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要点
l 专家精选panel靶向感兴趣的基因组区域

目标涵盖118个基因，超过8.7Mb的内容，包括外显
子、内含子、非翻译区（UTR）和启动子区

l 广泛覆盖神经退行性疾病
涵盖阿茨海默病、帕金森病、肌萎缩性脊髓侧索硬化
症等

l 全面整合的简化流程
包括文库制备，仅需要最少的手动操作时间，提供可
靠的测序和用户友好的数据分析 

简介
TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel能够对神经退
行性疾病相关基因进行系统研究。该靶向panel将Nextera®文
库制备与目标富集技术相结合，配合经过验证的Illumina新一
代测序（NGS）技术和用户友好的数据分析，能够提供整合的
一体化测序工作流程（图1）。TruSeq Neurodegeneration 
Sequencing Panel促进精细定位验证和鉴定罕见、推定功能
等位基因和其他风险等位基因。其提供了研究候选基因的蛋白
质编码和非编码调节区域的能力，提供高效且具有成本效益的
主要神经退行性疾病的研究。

图1：TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel工作流程综述—
TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel是一个整合的一体化的工作流程
的一部分，包括文库制备、测序和数据分析。

专家精选panel内容
TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel涵盖了118个
与神经退行性疾病相关的基因。这些疾病包括阿茨海默病、
帕金森病、肌萎缩性脊髓侧索硬化症、额颞痴呆、路易体痴
呆、肌张力障碍和早发性痴呆。根据最近的科学发现并结合
科学界的投入方向选择了该panel中包含的靶基因，并将其作
为风险验证基因或通过全基因组关联分析（GWAS）发现的位
点中的基因。1–9

TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel包含高度优化
的探针组，约43,600个80碱基探针，每个探针均针对人类
NCBI37/hg19参考基因组构建。探针组覆盖8.7 Mb基因组内
容，包括候选基因的外显子、内含子、UTR和转录起始位点
（TSS）上游1300 bp内的启动子区（表1）。TruSeq 
Neurodegeneration Sequencing Panel包含的探针通过反复
的设计和功能检验过程制成，以确保优异的性能和均匀性。

表1：覆盖度详情
参数 数值
累积的目标区域大小 8.7 Mb
panel中基因数 118
探针大小 80 bp
探针数量 ~ 43,600

目标内容 外显子、内含子、UTR和启动子区
(1300 bp)

覆盖度均一性（平均0.2×） ＞85%
预富集混合池的样本 多达12
起始样本 50 ng
文库插入大小 230 bp
建议测序运行 2 × 150 bp
质量控制（QC）标记 Y染色体上57及X染色体上7

一体化的文库制备

TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel利用Nextera
Rapid Capture测定获得简单、一体化的可直接测序的文库制
备。文库制备过程从Nextera标签片段化开始，同时进行片段
化并标记DNA，生成带有接头的文库，无需机械剪切（图
2A）。接着，文库被变性（图2B），使用生物素标记探针特
异性杂交目标区域（图2C）。添加与生物素化探针结合的链
霉亲和素微珠，混合池中目标区域被富集（图2D）。与链霉
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亲和素包被微珠相结合的生物素标记的DNA片段利用磁力得
以富集（图2E）。整合的样本条形码允许在单管中同时捕获
3–12个样本。然后，将富集的DNA片段从微珠上洗脱，杂交
后进行第二次捕获。这种方法需要50 ng的起始DNA，而3–12
个样本的平板仅需不到三个小时。

经过验证的Illumina测序
完成制备的文库可以直接加载至Illumina NGS平台进行测
序。这些测序系统利用行业领先的Illumina边合成边测序
（SBS）化学。世界上，超过90%的测序数据均由Illumina

SBS化学产生。*Illumina测序系统为多种应用和可扩展通量
提供了灵活性，可以支持多种研究规模。

直观的数据分析
可以在BaseSpace® Sequence Hub（Illumina云端基因组计
算环境）中安全地传输、存储和分析测序数据。BaseSpace 
Sequence Hub提供了大量的BaseSpace App，包括商业化和
开源工具，以支持一系列常见的数据分析需求（如比对、变
异检出等）。这些App具有直观的按键式用户界面，无需生物
信息学专长。

图2：Nextera Rapid Capture Chemistry—TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel利用Nextera片段化技术，结合文库制备和富集步骤，提供一体化的工作
流程，可以在1.5天内完成，仅需五个小时的手动操作时间。

*存档数据计算。Illumina公司，2015年。
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订购信息
有关TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel的更多信

息或订购，请联系当地销售代表：

北美地区：800.809.4566

欧洲、中东、非洲地区：+44.1799.534000

其他地区：www.illumina.com/company/contact-us.html

了解更多

了解有关靶向重测序的更多信息，请访问
www.illumina.com/techniques/sequencing/dna-
sequencing/targeted-resequencing.html

参考文献

仅供研究使用。不得用于诊断。

设计内容  |   文库制备  |   测序  |   分析数据

TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel数据采用两
种Enrichment Core App来进行分析。BWA Enrichment App 
v2.0可提供行业标准的Burrows-Wheeler Alignment（BWA）
和Genome Analysis Toolkit（GATK）变异检出。Isaac™ 
Enrichment App v2.0针对Illumina流程优化，适合快速分析

和变异检出。

高质量的数据
使用TruSeq Neurodegeneration Library Prep Kit制备的六
个样本文库作为六重混合池，在NextSeq® 500系统上进行测
序，并按照所述工作流程在BaseSpace Sequence Hub中进
行分析（图1）。测序运行的平均覆盖度为155×。覆盖度在
＞31× 的目标碱基的百分比显示所有样本覆盖了＞90%的碱
基（图3）。
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图3：六重混合池的覆盖均一性—六个样本文库均采用TruSeq 
Neurodegeneration Library Prep Kit制备。文库在NextSeq 500系统上进行了
测序，测序运行的平均覆盖率为155×。可以针对每个样本显示覆盖度在
＞31× 的目标碱基的百分比。

总结
TruSeq Neurodegeneration Sequencing Panel为与主要神经
退行性疾病相关的罕见推定功能和高风险等位基因的研究提
供了一个整合的工作流程解决方案。结合科学界的投入方向
（包括最近的科学发现）而开发，该panel可以对118个神经
退行性疾病相关基因（包括蛋白质编码和调控区域）进行系
统研究。使用Nextera技术能够以最少的手动操作时间有效制
备包含目标区域的文库。在Illumina系统上进行的测序结合使
用直观的BaseSpace App进行的数据分析，能够为神经退行

性疾病的研究提供一体化的解决方案。
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