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インストールの方法

• https://cmg.med.keio.ac.jp/arraryclassified/
こちらのサイトからダウンロードしてください。
ダウンロードする際に、所属機関、名前、メールアドレスが必要です。

対応OSはWindowsのみです。
ZIP圧縮ファイルのため、各種ソフトウェア（7-Zip等）で展開してくだ
さい。

CongenitalAnomalySyndromeDAS.exeをダブルクリックし、
起動します。



欠失／重複領域を示す入力ファイルの準備

• データの入力方法は以下の３パターンがあります。

① BED形式のファイル（**.bed）を作成し、ドラッグ＆ドロップ

② BED形式で作成した4列のデータをコピー＆ペースト

③ 検査会社等から提供されるQRコードの読み取り



① BED形式のファイル（**.bed）を作成

＜テキストエディタ等を利用して、下記のファイルを作成する＞

染色体番号 範囲の開始点 範囲の終止点 Gain/Loss

保存ファイル名を**.bedとする



Patient001.bed

Patient002.bed

Patient003.bed

Patient004.bed

Patient004.bed

Bedファイルをドラッグ＆ドロップ



② Bedファイル形式のデータをペースト

クリップボードにコピー（Ctrl+C）

CASをクリックしてから
ペースト（Ctrl+V）



③ QRコードを読み込み

パソコンのカメラの解像度に依存
するため、A4程度の大きさに印刷
されたQRコードが必要



結果画面

入力したデータのうち、
CNVあるいは遺伝子の探索でヒットし
た領域が初期画面では表示されます。



結果画面

入力されたデータに対し、
部分的にでも重なった
Decipherに収載された
症候群が表示されます。



結果画面

入力されたデータに対し、
ハプロ不全による疾患発症が予
測される遺伝子が部分的にでも
重なる場合、表示されます。



結果画面

欠失範囲の表示
Decipherへの

直接リンク

欠失遺伝子の
OMIMへの
直接リンク



入力されたデータの確認法

Match：検索対象の症候群／遺伝子が見つかった領域
Unmatch：入力されたデータのうち症候群／遺伝子が見つからなかった領域
Whitelist：正常多型データベースのCNVと一致した領域



詳細な症候群/遺伝子情報の確認

表示→詳細情報を☑すると、遺伝子のpLIスコアおよび入力データとの
重複割合が表示されます。
今回のデータではSATB2が72.3%と遺伝子の部分的な欠失が示唆されます。



CAS v2.1のバージョンアップ情報

•正常多型データベースの利用
•入力方法の拡張
•簡易モード・詳細モードの統合
•頻用するデータベースとのリンク



正常多型データベースを用いた
ホワイトリスト

• Database of Genomic Variantsの54,980人のデータ
• 日本国内で実施された研究において一般公開された

SNPアレイ、全ゲノムデータ

これらの公開データから、アレル頻度0.05以上のCNVをデータ
ベース化し、入力データが100%重なるものを除外した。

患者の欠失領域

健常者CNV

＜検索対象から除外するもの＞

患者の欠失領域

健常者CNV

＜除外しないもの＞



使用に関する注意事項

• 本ソフトウェアは研究の支援を目的とするもので、無償でご利
用できます。

• ただし解析結果の妥当性については、解析者ご自身の責任で判
断の上、ご使用ください。

• 本ソフトウェアの使用に基づいて発生したいかなる損害につい
ても、ソフトウェア作成者や研究班は一切の責任を負いません。
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