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監修

がんゲノムプロファイリング検査の結果報告書は、単に遺伝子変異の有無が報告されるだけでなく、変異アレル頻度や

遺伝子融合部位におけるリード数などの、詳細な数値データも併せて報告されます。これは腫瘍率や検査標本の状態

が多様であるがんの検体における検査結果を、一律の基準で判断することが困難な場合でも、臨床情報を含めた総合

的な判断をするための重要な情報となります。結果の中には、臨床的意義を判断する基準が未だ明確になっていないも

のもあります。しかし、多くの症例データが蓄積されることで適切な基準が定まると同時に、新たな解析手法による診

断項目が開発されることも期待されています。がんゲノムプロファイリング検査は、未来に向かって進化を続ける検査で

す。各施設でぜひ有効にご活用いただけたらと考えています。

がんゲノムプロファイリング検査により、がん細胞に生じている遺伝子変異を詳細に把握することができます。この検査

によってゲノム特性に応じた治療法を選択することが可能になります。また、遺伝子変異を診断の補助や予後の予測に

利用することも可能になります。しかし、それと同時に、構造異常やコピー数異常も含まれたゲノムプロファイリング検査

で得られる情報は複雑であり、解釈には専門的な知識が必要です。この検査をより有効に活用するために、診療科・施

設を超えた連携を実現し、ひとりひとりの患者さんに最適な「ゲノム医療」が届けられることを臨床の現場から期待して

います。

進化するがんゲノムプロファイリング検査

臨床の現場からの期待

辰野 健二 先生

加藤 元博 先生
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遺伝子変異解析結果等の詳細情報が記載されます。
DNA・RNAの解析結果及び二次的所見の解析結果と核酸及びNGSのQC（検査の品質）結果が報告されます。
本レポートは、エキスパートパネルでの議論に活用されることを想定しています。
候補となる薬剤情報や臨床試験の情報等についてはC-CAT調査結果を参照してください。

体細胞変異と生殖細胞系列バリアントの情報を区別せずに、Comprehensiveレポートの概要が記載されます。
担当医が必要に応じ、医療行為の中で患者さんに返却することも想定しています。
二次的所見（生殖細胞系列バリアント）の開示希望によらず返却していただくことができます。

二次的所見（生殖細胞系列バリアント）の結果が記載されます。
二次的所見の開示を希望される患者さんへPrimaryレポートと共に返却されることも想定しています。

Comprehensiveレポート

Primaryレポート

Germlineレポート

GenMineTOPポータルからComprehensiveレポート、Primaryレポート、Germlineレポートが報告されます。
Primaryレポート、Germlineレポートの内容はComprehensiveレポートに含まれます。
本資料ではComprehensiveレポートの内容を中心に解説します。

GenMineTOPにおけるレポートの種類

Comprehensiveレポート（全6項目）

Primaryレポート（全8項目）

Germlineレポート（全3項目）

1. 基本項目

DNA解析

RNA解析

8. その他

1. 基本項目

2. 二次的所見（生殖細胞系列バリアント）

3. その他

注1）患者さんに返却されることは想定していません。
注2）Comprehensiveレポートと共に出力されるSupplementary Informationは、承認範囲に含まれない情報となります。
　　   Supplementary Informationの情報だけを基にしてエキスパートパネルで議論することは差し控えてください。

2.1 一塩基置換及び塩基の挿入/欠失
2.2 マイクロサテライト不安定性（MSI）
2.3 腫瘍遺伝子変異量（TMB）
2.4 塩基置換パターン
2.5 コピー数異常（遺伝子単位）

2. 一塩基置換及び塩基の挿入/欠失
3. マイクロサテライト不安定性（MSI）
4. 腫瘍遺伝子変異量（TMB）
5.コピー数異常（遺伝子単位） 

3.1 融合遺伝子
3.2 エクソンスキッピング
3.3 遺伝子発現

6. 融合遺伝子
7. エクソンスキッピング

3. RNA解析

4. DNA解析：二次的所見（生殖細胞系列バリアント）

5. QC・シーケンス情報

6. その他

1. 基本項目

2. DNA解析：体細胞変異
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GenMineTOPにおけるレポートの見方

患者属性・検体の確認

検査の品質の確認

遺伝子変異の確認

1

2

3

Comprehensiveレポートには、報告されるすべての解析結果が記載されています。
各項目は以下の順番で確認することをお勧めします。

解析結果を確認する前に「1. 基本項目」の「1.1 患者情報」にて、患者識別
IDと検体識別番号が、目的の患者さんと一致していることを確認します。
また、二次的所見（生殖細胞系列バリアント）の開示希望の有無も確認し
ます。

解析結果を確認する前に「1. 基本項目」の「1.4 検査コメント」にて、特記事項
の有無を確認します。さらに、「5. QC・シーケンス情報」で、検査全体の品質
を確認します。

「2. DNA 解析、３. RNA 解析、4. 二次的所見（生殖細胞系列バリアント）」
で、遺伝子変異や構造異常などの各解析結果を確認します。生殖細胞系列
バリアントは、二次的所見の開示希望のある患者さんに開示されることを想
定しています。レポート返却前に開示希望の有無を再度ご確認ください。
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基本項目
Comprehensiveレポートサンプル

1

4

5

6

8

2

7
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解説解説

患者情報

C-CAT登録ID
施設の電子カルテ等又はC-CAT 入力ツールにて症例登録時に発番されるID 。
C-CATへ情報やゲノムデータ等を提供することに同意が得られた患者さんの場合にのみ記載されます。
注）C-CAT（Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeutics：がんゲノム情報管理センター）

患者識別ID
医療機関にて付与される患者さんを特定するために用いられるID。
　
検体識別番号
医療機関にて付与される検体を識別するための番号。

生殖細胞系列バリアントの開示希望
検査オーダー時に選択された遺伝性腫瘍の情報提供希望の有無が記されます。

がん種
検査オーダー時にGenMineTOPポータルのがん種（第一選択）で選択された内容が表記されます。
診断名は、C-CATが公開している「がん種区分がん種リスト」に基づいています。

レポート番号
発行されたレポートごとに付与される番号です。末尾の数字が版番号を示します。

受付日
医療機関から委託先検査会社が検体を預かった日付です。

検査コメント
検査工程の中で、検査結果の解釈に影響を及ぼす可能性のある事象が生じた場合、検査コメント欄に記載してお知らせ
します。

DNAやRNAが核酸抽出時に基準値を満たしていたとしても、十分なライブラリー量やリード数が得られない場合があり
ます。ライブラリー調製以降の工程において当社の基準を満たさなかった場合、解析結果は参考値として報告します。

核酸抽出時やライブラリー調製時に、シーケンスに必要なDNA・RNA収量が得られなかった場合、測定不能として解析
結果は報告できません。どちらか一方のシーケンス結果が得られた場合は、得られた結果のみ報告します。

以下の項目が基準値を満たさないため、RNAの解析結果を参考値として報告いたします。
・腫瘍RNAのキャプチャー前収量(ng)

・腫瘍RNAの総リード数

以下の項目で基準を満たさないため、RNAの検査結果は報告できず、DNAの解析結果のみを報告いたします。
測定不能：
・腫瘍RNAのサンプル収量(ng)

検査コメント

検査コメント

1

8

2

4

6

3

5

7

例1

例2
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Comprehensiveレポートサンプル

QC・シーケンス情報

21 3 4 5

108 976 11

14 15

16

1312
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各項目の基準値

解説

サンプル収量 (ng)
提出された検体から抽出した核酸の収量です。
 ΔΔCq
腫瘍組織由来のDNAのみ測定し、DNAの断片化（分解度）の程度を示します。この数値が大きいほど断片化が進んでい
ることを示します。断片化が進んだDNAを用いてライブラリー調製工程に進んでも解析に十分なライブラリー量が得ら
れないため、ΔΔCqが基準値である5未満であることを確認してからライブラリー調製工程へ進みます。
 DV200 (%)

RNAの断片化（分解度）の程度を示す数値で、200塩基以上のRNAの割合を示しています。この数値が小さいほど断片
化が進んでいることを示します。DNAと同様に、断片化が進んだRNAを用いてライブラリー調製工程に進んでも解析に
十分なライブラリー量が得られないため、DV200が基準値である30.0%以上であることを確認してからライブラリー調
製工程へ進みます。
 キャプチャー前収量 (ng)
全領域を増幅させた後のキャプチャー工程に進む前のライブラリーの収量です。
 モル濃度（nM)
キャプチャー後のライブラリーの濃度(ng/μL)と平均長（bp）をもとにモル濃度に換算した値です。

Cluster Pass Filter (%)
フローセルに張り付けたDNA 断片のうち、解析に用いられる断片の割合です。２分子以上のDNAに由来するクラスター
は、塩基配列が混ざった状態になるため、このフィルターをパスしません。
 Yield
シーケンスにて決定された塩基の総数です。

％＞＝Q30％（％）
Phred Quality Score 30 以上となった塩基の割合を表します。Q30 とは塩基の判定のエラー率が0.1％（1/1000）
の意味で、次世代シーケンサーではQ30 以上で判定された塩基の割合でシーケンスの品質を判断します。

総リード数
シーケンスによって得られたPCRによる重複を含むリード数です。

ユニークリード数
総リード数からマップされていないリード数と重複リード数等を除いたリード数です。

ユニークリード率 (%)
総リード数に対するユニークリード数の割合です。

1

2

3

4

5

6

7

8

9

10

11

血液DNA

サンプル収量
（ng） ΔΔCq

DV200
（％）

キャプチャー前収量
（ng）

モル濃度
（nM） 総リード数

腫瘍DNA

腫瘍RNA

200.0 ng 以上

100.0 ng 以上

400.0 ng 以上

5.0 未満

30.0 % 以上

187.5 ng 以上 4.0 nM 以上

20,000,000 以上

40,000,000 以上

20,000,000 以上
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マップ率 (%)
ユニークリード数に対するマップされたリード数の割合です。

オンターゲット率 (%)
ユニークリード数に対する解析対象遺伝子のリード数の割合です。

ターゲットエクソンカバー率 (%)
解析対象遺伝子のエクソン領域においてリード深度100以上で解析された割合です。

インサートサイズ
解析された塩基配列の長さです。検体の断片化が進んでいると、インサートサイズが低下することがあります。

バリアントアレル頻度相関係数
SNP（Single-Nucleotide Polymorphism : 一塩基多型）のアレル頻度は正常部とがん部で一致する（ほとんどのSNP

は下図のA/A、A/B、B/Bの丸の中にある）ので、通常は1に近い値になります。検体の取違え、他人のDNAの混入などが
あった場合は値が大きく低下します。SNP頻度分布図はSNPのアレル頻度を正常部（血液DNA）とがん部（腫瘍DNA）
でプロットした図です。

12

13

14

15

16

A/B

B/B

A/A

LOH（ヘテロ接合性の喪失）領域にあるヘテロSNPです。がんでは片
方のアレルが欠失する場所が多いので、頻度が50％からずれます。

腫瘍率が100%に近い腫瘍では、LOHでのSNPは0か100%になります。

体細胞変異

正常組織にはないAアレルが出現→他者のDNAの混入が疑われる。

VAF：Variant Allele Frequency
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検査の報告基準

①核酸抽出時の収量
 腫瘍 DNA：100 ng 以上
 腫瘍 RNA：200 ng 以上
②ライブラリー量
 各項目 187.5 ng 以上
③総リード数
 血液 DNA：2000万リード 以上
 腫瘍 DNA：4000万リード 以上
 腫瘍 RNA：2000万リード 以上

【参考値報告】
DNA・RNA解析それぞれにおいて、①②③いずれかひとつでも基準値に満たなかった場合、参考値報告となり、
右記の報告内容となります。

【検査不能・検査中止】
DNA・RNA解析それぞれにおいて、①②③いずれかで測定不能となった場合、当該パネルからの検査結果は
報告されません。

【通常報告】
以下の基準値を全て満たした場合、通常報告となり、全ての項目がレポートされます。

DNA解析が参考値となった場合の報告内容

RNA解析が参考値となった場合の報告内容

2.1

2.2

2.3

2.4

2.5

4.

3.1

3.2

3.3

一塩基置換及び塩基の挿入/欠失：検出されたバリアントは報告されます。
マイクロサテライト不安定性（MSI）：既定の解析可能領域数が得られている場合は報告対象となります。
腫瘍遺伝子変異量（TMB）：本項目は品質が保証できないため報告対象外となります。
塩基置換パターン：本項目は品質が保証できないため報告対象外となります。
コピー数異常（遺伝子単位）：本項目は品質が保証できないため報告対象外となります。
二次的所見（生殖細胞系列バリアント）：検出された二次的所見は報告されます。

融合遺伝子：検出された融合遺伝子は報告されます。
エクソンスキッピング：検出されたエクソンスキッピングは報告されます。
遺伝子発現：本項目は品質が保証できないため報告対象外となります。

Supplementary Informationコピー数グラフ：本項目は品質が保証できないため報告対象外となります。

＊上記の番号はComprehensiveレポートの項目番号を示しています。

DNA

基準値未満RNA

測定不能

基準値以上 通常報告 DNA：参考値
RNA：通常報告 

DNA：報告なし
RNA：通常報告

DNA：参考値
RNA：参考値

DNA：参考値
RNA：報告なし

DNA：通常報告
RNA：参考値

DNA：通常報告
RNA：報告なし

DNA：報告なし
RNA：参考値

検査中止

基準値以上 基準値未満 測定不能
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Comprehensiveレポートサンプル

その他
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Comprehensiveレポートサンプル

DNA解析：体細胞変異

5432

6

1

7



15

注）参照するアノテーションのデータベースのバージョンは「 6. その他」の項目に記載しています。

　　最新のバージョンとは登録されている変異が異なる場合があります。

解説解説

染色体位置
遺伝子異常が検出された遺伝子の染色体上の位置（サイトバンド）とDNA上の位置（ゲノムポジション）です。

CDS（Co Ding Sequence）変化・アミノ酸変化
「CDS変化一致」は各データベースにおいてCDS変化とアミノ酸変化が完全に一致している際のアノテーション情報が
記載されます。「アミノ酸変化一致（CDS変化不一致）」は各データベースにおいてアミノ酸変化は一致しているが、CDS

変化が異なる場合のアノテーション情報が記載されます。CDS変化が一致している場合でもCDS変化の記載形式の違い
により、「CDS変化一致」ではなく「アミノ酸変化一致（CDS変化不一致）」に記載される場合があります。
　
変異アレル頻度
対象領域にマップされたリードのうち、変異が含まれるリードの割合です。

臨床的意義：ClinVar
検出された変異やアミノ酸変化が ClinVarに登録されている臨床的意義を記載しています。登録されていない場合は空欄
になりますが、タンパク質の機能に影響を及ぼすような、臨床的意義のある変異やアミノ酸変化である可能性は否定でき
ません。

臨床的意義：COSMIC
検出された変異やアミノ酸変化がCOSMICに登録されている臨床的意義を記載しています。登録されていない場合は
空欄になりますが、タンパク質の機能に影響を及ぼすような、臨床的意義のある変異やアミノ酸変化である可能性は否
定できません。FATHMM scoreが0.7以上の場合はPathogenic、FATHMM scoreが0.5以下の場合はNeutralと表
記されます。検出された変異やアミノ酸変化がCOSMICに登録されていてもFATHMM scoreが0.5超0.7未満もしくは
FATHMM scoreが付与されていない場合はn/aと表記されます。

アミノ酸の青字表記
フレームシフト等が起きて終止コドンとなった場合は対応するアミノ酸がなく、臨床的に意義ある変異となっている可能
性もあるため、レポートでは終止コドンを認めた場合には「青字表記」としております。

閾値未満のホットスポット変異
検出された一塩基置換及び塩基の挿入/欠失は、5％以上の変異アレル頻度のものが報告されますが、薬剤の選択に関わる
ホットスポット変異については、変異アレル頻度が5％未満でも報告されます。

1

2

3

4

5

6

7



16

Comprehensiveレポートサンプル

DNA解析：体細胞変異

解説解説

腫瘍遺伝子変異量（TMB）
TMBは、腫瘍細胞に生じた遺伝子変異の量を100万塩基対あたりの変異数で示します。GenMineTOPでは、非同義変
異のみの変異数です。

マイクロサテライト不安定性（MSI）
解析可能なマイクロサテライト領域数（解析可能領域数）が200領域以上の場合に、MSI-H（MSI-High）かMSS

（Microsatellite-Stable）いずれかを判定し報告します。
 MSIスコア（％）=（MSI領域数 / 解析可能領域数）×100

塩基置換パターン
塩基置換の変異は、塩基の相補性を考慮するとC＞A、C＞G、C＞T、T＞A、T＞C、T＞Gの6パターンとなります。さらに、
変異の前後の塩基も含めた96種類の置換パターンを集計したグラフは、変異シグネチャーとも呼ばれています。この変
異シグネチャーは発がんのメカニズムによって特徴的なパターンを示すことから、がんの層別化や治療方針の策定に役
立つと考えられています1,2。例えば紫外線（UV）暴露は、シトシンを脱アミノ化することで C>T 変異を主とするシグネ
チャーを生じさせます。このようなシグネチャーは皮膚がんを示唆します。つまり原発不明がんがこのUVシグネチャーを
示す場合は、皮膚がんの転移という病理所見等の診断をサポートする情報となります。

2

1

3

1 Alexandrov LB et al. The repertoire of mutational signatures in human cancer. Nature 2020; 578:94-101
2 Alexandrov LB et al. Mutational signatures：the patterns of somatic mutations hidden in cancer genomes. Current Opinion in Genetics 

  & Development 2014; 24:52–60 

1

2

3

注）塩基置換パターンはTMBスコアが8mut/Mb以上の場合に表記されます 。  

DNA解析結果が参考値の場合は報告されません。

DNA解析結果が参考値の場合は報告されません。
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Comprehensiveレポートサンプル

DNA解析：体細胞変異

解説解説

コピー数異常（遺伝子単位）
コピー数は非腫瘍細胞と腫瘍細胞のリード深度とリード数の比率から遺伝子単位で算出し、増幅と判定された遺伝子に
ついて、非腫瘍細胞のコピー数を２としたときの相対値を表示します。腫瘍率による補正はしておりません。

コピー数異常は、非腫瘍細胞のゲノムのコピー数を2と想定して腫瘍細胞のコピー数を算出し、以下のいずれかの条件を満た
すものについて、トータルコピー数を増幅として報告します。増幅以外のコピー数異常は報告対象外です。

・コピー数が6コピー以上の場合
・臨床的意義が高い遺伝子について、コピー数が4以上の場合
・4コピー以上で報告対象となる遺伝子：
　CDK4,EGFR,ERBB2,FGFR1,FGFR2,FGFR3,MDM2,MET,CDK274(PD-L1)

1

1

DNA解析結果が参考値の場合は報告されません。

報告対象
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Comprehensiveレポートサンプル

RNA解析

2

5

1

4
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解説解説

染色体位置
5’側エクソンの切断部末端と3’側エクソンの切断部先端のゲノムポジションを示しています。

連結部位（該当エクソン/全エクソン数）
結合しているエクソンが記載されます。
（例：28個のエクソンがありエクソン2-7がスキップされる場合はexon1/28-exon8/28と記載）

リード数
結合部のリード数を示し、カッコ内はそれぞれのエクソン部位での野生型リード数です。

1

4

2

5

3

6

3.1 融合遺伝子

3.2 エクソンスキッピング

融合遺伝子の表記順は上流遺伝子を先頭に表記しており（5’→3’の順）、表記される遺伝子の順に転写産物の融合が起きて
いることを表します。

RNAから検出されたエクソンスキッピングは、DNA上でエクソンそのものが欠損しているものと、スプライスサイトに異常が
起きているものの区別はせず、どちらもエクソンスキッピングとして検出しています。
エクソンスキッピングを報告する対象遺伝子はBRAF、CTNNB1、EGFR、ERBB2(HER2)、METの５つです。

染色体位置
染色体位置は転写産物における融合部位のゲノムポジションを示しています。

融合部位（該当エクソン/全エクソン数）
遺伝子の何番目のエクソン間で融合が起きているかを表しています。
（例： CCDC6-RETのexon1/9-exon12/20は、CCDC6の9個あるエクソンの1番目とRETの20個あるエクソンの
 12番目の間での結合が検出されていることを表しています。）
   注）各エクソン番号は、融合遺伝子配列に含まれるエクソン番号（末端もしくは先端）を表記しています。イントロンで
           融合する場合もあるため、融合点は染色体位置をご確認下さい。

融合遺伝子フレーム予測
遺伝子データベース情報に基づいて予測された、融合遺伝子のフレーム情報を示しています。
参考：レポート内の注意文言には以下の記載があります。以前はSupplementary Reportで報告していた内容ですが、
今バージョンよりComprehensive Reportでも報告するようになりました。

フレーム予測
フレーム予測情報は遺伝子データベース情報に基づく予測結果であり、フレーム情報を保証するものではありません。
Comprehensiveレポート 「6．その他」にあるレポート項目の解説 【3.1 融合遺伝子】に記載。

リード数
遺伝子融合を支持する（結合点をまたいだ）リード数で、カッコ内はそれぞれのエクソン部位での野生型リード数です。
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Comprehensiveレポートサンプル

RNA解析

1

RNA解析結果が参考値の場合は報告されません。　
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ばらつきが大きい

密集している

偏っている

A

B

C

解説解説

遺伝子発現量
遺伝子発現量はTPM（Transcript per Million：総転写産物を100万とした場合の当該遺伝子の転写産物の量）で表
記されます。GenMineTOPでは解析対象の遺伝子をキャプチャー法によって濃縮して測定するので、ここでのTPM

は他の方法（mRNAseqなど）で測定された値と比較することはできません。正常組織でのTPMの平均/標準偏差
は、市販されている各種臓器の正常組織由来のRNAを用いた場合の発現量を示しています。がん種に対応した臓器
での正常組織の値ではないことにご注意ください。遺伝子発現量プロットは、正常組織でのTPMの対数分布をバイ
オリンプロット（確率分布）で示し、黒点が当該症例でのTPMの値を表します。
当該症例のTPMの値が赤点の場合は10⁴以上であったことを表しています。（例として左図EGFR）

バイオリンプロットは、ヒストグラムを連続的に表記した図で、値のレンジ（最大値、最小値）と分布を知ることがで
きます。
分布が密集しているような場合はAのようになり、分布に偏りがある場合はBのように表示されます。
ばらつきが大きい場合はCのように全体が幅広く表示されます。

1

バイオリンプロットの見方
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Comprehensiveレポートサンプル

DNA解析：二次的所見（生殖細胞系列バリアント）

報告対象となる73遺伝子の一塩基置換及び塩基の挿入/欠失のうち、ClinVarやAmbry Genetics Corporationにより開
発、管理されているデータベースでPathogenicもしくはLikely Pathogenic以上の登録がある場合に報告します。
がん抑制遺伝子の場合はNull variant（ナンセンス変異・スプライスサイト変異・フレームシフト変異・開始コドンのエクステ
ンション）も報告します。

報告基準

1
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解説解説

二次的所見（生殖細胞系列バリアント）
非腫瘍細胞（血液）から病的とされるバリアントが検出された場合、生殖細胞系列バリアントの報告対象となる73遺伝
子であれば、二次的所見として報告されます。非腫瘍細胞におけるバリアントアレル頻度は一般に約50%になりますが、
実際の数値は上下し、挿入/欠失変異の場合は低くなることがあります。
腫瘍にアレル不均衡を起こすようなセカンドヒットが生じると、腫瘍組織のバリアントアレル頻度が高くなります。一方
で、二次的所見として報告されるバリアントがないことが、がんの発症に関わる遺伝的背景がないことを確定するもので
はありません。報告対象でない遺伝子に病的バリアントがあることや、報告対象の遺伝子であっても検出できていないゲ
ノム変化がありえること、検出感度以下の低頻度モザイク＊1による可能性もあることにご注意ください。臨床情報や他の
検査結果とあわせて総合的に取り扱うことが必要です。
Ambry Genetics Corporationのデータベースに基づく病原性予測の分類とともに報告されますので、ClinVarの情報と
ともに病原性を判断する参考情報となります。また、SNPデータベース＊2（1000G：1000Genomes project、ToMMo：
東北メディカル・メガバンク、HGVD：Human Genetic Variation Database）でみられる頻度が報告されます。一般集
団にみられる頻度が高いようであれば、病態への直接の関与は低い可能性が示唆されます。

1

＊1  ひとりの個体に異なるゲノム構成をもつ細胞から形成されていることがあり、その2種類以上の細胞が同一接合子（受精卵）に由来する場

 合をモザイクと表現します。そのため、生殖細胞系列バリアントであってもバリアントアレル頻度が50％より低くなることがあります。
＊2  ToMMoは「東北メディカル・バンク機構（https://www.magabank.tohoku.ac.jp/）」のデータベースを使用しています。東北メディ

 カル・メガバンク機構ではリファレンスゲノム配列としてhg19を使用していますが、本レポートにはGRCh/hg38へのコンバートを
 GenMineTOP側で行ったデータを記載します。
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全コピー数グラフ

コピー数グラフ

アレル別コピー数グラフ
A B C F

Supplementary Informationサンプル

2

コピー数グラフ

解説解説

全コピー数グラフ
コピー数は組織検体（腫瘍組織と正常組織）のコピー数を血液検体（正常組織）のコピー数で割った数に補正をかけ、2

をかけて算出しています。全コピー数グラフはそのコピー数をプロットし、基線がコピー数（相対値）2になるように補正
をかけて提示しています。あくまでも相対値であるため、正常組織のコピー数が基線（コピー数=2）となるとは限りませ
ん。また、黒い線はプロットした値を平滑化した結果を示しており、コピー数変化の傾向が確認できます。
全コピー数のグラフからは、１本の染色体全体が重複（A）、欠損 ( loss of heterozygosity[LOH]：ヘテロ接合性の消失)

する例（B）、染色体の腕単位での増幅、欠失（C）あるいは、遺伝子単位で増幅（D）、欠失する場合（E、G）などを判断
することができます。

アレル別コピー数グラフ
非腫瘍細胞でヘテロ接合が観察されたSNP部位でのコピー数を表示することで、腫瘍組織でのコピー数をアレル別に表
示することができます。コピー数異常の多くは片側の染色体で生じますが、アレル別コピー数グラフを見ることでその様子
が詳細にわかります。赤線と青線が父方、母方のアレルを表しているわけではなく、それぞれのアレル別にコピー数の高い
ほうを赤線で、低いほうを青線でつなぎ、青線が下に表示されるように調整しています。
トータルのコピー数に変化がなくても実際には増幅と欠損 /欠失が同時に起きている copy-neutral LOH（Uniparental 

Disomy[UPD]：片親性ダイソミー）（F）や、2本の染色体が同時に欠失するHD（Homozygous Deletion：ホモ接合性欠失）
（E、G）の可能性も推測できます。腫瘍、正常サンプルのリード数比の分布から推定した基線を1と表示しておりますが、
腫瘍率や倍数体の影響もあるため、コピー数に異常のない基線が1にはならないことがありますので、ご注意ください。

1

2

A B C F

E

1

D
G

上限値32コピー、下限値0.13コピーを超える場合、それぞれ32コピー、0.13コピーの位置にドットが表示されます

実際のレポートにはA～F等の注釈は行われません
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DNA解析結果が参考値の場合は報告されません。

注） Comprehensiveレポートと一緒に出力されるSupplementary Informationは、承認範囲に含まれない情報となります。Supplementary Information

 の情報だけを基にしてエキスパートパネルで議論することは差し控えてください。全コピー数グラフ及びアレル別コピー数グラフはリード数から推定された

 細胞集合でのコピー数プロファイルを表しており、個々の細胞のゲノムコピー数（染色体異常）を必ずしも反映するものではないことにご注意ください。

「報告基準未満の融合遺伝子」は、RNA解析結果が参考値の場合は報告されません。

コピー数グラフ

報告基準未満の融合遺伝子

解説注意事項

下記の通り、本品の特性を十分に理解した上で使用してください。

　・ 腫瘍率が低い場合、結果が偽陰性となる可能性があります。
　・ 一塩基置換および挿入・欠失の検出について、737遺伝子のエクソン領域およびスプライスサイトを対象としています。
 それ以外の領域は、検出およびレポートされません。
　・ 遺伝子のコピー数増幅の検出については、他のバリデートされた検査法との同等性は評価されていません。 

　・ 本品で得られた結果は特定の医薬品に対する適応判定を目的とするものではありません。
　・ 腫瘍遺伝子変異量（TMB）算出の手法や判定の基準は、検査ごとに異なることがあります。
　・ COSMICやClinVarなどの公共データベースの情報は定期的に更新されるため、レポート内の公共データベースの
 アノテーション情報と乖離する可能性があります。公共データベースのアノテーション情報を参照する際には、直接 Web

 サイト上で最新情報をご確認ください。
　・ 本品のエクソンスキッピング、融合遺伝子の検出は、対象となるポジションと報告基準を満たした場合に報告されます。
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