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エクソーム解析は、2009年に最初の報告がなされて以来、遺伝学研究の中心的
手法となってきました。近年ではキャプチャ性能が向上し、CNV（コピー数変
異）も信頼性高く検出できるようになっています。疾患によって診断率はおよそ
40％に達します。一方で、ショートリードによる全ゲノムシーケンス（WGS）
はエクソームではカバーできない非コード領域も解析可能ですが、診断率の上乗
せ効果は最大でも15％程度に留まり、コストは2倍以上と高く、費用対効果の課
題が残っています。
同時に、ゲノム解析とトランスクリプトーム解析を組み合わせたマルチオミク
ス的アプローチも普及しつつあります。発現量やスプライシング異常に基づいて
候補遺伝子を絞り込むことが可能になりますが、RNAの発現は細胞特異的である
ため、検体の選択が重要です。最も入手しやすい血液では、小児神経疾患の原因
遺伝子がしばしば発現していません。そこで我々は、尿から非侵襲的に得られる
腎尿細管由来の上皮細胞を培養し、これを用いたトランスクリプトーム解析を開
始しました。これら尿由来細胞は、小児神経疾患に関与する遺伝子を強く発現し
ており、原因遺伝子の特定やバリアント解釈に有用なデータを提供しています。
本発表では、前半でエクソーム解析の診断率向上に向けた取り組み（アノテー
ション強化やイントロン変異の検出など）を紹介し、後半で尿由来細胞を用いた
マルチオミクス解析の成果を報告します。

※今大会のランチョンセミナーは事前予約制です。
事前予約は、参加登録マイページより可能です。



Twist Exome 2.0 パネル ~ Best-in-class Performance ~
希少疾患、遺伝性疾患、生殖細胞系列のがんの原因遺伝子を網羅

104132 Twist Exome 2.0, 2 Reactions, Kit
36.5 Mb のヒトタンパク質コーディング領域及びノンコーディング領域を標的とするパネル 濃縮 2 反応

104134 Twist Exome 2.0, 12 Reactions, Kit
36.5 Mb のヒトタンパク質コーディング領域及びノンコーディング領域を標的とするパネル 濃縮 12 反応

104136 Twist Exome 2.0, 96 Reactions, Kit
36.5 Mb のヒトタンパク質コーディング領域及びノンコーディング領域を標的とするパネル 濃縮 96 反応

実現し得る最高のターゲットエンリッチメント
Twist独自のシリコンプラットフォームにより作製される2本鎖DNAのNGSパネルにより、
シーケンスのリードの偏りの少ないハイブリダイゼーションキャプチャを実現します。
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