
Gencove和Element Biosciences
降低获取基因组信息的成本和复杂性

 

由于AVITI系统重复率较低，所以在AVITI系统上显示出更高
的效率

Gencove的低深度全基因组测序和分析平台是一个不受硬件限制的高通量、高性价比软件。主要通过三种方式降低
样本成本。1）缩小DNA需求量和文库准备。2）让客户在较低覆盖率下测序，并根据物种特异性单倍型参考基因组
应用Gencove软件进行插补。3）Gencove平台提供高质量的变异辨认并支持后续下游分析。

为了提供满足科学家和公司的全基因组测序和分析需求的解决方案，Gencove进行了两项实验，以评估AVITI™系统
的低深度测序数据能力，为客户提供更多的选择。

实验设计的验证

验证结果

肿瘤样品的研究

实验的验证设计参考了L i等人（2021）在
《Genome Research》上发表的研究。利用
KAPA文库制备试剂盒从1000个基因组项目中
挑选了48个欧洲和非洲样本来制备文库。通过
参考测序仪和AVITI系统，样本被合并并进行测
序。数据随后输入到千人基因组计划Phase 3的
参考面板中进行leave-one-out分析。

AVITI系统的低深度全基因组测序结果与参考测
序仪一致。

为了进一步评价AVITI系统，Gencove检验了
FFPE样品的测序结果。



肿瘤研究设计

肿瘤研究结果

结论
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Gencove有一名客户正在训练一个模型，该
模型通过FFPE肿瘤活检样本来区分肛门癌等
级。其拷贝数状态为假设的主要信息来源。
对此，我们的问题是“低深度测序是否能准
确测量这些拷贝数状态？”

•    Gencove提取DNA、准备文库并混合。

•    在AVITI和对照测序仪上测序。

由于重复率较低，我们在AVITI系统中得到较
高的有效覆盖率。

我们还发现对照测序器和AVITI系统的拷贝数
状态具有相似的分布。

AVITI系统能为客户提供多元选择。同时使用
AVITI系统与Genove平台，能进一步降低获
取基因组信息的成本和复杂性。研究结果显
示：

•    由于低深度全基因组测序的重复率较低，AVITI系统的有效覆盖率更高。

•    Gencove平台完全能够应用AVITI系统对FFPE样本库进行测序，并分析拷贝数变化。
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