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XXX遺伝子検査

用いたバリアント頻度情報データベース：
・gnomAD_ vX.X, https://gnomad.broadinstitute.org/
・iJGVD_38kjpn, https://jmorp.megabank.tohoku.ac.jp/ijgvd/
・CLINSIG, Clinvar_YYYYMMDD
・HGMD,_YYYY.M, http://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php

下記遺伝子のたんぱく質コード領域exonならびにそのintronとの境界領域（intron内部、10塩基まで）について、ハ
イブリキャプチャー法によるターゲット次世代シークエンス解析(NGS)法を用いてゲノム遺伝子配列を解析し、得ら
れた塩基配列を公開されているヒトゲノムリファレンス配列（GRCh38/hg38）と比較し、低出現頻度の塩基置換、短
い塩基配列の欠失・挿入の有無をコンピュータにより解析しました。データベースに記載のないバリアントおよび出
現頻度が1%以下のバリアントが検出された場合は下記に記載いたします。

GENE1, GENE2, GENE3

今回のシークエンス解析で得られた結果には、検査方法で述べたリファレンス配列との違いは検出されませんでし
た。

今回の遺伝子構造解析では、gnomADデータベースに無記載、あるいは1％以下と出現頻度表示さ
れているバリアントは検出されませんでした。しかし、この結果は本検査で用いた短鎖DNAシー
クエンス解析系では検出困難なバリアントの存在までも否定するものではありません。また、確
定診断には臨床症状と他の検査結果、今回の検査結果を統合的にご判断いただく必要がありま
す。

特にありません。


