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Illumina 
Complete Long 
Read Prep, 
Human
ロングリードでのヒト全ゲノムシー
ケンスに対応した高性能かつ拡張
性のあるソリューション

データシート

• 同一装置からの、ロングリードとショートリード両方を用いた包
括的なヒトWGS

• 非常に正確で信頼できる結果を得るための、最適化されたライブ
ラリー調製と解析性能 

• わずかなDNAインプットしか必要としない、1日で実施可能な自動
化対応ワークロー

M-GL-01420 v1.1-JPN本製品の使用目的は研究に限定されます。診断での使用はできません。
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はじめに
次世代シーケンサー（NGS）により、サイエンティストがゲノムを解読
し、より深く生物学を理解することが可能となっています。実績のあ
るイルミナSequence by Synthesis（SBS）ケミストリーと受賞歴
のあるDRAGENTM二次解析との組み合わせから、非常に高い精度で
全ゲノムシーケンス（WGS）データが生み出されます。1 DRAGEN解
析の最新の進歩により、最もマッピングが難しい遺伝子に残るギャッ
プが埋められつつあります。2,3 それでもなお、非常にわずかな遺伝子
領域では、より長いリード長を活用することで、これら困難な領域の
正確な解析とマッピングを行うことができます。しかし、多くのロン
グリード対応シーケンスソリューションは多量のDNAインプットが必
要で、複雑なワークフローでスループットは低く、結果がばらつくなど
の悩みがあり、これらのソリューションは実用性と適用範囲に限界が
あります。4-7 

Illumina Complete Long Readsなら、ゲノム研究においてロング
リードシーケンスをより利用しやすく、効率化できるようになります。
Illumina Complete Long Prep, Humanは、この新しいロングリー
ド技術に基づく最初の製品です。標準NGSワークフローを用いる高
性能WGSアッセイが、NovaSeqTM 6000システムおよびNovaSeq 
Xシリーズ上で連続的ロングリードシーケンスを生成します（図1）。
効率的かつ所要時間1日のライブラリー調製プロトコールは、ハイス
ループット研究に対応して簡単にスケールアップでき、わずか50 ngの
DNAインプットしか必要とせず、特別な抽出、断片化、サイズ選択は
不要です。

NovaSeqプラットフォームでの高品質ロングリード
の生成
Illumina Complete Long Read Prep, HumanはNovaSeq X 
Plusシステム、NovaSeq XシステムおよびNovaSeq 6000システ
ム対応しており、同一装置でロングリードとショートリード両方の
データが入手できます（表1）。アッセイは、他のロングリードソリュー
ションよりも必要となるインプットDNA量が90%少なく、品質の異な
るサンプルから一貫性のある結果を生み出します（図2）。本アッセイ
は一般的な阻害剤と夾雑物に耐性があるため、血液、唾液、組織から
のDNAに高い効果を発揮します。

Illumina Complete Long Readsは独自のライブラリー調製アッ
セイ、実績のあるイルミナSBSケミストリー、そしてパワフルな
DRAGEN二次解析の組み合わせにより、正確性の高いロングリード
データを生成します（図3）。長い単一分子のDNA断片に、酵素的に
固有のパターン（「目印（ランドマーク）」）を付け、その後増幅、シー
ケンスします。この目印からソフトウェアが繰り返し領域やマッピン
グが難しい領域を識別し、N50が5～7 kbのロングリードを生成しま
す（図2）。ロングリードデータは目印を付けていないWGSライブラ
リーと統合され、オリジナルの単一分子断片を完全かつ正確に表す
連続したロングリードが産生されます。
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図 1：Illumina Complete Long Readワークフロー：拡張性のある最適化されたライブラリー調製プロトコール、NovaSeq 6000 システムまたは NovaSeq 
X シリーズでのシーケンス、および DRAGEN二次解析からの包括的なロングリード WGS へのアクセス。標準的な 30 ×WGSライブラリーは Illumina 
Complete Long Readライブラリーと別に調製、シーケンス、解析されている必要があります。

a. 最小インプットは10 ngですが、50 ngのDNAを推奨します。
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表1：Illumina Complete Long Readアッセイ推奨サンプル 
スループットa,b,c

300サイクル 
試薬キット

フローセル
あたりのサンプル

フローセル
あたりの出力

ランタイム

NovaSeq 6000 
システムS4試薬

4 ~3 Tb ~44時間

NovaSeq Xシリーズ
10B試薬

4 ~3 Tb ~24時間

NovaSeq Xシリーズ
25B試薬

10～11 ~8 Tb ~48時間

a. Illumina Complete Long Readsの約30×カバレッジを生成する、150 bp × 2での
シーケンスランが必要です。

b. 解析には、同一サンプルからの30×カバレッジの標準的なショートリードヒト全ゲ
ノムデータが必要です。Illumina DNA PCR-Free Prepが推奨されます。サードパー
ティー社製のWGSキットも互換性があります。目印を付けていないライブラリーは
同時に調製またはシーケンスする必要はなく、過去のランサンプルからのFASTQ
ファイルを使用できます。

c. NovaSeqプラットフォームでIllumina Complete Long Readライブラリーをシー
ケンスすると、ランのQ30スコアがNovaSeqシステムの仕様を下回る場合がありま
す。これはシーケンスランやライブラリーの性能の問題を示すものではありません。
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図2：Illumina Complete Long ReadアッセイはDNAインプット量が異なっ
ても一貫性のある結果を生成：N50およびフェーズブロックN50について、
5 ng～1,200 ngのDNAインプットから同様のデータ品質が生成されます。
N50は、アセンブリの合計長の半分となる時の、最も短いコンティグの配列
長として定義されます。フェージングブロックの大きさの測定値としても用
いることができます。
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図3：Illumina Complete Long Readsアッセイの仕組み：本アッセイはタグメンテーション8を用いて長いDNA断片（> 10 kb）を生成するため、断片化または
サイズ選択は不要です。長い断片に単一分子規模で「目印（ランドマーク）」を付けることで、断片内のロングリード情報をキャプチャーして保存します（複雑な
バーコードやアダプターは不要）。目印の付いた長い断片を増幅し、2回目のタグメンテーションステップでシーケンス用のライブラリーを調製します。パワフルな
DRAGENソフトウェアが解析中にロングリードを生成し、そのデータを（同一サンプルからの、別途シーケンスされた）標準的な目印を付けていないWGSライブ
ラリーと組み合わせ、非常に正確で完全なロングリードを生み出します。

https://jp.illumina.com/products/by-type/sequencing-kits/library-prep-kits/dna-pcr-free-prep.html
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高い正確性のWGSを利用 
Illumina Complete Long Readデータは標準的なショートリードの
WGSデータを補完し、以下によってより包括的な全ゲノムを生み出し
ます。

• 相同性が高いまたは繰り返し領域を含む困難かつマッピングが難
しい領域におけるバリアントをコール

• 複雑な構造多型、偽遺伝子、および大きな挿入/欠失（Indel）を解明

• バリアントのフェージングとハプロタイプのコール

ライブラリー調製にI l lumina DNA PCR-Free Prep、そして
DRAGEN二次解析を用いて生成された高い正確性のヒトWGSデー
タ3と比べ、Illumina Complete Long Readデータは、どのバリアン
トタイプに対してもバリアントコールの正確性が向上することを示し
ています（図4）。PrecisionFDA Truth Challenge v2データセット
を対象とした場合、Illumina Complete Long Readアッセイを用いた
WGSでは精度と感度を反映するF1スコアは99.87%でした（図5）。9,10

図4：Illumina Complete Long Readアッセイは困難な遺伝子領域に対して高い正確性でバリアントコールを実施：Genome in a Bottleのヒトリファレンスサ
ンプルHG002、HG003およびHG00411における一塩基多型（SNP）およびIndelバリアントコールの正確性を偽陽性（FP）および偽陰性（FN）として測定しまし
た。（A）全ゲノム、（B）マッピングが難しい領域、および（C）MHC遺伝子について、Illumina Complete Long Readアッセイ（オレンジ）およびIllumina DNA 
PCR-Free Prep（黄色）からのWGSデータを比較しています。
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図5：高い精度の新基準：Illumina Complete Long Read Prep, Humanは、
WGSでは精度と感度を反映するF1スコア（%）で判断できるように、非常に高
い精度でバリアントをコールします。
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ハイスループット研究に対応する拡張性のある 
効率的なワークフロー
Illumina Complete Long Read Prepワークフローは高い拡張性
があり、多サンプルの包括的なWGSに対応します。シンプルなライ
ブラリー調製プロトコールは所要時間約8時間（約4時間のハンズオ
ンタイムを含む）で、必要なものは標準的なラボ用機器だけであり、
簡単に自動化できます。NovaSeq X Plusシステムを用いた場合、年
間最大3,000の高精度ゲノムを生成することができます。* Illumina 
Complete Long Readsは既存のWGSデータセットを拡大する、ま
たはより詳細なバリアントを発見するためのリフレクションツールと
して使うことができます。

まとめ
ロングリードの情報はゲノムの最も困難な領域の解明に役立ちます。
Illumina Complete Long Read Prep, Humanを用いることでゲ
ノミクスラボは同一装置でロングリードとショートリードの両方を
利用し、包括的なWGSを簡単に実現できるようになります。効率的
で馴染みのあるワークフローと、実績のあるイルミナSBSケミスト
リーとDRAGEN解析の相乗効果によって、市販の製品中で最も拡張
性が高く正確な全ゲノムを生み出します。Illumina Complete Long 
Readsの有用性は、今後提供される製品によりさらに高まります。

詳細はこちら
Illumina Complete Long Read Prep, Human 

ロングリードシーケンステクノロジー

* Illumina Complete Long Read Prep, HumanをNovaSeq X Plusシス
テム25Bフローセルデュアルフローセルランで使用した場合の、見込みのス
ループット。
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製品情報

製品 カタログ番号

Illumina Complete Long Read Prep, Human 
(24 samples)

20089108

Illumina Complete Long Read Prep, Human 
(8 samples)

20086823

Illumina Unique Dual Indexes, LT  
(48 indexes, 48 samples)

20098166

Illumina Complete Long Read WGS App 20100421
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