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フィルジェン株式会社 バイオインフォマティクス部

(support@filgen.jp)

がんゲノムプロファイリング検査における
エビデンス収集と評価
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◼ がんゲノムプロファイリング検査では、次世代シークエンサーを使っ
て検出された遺伝子バリアントの臨床的意義付けや治療方針の
議論が必要で、これには専門的な知識が必要になり、臨床の現
場の大きな負担となっています。

◼ Golden Helix社VarSeq®の有償アドオンであるVSClinical
AMPでは、体細胞バリアントなどのバイオマーカーの臨床エビデンス
や治療薬、臨床試験情報を提供することで、これらの負担を軽減
します。

はじめに
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◼ 様々なデータベースを用いて、バリアントデータ（VCFファイル）へアノテーション
付けを実行

• RefSeq Genes
• dbSNP
• ClinVar
• OMIM
• CIViC
• ICGC / TCGA
• MSK Impact

• 1000 Genomes
• NHLBI 6500 Exomes
• ExAC Variant
• gnomAD Exomes/Genomes
• GenomeAsia 100K
•各種遺伝子パネルのターゲットデータ

...など

◼ アノテーション付けされたバリアントデータより、任意の検索条件でデータのフィル
タリングを行うワークフローを作成

◼ カバレッジ計算やトリオ解析、表現型情報に基づく遺伝子ランキングなどの解
析アルゴリズムを搭載

◼ ゲノムブラウザーにより、サンプルのバリアントデータやリードアライメントデータ
（BAM/CRAMファイル）、また各種アノテーションを可視化

◼ 有償アドオンによる機能拡張で、CNV検出や臨床的意義の自動評価、パイ
プライン機能などが利用可能

• Orphanet
• BRCA Exchange
• PMKB
• dbNSFP
• REVEL
• CADD

VarSeq®

Annotation Variant Filtering

Data Analysis Genome Browser
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VSClinical (ACMG)

◼ メンデル遺伝病における生殖細胞系列バリアントを、ACMGガイドライ
ンの33種類の評価基準に基づいて分類し、病原性
（Pathogenic）や良性（Benign）の判定を行う

◼ ガイドラインのうち18種類の評価基準については、バリアントのアレル
頻度、機能予測、臨床情報データベースなどを用いて、自動分類を
実行

◼ 専用の分類用ツールを実行することで、VCFファイルに含まれる全バリ
アントに対して一括で評価を行い、評価結果に基づきバリアントのフィ
ルタリングが可能

VSClinical (AMP)

VSClinical

◼ がんにおける体細胞バリアントの臨床的意義の評価に使用

◼ 各種バイオマーカー（SNV, InDels, CNV, 融合遺伝子, 
TMB/MSIなど）をAMPガイドラインのエビデンスレベルで分類し、がん
の治療薬や臨床試験情報を含めたレポートを作成

◼ 主要ながんにおけるバイオマーカー情報などを収録した、専用の知識
ベースGolden Helix CancerKBが利用可能

◼ 体細胞バリアントの腫瘍原性（Oncogenicity）をスコアで評価



5

◼ バイオマーカーに対する、がんの治療方法のアクショナ
ビリティに基づいた分類ガイドライン

◼ 治療薬の感受性や耐性、さらに予後／診断に関す
る臨床的な評価を、エビデンスレベルで分類を行う

◼ 同一バイオマーカーの場合でも、がん種ごとに分類結
果は異なる

◼ VSClinical AMPでは、知識ベースから情報を引き
出し、バイオマーカーごとのエビデンスレベルを、ソフト
ウェアが自動的に分類を行う

AMPガイドライン
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がん種情報

バイオマーカー

Golden Helix 
CancerKB

+

✓ エビデンスレベル分類

✓ 臨床的解釈

✓ 候補治療薬

✓ 論文リスト

◼ がん種とバイオマーカーを入力すると、Golden Helix CancerKB
に照合が行われ、自動的にエビデンスレベルや各種の臨床評価
情報などが出力される

◼ Golden Helix CancerKBからの出力結果は、他の知識ベース
の情報を参照しながら、編集が可能 レポート出力

バリアント評価の実行手順
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SNVs/Indels, CNVs & Fusion 
Analysis, Genomic Signatures

様々な遺伝子バリアントの解析に対応

Golden Helix CancerKB

専門家がキュレーションした、究極の体細胞変異解

釈エンジンである知識ベースを搭載

Combination Biomarkers

陰性所見も含めた、遺伝子バリアントの複

雑な組み合わせにも対応

Global Clinical Trials

高度な検索とフィルターを備えた、グローバルな

臨床試験情報が使用可能

Evaluation Scripts

スクリプトを利用して、TSO-500、Archer、Ion 

Torrentなどの結果データをダイレクトにインポート

Oncogenicity Classifier

遺伝子パネル、全エクソーム／全ゲノムシーク

エンスよりドライバー変異を抽出

VSClinical AMPの特長
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◼ Golden Helix社の臨床エキスパートがマニュアルキュレーションで作
成した、がんゲノム医療向けの知識ベース

◼ 遺伝子またはバイオマーカーごとに、該当がん種のクリニカルエビデンス、
臨床的解釈や候補治療薬の組み合わせ、参考論文などの情報が
収録されている

◼ 約1,000個の完全にキュレーションされた遺伝子を掲載

◼ 主要ながん遺伝子について、腫瘍特異的なアウトカムと頻度を提供

◼ 150個以上の新しい血液バイオマーカーの説明

◼ 診断および予後の解釈が100%以上増加

◼ NCCNガイドライン推奨薬物療法からの200個以上の新しい薬剤
感受性解釈

◼ 患者の治療選択肢とエビデンスの参考となる約65,000件の臨床
試験情報

Golden Helix CancerKB
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✓ Small Variant ✓ Fusion Gene (SV)✓ CNV ✓ Genomic Signature

◼ 評価に用いるバイオマーカーは、VCFファイル内のバリアントを選択するか、またはバリアント名を手動で入力

◼ Small Variantでは体細胞／生殖細胞の選択や、CNVは重複／欠失の設定も行う

バイオマーカーの入力
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◼ Small Variantを入力すると、バリアントごとの腫瘍原性のスコアと分類（Oncogenic, Benign, VUSなど）が表示される

◼ 腫瘍原性スコアは、データベースの情報やバイオインフォマティクス解析によりソフトウェアが自動で計算し、スコアの算出結果の根拠なども
確認が可能

腫瘍原性スコア

スコアの根拠

Oncogenicity Scoring
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治療薬 エビデンスレベル がんの種類 バイオマーカー

◼ バイオマーカーとがんの種類を入力すると、治療薬における薬剤感受性などのエビデンス候補の一覧が表示される

◼ 薬剤感受性の他、薬剤耐性、診断、予後に関する情報も表示される

クリニカルエビデンスの確認
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◼ エビデンスをクリックすると、臨床的解釈が表示される

◼ 解釈に用いられた論文とアブストラクトの一覧も表示される

薬剤感受性に関する臨床的解釈

参考論文の一覧

臨床的解釈と論文リスト
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✓ 遺伝子ごとの解釈 ✓ バリアントごとの解釈 ✓ 薬剤ごとの解釈

◼ 臨床的解釈は、遺伝子レベルやバリアントレベル、さらに薬剤レベルごとのものが確認可能

◼ 解釈に用いられた論文リストも閲覧可能

様々な臨床的解釈
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◼ 臨床試験情報の設定エリアにて国名
を選択すると、薬剤ごとの臨床試験が
下に表示され、内容を確認できる

◼ 試験名にチェックを入れると、レポートに
臨床試験の実施サイトを記載すること
が可能

臨床試験情報
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◼ レポート出力ボタンをクリックすると、バリアントや
臨床的解釈、治療薬、出典論文などの情報を
まとめたレポートが作成される

◼ レポートテンプレートを編集することで、レポート
のカスタマイズも可能

◼ レポートは様々なフォーマットで出力可能

✓ Word

✓ PDF

✓ JSON

レポートの作成
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お問い合わせ先：フィルジェン株式会社

TEL: 052-624-4388 (9:00～18：00）

FAX: 052-624-4389

E-mail: support@filgen.jp
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