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为体细胞肿瘤研究应用提供
NGS数据解读功能
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•	 �通过整合知识来源和自动化常规三级分析研究工作流程，�

节省时间的同时获得更可靠的结果

•	 �集成自动信息流，减少从样本到研究报告的手动操作次数，

不受检测方法或仪器的影响

•	 �为发展提供动力，使临床研究实验室能够紧跟新知识的步伐，

扩展检测菜单并扩大项目规模
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简介
新一代测序（NGS）技术的创新实现了更深入的测序、更高的

通量以及更全面的变异类别和生物标志物类型评估。以基因组

学为动力的见解有助于确定疾病的根本原因、优化方法并扩展

来自群体规模计划的见解。

虽然用于二级分析的生物信息学创新已满足NGS方法生成的

海量数据分析需求，但许多实验室仍在努力扩大三级分析的规

模，包括解读遗传变异以获取生物学相关意义。这也进一步加

重了实验室人员的负担，使变异解读成为一个耗时且可能需要

手动操作的过程，其中需要执行大量重复步骤，每个基因组或

其他类型的全面检测需要长达7个小时的时间1。

Illumina Connected Insights可帮助实验室在内部引入NGS检

测或扩展现有工作流程，解决数据解读难题。这一可定制的平

台实现了从数据上传到研究报告生成的三级分析，并通过自动

用户选择简化了用户体验。使用基于应用程序编程接口（API）

的检出，Connected Insights允许用户访问超过55个来源的变

异信息，以便进行筛选并生成见解。Connected Insights的特

色功能旨在减少从基因组数据中获取生物学见解所需的时间和

精力，同时大幅提高常规用户定义解读的操作效率（表1）。 

Connected Insights专为多种研究应用和目标领域提供服务。

在体细胞肿瘤学方面，Connected Insights可进行配置，以

此纳入来自各种肿瘤学检测的输入数据，包括来自组织或液体

活检和血液恶性肿瘤检测的全景变异分析（CGP）。该软件支

持在DNA和RNA肿瘤样本中经常发现的变异类型，如单核苷

酸位点变异（SNV）、插入/缺失（indel）、融合、结构变异

（SV）、杂合性缺失（LOH）等，并接受和支持用户对肿瘤突

变负荷（TMB）、微卫星不稳定性（MSI）和基因组不稳定性

评分（GIS）等全基因组生物标志物进行解读，以评估同源重

组缺陷（HRD）。Connected Insights在面向未来的框架上而

建立，它将扩展到肿瘤学及其他应用领域。 

Connected Insights与现有的NGS工作流程集成并扩展（图1），

使实验室能够实施标准化、用户自定义的工作流程，快速解读

疾病相关变异，并生成报告，以结构化的格式总结研究结果。

Connected Insights是NGS工作流程的最后一环，它使实验室

能够简化三级分析，并扩大跨研究应用的运行规模。

文库制备 测序 分析 解读

检测 测序仪 DRAGEN分析或
任何变异检出程序

研究报告

临床试验药物标签指南生物标志物

VCF

Illumina
Connected
Insights

图1： Illumina Connected Insights扩展了NGS工作流程⸺实现了跨研究应用和目标领域的变异解读和报告。
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表1：  Illumina Connected Insights的特点

特点 规格 /描述

平台兼容性
广泛的NGS仪器和强大的应用程序接口，可在
数字生态系统（包括EHR/EMR）中实施

数据输入兼容性
来自DRAGEN软件或任何其他二级分析解决方
案的VCF，可实现无缝数据传输

检测兼容性
广泛的DNA或RNA检测，具有VCF输出；�
支持实体瘤检测、液体活检检测、血液恶性肿
瘤检测、panel、WES、WGS和全转录组测序

变异种类
小变异（SNV、indel）、CNV、SV、融合、
LOH和剪接位点变异

基因组特征 TMB、MSI、HRD（GIS）和肿瘤倍性

遗传风险 结合肿瘤报告遗传风险的能力

样本质量 QC指标、肿瘤纯度和VAF图

内部知识库
实验室变异管理，能够批量加载现有或获取的
精选数据

外部知识源
超过55个知识源，包括JAX-CKB、OncoKB、
COSMIC、CIViC、ClinVar、LitVar和
Mastermind

全面筛选
包括变异频率、质量分值、测序深度、变异类
型、功能影响等

自动化与分类
支持关键测试参数的变异过滤器预设、基于
VICC指南的致癌预测和报告草稿生成

变异管理和存储 自动存储变异解读，方便今后使用

用户友好型报告 可根据疾病研究重点生成可优化的定制报告

多种语言 用户界面和报告生成支持多种语言

可视化
SV、CNV、覆盖度和B等位基因比率、�
VAF分布等其他指标的IGV、基因组图、融合图

多平台可访问性 可通过DRAGEN服务器在云端或本地部署

CNV，拷贝数变异；EHR，电子健康记录；EMR，电子病历；GIS，基因组不稳定性评分；
HRD，同源重组修复缺陷；IGV，整合基因组学查看器；LOH，杂合性缺失；MSI，微卫
星不稳定性；QC，质量控制；SNV，单核苷酸位点变异；
SV，结构变异；TMB，肿瘤突变负荷；VAF，变异等位基因频率；VCF，变异检出格式；
VICC，癌症变异解读联盟；WES，全外显子组测序；WGS，全基因组测序

简化操作
Connected Insights可优化并自动进行变异解读，从而缩短报

告生成时间。从实现用户定义预设的自动化到利用单一界面查

看来自多个来源的内容，Connected Insights提供了强大的工

具来加速实验室的日常运作。实验室特定的变异管理使实验室

能够轻松定制流程。区域性内容提供了额外的功能和相关性，

帮助实验室获得全面而有意义的研究成果。 

自动化提高实验室效率 

通过Connected Insights用户界面，实验室可以轻松配置并自

动执行解释工作流程，从而提高效率：

•	 �灵活的变异过滤程序（图 2）支持制定全面的筛选策略；过

滤程序可以保存、锁定和共享，从而简化未来的分析工作

•	 �报告自动化功能可根据用户的选择（如变异证据级别和以往

报告参考）预生成研究报告内容草稿

•	 �检测定义功能将存储实验室中每次检测的关键参数（例如，

变异过滤程序、报告模板）；编辑预设的管理权限可确保实

验室流程的一致性和效率

•	 �基于团队的功能，包括标签、基于角色的权限、日志和工

作组，有利于团队协调和协作

通过自定义报告生成的整个工作流程可以一次性配置并自动执

行，以提高团队的三级分析速度、规模和可靠性。

一站式提供全面的知识库选项
通过Connected Insights建立的API连接，实验室可以直接访

问由超过55个外部知识源组成的网络，这些知识源包含生物学

相关信息，可帮助评估基因组变异。 
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这些来源包括杰克逊实验室临床知识库（JAX-CKB™），这

是一个值得信赖的知识库，在全球拥有10万多名用户，提供

全面的实体癌和血癌内容、体细胞基因变异注释以及其他相

关内容。JAX-CKB是全球超过10万用户信赖的知识库。其他

综合来源包括癌症体细胞突变目录（COSMIC）、癌症变异

临床解读数据库（CIViC）、ClinVar、在线人类孟德尔遗传�

（OMIM）目录、变异频率资源、功能影响资源以及其他定期

更新的数据库。整合了多种文章搜索工具，包括LitVar 2.0、2 

Genomenon的Mastermind基因组智能平台、谷歌学术等，以

便检索那些尚未被整理入知识库的见解。

Connected Insights将多个来源的信息聚合到一个中心，无需

从各种在线资源中手动搜索变异信息，从而简化了解读过程并

节省了宝贵的时间。用户可以选择自己的知识源，查看特定变

异的汇总内容，并检查变异关联的深入信息，包括出版物ID、

指南和其他形式的证据。该软件可以在标准化的简洁研究报告

模板中高效填充相关草稿信息。

图2： Connected Insights中的过滤条件⸺全面过滤条件集可快速分离出与研究课题相关的关键变异。

区域性内容
通过访问JAX-CKB，Connected Insights可以访问全面的区域

内容。这些来源包括： 

•	 �美国食品药物管理局（USFDA）、欧洲药品管理局（EMA）
和治疗用品管理局（TGA）针对特定地区的药物标签 

•	 ��clinicaltrials.gov提供的本地临床试验

•	 �美国国家综合癌症网络（NCCN）、美国临床肿瘤学会� �
（ASCO）和欧洲肿瘤内科学会（EMSO，包括泛亚指南）提
供的地区实践指南中的建议

除了区域性内容外，Connected Insights用户还可以定制其变

异解读和研究报告，以遵循任何区域性分级指南，例如ASCO/

分子病理学协会（AMP）3制定的框架、ESMO分子靶标临床可

操作性量表（ESCAT）4或FDA方法。一些地区使用的致病性分

类方法5,6可与分级系统一起使用。

https://ckbhome.jax.org/
https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic
https://civicdb.org/welcome
https://civicdb.org/welcome
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
https://www.omim.org/
https://clinicaltrials.gov/
https://www.fda.gov/media/109050/download
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自动致癌性分类
体细胞变异致癌性分类的标准由临床基因组资源（ClinGen）、

癌症基因组学联盟（CGC）和癌症变异解读联盟（VICC）7 根据

一套联合指南定义，目的是统一各机构的变异分类。Connected 

Insights采用SpliceAI和PrimateAI等人工智能算法，自动进行

基于指南的致癌性分类。分类草案背后的逻辑和证据是完全透

明和互动的，以证据图的形式呈现（图3）。用户可以覆写并编

辑草案中预计的分类。

实验室自定义的解读 
Connected Insights提供My Knowledge Base（我的知识

库）功能，这是用于实验室管理数据的个性化私有存储库，其

中包括实验室已解读的变异信息以及这些变异在以往报告中

的详细情况。在Connected Insights的整个使用过程中，My 

Knowledge Base将根据过去的决策提供信息，并自动填充

报告草稿。高效整合实验室整理的数据和累积的、不断扩展的

知识，可以减轻解读和管理的负担，从而提高效率（图4）。

My Knowledge Base支持用户：

•	 �在采用 Connected Insights时，上传实验室过去的变异解读

•	 �复制和编辑实验室或外部来源创建的变异记录

•	 �使用任意肿瘤学分级框架，包括完全自定义的框架

•	 �使用生物学分级进行致癌解读

•	 �解读全基因组生物标志物，如 TMB、MSI和 HRD（GIS）

•	 �查看过去使用过的变异信息汇总，包括报告

图3： 致癌性分类草案和证据图⸺根据指南自动估算致癌性得分；透明显示逻辑和证据。
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图4： Connected Insights中的实验室特定管理⸺实验室的精选数据储存库可作为未来案例的知识来源，减轻解读和管理的负担，从而 
提高效率。

简明、可定制的研究报告
Connected Insights具有强大而灵活的功能，可提供简洁明了

的变异报告。用户可以选择使用默认报告模板，也可以使用简

单的文字处理器式编辑功能创建和存储多个自定义模板。除了

更改报告命名和徽标外，常见的自定义功能还包括显示样本和

主题信息、更新报告章节等。报告可以PDF或JSON格式导出

（图5）。

可视化以获得更深入的见解
Connected Insights包括多个可视化功能（图6），有助于以下

工作：

•	 �变异 QC（如 IGV、覆盖度图、VAF图）

•	 �了解已识别的变异（SV、CNV、覆盖度、B等位基因比率的
基因组图和融合图）

•	 �变异解读（组织和肿瘤组织学的变异分布图）

集成式解决方案
Connected Insights与现有的NGS工作流程相集成，可简化

三级分析并实现变异解读。该软件与几乎所有变异检出程序的

VCF输出兼容，具有更大的灵活性，使实验室能够利用单一供

应商解决方案进行NGS工作流程。Connected Insights与所有

因美纳基因测序仪兼容，并直接与Illumina Connected软件生

态系统关联。它旨在构建一套精简、全面的分析和数据管理解

决方案，既可开箱即用，也可根据特定需求进行定制。 

DRAGENTM二级分析
Connected Insights可进行配置，以便与任何二级分析平台输

出的VCF数据文件结合使用。通过连接Connected Insights上

游的DRAGEN（基因组学动态读取分析）二级分析选项，任何

规模的实验室都能够以成熟的性能针对多种变异类型进行高度

准确地变异检出。
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为发展提供动力
Connected Insights使实验室能够跟上不断发展的科学和技术

的步伐，并扩大运行规模以满足需求。

值得信赖的支持和服务合作伙伴
因美纳致力于确保用户社区有能力完成其使命并实现发展。因

美纳提供出色的支持团队，由经验丰富的科学家组成，他们都

是文库制备、测序和分析方面的专家。技术支持通过电话和电

子邮件在全球范围内、工作日全天候提供；支持人员根据当地

工作时间（周一至周五）采用“日出而作，日落而息”的模式

提供服务。

图5： Connected Insights灵活的报告功能可通过预配置模板为研究应用提供清晰简洁的变异解读报告。

Illumina Connected Analytics

Connected Insights可直接与Illumina Connected Analytics集

成，实现自动数据导入和合并数据存储。Connected Analytics

是一个全面的、基于云的生物信息学平台，使研究人员能够在

安全、可扩展且灵活的环境中管理和处理大量基因组数据。该

软件使实验室能够在群体队列中进行深度数据科学研究，并支

持在符合国际数据隐私法规的安全平台上与合作者共享数据。
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A.

B.

C.

图6： Connected Insights强大、简明的可视化工具⸺用户可以在单
个视图中查看复杂性、执行变异QC并解读数据。(A) DNA和RNA的基因
和外显子覆盖度。(B)涵盖SV、CNV、覆盖度和B等位基因比率的基因组
视图。(C)融合图。

因美纳还为客户提供信息学服务团队，由生物信息学家、数据

科学家和设计人员组成，共同帮助您执行分析工作流程的自定

义和优化，并尽可能减轻您的开发负担，助您取得成功。

此外，因美纳还提供完整的专业服务选项，支持Connected 

Insights上游和下游的定制实施需求。典型的服务项目包括根

据实验室标准操作程序（SOP）实施软件、以往的变异数据汇总

和上传、数据传输设置，包括实验室信息管理系统（LIMS）连

接、电子健康/医疗记录集成（EHR/EMR）、根据角色权限关联

协作者等。这项服务可确保您的资源集中用于关键任务，同时

利用因美纳和合作系统集成商的专业知识连接和测试优化后的

数据传输。

多平台可访问性
Connected Insights可满足用户的数据需求，提供多种部署选

项。Connected Insights可通过DRAGEN服务器在云端或本地部

署，以满足不同实验室的不同合规性和监管需求。

以安全和合规为核心 

在分析基因组学数据时，安全性至关重要。Connected�  

Insights采用各种数字和管理措施来满足最苛刻的数据安全

要求。

	 Connected Insights是一个符合本地数据存储要求的全球

平台。如需了解更多信息，请阅读《Illumina Connected 

Insights的安全性、隐私性和合规性安全简介》。

https://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/ica-data-security-white-paper-m-gl-00333/ica-data-security-white-paper-m-gl-00333.pdf
https://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/ica-data-security-white-paper-m-gl-00333/ica-data-security-white-paper-m-gl-00333.pdf
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总结
Connected Insights通过API调用连接外部知识源，实现高度

可调的用户定义工作流程自动化，从而简化了三级分析和变

异解读研究工作流程。Connected Insights专为多种应用和

目标领域而设计。虽然该软件与任何二级分析变异检出程序

的输出兼容，但当集成到Illumina NGS工作流程中时，用户可

以利用成熟的因美纳测序技术和准确的DRAGEN二级分析。

Connected Insights使实验室能够简化目前的二级分析，并扩

展未来的运行规模。 

了解更多
Illumina Connected Insights

订购信息
仅在部分国家/地区提供。对于符合条件的咨询，因美纳提供受

支持的评估体验，允许客户使用Connected Insights中提供的

示例数据，或在软件中上传和评估自己的数据。如需了解更多

信息，请联系因美纳销售代表。

产品 货号

Illumina Connected Insights―Oncology 
Genome Equivalent Sample―VCF

20090138

Illumina Connected Insights  
Starter Implementation Package

20071787

Illumina Connected Insights 
Expanded Implementation Package

20071787（范围内）

On-premises Illumina Connected 
Insights Local―Oncology Genome 
Equivalent Sample―VCF

20112915

实验室所需的任何其他物品都将包含在准备好的报价单中。
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