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Illumina DNA 
Prep with 
Exome 2.5 
Enrichment
只需单个合作伙伴，即可获
得专注一致的外显子组结果

数据表

	• 利用专注、全面且包含最新信息的外显子组 SNP 集合，实
现高性价比的外显子组覆盖

	• 易于使用的文库制备试剂盒，配备精选的自动化方法

	• 提供高质量的一站式解决方案和支持 

	• 可使用高浓度定制 SNP 集合轻松增加线粒体基因组覆盖

M-GL-00002 CHS v4.0仅供科研使用，不可用于诊断程序。
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只需单个可靠的合作伙伴即可实现
一站式的外显子组测序

Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 提供经济实
惠的人类全外显子组测序 (wES) 结果，具有出色的性能和数据
质量。这项易于使用的文库制备和富集解决方案是从样品到报
告的一站式工作流程的一部分（图 1）。Illumina 精选方法适用
于由合作伙伴提供的一系列自动化平台。Illumina DNA Prep 
with Exome 2.5 Enrichment 从提取的基因组 DNA (gDNA) 或
者直接从血液或唾液输入开始，*结合快速的微珠标记文库制备
化学技术，然后再进行杂交捕获外显子组富集（图 2）。1 Illumina 
DNA Prep with Enrichment 化学技术支持集成对高质量输入 
DNA (≥ 50 ng) 的标准化，允许通过简单的基于容量的混合以
进行杂交，并从每个已富集的外显子组文库提供均匀的测序
输出。文库通过 NovaSeqtM 6000 System、NextSeqtM 1000 
System、	NextSeq 2000 System 或 NextSeq 550 System 进
行测序。屡获殊荣的 DrAGENtM 二级分析用于执行变异检出。2 

对于遗传疾病，Emedgene 平台应用可解释人工智能 (xAI) 和
自动化来简化外显子组 SNP 集合的解读和报告。

*	 直接血液和唾液操作流程需要使用 Flex Lysis 试剂盒。所示数据是

从提取的 gDNA（而非血液或唾液）生成的。对于血液和唾液，性能

可能会因样品质量而异。

Read 1 测序引物 (Rd1 SP)

Read 2 测序引物 (Rd2 SP) Index1
p7

标签序列2
p5

杂交捕获外显子组富集
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DNA-eBLT 复合物
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用于富集的链接到微
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DNA

经富集和标记、可用于测序的文库
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带有标记接头的预富集文库
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图	 2：精简的基于标记的文库制备及外显子组富集	— 由用于富集的链

接到微珠的转座体 (eBLt) 来介导均一的标记反应，对各种不同的 DNA  

样品输入量具有较高的耐受性。1在进行杂交捕获富集之后，外显子

组文库即可用于测序。

图	1:	

制备样品 制备和富集外显子组文库 测序 分析数据 解读和报告

提取的基因组 DNA、
直接从血液或唾液提取的样品

Illumina DNA Prep
with Exome 2.5

Enrichment

NovaSeq 6000,
NextSeq 2000, NextSeq 1000,

或 NextSeq 550 System

DRAGEN Enrichment 应用程序 Emedgene

从样品到报告，只需一个合作伙伴	— Illumina 支持一站式的 wES 工作流程。提取的 gDNA（或按照直接提取操作流程从血液或唾液中提取出的 
DNA）是 Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 的文库制备输入。精选方法适用于一系列自动化平台。根据规模和通量需求在	Illumina	仪器
上进行测序。使用	DrAGEN Enrichment 应用程序执行准确、快速的二级分析和变异检出。对于遗传疾病，可通过 Emedgene 进行直观的解读和报告。
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高性价比且全面地覆盖公共数据库
中的疾病相关变异

Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 使用专注、全
面且包含最新信息的外显子组富集 SNP 集合。试剂盒随附的 
twist Bioscience for Illumina Exome 2.5 Panel 比 Illumina 
Exome Panel 更小，改善了对公共数据库中报告的变异的靶标
区域覆盖（表 1 和表 2）。这种具有专注性的覆盖可以在每次测
序运行中使用最佳数量的样品，实现高性价比的 wES 解决方案
（表 3）。

twist Bioscience for Illumina Exome 2.5 Panel 涵盖来自 
refSeq、共识编码序列（Consensus Coding Sequence，简称 
CCDS）、美国医学遗传学与基因组学学会（American College 
of Medical Genetics and Genomics，简称 ACMG）、 癌症体
细胞突变目录（Catalog of Somatic Mutations in Cancer，	
简称 CoSMIC）之癌症基因普查（Cancer Gene Census，简称 
CGC）和在线人类孟德尔遗传（online Mendelian Inheritance 
in Man，简称 oMIM）数据库的精选编码序列 (CDS)（表 1），	
并特别覆盖了 ClinVar 和 ACMG 数据库中报告的致病性或可
能致病性变异（表 2）。3-9 

通过在 Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 操
作流程中使用 twist Bioscience for Illumina  Mitochondrial 
Panel 作为高浓度定制 SNP 集合，可以轻松地增加线粒体基
因组 (chrM) 的覆盖。Mitochondrial Panel 提供对 chrM 长度
为 16,659 bp 的 37 个基因的全面覆盖，允许对线粒体 DNA 
(mtDNA) 变异进行富集和测序。

表	1:	利用 twist Bioscience for Illumina Exome 
2.5 Panel，以高性价比的大小改进靶标区域覆盖

外显子组 SNP 集合
twist Bioscience 

for Illumina Exome 
2.5 Panel

Illumina 
Exome Panel

大小 37.5 Mb 45 Mb

refSeq CDS3 99.1% 98.2%

CCDS CDS4 99.9% 99.5%

ACMG 73 genes 
CDS5 99.9% 99.3%

CoSMIC Cancer 
Gene Census CDS6、7 99.9% 99.3%

oMIM8 99.1% 97.7%

表 2：twist Bioscience for Illumina Exome 2.5 Panel 
中专注于临床研究的内容

ClinVar 致病性/可能致病性变异 CDSa、9 98.6%

ACMG 73 致病性/可能致病性变异 CDSb、5 99.9%

a. ClinVar 公共档案报告了人类变异和表型之间的关系，并提供支持性证据。致病性/可
能致病性变异是根据 ClinVar 分类指南进行报告的。

b. ACMG 致病性/可能致病性变异列表包含了 ACMG 基因精选编码序列与 ClinVar 致
病性/可能致病性变异之间的重叠变异。

表 3：按流动槽和测序系统列出的预估已富集 Exome 2.5 Enrichment 文库数量a

所需的平均靶标	
覆盖深度

NextSeq 550 Systemb NextSeq 2000 System NovaSeq 6000 System

中等输出 高输出 P2c P3 SP S1 S2 S4

50× 6 19 19 57 34 69 176 428d

100× 3 9 9 28 17 34 88 214

200× 1 4 4 14 8 17 45 109

a.	 预估结果基于 2 × 101 bp 的片段长度，根据典型的内部实验计算得出。样品数量可能因工作流程处理、输入样品或文库质量以及各平台和流动槽的实际测序输出而异。	
在 NovaSeq 6000 System 上使用 S4 流动槽获取实际数据，并据此对其他仪器和流动槽做出了推断。

b. NextSeq 550 试剂盒支持 2 × 150 bp 的片段长度。
c.	 具有相同样品通量的 P2 流动槽也可在 NextSeq 1000 System 上使用。
d.	 混合这么多的富集文库需要使用额外的标签。
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Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 测序数据
显示出极佳的覆盖一致性，使用 5 Gb 的输出和两种不同的富
集杂交时间，在 20 倍或更高的序列深度下实现了较高的靶标
覆盖百分比（图 3）。

图	3：广泛、全面地覆盖公共数据库中的疾病相关变异	— Illumina DNA 

Prep with Exome 2.5 Enrichment 使用 1.5 小时（橙色）或 16 小时（蓝

色）的杂交时间，针对来自于公共数据库（包括 ACMG、ClinVar、oMIM 

和 CoSMIC）的靶标在 20 倍或更高的深度下显示出了较高的平均百

分比覆盖率。5-9 

高质量性能

Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 表现出
了出色的富集实验分析性能。使用 Illumina DNA Prep with 
Exome 2.5 Enrichment 试剂盒及随附的 twist Bioscience 
for Illumina Exome 2.5 Panel 收集了数据（杂交时间为 1.5 小
时或 16 小时）。为了进行比较，还使用原始的 Illumina Exome 
Panel 进行了实验分析，除了由于使用的探针更短而将 1.5 小
时杂交和清洗温度降低到 58°C 外，其所遵循的操作流程是相
同的（在图 4 和图 5 中标为“IEP 1.5 hr”）。

DrAGEN Enrichment 应用程序和 Picard 管道10的性能指标
显示，Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 配备 
twist Bioscience for Illumina Exome 2.5 Panel 探针的可映
射片段占靶标片段的百分比最佳（基于唯一比对片段的通过过
滤百分比、填补唯一片段富集的百分比和填补唯一碱基富集的
百分比），还实现了出色的平均靶标覆盖率（图 4）。
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图	4：Illumina	DNA	Prep	with	Exome	2.5	Enrichment	具有出色的富集实验分析性能	— Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 使用 1.5 小时（

橙色）或 16 小时（蓝色）杂交时间，与 Illumina Exome Panel（IEP 1.5 hr，灰色）相比，展示出了强大的性能。DrAGEN 指标：(A) 填补唯一片段富集的百分比	

（纯 %，150 bp 填补大小）；(B) 填补唯一碱基富集的百分比（纯 %，150 bp 填补大小）；(C) 平均靶标覆盖深度。Picard 指标：(D) 唯一比对片段的通过

过滤百分比。使用 S4 流动槽在 NovaSeq 6000 System 上对富集文库进行测序，输出为 5 Gb（50M 双末端片段，25M 蔟），片段长度为 2 × 101 bp。
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杂交时间为 1.5 小时和 16 小时的情况下性能一致，表明实验室
可以使用 1.5 小时杂交时间来加快工作流程，也可以将杂交延
长至过夜（如果这更适合他们的工作流程的话）。
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图	5：在不受杂交时间影响的情况下实现出色的覆盖度和均一性	— Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 使用 1.5 小时（橙色）或 16 小时	

（蓝色）杂交时间，与同时进行的 Illumina Exome Panel（IEP 1.5 hr，灰色）运行相比，展示出了出色的覆盖度均一性。DrAGEN 指标：(A) 覆盖度均一性（

百分比 > 0.2 倍平均覆盖率）；(B) 20 倍或更高深度下的靶标覆盖百分比；(C) 50 倍或更高深度下的靶标覆盖百分比。Picard 指标：(D) 10 倍、20 倍、30 

倍、40 倍和 50 倍覆盖深度下的靶标碱基百分比；(E) fold-80 碱基罚分（将非零覆盖靶标中 80% 的碱基提高到这些靶标中的平均覆盖水平所需的额外

覆盖倍数）；(F) 零覆盖靶标的百分比。使用 S4 流动槽在 NovaSeq 6000 System 上对富集文库进行测序，输出为 5 Gb（50M 双末端片段，25M 蔟），片

段长度为 2 × 101 bp。

覆盖深度和均一性

额外的分析表明，与 Illumina Exome Panel 相比，Illumina DNA 
Prep with Exome 2.5 Enrichment 具有出色的覆盖度均一性	
（图 5）。Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 可
确保实现均匀的覆盖，在 20 倍或更高的片段深度下提供高碱
基百分比、低 fold-80 碱基罚分和低零覆盖靶标百分比。
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线粒体 DNA 相对核 DNA 而言，在细胞中具有更大的丰
度。与 Exome Panel 相比，twist Bioscience for Illumina  
Mitochondrial Panel 可以在不同的浓度下使用，展现出不同 
mtDNA 覆盖度的灵活性而不影响外显子组平均靶标覆盖率或
覆盖度均一性（图 6）。

图	6：保持均匀外显子组覆盖，增加线粒体覆盖	 — 不同的 twist 

Bioscience for Illumina Exome 2.5 Panel 和 twist Bioscience for 

Illumina Mitochondrial Panel 比率显示出一致的外显子组平均靶标覆盖

率（蓝条）和覆盖度均一性（黄线）。使用从 1:1 到 1:1000 的 mtDNA 与外

显子组 SNP 集合比例，在 16 小时的杂交反应中对来自 Coriell Institute 

的总共 72 个人类细胞系 DNA 样本（NA24143、NA24149 和 NA24385）	

进行了富集（6 x 12 重混合文库）。使用具有 5 Gb 输出的单个 S4 流动槽

在 NovaSeq 6000 System 上对所有 72 个经过富集的文库都进行了测

序，并使用 DrAGEN Enrichment 应用程序执行了富集分析。

总结
Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment 提供了一
项精心设计、可靠的人类 wES 解决方案，既有效又高效。随附
的 twist Bioscience for Illumina Exome 2.5 Panel 提供涵
盖公共数据库中疾病相关变异的全面、最新内容，可选的 twist 
Bioscience for Illumina Mitochondrial Panel 能够增加 chrM 
的全面覆盖。经过优化的富集 SNP 集合可提高样品通量，实现
经济实惠的外显子组测序。过在由我们合作伙伴提供的一系列
自动化平台上采用 Illumina 精选方法，可以获得额外的效率收
益。出色、均匀的覆盖有助于下游分析和解读。实验室现在只需
一个合作伙伴，就可以享用高质量的一站式外显子组测序工作
流程（从样品到报告）。

了解详情
Illumina DNA Prep with Exome 2.5 Enrichment

适用于自动化的 Illumina 精选方法

DrAGEN 二级分析

Emedgene 三级分析
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https://www.illumina.com/products/by-type/sequencing-kits/library-prep-kits/dna-prep-exome-enrichment.html
https://www.illumina.com/techniques/sequencing/ngs-library-prep/automation.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/dragen-bio-it-platform.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/dragen-bio-it-platform.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/emedgene.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/emedgene.html
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订购信息
产品 商品目录号

Illumina DNA Prep with Exome 2.5 
Enrichment, (S) tagmentation Set B（96 个样
品，12 重）a

20077595

Illumina DNA Prep with Exome 2.5 
Enrichment, (S) tagmentation Set D（96 个样
品，12 重）ª

20077596

Flex Lysis reagent Kit（96 次反应）b 20018706

Illumina DNA/rNA uD Indexes Set A, 
tagmentation（96 个标签，96 个样品）c 20091654

Illumina DNA/rNA uD Indexes Set B, 
tagmentation（96 个标签，96 个样品）c 20091656

Illumina DNA/rNA uD Indexes Set C, 
tagmentation（96 个标签，96 个样品）c 20091658

Illumina DNA/rNA uD Indexes Set D, 
tagmentation（96 个标签，96 个样品）c 20091650

twist Bioscience for Illumina Mitochondrial 
Panel（96 个样品，12 重） 20093180

a.	 试剂盒内含 Illumina DNA Prep with Enrichment 文库制备和杂交试剂、用于清理/
选择大小的 Illumina Purification Beads、twist Bioscience for Illumina Exome 2.5 
Panel 富集探针，以及一个标签接头板。

b.	 对于直接的血液输入，需要使用该试剂盒。
c.	 可根据需要选择不同的标签集。
d. twist Bioscience for Illumina Mitochondrial Panel 含有 32 µl 的寡核苷酸集合，足
以进行 8 次杂交反应（每次分别使用 4 µl）。
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