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다양한 기술을 이어주는 다리

모든 전장 엑솜 시퀀싱 워크플로우와  
지원 리소스를 살펴보세요.

Anxhela Gustafson, PhD 
 Genomics Institute at Shriners Children’s 

연구원
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엑솜 시퀀싱은 전장 유전체 시퀀싱이 불가능할 때 고려해 볼 수 있는 효과적이고 경제적이며 효율적인 연구 방법입니다.

유전자 패널과 선구적인 전장 유전체 분석 기술을 잇는 다리

 생성된 100× WES 샘플의 데이터

평균 검출률

시퀀싱된 유전체의 %

생성된 30× WGS 
샘플의 데이터

평균 검출률

시퀀싱된 유전체의 %

패널 검사(Panel Testing):
미리 명시된 유전자에 초점을 맞춘 개별 assay

전장 엑솜 시퀀싱(Whole-Exome Sequencing, WES):
유전체의 단백질 코딩 영역(protein-coding region)을 중점적으로 연구

전장 유전체 시퀀싱(Whole-Genome Sequencing, WGS):
유전체를 포괄적으로 연구

(코딩 영역, 비코딩(noncoding) 영역 및 mtDNA)

경제성: 
비용 효율적인 
솔루션 제공 

효율성: 
집중 분석 및 역량 형성을 위한 

관리 가능한 
소규모 데이터 세트 생성

 
 

효과성: 
표적 특이적 변이의 

85%를 차지하는 코딩 영역에 대한 
포괄적인 커버리지 제공3

패널 2 패널 4

패널 1

패널 3

8 Gb

36%2

1-2%4

120 Gb

41%2

100%
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해마다 질병 원인 변이를 가진 약 250개의 유전자가 새롭게 논문을 통해 소개되고 있습니다.1 이렇듯 빠른 유전자 발견 속도를 고려하면, 이미 시판 중인 유전자 패널로는 
부족한 부분이 생길 수 있습니다. 또 여러 패널을 정기적으로 업데이트해야 한다면 많은 인력과 비용이 소요될 수 있습니다. 랩은 전장 엑솜 백본(backbone)을 도입함으로써 
간소화된 워크플로우와 시퀀싱 비용 절감을 통해 다양한 활용성을 갖춘 포괄적인 가상 패널을 제공할 수 있습니다.

하나의 플랫폼이 선사하는

무궁무진한 패널 디자인

패널 검사
• 제한적인 검사 메뉴

• 복잡한 다중 assay 패널 워크플로우

• 고비용, 노동 집약적 패널 업데이트 
워크플로우

• 한계가 있는 새로운 유전형-표현형 
연관성(genotype-phenotype 
association) 발견 역량

• 제한적인 재분석 옵션

전장 엑솜 시퀀싱
• Assay 강화를 통한 랩의 효율성 최적화

• 단일 실험실 assay 검증, 잦은 쿼리

• 간소화된 패널 업데이트 워크플로우

• 새로운 발견을 돕는 향상된 역량

• 즉각적인 추가 분석 기능

패널 1

Assay 1

패널 1
패널 2
패널 3

엑솜 검사

패널 2

Assay 2

패널 3

Assay 3 WES Assay

엑솜 백본



연구 전용입니다. 진단 절차에는 사용할 수 없습니다.
문서 번호: M-KR-00165 KOR
영어 원본: M-GL-014854

필요한 모든 부품과 지원을

신뢰할 수 있는 하나의 파트너를 통해

라이브러리 준비 시퀀싱 데이터 분석

Illumina DNA Prep with 
Exome 2.0 Plus Enrichment  
내장된 라이브러리 표준화(library normalization) 및 하이브리드화 
인리치먼트(hybridization enrichment)와 온비드 태그멘테이션 
(on-bead tagmentation)을 결합하는 제품

• 단 50M 개의 페어드 엔드 리드(paired-end read)로 달성되는 
높은 수준의 성능

• 약 90%의 패딩된 리드 인리치먼트(padded read enrichment), 
약 98%의 커버리지 균일성 

• 약 99%의 단일 염기서열 변이(single nucleotide variant, 
SNV) 정밀도(precision), 약 97%의 SNV 재현율(recall) 

Illumina의 라이브러리 준비 자동화 프로토콜은 Beckman Coulter, 
Eppendorf, Hamilton, PerkinElmer, Tecan 등에 적용 가능함. 
Exome 2.0 Plus는 약간의 조작이 필요할 수 있음.

기능
• 바로 투입 가능하며 유연한 DNA 사용량 옵션
• 빠르고 효율적이며 재현 가능한 효소 태그멘테이션
• 포괄적인 엑솜 패널 콘텐츠
• 임상적 관련성이 있는 다양한 데이터베이스에 걸쳐 90%가 넘는 
표적 커버리지 

• 샘플 처리에서 바로 시퀀싱이 가능한 인리치된 라이브러리 
생성까지 짧은 소요 시간

NextSeq™ 550 
비용 효과적인 벤치탑 분석기

• 약 120 Gb의 데이터 아웃풋
• 최대 400M 개의 싱글 엔드 리드(single-end read)
• 최대 2×150 bp의 리드 길이(read length)
• 런(run)당 5~16개의 엑솜*

NextSeq 550 Dx의 경우 RUO 모드에서 사용 가능

NextSeq™ 1000/2000 
사용이 용이한 카트리지 기반의 플랫폼

• 최대 약 360 Gb의 데이터 아웃풋
• 최대 1.2B 개의 싱글 엔드 리드
• 최대 2×300 bp의 리드 길이
• 런당 4~48개의 엑솜*

Illumina DRAGEN™  
Enrichment 파이프라인
SNV, 유전자 복제수 변이(copy number 
variation, CNV), 구조적 변이(structural 
variant, SV) 등 다양한 변이를 포괄적으로 
검출하는 정확하고 효율적인 2차 분석 솔루션

NovaSeq™ 6000
심층적이고 폭넓은 커버리지를 위해 개발된  
자동화 및 구성이 용이한 시스템

• 최대 약 6 Tb의 데이터 아웃풋
• 최대 20B 개의 싱글 엔드 리드
• 최대 2×250 bp의 리드 길이
• 런당 24~500개의 엑솜*

NovaSeq 6000 Dx의 경우 RUO 모드에서 사용 가능

NovaSeq™ X 시리즈
매우 높은 처리량을 요구하는 프로젝트에 적합한 
강력한 시스템

• 최대 8 Tb†~16 Tb‡의 데이터 아웃풋
• 26B†~52B‡ 개의 싱글 엔드 리드
• 최대 2×150 bp의 리드 길이
• 런당 40~1,500개의 엑솜*

Emedgene
WES를 활용한 생식세포(germline) 연구 시 
고효율 3차 분석을 지원하며 최대한 확장이 
가능하도록 설명 가능한 인공지능(explainable 
artificial intelligence, XAI) 및 사용자 구성 
자동화 기능을 제공하는 플랫폼

*플로우 셀의 종류와 원하는 리드 뎁스(read depth)에 따라 상이함.
† NovaSeq™ X
‡ NovaSeq™ X Plus
참고: WES에는 2×101 bp의 리드 길이가 권장됨.
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자동�리퀴드 
핸들링(liquid 
handling) 플랫폼

BaseSpace Clarity LIMS:
• 사용자, 리퀴드�핸들러, 시퀀싱 

시스템, 데이터�분석�플랫폼을 
결합하는�실험실�정보�관리 
시스템(laboratory information 
management system)

• WES/WGS 워크플로우를�지원함. BaseSpace Sequence Hub: 
시퀀싱 런 데이터를 Illumina 
Connected Analytics(ICA)로 전송함.

Illumina Connected Analytics(ICA): 
데이터 저장, 관리 및 분석을 위한 보안을 
최우선으로 하는 종합적인 클라우드 기반의 
플랫폼으로, DRAGEN Bio-IT Platform에 
직접 연결됨.

DRAGEN Bio-IT Platform: 
신속한 자동 1차 분석(BCL에서 FASTQ로의 
변환, 또는 FASTQ 생성) 및 2차 
분석(매핑(mapping), 정렬(alignment), 
변이 검출(variant calling)) 제공.

NextSeq™ 1000/2000

NovaSeq™ 6000

데이터/변이 분석

소
프

트
웨

어
하

드
웨

어

시퀀싱라이브러리 준비

Illumina Genomics Architecture(IGA)로 간소화되는 전장 엑솜 시퀀싱 워크플로우

IGA는 몇 가지 하드웨어 및 소프트웨어를 통해 자동화가 가능한 샘플 처리에서 데이터 보고까지 전 단계를 아우르는 워크플로우를 구현함으로써 원활한 
차세대 시퀀싱(next-generation sequencing, NGS)의 통합 및 도입을 지원하는 표준화된 유연한 모듈식 프레임워크입니다.
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전장 엑솜 시퀀싱으로 확장하세요.  

Illumina는 신뢰할 수 있는 단일 파트너로서 다음을 제공해 드립니다. 
• 시약, 기기 및 데이터 분석 및 해석을 위한 소프트웨어
• 고품질의 재현 가능한 결과를 도출하는 빠르고 강력한 사용하기 쉬운 assay 제품군
• 워크플로우의 구성 요소별로 세분화된 세계적인 수준의 고객 지원 서비스

무료 전화(한국) 080-234-5300
techsupport@illumina.com | www.illumina.com
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