
ヒト全ゲノム・エクソームシーケンス

疾患ゲノム変異アノテーションサービス

■解析イメージ

品質検定

ライブラリー作製

ゲノムDNA

データをアップロード
アカウント連絡

大学・病院等の研究機関

アカウントログイン
データ閲覧
病原性変異の絞り込み
レポート発行

解析依頼・検体送付

シーケンス

タカラバイオ株式会社

血液、組織等

病原性変異同定画面

レポート発行例
WGS / WESデータから得られる
膨大な変異検出結果から、MH 

Guide/Mendelを用いて自動的
に病原性変異を絞り込みます。
※絞り込み条件はカスタマイズ
可能です。

ヒト全ゲノムシーケンス（WGS）／エクソームシーケンス（WES）データをMH Guide/Mendel（Molecular 

Health社）ソフトウェアを使用して解析

ACMG ガイドラインに基づき、膨大なゲノム変異データから遺伝性疾患変異を絞り込み、病原性判定を実施

取得済みシーケンスデータ（Fastqファイル）からのご依頼も可能

★

★
★

変異検出

PDFレポートでの納品も可能です！

疾患／遺伝形質情報 変異情報 接合性 病原性分類

※本受託サービスは、個別に合意した場合を除き、すべて研究目的として作業を行います。診断にはご利用いただけません。



～全ゲノムシーケンスまたはエクソームシーケンスデータを使用した情報解析オプションも充実しています。 ～

ゲノムワイド関連解析（GWAS） 日本人特異的変異解析

HLAタイピング解析

体細胞変異解析

ネオアンチゲン予測解析 ゲノム編集オフターゲット領域解析

取扱店

■受託サービスに関するお問い合わせ
滋賀県草津市野路東七丁目4番38号 〒525-0058
TEL 077-565-6999

Website https://catalog.takara-bio.co.jp/jutaku/

疾患ゲノム変異アノテーションサービス

■提供物 ： WGS / WES Fastqファイル

※パネル解析データの解析をご希望の場合は事前にご相談ください。

※シーケンスからご依頼の場合はヒト全ゲノムシーケンス／エクソームシーケンス欄を参照く
ださい。

■納品物

・作業報告書

・解析データ （マッピング結果bamファイル、変異検出結果vcfファイル 等）

・アカウント納品の場合

納品示時にアカウント情報をご連絡します。納品後一定期間内にMH Guide/Mendelにアップ
ロートされたデータの閲覧、変異絞り込み、レポート出力などを実施いただけます。

・PDFレポート納品の場合

MH Guide/Mendel 解析データ（Pathogenic変異レポート）を解析データとあわせて納品します。

ヒト全ゲノムシーケンス／エクソームシーケンス

・本チラシに記載されている会社名および商品名などは、各社の商号、または登録済みもしくは未登録の商標であり、 これらは各所有者に帰属します。
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メニュー ライブラリー 受入サンプル データ量目安 納品物

全ゲノムシーケンス解析
TruSeq DNA 

PCR-Free Library 

Prep Kit

ゲノムDNA 4 μg以上
（濃度：80 ng/μl以上）

90 Gbase

／検体

作業報告書
シーケンスデータ Fastqファイル

ヒトエクソーム
解析

Twist Comprehensive 

Exome Panel

ゲノムDNA 1 μg以上
（濃度：20 ng/μl以上）

5 Gbase以上
／検体

NovaSeq（150 baseペアエンドシーケンス）を用いたゲノムシーケンスを実施します。

検出変異にアノテーション情報を
付与した結果を納品します

変異塩基情報 SNP情報 変異影響度

人種別アレル頻度

遺伝子情報等

臨床影響度 各サンプルのジェノタイプ

ゲノム変異解析（SNV, Indel）、ゲノム構造変化解析（SV）、コピー数多型解析（CNV）

※ DNA抽出のオプションもございます。
※上記基準に満たない場合は別途お問い合わせください。
※DNAは滅菌水もしくはReduced EDTA TE buffer：10 mM Tris-HCl、0.1 mM EDTA pH8.0に溶解してください。

シーケンス

ご依頼

変異検出

データアップロード

納品


