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検査項目：「 バーター・ギッテルマン症候群 」 

バーター・ギッテルマン症候群は、低カリウム血症、代謝性アルカローシスなどを特

徴とする先天性尿細管機能障害に伴う症候群である。バーター症候群は臨床的には、新

生児期に発症する重症型の新生児型と、乳幼児期に発見される比較的軽症型の古典型に

分類される。バーター症候群は一般的に正常血清マグネシウム値および高カルシウム尿

症を呈する。一方、ギッテルマン症候群では低マグネシウム血症、低カルシウム尿症を

伴い、臨床症状も軽いことでバーター症候群と鑑別診断できる。 

本検査では SLC12A1、KCNJ1、CLCNKB、BSND、CLCNKA、MAGED2、CASR、SLC12A3、CFTR、

EHD1、HNF1B、KCNJ10、KCNJ2、KCNJ5、SLC26A3遺伝子のタンパク質コード領域エクソン

とその両端のスプライス部位領域を次世代シークエンサーで解析し、主に検出されたア

レル頻度 1％以下の稀な一塩基置換と短い挿入・欠失について報告する。短鎖リード型

次世代シーケンサーのデータの補完が必要な場合は、サンガー法によるキャピラリーシ

ーケンサーでの解析を行う。なお大規模欠失・挿入等のコピー数変化や大規模なゲノム

構造変化に関しては高精度での検出が短鎖リード型の次世代シーケンサーでは困難なた

め、報告対象としない。体細胞モザイクについてはバリアントコーラーで検出できたも

のに関しては報告するが、バリアントコーラーで検出できなかったものに関しては報告

しない。また上記領域に加え、下記の領域も解析に追加する。 

遺伝子名 position(hg38) HGVS.c 

KCNJ10 chr1:160070021 c.-1+1G>T(NM_002241.5) 

CASR chr3:122275793 c.1378-19A>C(NM_000388.4) 

CFTR chr7:117479225 c.-861delT 

CFTR chr7:117479600 c.-495C>T 

CFTR chr7:117479634 c.-461A>G 

CFTR chr7:117479743 c.-351dupG 

CFTR chr7:117479846 c.-249G>C 

CFTR chr7:117479869 c.-226G>T 

CFTR chr7:117479900 c.-195C>A 

CFTR chr7:117479930 c.-165G>A 

CFTR chr7:117480010 c.-85C>G 

CFTR chr7:117480061 c.-34C>T 

CFTR chr7:117480271 c.53+124T>C 

CFTR chr7:117481152 c.53+1005T>C 

CFTR chr7:117504375 c.164+12T>C 

CFTR chr7:117538986 c.870-1113_870-1110delGAAT 



文書管理番号 K110-175 検査案内書（バーター・ギッテルマン症候群遺伝子検査【非保険検

査】）ver1 

 4 / 6 

 

CFTR chr7:117541987 c.1117-26_1117-25delAT 

CFTR chr7:117548630 c.1210-11T>G 

CFTR chr7:117559446 c.1393-18G>A 

CFTR chr7:117578327 c.1585-9412A>G 

CFTR chr7:117587720 c.1585-19T>C 

CFTR chr7:117587867 c.1679+34G>T 

CFTR chr7:117589467 c.1680-886A>G 

CFTR chr7:117589470 c.1680-883A>G 

CFTR chr7:117589476 c.1680-877G>T 

CFTR chr7:117603801 c.2908+19G>C 

CFTR chr7:117606659 c.2909-15T>G 

CFTR chr7:117606786 c.2988+33G>T 

CFTR chr7:117611555 c.3140-26A>G 

CFTR chr7:117611565 c.3140-16T>A 

CFTR chr7:117611570 c.3140-11A>G 

CFTR chr7:117626218 c.3469-1304C>G 

CFTR chr7:117627505 c.3469-17T>C 

CFTR chr7:117627810 c.3717+40A>G 

CFTR chr7:117639961 c.3718-2477C>T 

CFTR chr7:117642414 c.3718-24G>A 

CFTR chr7:117642626 c.3873+33A>G 

CFTR chr7:117648320 c.3874-4522A>G 

CFTR chr7:117664660 c.3964-28G>A 

CFTR chr7:117668341 c.*1233T>A 

KCNJ11 chr11:17388145 c.-54C>T(NM_000525.4) 

KCNJ11 chr11:17388225 c.-134G>T(NM_000525.4) 

SLC12A1 chr15:48232713 c.976-14C>G(NM_000338.3) 

SLC12A3 chr16:56870080 c.602-16G>A(NM_000339.3) 

SLC12A3 chr16:56880550 c.1567+297T>G(NM_000339.3) 

SLC12A3 chr16:56882794 c.1669+297T>G(NM_000339.3) 

SLC12A3 chr16:56883858 c.1670-191C>T(NM_000339.3) 

SLC12A3 chr16:56893307 c.2548+253C>T(NM_000339.3) 

HNF1B chr17:37710678 c.1046-15T>A(NM_000458.4) 

HNF1B chr17:37731583 c.1045+12T>C (NM_000458.4) 
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(1) 検査方法 

血液から回収したゲノム DNA から、該当する検査対象遺伝子のたんぱく質コード

領域エクソンとそのイントロン境界部分をハイブリダイゼーションあるいは酵素的

増量法（polymerase chain reaction法、PCR法と略）により濃縮し、次世代シーケ

ンサーによる遺伝子配列決定を行い、検査対象遺伝子のたんぱく質コード領域にお

ける低出現頻度の塩基配列変化の有無を検出する。原則血液のみの受け入れとする

が、やむを得ない場合は調整された DNAも受け入れる。この場合は個々の事例により

判断するものとする。＊CLCNKAと CLCNKBは高い配列相同性を有するため、短鎖リー

ド型の次世代シーケンサーでは区別ができず解析精度が上がらない。そのため、

CLCNKB の解析は、コードエクソン領域を特異的に PCR 増幅した産物の次世代シーケ

ンス解析として実施する。一方、CLCNKAは次世代シーケンシングのみの解析のため、

相同領域の存在で解析精度が低下する exons 6、9、20を解析対象から外す。ミトコ

ンドリア変異の NC_012920.1:m.3243A>G は 200 リード以上の深さの読み取りで 5%以

上の変異頻度が検出された場合に報告書に記載し、他の変異については変異検出ソ

フトで検出された場合に報告書に記載する。 

 

(2) 基準値及び判定基準 

国際的に用いられているヒトゲノムリファレンス配列との比較から、低出現頻度変異

の有無を判定する。 

 

(3) 医療機関に緊急報告を行うこととする検査値の範囲 

特になし。本検査は緊急性を要するものではありません。 

 

(4) 検査に要する日数 

検体が本所に届いた日から 60営業日以内。 

 

(5) 測定を委託する場合にあっては、実際に測定を行う衛生検査所の名称 

測定の委託はありません。 

 

(6) 検体の採取条件 

医療機関にて検査の目的や限界について十分に説明し、本検査の申し込みの意思

を確認する。 

 

(7) 検体の採取容器 

弊所発行の匿名化 ID記載ラベルが貼付された採血管 1本 
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（真空密封型採血管 EDTA-2K（または Na）顆粒） 

 

(8) 検体の採取量 

血液 1mL以上を採血する。 

 

(9) 検体の保存条件 

採血後は、速やかに冷蔵または凍結保管する。 

 

(10) 検体の提出条件 

上記（７）、（８）、（９）を満たす検体について、箱に入れて室温にて本所に発送する

（必要に応じて、保冷剤の同梱も可）。発送日の翌日に到着することを原則とする。 

 

(11) 検査依頼書及び検体のラベルの記載項目 

検体貼付ラベルには匿名化 IDならびに検体管理用 IDを記載する。 

検査依頼書は、当検査室指定の様式を使用する。主な記載項目を以下に示す。 

・匿名化 ID 

・希望する検査項目（疾患名、検査コード番号、検体数） 

・医療機関情報 

・ガイドライン遵守の確認 

・請求書送付先情報 

 

(12) 検体を医療機関から衛生検査所(他の衛生検査所に測定を依頼する場合に

あたっては、当該衛生検査所等)まで搬送するのに要する時間 

発送日の翌日到着を原則とする。 

土日祝日は受付け不可なので、医療機関には十分な注意を促す。 

 

(13) 免責事項 

なし 

 

(14) 検査のお申し込み、お問い合わせ 

公益財団法人かずさ DNA研究所 遺伝子検査室 (かずさ遺伝子検査室) 

〒292-0818 千葉県木更津市かずさ鎌足 2丁目 5-23 

https://www.kazusa.or.jp/genetest/index.html 

E-mail ： onjk@kazusa.or.jp 

 

 


