
有償アドオン「VSClinical® 」では、American College of Medical Genetics(ACMG)とAssociation for
Molecular Pathology(AMP）のガイドラインに従い、それぞれ生殖細胞系列バリアントと体細胞バリアントの臨床的意義
の評価を行います。評価時には、レディーメイドのワークフローや専用の知識ベースなどのアノテーションリソースを活用し、自動
的に処理が行われます。評価結果にはバリアントの病原性分類情報に加え、臨床的意義の解釈や治療薬情報などと共に
レポート出力が可能で、出典論文のリストなども含めることができます。

【CNVの病原性評価】
VSClinical®では、SNV/InDelsに加えCNV（コピー数異常）
の病原性評価も可能です。ACMG & ClinGenガイドラインに基づ
き、CNVの存在する遺伝子領域やハプロ不全などの用量感受性、
既知の疾患との関連情報などをもとに評価を行います。

【病原性の自動分類】
VSClinical®に搭載のACMG auto-classifierツールを使用する
ことで、高度にキュレーションされたアノテーションリソースやバイオイン
フォマティクスアルゴリズムを利用し、自動的に病的バリアントの分類
を行うことが可能です。分類結果はアノテーションとしてバリアントまた
はCNVテーブルに表示され、それぞれフィルタリングに用いることも可
能です。

【複数サンプルに基づいた評価】
VSClinical®では、個別のサンプルごとのバリアント評価だけではな
く、患者と両親のトリオサンプルを用いた、遺伝性疾患の原因となる
バリアントの同定や、夫婦・カップルのパートナーサンプルを用いた、
キャリアスクリーニングにおける生殖リスク計算などが可能です。

ACMGガイドライン

【ACMGガイドラインの実装】
ACMG/AMP共同ガイドラインに基づき、バリアントの病
原性をPathogenic、Benign、VUSなどの5段階に分
類して評価します。このガイドラインによる評価では、バリア
ントのアノテーションやゲノム上の位置、既報の臨床研究
情報などを精査する必要がありますが、VSClinical®はこ
れらの評価項目をスコアリングするためのワークフローを提
供するとともに、スコアリングと解釈のプロセスを支援するバ
イオインフォマティクス手法、臨床知識ベースより引き出さ
れた文献やエビデンス情報などの各種データソースも提供
します。評価結果は、サンプルの臨床情報や文献リストな
どの情報とともに、レポート出力することが可能です。



AMPガイドライン

【AMPガイドラインの実装】
がんゲノム検査における体細胞バリアントの解釈に用いられるAMPガイドラインでは、治療の有効性などに基づいたエビデ
ンスレベルを用いて、バイオマーカーを分類・評価します。VSClinical®のAMPガイドラインワークフローでは、SNV/InDels
に加えCNV（コピー数異常）、融合遺伝子、さらにTMBやMSIなどのゲノミックシグネチャーに対して、指定したがん種に
有効な治療オプションなどを評価し、薬剤情報・臨床試験情報などとともにレポート出力が可能です。

【専用知識ベースへのアクセス】
Golden Helix CancerKBは、種々のがんや遺伝子における体細胞バリアントやCNV、融合遺伝子、ゲノミックシグネ
チャーなどのバイオマーカーをはじめ、治療における薬剤感受性や抵抗性、予後・診断情報などのクリニカルエビデンスを網
羅的に収集した、専門的なキュレーションデータベースです。VSClinical®では、このデータベースに収録されている遺伝的
背景や確立済のクリニカルエビデンス、引用文献を含んだ臨床的意義の解釈などの充実したコンテンツにアクセスできます。

【腫瘍原性の分類】
新規の、またはまれに観察される体細胞バリアントを
評価するには、まず遺伝子に対するバリアントの影響と、
がん遺伝子の活性化またはがん抑制遺伝子の非活性
化に対する能力を分類する必要があります 。
VSClinical®には体細胞バリアントの腫瘍原性を評価
するためのアルゴリズムが搭載されており、評価結果のス
コアに応じて、バリアントをOncogenic、Benign、
VUSなどに自動で分類します。分類結果はアノテーショ
ンとしてバリアントテーブルに表示され、フィルタリングに用
いることも可能です。

【生殖細胞系列バリアントの評価】
生殖細胞系列の起源が疑われる、または確認された
バリアントに対しては、ACMGガイドラインに基づき病原
性の評価を行い、レポート出力します。VSClinical®で
は、バリアントのアノテーションなどをもとに自動で評価さ
れた病的バリアントの分類結果に加え、評価結果の根
拠となるデータソースも提示されます。
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