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探索应用场景、数据洞察与研究优势

仅供研究使用，不得用于诊断。 M-GL-03307 v1.0



2仅供研究使用，不得用于诊断。 M-GL-03307 v1.0

Infinium Methylation芯片

简介
DNA甲基化分析已成为揭示基因表达和细胞行为新见解的关键

工具。1 这些发现推动了各个领域的进展，包括癌症2–5、衰老6、7

罕见和神经疾病8–11以及分子流行病学。12 

Infinium甲基化芯片是探索DNA甲基化的强大工具，可提供前

沿的内容以及一体化、可扩展的工作流程，用于在表观遗传和
表观基因组研究中生成高质量数据。13 然而，面对当今的研究
格局，需要采用先进的方法和强大的研究设计来制定更具战略
性的方法。本指南提供关于Infinium甲基化微阵列与表观遗传
学研究的信息及资源，旨在支持严谨的实验设计、基于深度洞
察的数据分析以及高效的科学成果传播。

加强科研规划与沟通协作
有效的科研规划需要聚焦核心目标，并通过清晰沟通确保科学
目标与动态优先级的一致性。因美纳为这一过程中的研究人员
提供了一系列支持资源，包括研究设计和数据分析指导。例
如，因美纳电子书《了解DNA甲基化及其在人类疾病研究中
的应用》，提供有关DNA甲基化和表观遗传学研究的全面信
息，帮助研究人员设计稳定的研究并执行有效的数据分析。在
向评审、合作方或投资方展示研究构想时，必须清晰阐明其创
新性、研究价值与可行性，并确保研究范围明确、时间规划合
理。甲基化芯片技术如何为研究目标提供前沿解决方案的关键
见解包括：

•	经济高效的解决方案：芯片为预算有限的研究实验室提供了
经济高效的选择。与全基因组亚硫酸氢盐测序（WGBS）等
昂贵且资源密集型的测序方法相比，它们每个样本的成本更
低。14 通过在单个芯片上分析多个样本，芯片还可支持高通
量研究，有效节省时间和成本。15 其自动化工作流程在降低

人力成本的同时，还能提供准确可靠的数据，并实现相当于
超过100×测序深度的分析灵敏度。16    

•	多组学视角：甲基化芯片在高通量表观遗传分析方面表现优
异，使其成为多组学研究的理想选择。13 通过将甲基化数据
与其他组学数据集（如转录组学和蛋白质组学）相结合，研
究人员能够揭示遗传、表观遗传和蛋白质水平变化之间的复
杂相互作用。这种综合研究方法能够揭示疾病的潜在机制、
发现新型生物标记，并深化对生物学通路的理解，从而增强
研究成果的影响力。   

•	更高的转化潜力：整合电子健康记录（EHR）等医疗表型信
息的研究，正在推动转化医学研究的进展。例如，Thompson
等人17将来自加州大学洛杉矶分校健康生物样本库831名患
者的甲基化、遗传和EHR数据（包括实验室检测结果）相结
合，用于预测临床结果。该研究使用机器学习来开发甲基化
风险评分，用于帮助预测个体疾病风险、严重程度和治疗成
功率。甲基化风险评分的加入使预测准确性提升近50%。在
Wojewodzic和Lavender的一项研究中，18 通过整合基因组
数据共享库的全基因组DNA甲基化数据，鉴定了可用于癌症
诊断的甲基化生物标记。同样，机器学习分类器EpiSign通
过检测独特的表观遗传特征，已经证明了识别数百种罕见病
和神经发育障碍的潜力。8 这些发现证明了甲基化数据在推进
精准医疗和扩展复杂疾病生物学理解中的价值。

•	面向多样化群体的可扩展性：甲基化芯片的可扩展性使其成
为分析不同群体甲基化模式的宝贵工具。这一能力确保了研
究成果的更广泛适用性，同时有助于解决健康差异问题，从
而提升研究的社会影响力。  

•	高性能研究：足够的统计功效对于从DNA甲基化数据中生成
有意义且可重复的研究结果至关重要。尽管芯片的高通量能
力可为表观基因组关联研究（EWAS）提供大样本量，但数
据复杂性可能使统计功效评估变得困难。pwrEWAS等用户

https://www.illumina.com/techniques/microarrays/methylation-arrays.html
https://www.illumina.com/techniques/microarrays/methylation-arrays.html
http://bmcbioinformatics.biomedcentral.com/articles/10.1186/s12859-019-2804-7
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友好型工具旨在简化样本量估计，帮助改进研究设计和下游
分析的可靠性。 

•	清晰可靠的生物信息学分析：全面的分析计划对于最大化
DNA甲基化数据的价值至关重要。有效的策略包括针对研究
目标量身定制的数据预处理、标准化和统计分析。甲基化芯
片分析受益于因美纳的软件和用户开发的流程，它们简化了
分析过程并提高了效率。DRAGEN™ Array和Partek™ Flow™
软件可提供端到端点击式甲基化分析解决方案。最常用的
第三方软件包包括minfi、SeSAMe（Sensible Step-wise 
Analysis of DNA Methylation BeadChips，DNA甲基
化芯片的智能分步分析工具）和ChAMP（Chip Analysis 
Methylation Pipeline，芯片分析甲基化流程）。有关上述
及其他甲基化数据分析工具的更多信息，请访问因美纳甲基
化芯片数据分析提示网页。这些端到端解决方案为数据生成
到解读和洞察提供了清晰的路径，可支持严谨且结构完善的
研究。 

Infinium Methylation芯片
过去十年间，基于BeadArray™技术的Infinium甲基化芯片推动
了表观遗传机制在人类健康与疾病中作用的突破性发现19,20。这
些甲基化芯片凭借可靠的数据经济性和可扩展性，能够满足不
同规模项目的需求，成为多种表观遗传学研究的理想工具，其
应用范围包括： 

•	鉴定基于甲基化的疾病生物标记 

•	构建表观遗传衰老时钟 

•	识别细胞类型特异性甲基化模式 

•	通过EWAS发现疾病生物标记 

•	检测环境暴露 

•	生成疾病风险评分 

•	开发疾病分类器

因美纳提供有两种强大的芯片，可满足不同的研究需求。
Infinium Methylation Screening Array专为靶向、经济高效

地筛查已知性状关联而设计，而Infinium MethylationEPIC 
v2.0 BeadChip则提供更广泛的全基因组分析（表1）。

Infinium芯片的优势
Infinium甲基化芯片具有多种优势，包括： 

•	可靠性：Infinium化学技术通过每个CpG位点的多个微珠重
复检测（每个位点包含数千个探针），提供高精度测量，其
数据质量相当于超过100×测序深度的均匀覆盖16  

•	全面的内容：Infinium芯片覆盖CpG岛、非CpG和差异甲基
化位点、增强子、开放染色质、转录因子结合位点和miRNA
启动子区，确保基因组覆盖度广泛 

•	可扩展性：Infinium芯片既适用于小规模试点研究，也适用
于大规模群体分析，可满足不同的研究需求 

•	样本兼容性：样本类型包括新鲜、冷冻和福尔马林固定石蜡
包埋（FFPE）组织，可进行灵活的样本处理 

•	易用的数据分析工具：研究人员可以使用因美纳软件或开源
的R-based工具来分析数据，促进特定需求和完整的端到端
分析  

可扩展、快速的工作流程
Infinium甲基化芯片工作流程可实现可扩展且可靠的甲基化分

析。这些检测已经过优化，可配合自动化的快速亚硫酸氢盐转
化方法使用。从DNA提取到强度文件，整个工作流程只需三天
即可完成（图1）。 

https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/microarray-software/dragen-array.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/partek-flow.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/partek-flow.html
https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/minfi.html
https://bioconductor.org/packages/release/bioc/html/sesame.html
https://www.bioconductor.org/packages/devel/bioc/vignettes/ChAMP/inst/doc/ChAMP.html
https://www.illumina.com/techniques/microarrays/methylation-arrays/methylation-array-data-analysis-tips.html
https://www.illumina.com/techniques/microarrays/methylation-arrays/methylation-array-data-analysis-tips.html
https://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/infinium-methylation-screening-array-data-sheet-m-gl-01893/infinium-methylation-screening-array-data-sheet-m-gl-01893.pdf
https://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/infinium-methylation-epic-data-sheet-m-gl-01156/infinium-methylation-epic-data-sheet-m-gl-01156.pdf
https://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/infinium-methylation-epic-data-sheet-m-gl-01156/infinium-methylation-epic-data-sheet-m-gl-01156.pdf
http://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/automated-bisulfite-infinium-methylation-tech-note-m-gl-00144/automated-bisulfite-Infinium-methylation-tech-note-m-gl-00144.pdf
http://www.illumina.com/content/dam/illumina/gcs/assembled-assets/marketing-literature/automated-bisulfite-infinium-methylation-tech-note-m-gl-00144/automated-bisulfite-Infinium-methylation-tech-note-m-gl-00144.pdf
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表1： Infinium Methylation Array规格

Infinium Methylation Screening Array 
用于群体健康研究的靶向甲基化筛查

Infinium MethylationEPIC v2.0 Kit 
覆盖全基因组范围的广泛研究支柱

推荐应用

•	常见疾病研究（非癌症）
•	环境流行病学
•	群体基因组学
•	消费者基因组学

•	癌症研究
•	罕见病研究

内容重点

•	已知的常见疾病特征关联
•	已知的环境暴露关联
•	细胞类型特异性甲基化
•	检测高MAF SNP的多组学能力

•	全甲基化组的覆盖度（>99%的RefSeq基因）
•	 CNV检测
•	全面覆盖MGMT基因
•	与已公布的癌症分类器兼容
•	与已公布的罕见疾病分类器兼容
•	癌症驱动突变

独特甲基化位点总数 270 K 930 K

每张BeadChip芯片的样本数 48 8

DNA起始量要求 50 ng 250 ng

检测技术 Infinium EX Methylation Infinium HD Methylation

支持仪器 iScan™芯片扫描仪
iScan™芯片扫描仪 
NextSeq™ 550基因测序仪

iScan™芯片扫描仪最大样本通量a 16,128样本/周 3024样本/周

液体处理自动化 Infinium自动移液系统，带ILASS（必备）
Infinium自动移液系统，带IAC（建议使用， 
并非必备软件）

a.	 估计值、扫描时间和最大通量将因实验室和系统配置的不同而有所差异。此处所列的样本通量是通过集成AutoLoader 2.x自动化芯片装载器来实现的。 

IAC，Illumina Automation Control；ILASS，因美纳实验室自动化软件解决方案；MAF，次要等位基因频率；MGMT，O6-甲基鸟嘌呤-DNA甲基转移酶；SNP，单核苷酸多态性；CNV，拷贝数变异。
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时钟等先进工具，有助于深入了解疾病机制和衰老。非常低的
存储和计算要求为分析提供了经济的解决方案，同时可扩展以
进行更大规模的研究。这些功能使研究人员能够构建有效的预
处理、质量控制和数据分析策略，从而加强其在数据生成和生
物信息学领域的整体研究能力。

总结
Infinium甲基化芯片以及本指南中描述的资源可帮助研究人员

设计和执行研究，以加深我们对人类健康和疾病中表观遗传机
制的理解。这些解决方案可助力研究规划、方法创新、数据解
读与成果传播，从而强化研究设计和影响力。

相关资源 

甲基化芯片分析简介 

Infinium MethylationEPIC v2.0 Kit 

Infinium Methylation Screening Array-48 Kit

甲基化芯片试剂盒提供进行甲基化分析所需的所有试剂，但亚
硫酸氢盐转化试剂盒需单独购买。转化的DNA与芯片杂交，
并使用Illumina iScan™系统或NextSeq™ 550系统扫描。* 这些
信息将编译成IDAT文件，其中包含每个探针的原始强度值，
并用于下游分析。

数据分析
Infinium甲基化芯片为数据管理和分析提供了灵活高效的选

择。DRAGEN Array提供云端高通量质量控制分析和定量报
告，而GenomeStudio软件则有助于质量控制分析。Partek 
Methylation为全面的基因组研究提供从QC到差异甲基化分析

的端到端解决方案。数据输出可兼容疾病分类器和表观遗传学

*	NextSeq™ 550系统仅支持Infinium MethylationEPIC v2.0 BeadChip。

三天工作流程

图1： Infinium Methylation Array工作流程

将未甲基化的胞嘧啶 
碱基转化为尿嘧啶 

上样和染色芯片 在iScan™芯片扫描仪
或NextSeq™ 550基因
测序仪上扫描

亚硫酸氢盐  
转化

BeadChip 
处理

扫描 DNA提取

使用用户选择的 
试剂盒提取DNA

在因美纳软件上可视化
和分析Infinium甲基化
质控品 

QC分析

使用因美纳或第三方软
件进行甲基化分析

甲基化分析 

https://www.illumina.com/techniques/microarrays/methylation-arrays.html
https://www.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-methylation-epic.html
https://www.illumina.com/products/by-type/microarray-kits/infinium-methylation-screening-array.html
https://www.illumina.com/systems/array-scanners/iscan.html
https://www.illumina.com/systems/sequencing-platforms/nextseq.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/microarray-software/dragen-array.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/microarray-software/genomestudio.html
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/partek-flow.html#tabs-e2bbc7caef-item-010c0cb668-overview
https://www.illumina.com/products/by-type/informatics-products/partek-flow.html#tabs-e2bbc7caef-item-010c0cb668-overview
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