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はじめに
　従来のシーケンサー（サンガー法）と比較し，塩
基の読み取り情報が格段に増えた次世代シーケン
サーが2005年頃に登場した．NGS （Next Generation 
Sequencer：NGS） と呼ばれるこの最新のシーケン
サーは当初研究目的で用いられ，血液腫瘍において
多くの新規ドライバー変異の発見をもたらした．そ
の結果，血液腫瘍における分子遺伝学的基盤の理解
が進み，近年の疾患分類は分子レベルの情報が診断
基準として多く取り込まれている．
　現在の診療で一般的に用いられている染色体検
査であるＧ分染法・FISH 法 （Fluorescence in situ 
hybridization） や 遺 伝 子 検 査 で あ る RT-PCR 法 

（reverse transcription PCR） ではこうした分子レ
ベルの情報を一部しか得られないため，NGSによる
シーケンス解析を診療に応用しようとする動きが盛
んになっている．実際，2019年には，再発固形腫瘍
を対象に遺伝子パネル検査（解析対象遺伝子をあら
かじめ選定してNGSを用いてシーケンスを行う手
法）が本邦で保険承認された．本原稿執筆時点では，
血液腫瘍に対する遺伝子パネル検査は保険適応には
なっていないが，その準備は少しずつ進んでいる．

本稿では，血液疾患に対するパネル検査の現状を概
説する．

パネル検査の原理・流れ
　サンプルから抽出した DNA は，シーケンサーが
読みとれるようにあらかじめに200–300塩基対（bp） 

程度に断片化する（図 1 ）．その後，DNA の両端に
アダプターと呼ばれる人工的な配列を付加する．
シーケンスで読みたい領域と不良な領域を分けるた
め，相補的なビオチンプローブを用いて解析領域を
濃縮し，不要な部分は破棄する（DNAライブラリー
の作成）．
　実際のシーケンスは，作成したDNAライブラリー
をフローセルと呼ばれるガラスに入れて行われる

（図 1 ）．DNAの両端に付加されたアダプターは，
DNA 断片がフローセル上に付着することを可能に
し，大量の DNA 断片がフローセル上で並列に並ぶ
状況を作り出す．この DNA 断片を蛍光で標識し，
一塩基ずつ読み取っていくことにより，DNA の塩
基情報を取得する．NGSのハイスループットな性能
は，フローセル上に並列に並んだ DNA 断片を同時
に読めることに起因する．
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