
前言
随着新一代测序 (NGS) 的出现，临床遗传学和分子病理学
实验室都面临着前所未有的新挑战。这份简短的白皮书展
示了 Agilent Alissa 临床信息学平台的变异评估模块 Agilent 
Alissa Interpret 的界面友好功能如何有效地满足样品分析自
动化和实验室报告的需求。本文示例将在分子病理学的背
景下展示这些自动化功能。

案例
作为示例，我们采用了代表约 50 个已知特征性癌症基因的基因组合捕
获试剂盒的结果。通过湿法实验室处理和原始数据分析从所得测序输
出中识别 SNP 和插入缺失变异，然后将得到的变异数据（VCF 文件形
式）以单个样本或测试批次上传到 Alissa Interpret 中。如图 1 所示，
所得变异数据可作为实验室结果 (Lab Results) 及时地提供患者记录。

白皮书：

分子病理学领域的挑战： 
NGS 变异评估和可行性结果报告

图 1. 包含 SNP 和插入缺失的 Vcf 文件链接至肿瘤患者样本记录。共有 169 个
变异可用于分析

Alissa Interpret | 新一代 Cartagenia Bench 平台

概述
在本案例研究中，您将了解到：

• 采用 NGS 技术的病理学实验室如何通
过自动化解析和报告方案显著改善分
析周期

• Alissa Interpret 如何帮助实验室自动
完成变异评估标准操作规程并起草可
行性结果报告

结论汇总
Alissa Interpret 能够非常显著地提高临床肿瘤学实验室的分析速度并实
现工作流程的标准化。
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图 2. 以经过验证和存储的“决策树”形式显示的基本过滤策略。变异透过决策树进行筛选并接受分类。然后可以对其进
行审查并写入报告

分析功能现在能够对所鉴定的变异自动执行标准操作规程。分析和解析步骤以决策树的形式呈现，该决策树之前通
过许多具有已知结果的癌症样本进行构建并通过验证。变异经过决策树的决策并根据方案得到分类。

实验室通常希望执行如图 2 所示的过滤步骤：

 • 是否存在于代表常见变异的公共数据库中。只要 3 个数据库（Exome Variant Server、1000 Genomes 和 dbSNP） 
中的 2 个存在该变异且次要等位基因频率超过 1%，则本特定方案将该变异标记为“良性”

 • 非“同义”转录影响。只考虑对蛋白质可能有影响的变异
 • 根据一些定制数据库进行筛查。在这种情况下，配置以下数据库

• COSMIC 癌症变异数据库

• 本实验室从在线资源（如 PubMed）中优化整理的一系列变异

• 实验室从位点特异性数据库中选择和验证的已知和经过优化整理的 TP53 和 BRCA1 变异

• 与肿瘤相关的一系列 ClinVar 变异

• 已知药物的实验室特异性遗传标志物数据库

该分类树仅给出了一种示例，Alissa 临床信息学平台可提供更多的过滤器、数据库、算法和策略，例如肿瘤样本与
健康样本的比较、生殖系标志物的遗传分析、各种预测算法、频率统计计算和大量样本集的使用等等。此外，该平
台可根据实验室的需求进行量身定制。

该方案可立即鉴定出致病性变异，并标记用于审查和报告。图 3 给出了一个简短列表 ― 在这一示例中，是一种实
验室已在其数据库中注释的已知药物相关的已知变异。
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图 3. 所得变异 ― 在这一示例中，鉴定出单个变异并标记以便生成报告。有多种其他工具可用：(a) 检查先前是否在实验室中出
现过、(b) 链接到多个网络资源、(c) 所有变异信息的概览、(d) c. 和 p. 符号、(e) 表示数据库与名为“管理变异列表”的优化数据
库中其他样本出现频率的条形图

作为工作流程的最后一步，Alissa Interpret 可以通过便捷的模板系统创建实验报告。可使用默认模板，但通常需要
根据实验室报告需求和布局要求对模板进行定制。

该模板系统的强大之处在于其自动化功能：

 • 根据分析内容自动插入文本简介。例如，当存在特定的 BRAF p.Val600Glu 变异时，报告模板将配置为自动插入有
关 BRAF 基因、该特定变异、已知用于该变异的药物或链接至内部数据库的临床试验的信息

 • 自动生成结果段落
 • 自动生成默认相关变异的概览表
 • 自动包括方案、免责声明、后续建议
 • 自动包括数据库版本、方案版本等相关信息提供完整的临床可追溯性
根据实验室需求量身定制自动起草的报告，可用于审查、处理、下载或导出为 PDF 或 Word 文件，如本案例研究最
后一页的图 4 所示。

Alissa Interpret NGS ― 结论
Alissa Interpret 能够帮助病理学和医学实验室非常显著地提高临床肿瘤学相关分析的速度并实现工作流程的标准
化，同时还为肿瘤学家提供信息丰富的个性化报告。

如需了解更多信息，请访问 www.agilent.com/lifesciences/alissa 获取系统演示。
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预期用途声明

Alissa Interpret 软件适用于使用公共、商业和客户内部数据来源的变异存储、可视化和
标注。该软件使最终用户能够通过设置流程来执行或自动化执行遗传变异分类，还具
备记录变异评估和起草变异分析报告的功能。这种整合能力允许与外部软件系统自动
交换变异和报告信息。 

Alissa Interpret 软件旨在为接受过培训的实验室专业人员、临床遗传学家和分子病理学家
提供决策支持软件平台，以用于在临床信息背景下分析和解析人类样品中的遗传变异。

图 4. 根据报告模板自动起草报告的示例  

注：无论是内容还是布局，报告可以完全根据
实验室需求进行定制。

(a) 模板可包括样本、结果、公共信息、数据
库、文献注释等所有信息

(b) 表格列表可以包括便于阅读的变异概览，
包括读出序列深度、命名、转录本、基因定
义、分类等各种参数

(c) 自动生成的文本可以以情境相关的方式插
入：如果变异 x 或基因 Y 出现在可报告结果
中，则相应地包括预先配置的文本。在这一示
例中，因为报告中出现了这种变异，“受影响
基因信息”标题会自动包括 BRAF 基因部分

http://www.agilent.com/lifesciences/alissa

