

Connected Insightsは、強力で柔軟な機能を提供し、明確で簡潔
なバリアントレポートを作成します。ユーザーは、初期設定のレポー
トテンプレートを選択するか、単純なワードプロセッサーのような
編集機能を使用して複数のカスタマイズされたテンプレートを作成
して保存するかを選択できます。レポート名とロゴの変更に加えて、
一般的なカスタマイズには、サンプルと被験者情報の表示の変更、
レポートセクション更新などが含まれます。レポートはPDFまたは
JSON形式で出力できます（図5）。

より深い洞察のための視覚化

Connected Insightsには、いくつかの視覚化機能（図6）があり、以
下を容易にします。

• バリアントQC（IGV、カバレッジ、Circos、VAFプロットなど）

• 同定したバリアントの理解（SV、CNV、カバレッジおよびBアリル
比のゲノムプロット、融合プロット）

• バリアントの解釈（組織および腫瘍組織全体にわたるバリアント
分布プロット、過去の症例コホート内のバリアント頻度）

統合型のソリューション

Connected Insightsは、既存のNGSワークフローと統合して、
三次解析を合理化し、バリアントの解釈を可能にします。本ソフト
ウェアは最大限の柔軟性を得るために事実上あらゆるバリアント
コーラーからのVCF出力と互換性があるため、ラボはNGSワークフ
ローに単一のベンダーソリューションを利用できます。Connected 
Insightsは、イルミナのあらゆるシーケンスシステムと互換性があ
り、Illumina Connected Softwareエコシステムに直接接続でき、
解析およびデータ管理ソリューションの効率化された全体的なセッ
トとして設計されており、すぐに導入したり、特定の要件を満たすよ
うにカスタマイズしたりできます。 

DRAGENTM二次解析

ユーザーは、クラウドで直接、またはローカルDRAGENサーバー経
由で、DRAGEN二次解析パイプラインをConnected Insightsに接
続することができます。シームレスな統合により、あらゆる規模のラ
ボが、Connected Insightsと、複数のバリアントタイプにわたって
DRAGENバリアントコールの実証済みのパフォーマンスと精度を組
み合わせることができます。 

図4：Connected Insightsでのラボ固有のキュレーション：キュレーションされたデータのラボのリポジトリは、将来の症例のナレッジソースとして機能し、解釈
とキュレーションの負担を軽減し、効率性をさらに向上させます。
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図5：Connected Insightsの柔軟なレポート作成機能により、事前に構成されたテンプレートを使用して、研究アプリケーションに対応する明確で簡潔なバリア
ント解釈レポートを作成できます。

Illumina Connected Analytics
Connected Insightsは、Illumina Connected Analyticsと直接
統合して、データのインポートを自動実施し、データストレージを統
合することができます。Connected Analyticsは、研究者が安全で
スケーラブルかつ柔軟な環境で大量のゲノムデータを管理および処
理できるようにする、包括的なクラウドベースのバイオインフォマティ
クスプラットフォームです。このソフトウェアは、人口コホート全体で
詳細なデータサイエンスを実施するラボの動力となり、国際的なデー
タプライバシー規制に準拠した安全なプラットフォーム上で協力者と
のデータ共有をサポートします。

成長の原動力
Connected Insightsにより、ラボは進化する科学と技術に対応し、
需要に合わせてオペレーションを拡張できます。

信頼できるサポートおよびサービスパートナー

イルミナは、ユーザーコミュニティがその使命とそれぞれの成長に貢
献できるようにすることに取り組んでいます。イルミナでは、ライブ
ラリー調製、シーケンス、解析に精通した経験豊富なサイエンティス
トで構成された世界トップレベルのサポートチームをご用意していま
す。テクニカルサポートは、電話と電子メールで24時間週5日世界中
でご利用いただけます。サポートは、月曜日から金曜日までの現地の
営業時間に基づいたフォローザサンモデルを使用します。
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イルミナは、お客様の成功に尽力するため、インフォマティクスサー
ビスチームによるサービスを提供しており、バイオインフォマティシャ
ン、データサイエンティスト、およびデザイナーのスタッフを配置し
て、解析ワークフローのカスタマイズと最適化を支援し、お客様の開
発負担を最小限に抑えます。

さらに、イルミナは完全なプロフェッショナルサービスオプションを
提供し、Connected Insightsの上流および下流でのカスタマイズさ
れた実装ニーズに対応します。典型的なサービスプロジェクトは、ラ
ボ標準作業手順書（SOP）に従ったソフトウェアの実装、過去のバリ
アントデータアグリゲーションとアップロード、ラボ情報管理システム
（LIMS）との接続性、電子健康/医療記録の統合（EHR/EMR）、役
割ベースの権限による共同研究者との接続など、データフローのセッ
トアップに及びます。このサービスにより、イルミナおよび提携したシ
ステムインテグレーターの専門知識を生かして、最適化されたデー
タフローを接続し、検証を行いながら、リソースを必要不可な作業に
集中させることができます。

マルチプラットフォームのアクセシビリティ
Connected Insightsは、ユーザーのデータが存在する場所で
ユーザーに対応するため、複数の導入オプションがあります。
Connected Insightsは、DRAGENサーバーを介してクラウドまた
はオンサイトで利用でき、さまざまなラボのさまざまなコンプライア
ンスおよび規制のニーズに対応します。

核となるセキュリティとコンプライアンス 
ゲノミクスデータを操作する場合、セキュリティは最も重要です。
Connected Insightsは、最も厳しいデータセキュリティ要件を満た
すために、さまざまなデジタルおよび管理手段を採用しています。 

Connected Insightsは、ローカルデータレジデンシー要
件に準拠するグローバルプラットフォームです。詳細につい
ては、『Security, privacy, and compliance with 
Illumina Connected Insights』セキュリティブリーフをご
覧ください。

図6：Connected Insightsの強力で明確な視覚化ツール：ユーザーは単
一のビューで複雑さを確認し、バリアントQCを実行し、データを解釈でき
ます。（A）DNAとRNAの遺伝子とエクソンの範囲。（B）SV、CNV、カバ
レッジおよびBアリル比をカバーしたゲノムビュー。（c）融合プロット。（D）
Circosプロット。

A.

B.

C.

D.

https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/illumina-connected-insights-security-brief-ruo-m-gl-02211/illumina-connected-insights-security-brief-ruo-m-gl-02211.pdf
https://jp.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/illumina-connected-insights-security-brief-ruo-m-gl-02211/illumina-connected-insights-security-brief-ruo-m-gl-02211.pdf
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製品情報
適性に関するお問い合わせにつきまして、イルミナは裏付けされた評
価エクスペリエンスを提供しており、Connected Insightsでご利用
可能なデータを用いてお客様が操作を行っていただくことや、本ソフ
トウェア内でご自身のデータを評価していただくことが可能です。詳
細は、イルミナの営業担当にお問い合わせください。

製品 カタログ番号

Illumina Connected Insights - Oncology 
Genome Equivalent Sample - VCF

20090138

Illumina Connected Insights 
Starter Implementation Package

20071787

Illumina Connected Insights 
Expanded Implementation Package

20071787 
(as scoped)

Illumina Connected Insights-Local - 
Oncology Genome Equivalent Sample 
- VCF

20112915

ラボに必要な追加アイテムは、作成された見積書に含まれます。

まとめ
Connected Insightsは、APIコールを介して外部ナレッジソースに
接続し、高度に調整可能なユーザー定義のワークフローの自動化を
可能にすることで、三次解析とバリアント解釈研究のワークフロー
を効率化します。Connected Insightsは、複数のアプリケーショ
ンと関心領域全体に対応します。ソフトウェアはあらゆる二次解析
バリアントコーラーの出力と互換性がありますが、イルミナのNGS
ワークフローに統合すると、ユーザーは実証済みのイルミナシーケ
ンステクノロジーと高精度なDRAGEN二次解析を利用できます。
Connected Insightsにより、ラボは今日の三次解析を効率化し、明
日のオペレーションを拡大できるようにします。

詳細はこちら
Illumina Connected Insights
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