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• Myriad Genetics의 사유 알고리즘으로 유전체 불안정성 확인 

• 500개가 넘는 유전자에 걸쳐 HRR 원인 변이와 HRD, TMB, 
MSI와 같은 유전체 시그니처 등 다양한 바이오마커 확인

• CGP와 HRD 검사를 지원하는 매우 정확한 통합형 연구용 
도구를 랩에 도입하여 운영 효율성 증진
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소개

꾸준히 암 유전체학 연구를 이어 온 연구자들을 통해 여러 종류의 
암에서 발생하는 분자 시그니처(molecular signature)가 
발견되고 있습니다. 이러한 시그니처 중에서 특히 상동 재조합 
결핍(homologous recombination deficiency, HRD)은 
난소암, 유방암, 췌장암, 전립선암의 종양 생명 활동을 이해하는 데 
점점 더 중요한 역할을 하고 있습니다.1 그러나 HRD 검사만으로는 
이러한 종류의 종양을 완전히 이해할 수 없습니다. 기타 알려져 
있거나 알려지지 않은 유전적 요인이 종양의 성장을 유발할 수도 
있습니다. 예를 들어, 난소암의 경우 고등급 장액성 난소암(high-
grade serous ovarian cancer, HGSOC) 환자의 약 20%만이 
BRCA1 및 BRCA2 변이를 가지고 있습니다(그림 1).2 유전자 
변이나 종양 변이 부담(tumor mutational burden, TMB) 
및 현미부수체 불안정성(microsatellite instability, MSI)과 
같은 분자 시그니처처럼 다른 유전자 변이가 존재할 수도 
있습니다. 종양의 성장을 유발할 수 있는 다른 요인을 파악하면 
연구자들에게 미리 귀중한 정보를 제공할 수 있습니다.

종양의 유전적 특성을 포괄적인 관점에서 살펴보기 위해서는 
추가적인 정보가 필요합니다. 여기에는 반복적인 단일 
유전자(single-gene) 검사나 소형 다중 유전자(multi-gene) 
패널을 사용해 볼 수 있습니다. 단, 이러한 접근법은 한 번의 
assay로 얻을 수 있는 정보가 적고 샘플과 시간도 더 필요합니다. 
종양의 유전적 토대를 이해하는 데 활용할 수 있는 또 하나의 
연구 방법으로는 포괄적인 유전체 프로파일링(comprehensive 
genomic profiling, CGP)이 있습니다. CGP는 차세대 
시퀀싱(next-generation sequencing, NGS) 기반의 연구 
방법으로, 한 번의 검사를 통해 한 개의 샘플에서 수백 개의 
바이오마커(biomarker)를 동시에 분석할 수 있어 연관성이 있는 
변이를 발견하는 능력이 극대화됩니다.

TruSight Oncology 500 HRD는 CGP와 HRD 검사를 동시에 
지원하는 Illumina의 입증된 NGS 기술과 Myriad Genetics의 
GIS 알고리즘을 적용한 NGS 기반의 연구 전용 assay입니다. 
한 개의 샘플과 단일 워크플로우를 통해 랩에서 자체적으로 수행 
가능한 TruSight Oncology 500 HRD assay(표 1, 표 2)는 
종양의 유전체적 특성과 통찰을 제시할 수 있는 500개 이상의 
유전자와 유전체 시그니처에 대해 정확하고 민감한 연구 정보를 
제공합니다. 

HRD 소개

HRD는 세포가 이중 가닥(double-stranded) DNA 손상을 상동 
재조합 복구(homologous recombination repair, HRR)를 
통해 제대로 복구할 수 없는 상태임을 나타내는 복잡한 유전체 
시그니처입니다. 

그림 1: BRCA 변이와 유전체 불안정성 이외의 유전체 변이도 종양에 존재 
가능 — 약 50%의 HGSOC 샘플이 HRD 양성이기는 하나 BRCA 변이와 
유전체 상처(genomic scar) 이외의 요인에 기인한 종양도 상당수 존재함.2 

DNA 손상을 복구하는 능력은 유전체 안정성과 세포 기능을 
유지하는 데 필수적이며, 염색체 무결성(chromosomal 
integrity)과 세포 생존(cell viability)을 보장합니다. HRR 
경로(pathway)는 여러 가지 유전자에 의해 조절되는데, 그중에서 
BRCA1과 BRCA2는 핵심적인 역할을 하고 있습니다(표 3).2-6 
만약 HRR 경로가 결핍되면 이중 가닥 손상이 제대로 복구되지 
않거나, 복구가 되더라도 오류가 발생하기 쉬운 비상동 말단 
연결(nonhomologous end joining, NHEJ) 경로를 통해 
복구됩니다. 이 경우 유전체 불안정성이 유전체 상처의 형태로 
나타날 수 있고, 이는 곧 종양 형성(tumorigenesis)으로 이어질 
수 있습니다.7 

유전체 상처와 GIS

유전체 상처란 염색체의 구조적 변화를 야기하는 이상 
(aberration)을 의미합니다. 이와 가장 관련이 있는 유전체 
상처로는 이형접합성 소실(loss of heterozygosity, LOH),8 
텔로미어 대립유전자 불균형(telomeric-allelic imbalance, 
TAI)9 그리고 대규모 상태 전이(large-scale state transition, 
LST)10가 있습니다(표 4). 이 세 가지 유전체 상처를 함께 
측정하면 HRD 상태를 나타내는 연구 지표로 사용 가능한 유전체 
불안정성 스코어(genomic instability score, GIS)를 얻을 수 
있습니다. 
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표 1: TruSight Oncology 500 HRD: CGP + HRD 연구용 
콘텐츠

연구 기능 설명

CGP 연구 지원

유전자 수 DNA: 523개, RNA: 55개

패널 크기 DNA: 1.94 Mb, RNA: 358 kb

면역항암제 바이오마커 TMB, MSI

전체 고형암 바이오마커 NTRK1, NTRK2, NTRK3

분석 소프트웨어 DRAGEN™ TruSight Oncology 500 
v2.5.2

HRD 상태

프로브 수 약 25,000개

인종 커버리지 EAS, EUR, AFR, AMR, SASa

BRCA1/BRCA2 커버리지 작은 변이 및 거대 재배열 변이

분석된 유전체 상처 LOH, TAI, LST

GIS 100점 만점의 숫자 점수

GIS 알고리즘 Myriad Genetics 제공

분석 소프트웨어 DRAGEN TruSight Oncology 500 
v2.5.2

GIS 알고리즘 구성 요소 – DRAGEN TruSight Oncology 500 
v2.5.2+에 포함된 베타 기능ᵇ

종양 분획(Tumor fraction)

종양 배수성(Tumor ploidy)

절대 복제 수(Absolute copy number)

이형접합성 소실(LOH)

a. AFR: African(아프리카인), AMR: ad-mixed American(혼합 미국인), EAS: East Asian 
(동아시아인), EUR: European(유럽인), SAS: South Asian(남아시아인)

b. 베타 기능은 Illumina의 검증을 거치지 않음. 자세한 정보는 v2.5+의 Customer Release 
Notes 참조.

표 2: TruSight Oncology 500 HRD: 연구용 Assay 상세 
정보

연구 기능 설명

샘플 사용량

DNA: 40 ng

RNA: 40 ng

FFPE: FFPE 조직 샘플에서 최소 
2 mm3 사용 권장

샘플 처리량(TruSight 
Oncology 500 +  
TruSight Oncology 500 
HRD)

런당 샘플 8개(NextSeq™ 550 시스템 
또는 Research Mode로 NextSeq 
550Dx 기기 사용 시)

런당 샘플 16개(NovaSeq™ 6000 
시스템 사용 시) 

샘플 구성

1~8개의 HRD 라이브러리를 8개의 
DNA 라이브러리(또는 8개의 
DNA+RNA 라이브러리)에 함께 넣어 
분석 가능(NextSeq 550 시스템 또는 
Research Mode로 NextSeq 550Dx 
시스템 사용 시)

수작업 시간 약 10.5시간(수동)

총 Assay 시간 핵산 준비에서 변이 보고까지 
4~5일 소요

시퀀싱 시스템

NextSeq 550 시스템 사용, 또는 
Research Mode로 NextSeq 550Dx 
시스템 사용, 또는 SP 플로우 셀과 
NovaSeq 6000 시스템 사용

시퀀싱 런 타임(Run Time)
24시간(NextSeq 550 High 
Output Kit 사용 시)

19시간(NovaSeq 6000 SP 사용 시)

시퀀싱 런 2 × 101사이클

검출 한계(Limit of 
Detection)c

HRD 
GIS: 32% 종양 함량a

CGP 
작은 변이: 5% VAF 
Fusion: copy 5개/ng RNA 
CNV: 증폭(amplification)의 경우 
2.2x 배수 변화; 결실(deletion)의 경우 
0.5x 배수 변화
BRCA 거대 재배열 
(엑손 3개 이상): 43% VAFa

BRCA 거대 재배열 
(엑손 3개 미만): 50% VAFa

분석 민감도(Sensitivity)c TruSight Oncology 500: > 96% 
(5% VAF에서 모든 변이 유형에 대해)

분석 특이도(Specificity)c
GIS: 100%b

TruSight Oncology 500: 
99.9998%(SNV 검출 시) 

a. FFPE 난소 샘플을 사용해 얻은 내부 검출 한계 연구 결과
b. 정상 난소 샘플을 사용해 얻은 내부 공시험(blank study) 한계 결과
c. Illumina 내부 데이터에 근거한 수치. 연구 전용이며, 본 사양은 임상/진단 용도로 승인되지 
않음.
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표 4: GIS에 포함되는 세 가지 유전체 상처

유전체 상처 연구 설명

이형접합성 소실(LOH)
유전자의 두 대립유전자(allele) 중 하나가 소실되어 동형접합 
세포(homozygous cell)가 생성되는 경우 남은 대립유전자가 
제대로 기능하지 못하면 악성 세포의 성장으로 이어질 수 있음. 

LOH

텔로미어 대립유전자 
불균형(TAI)

한 쌍의 염색체 말단(텔로미어)에서 대립유전자 비율이 
일치하지 않아 하나의 염색체가 다른 염색체보다 더 많은 수의 
대립유전자를 갖게 됨.

tai

대규모 상태 전이(LST)
염색체의 영역 간 존재하는 절단점(breakpoint)으로 인해 
염색체 쌍 내 불일치가 발생함.

lst

HRD 상태 확인 

HRD 상태는 원인 유전자(BRCA 및 기타 HRR 유전자)의 존재 
및/또는 유전체 상처의 영향으로 확인할 수 있습니다. 현재 
HRD 상태를 측정하는 데 사용되는 assay가 몇 가지 있는데, 
assay마다 기준에 차이가 있습니다.11 일부 assay는 %LOH만을 
측정하여 유전체 불안정성을 확인합니다. 세 가지 유전체 상처 
(LOH, TAI, LST)를 모두 확인함으로써 HRD 양성 샘플의 식별을 
극대화할 수 있다는 증거가 점차 늘어나고 있습니다.12-14 TruSight 
Oncology 500 HRD는 다른 상용 assay와는 달리 연구 시 
랩에서 자체적으로 CGP 연구를 수행하고 세 가지 유전체 상처를 
모두 확인할 수 있도록 해 줍니다.* 이를 통해 HRD 상태뿐 아니라 
특정 샘플 내 존재할 수 있는 기타 암 관련 유전체 변이에 대한 
신뢰할 수 있는 고감도 측정이 가능합니다. 

* TruSight Oncology 500 HRD에서 유전체 상처는 Myriad 
Genetics의 사유 알고리즘을 사용해 확인.

표 3: HRR 경로에 관여하는 유전자2,6 

ATM CHEK2 RAD50

ATR FANCA RAD51

BARD1 FANCC RAD51B

BRCA1 FANCI RAD51C

BRCA2 FANCL RAD51D

BRIP1 NBN RAD54L

CDK12 PALB2 TP53

CHEK1 PTEN



연구 전용입니다. 진단 절차에는 사용할 수 없습니다.   |   5
문서 번호: M-KR-00124 v5.0 KOR
원본 문서: M-GL-00748 v5.0 

TRUSIGHT ONCOLOGY 500 HRD

포괄적인 연구용 콘텐츠

종양학 분야의 권위자들과 공동 설계한 TruSight Oncology 
500의 콘텐츠는 기존 바이오마커와 새로운 바이오마커를 
포함할 뿐만 아니라 다양한 종양 연구 시 유전자에 대한 
포괄적인 커버리지를 제공합니다. 패널 프로브는 알려진 gene 
fusion(유전자 융합)과 새로운 gene fusion을 모두 고려하여 
설계되었으며, 종양 형성 연구에서 중요한 역할을 할 수 있는 
변이의 검출을 위한 523개의 유전자를 포함하고 있습니다. 
바이오마커는 단일 염기서열 변이(single-nucleotide variant, 
SNV), 삽입/결실(insertion/deletion, Indel), 유전자 복제수 
변이(copy number variation, CNV), gene fusion, BRCA 
유전자 내 거대 재배열(large rearrangement, LR) 그리고 
MSI, TMB와 같은 복잡한 면역항암제의 유전체 시그니처를 
포함합니다. 

또한 TruSight Oncology 500 HRD에는 다양한 인종에 걸쳐 
유전체 상처를 파악하기 위해 특별히 설계된 유전체 전체를 
커버하는 약 25,000개의 프로브가 포함되어 있습니다. GIS 
측정에 필요한 SNP의 수는 in silico 시뮬레이션을 통해 
결정하였고, SNP는 1000 Genomes Project의 데이터를 
기반으로 선택하였습니다. 

간소화된 워크플로우

연구 시 샘플 투입에서 최종 변이 보고 단계까지 해결해주는 
포괄적이고 간소화된 워크플로우를 통해 랩에서 더욱 간편하게 
자체적인 HRD 검사를 이용한 CGP 연구를 수행할 수 
있습니다(그림 2). HRD assay는 효율성 극대화를 위해 TruSight 
Oncology 500 assay와 함께 사용하도록 최적화되어 있어 추가 
시간이 소요되지 않습니다. 즉시 사용 가능한 라이브러리 프렙 
키트, 간단한 사용법, 정확하고 신속한 변이 검출 파이프라인을 
기반으로 짧게는 4일 안에 완료되는 워크플로우가 제공됩니다.

DNA 또는 RNA와 DNA로 시작

TruSight Oncology 500 HRD assay에는 동일한 샘플에서 
추출한 DNA 또는 DNA와 RNA를 사용할 수 있습니다. GIS는 
DNA 샘플을 이용해 측정됩니다. DNA를 사용하는 경우 
샘플 준비 단계는 유전체 DNA(genomic DNA, gDNA)의 
절단(shearing)으로 시작됩니다. DNA와 RNA를 모두 
사용하는 경우에는 먼저 RNA 샘플을 cDNA로 역전사(reverse 
transcription)합니다. 시퀀싱에 사용되는 라이브러리는 절단된 
gDNA와 cDNA를 가지고 동시에 준비합니다.

그림 2: 간소화된 TruSight Oncology HRD 워크플로우 — TruSight Oncology 500 HRD는 기존의 랩 워크플로우에 통합되어 핵산 준비부터 변이 
검출까지 4일 안에 완료 가능.  
a. 일부 국가에서는 지원되지 않음. Illumina Connected Insights는 서드 파티 지식 소스(third-party knowledge source)의 API 호출을 통해 사용자 정의 3차 분석 지원.

시퀀싱 변이 검출

NextSeq 550,
NextSeq 550Dx

(RUO Mode),
또는 NovaSeq 6000 

 시스템

다양한 제품 옵션:
Illumina Connected Insightsᵃ

Velsera CGW

라이브러리 준비 및
인리치먼트

TruSight Oncology 500
+ 

TruSight Oncology 500 
HRD

통찰�및�보고샘플 준비FFPE 검체

상용
DNA/RNA
추출 키트

다양한 종류의
조직 지원

DRAGEN TruSight
Oncology 500 Analysis 

Software 또는 로컬 DRAGEN 
Server 또는 ICA 
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빠르고 정확한 분석
TruSight Oncology 500 HRD의 변이 검출은 DRAGEN 
TruSight Oncology 500 v2 Analysis Software를 통해 
최적의 assay 성능을 보장하는 완벽히 통합되고 가속화된 
바이오인포매틱스(bioinformatics, 생명정보학) 알고리즘을 
사용하여 실행됩니다. DRAGEN TruSight Oncology 500 v2 
Analysis Software는 분석 시간이 더 짧을 뿐만 아니라 Myriad 
Genetics의 사유 GIS 알고리즘을 포함하는 고도로 정교한 HRD 
파이프라인을 통합하여 정확한 결과를 확보해 주고 포괄적인 GIS 
결과를 제공합니다. 또한 DRAGEN TruSight Oncology 500 
v2 Analysis Software는 BRCA 거대 재배열 변이도 검출할 수 
있습니다. 

DRAGEN 분석은 로컬 DRAGEN Server 또는 Illumina 
Connected Analytics(ICA)를 사용하여 클라우드에서 실행할 
수 있습니다. 모든 버전에는 오류와 artifact를 제거하는 고급 사유 
알고리즘이 적용됩니다. 

500개가 넘는 유전자에 걸쳐 변이를 검출할 수 있어 작은 변이의 
경우 5% VAF에서 > 96%의 분석 민감도와 > 99.9998%의 분석 
특이도로 측정이 가능합니다(표 2 및 표 5). 높은 분석 특이도는 
종양 전용(tumor-only) 워크플로우를 통한 TMB 측정 시 Mb당 
변이 수를 정확히 파악해야 할 때 특히 유용합니다. TruSight 
Oncology 500 Local App§과 DRAGEN TruSight Oncology 
500 파이프라인으로 분석한 DNA 변이 데이터는 서로 일치성을 
보입니다. 다만, DRAGEN 파이프라인을 이용하면 Local 
App보다 2~4배 빠른 속도로 분석을 완료할 수 있어 결과 도출 
시간이 더욱 단축됩니다.

표 5: BRCA 작은 변이를 높은 정확도로 검출a 

변이 VAFa 검출률a

BRCA2:N289H 5% 100%

BRCA2:N991D 5% 100%

BRCA1:S1613G 5% 100%

BRCA1:K1183R 5% 100%

BRCA1:K820E 5% 100%

BRCA1:D435Y 5% 100%

BRCA Somatic Multiplex I Reference Standard(Horizon Discovery)에서 원래 7.5% 
VAF인 여섯 가지 BRCA 작은 변이를 5% VAF로 희석. 검출률은 TruSight Oncology 500 
HRD assay를 사용하여 얻은 수치.

a  Illumina 내부 데이터에 근거한 수치. 연구 전용이며, 본 사양은 임상/진단 용도로 승인되지 
않음.

연구 중 분석 특이도를 위한 태그 추가 

라이브러리 준비 과정에서 고유한 분자 식별자(unique 
molecular identifier, UMI)15가 gDNA 절편에 추가됩니다. 
추가된 UMI는 낮은 대립유전자 빈도(low variant allele 
frequency, VAF)에서의 변이 검출을 가능하게 하는 동시에 
오류를 억제함으로써 연구 중 높은 분석 특이도를 확보해 줍니다. 

중점적 분석을 위한 라이브러리 인리치먼트 

DNA 및 RNA 기반 라이브러리에서 선택적 표적을 정제하기 
위해 입증된 하이브리드 캡처(hybrid-capture) chemistry를 
기반으로 라이브러리를 준비합니다. HRD 프로브를 이용한 
DNA 인리치먼트(enrichment)는 TruSight Oncology 
500 인리치먼트와 동일한 플레이트에서 동시에 일어납니다. 
관심 영역은 바이오틴화된 프로브(biotinylated probe)에 
하이브리드화(hybridization)된 후 스트렙타비딘이 코팅된 
마그네틱 비드(streptavidin-coated magnetic bead)를 
이용해 아래로 끌어당겨진 다음 라이브러리 풀(library 
pool)의 인리치먼트를 위해 용출됩니다. 하이브리드 캡처법은 
민감도가 높고 이미 알려진 fusion partner와 새로운 fusion 
partner로부터 gene fusion의 특성을 정확히 파악할 수 
있습니다. TruSight Oncology 500 라이브러리와 HRD 
라이브러리는 시퀀싱 전에 풀링(pooling)됩니다.

샘플 시퀀싱 

풀링된 TruSight Oncology 500 라이브러리와 HRD 
라이브러리는 NextSeq 550, NextSeq 550Dx† 또는 NovaSeq 
6000 시스템에서 시퀀싱됩니다. NextSeq 시스템은 런당 8개의 
샘플을 지원하는 반면, NovaSeq 시스템은 SP 플로우 셀 사용 
시 런당 16개의 샘플을 지원합니다.‡ TruSight Oncology 500 
라이브러리와 HRD 라이브러리는 시퀀싱 전에 풀링되므로 샘플 
처리량(throughput)은 유지됩니다. 각 샘플 인덱스(index)는 
품질 관리(quality control, QC) 기대치를 상회하는 시퀀싱 
메트릭스(metrics)를 생성할 수 있는 일관적인 성능을 
보여줍니다. 

NextSeq550 및 NextSeq 550Dx 시스템에서 지원되는 유연한 
배치(batch) 구성을 통해 1~8개의 HRD 라이브러리를 8개의 
TruSight Oncology 500 라이브러리(DNA 또는 DNA+RNA)에 
넣어 함께 분석할 수 있습니다. 연구자는 이 기능을 활용해 보유 
중인 리소스를 최대한 활용하고 특정 샘플 종류의 경우 대기로 
인한 일정 지연을 최소화할 수 있습니다.§

† Research Mode에서만 지원.

‡ DNA/RNA Kit를 사용하여 런당 16개의 샘플 처리 시 NovaSeq 6000 
Xp Workflow 필요.

§ DRAGEN 소프트웨어 기반이 아닌 이전 세대 TruSight Oncology 500 
소프트웨어
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또한 Illumina Connected Insights 및 Velsera Clinical 
Genomics Workspace(CGW) 등 다른 상용 제품을 통합하여 
변이 해석 및 최종 보고 단계를 진행할 수 있습니다. 연구자는 
로컬 서버 또는 Illumina Connected Analytics를 사용해 
클라우드에서 생성한 변이 검출 파일(variant calling file, 
VCF)을 선호하는 3차 분석 도구에 업로드할 수 있고, 수천 가지 
변이 중 생물학적 연관성이 있는 변이를 필터링한 후 우선순위를 
설정하여 맞춤화가 가능한 최종 보고서를 생성할 수 있습니다. 
HRD 상태의 경우 GIS를 직접 보고할 수 있으며 경우에 따라 3차 
분석 도구에서 BRCA1 및 BRCA2 변이와 높은 또는 낮은 GIS를 
함께 수집하여 복합적인 HRD 양성 또는 음성 결과를 출력할 수 
있습니다. 

재현 가능하고 신뢰할 수 있는 결과
Illumina는 TruSight Oncology 500 HRD로 얻은 고품질의 
분석 결과를 입증하기 위해 기존의 참조 표준 HRD 검출 
검사를 비교하는 다양한 연구를 실시했습니다. 대규모 난소암 
코호트에서 얻은 데이터를 TruSight Oncology 500 HRD로 
같은 샘플을 측정해 얻은 데이터와 비교했습니다. 데이터는 
모든 샘플에 걸쳐 매우 높은 일치성을 보였으며 GIS의 R2 값은 
0.98이었습니다(그림 3, 표 6).

추가적인 HRD 검사가 변이 검출에 준 영향이 없음을 확인하기 
위해 TruSight Oncology 500 HRD assay의 측정 결과를 
TruSight Oncology 500으로 얻은 결과와 비교했을 때 데이터는 
다양한 종류의 샘플과 다양한 종류의 변이에 걸쳐 높은 일치성을 
보였습니다(그림 4, 표 7).

표 6: HRD 상태에 대한 TruSight Oncology 500 HRD와 
참조 표준 검사 간의 높은 일치율¶

PPA¶, % 
(95% CI)

NPA¶, % 
(95% CI)

OPA¶, % 
(95% CI)

전체 HRD 상태 
(N = 194)

95.2  
(89.2~97.9)

96.8  
(91.0~98.9)

96.0  
(92.2~97.9)

BRCA 분석 
(N = 197)

92.9  
(83.0~97.2)

98.6  
(95.0~99.6)

96.9  
(93.5~98.6)

HRD GIS  
(N = 204)

95.1  
(89.1~97.9)

97.1  
(91.9~99.0)

96.1  
(92.6~98.0)

PPA: positive percent agreement(양성 일치율), NPA: negative percent 
agreement(음성 일치율), OPA: overall percent agreement(전체 일치율)
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그림 3: Myriad Genetics GIS와 TruSight Oncology 500 HRD GIS 
간의 일치성¶ — TruSight Oncology 500 HRD의 경우 포르말린 고정 
파라핀 내장(formalin-fixed, paraffin-embedded, FFPE) 난소암 
샘플에서 추출한 40 ng의 DNA를 assay에 사용함. DNA 라이브러리는 
샘플별로 두 가지 하이브리드화 반응군으로 나누어, 하나는 TruSight 
Oncology 500 프로브를, 다른 하나는 HRD 프로브를 사용함. 두 가지 
라이브러리는 모두 풀링 후 런당 샘플 8개를 사용하여 NextSeq 550 
시스템으로 시퀀싱하였으며, 데이터는 DRAGEN TruSight Oncology 500 
v2 Analysis Software로 분석함. 또한 샘플은 직교 검사(orthogonal 
test)를 위해 참조 assay를 사용해 추가 검사를 진행함.
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그림 4: TruSight Oncology 500과 TruSight Oncology 500 
HRD 간의 높은 TMB 일치성¶ — 125개의 난소암 샘플을 TruSight 
Oncology 500 assay와 TruSight Oncology 500 HRD assay를 
사용하여 시퀀싱한 결과 

¶ Illumina 내부 데이터에 근거한 수치. 연구 전용이며, 본 사양은 임상/진단 
용도로 승인되지 않음.
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표 7: TruSight Oncology 500과 TruSight Oncology 
500 HRD 간의 변이 유형별 데이터 일치성a

변이형 일치율a

작은 변이
PPA = 99.43% 
NPA = 99.99% 
OPA = 99.99%

CNV
PPA = 96.79% 
NPA = 99.65% 
OPA = 99.40%

MSI OPA = 100%

a  Illumina 내부 데이터에 근거한 수치. 연구 전용이며, 본 사양은 임상/진단 용도로 
승인되지 않음.

자체적인 HRD 검사 역량 확보

이미 NGS를 사용 중인 랩이라면 손쉽게 TruSight Oncology 
500 HRD를 통합할 수 있으므로 완전히 새로운 워크플로우나 
기술을 배우지 않아도 HRD 검사가 포함된 CGP 연구를 수행할 수 
있습니다. 자체적인 연구용 종양 assay 역량이 갖춰지면 랩에서 
직접 샘플과 raw data를 보관할 수 있게 되므로 작업 시간과 
샘플 사용 관리에도 긍정적인 영향을 가져올 수 있습니다. 또 랩은 
다수의 독립적인 단일 바이오마커 assay를 단 하나의 assay로 
통합함으로써 샘플, 시간, 비용을 모두 절약하는 동시에 양성 
바이오마커를 발견할 확률을 높일 수 있습니다. 

강화된 제품 특성

Illumina는 랩의 원활한 운영을 돕기 위해 높은 수준의 서비스와 
지원을 제공하고 있습니다. TruSight Oncology 500 제품**은 
효율성을 한층 더 높여 줄 다음과 같은 기능을 제공합니다.

• 사전 제품 변경 공지 ‒ TruSight Oncology 500 
포트폴리오**에 포함된 제품에 중요한 변경 사항이 있을 경우, 
Illumina에서 변경 6개월 전에 미리 랩에 알립니다.

• Certificate of Analysis ‒ 모든 TruSight Oncology 500 
제품**에는 제품이 사전 설정된 출시 사양과 품질을 충족했음을 
알리는 Illumina Quality Assurance Department가 발급한 
certificate of analysis(CoA)가 제공됩니다. 

**  NextSeq 550Dx(RUO Mode)에 번들 형태로 제공되는 TruSight 
Oncology 500의 경우, 향상된 기능은 핵심 소모품이 아닌 라이브러리 
프렙 키트에만 적용됨.

• 길어진 유통 기한 ‒ TruSight Oncology 500 시약의 최소한 
보장되는 유통 기한이 6개월로 연장되어 제품의 유통 기한 
만료 위험이 줄었으며, 랩에서는 현재 검사 요구 사항에 따라 
시약을 사용할 수 있습니다.

요약

TruSight Oncology 500 HRD는 랩에서 자체적으로 정확한 
CGP 연구와 HRD 검사를 수행할 수 있는 기회를 제공합니다. 
이 HRD 검사는 세 가지 주요 유전체 상처를 모두 포함하는 
포괄적인 GIS를 생성하며 기존 참조 표준 검사와 동등한 성능을 
보여줍니다. 그러나 HRD만으로는 종양에 대한 모든 정보를 
얻기 힘들 수 있습니다. HRD 검사와 500개가 넘는 유전자에 
대한 결과를 보고하는 포괄적인 assay를 통합하면 효율적인 
올인원 워크플로우를 통해 한 개의 샘플로부터 얻은 연관성 있는 
바이오마커와 유전체 시그니처에 대해 최대한 많은 연구 정보를 
확보해 줄 수 있습니다. 

상세 정보

DRAGEN Secondary Analysis 

Illumina Connected Analytics

Illumina Connected Insights

제품 목록

제품 카탈로그 번호

TruSight Oncology 500 HRDa  
(24 samples)

20076480

TruSight Oncology 500 복수의 번호 존재

DRAGEN TruSight Oncology 500 HRD 
Analysis Software, On-Premisea 20073738

a.  일본에서는 판매되지 않음.

https://sapac.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/dragen-bio-it-data-sheet-m-gl-00680/dragen-bio-it-data-sheet-m-gl-00680-kor.pdf
https://sapac.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/ica-data-security-white-paper-m-gl-00333/ica-data-security-white-paper-m-gl-00333-kor.pdf
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/connected-insights.html
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