
Genetic Variation

Variant Calling

Variant アノテーション

Fast Variant Calling

BAMファイルを使用した変異検出、フィルタリング、

およびアノテーションを実行できるだけでなく、ゲノム

ワイド関連解析（GWAS)を介して遺伝的変異

を特定の形質または疾患に関連付けることができ

ます（ショートリードデータのみ対応）。特定のメ

ソッド（例：GBS、WGS）や要件（倍数性レ

ベル、ゲノムカバレッジ、反復領域の有無など）に

合わせて解析を調整するための多くのオプションが

利用できます。

マッピングデータからバリアント (SNP、insertion、または

deletionsなど) を識別するプロセスです。

Ensembl の Variant Effect Predictorを使用して、

VCF ファイルに含まれるすべてのバリアントのコーディング

と遺伝的影響に関する情報を収集します。必要なのは

Variant Calling/Filtering ステップで使用したリファレ

ンスゲノムとアノテーションファイル(.gtf)だけです。

Variant フィルタリング

VCFファイルのさまざまなフィールドに関する独

自の基準に従って、品質の低いバリアントを削

除します。

GWAS 

GAIT3 Rパッケージを使用した、ゲノムワイド関

連研究（GWAS）により、多くのゲノムに存在

する数千から数百万の遺伝子変異を検査し、

特定の形質に関連する遺伝的変異を特定で

きます。

VCF

*リファレンスゲノムへのマッピングは、別途 Genome Analysis Module が必要です。



Genetic Variationモジュールでなにができる？

【最終的に得られる結果】

Variant Calling→Variant フィルタリングの解析の後、実行したバリアント アノテーション結果では、見つかった各バリアントの情報を含むテー

ブルといくつかの集団遺伝情報に関する情報を含むレポートが得られます。以下はバリアントの情報を含むテーブルと結果で、変異のタイプのタグ、

変異として VCF に表示されるヌクレオチドまたは配列、Nucleotide diversity(集団内の遺伝的多様性のレベル、表中のPi)、HWE p-

valueが含まれます。さらに各バリアントの結果の詳細を閲覧することも可能です(Annotation Detailsのテーブル)。この詳細にはその変異に

よって影響を受ける遺伝子機能の名前 (または ID)、 cDNA・CDS・Proteinの位置、アミノ酸置換情報が含まれます。また、得られた結果

からTs/Tv 比の情報のレポート表示や変異タイプ分布の円グラフ、品質管理チャートなどの作図などが可能です。

バリアントの情報を含むテーブル

各バリアントの結果の詳細（Annotation Details）

Genetic Variationモジュールのツールの組み合わせは、最近のレビュー研究で他の方法よりも優れた方法で、

遺伝子変異解析を実行できます！

【使用したデータセット】

このモジュールでは、一般的なツールであるBCFtoolsとFreeBayesに基づく

バリアントコールとフィルタリングのための2つの異なる分析ストラテジーを提供し

ます。特定の方法論（例：GBS vs WGS）や要件（倍数性のレベル、ゲ

ノムカバレッジ、反復領域の有無など）に合わせて解析を調整するための多く

のオプションが利用可能です。得られたVCFファイルは、EnsemblのVariant

Effect Predictorを使用してアノテーションすることができます。このツールの組

み合わせは、最近のいくつかのレビュー研究において、代替パイプラインを凌駕

することが示されています（ e.g. Nature Sci. Rep. 12, 11331

(2022)）。
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