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• 全ゲノム解析 (WGS) および全エクソーム解析 (WES) の結果解釈に Virtual Gene Panel (VGP) が活用され始めている

Pipeline

WGS

Variant calling

Filtering for variants in genes

Filtering for variant consequence

Filtering for variant frequency

Filtering for virtual gene panel

【Genomics England 10万人ゲノムプロジェクト】

PanelApp VGP(332種類)

VGP を用いてバリアントをフィルタリング
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• PanelApp VGP の問題点
– VGP のバリエーションが少ない（332種類，2022年7月現在）

• 臨床診断に対応する適切な VGP が存在しない場合がある

– 取りこぼしが多い
• 46% の Proband で正解となるバリアントを取りこぼす

(Genomics England 10万人ゲノムプロジェクトの結果)

• 希少・遺伝性疾患検索システム PubCaseFinder 上に
VGP を用いたフィルタリング機能を実装

Disease name
(Mondo)

Causative gene
(NCBI Gene)

PanelApp
PanelApp
Australia

22,051 4,025 322 273
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• Mondo Disease Ontology (Mondo) と Disease-Gene Association data を用いて VGP を実現
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74 clinical cases

…

MEDIAN : 384

• 実際のゲノム解析
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VGP を用いたフィルタリング機能の精度を評価
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