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2 一部領域追加 2 2021/4/21 細川淳一 糸賀栄 

3 書式変更 3 2022/4/1 細川淳一 糸賀栄 

4 領域追加 4 2022/11/24 細川淳一 糸賀栄 

5 (11)検査依頼書の記載項目の変更 5 2023/4/1 森 千恵 糸賀栄 
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検査項目：「 血友病 」 

 

検査名：【 血友病遺伝子検査 】 

概略 

     血友病は血液凝固第 VIII 因子の量的・質的異常症である血友病 A と、第 IX 因子の

量的・質的異常症である血友病 Bとがある。X連鎖劣性遺伝形式を示す先天性凝固障害

症であり、出血症状が幼少時から反復する。患者は通常男性で、女性は保因者となる。

女性血友病は極めて稀である。孤発例も約 30%に見られる。第 VIII因子または第 IX因

子遺伝子は X 染色体長腕上にあり、これらの遺伝子異常により発症する。血友病 A で

は欠失や点変異、挿入、逆位など多岐にわたるが、イントロン 22の逆位は重症型の約

40%にみられる。一方、血友病 Bは点変異が多い。第 VIII因子と第 IX因子は血液凝固

反応における第 X 因子の活性化に必須である。従って本症は、第 VIII因子または第 IX

因子が欠乏することにより第 X 因子活性化障害をきたし、トロンビン産生が低下する

ことにより著明な出血傾向を呈する。 

本検査では血友病 Aにおいては F8遺伝子を、血友病 Bにおいては F9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。逆位等の大規模構造変化は検出できない可能性がある

ので結果の解釈については十分注意する必要がある。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 

F8 chrX:154836221 c.*1376A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154856328 c.6900+4104A>T(NM_000132.4) 

F8 chrX:154863241 c.6430-14A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154901455 c.6116-13C>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154902178 c.5999-11G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154902189-154902190 c.5999-23_5999-22delCT(NM_000132.4) 

F8 chrX:154902189-154902200 c.5999-33_5999-

22delGAAATAATTTCTinsATTC(NM_000132.4) 

F8 chrX:154902194 c.5999-27A>G(NM_000132.4) 
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F8 chrX:154902195-154902200 c.5999-33_5999-

28delGAAATA(NM_000132.4) 

F8 chrX:154902444 c.5999-277G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154902965 c.5999-798G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154903377 c.5998+529C>T(NM_000132.4) 

F8 chrX:154904101-154904102 c.5816-14_5816-

13delGTinsTA(NM_000132.4) 

F8 chrX:154904122 c.5816-34A>T(NM_000132.4) 

F8 chrX:154904617 c.5587-93C>T(NM_000132.4) 

F8 chrX:154905041-154905042 c.5374-19dupT(NM_000132.4) 

F8 chrX:154906588-154906589 c.5220-16_5220-15insA(NM_000132.4) 

F8 chrX:154915136 c.5220-8563A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154946545 c.2113+1153G>C(NM_000132.4) 

F8 chrX:154946546 c.2113+1152delA(NM_000132.4) 

F8 chrX:154947225-154947233 c.2113+465_2113+473delTTTTTTTTT(NM_00

0132.4) 

F8 chrX:154947225-154947234 c.2113+464_2113+473delTTTTTTTTTT(NM_0

00132.4) 

F8 chrX:154947225-154947235 c.2113+463_2113+473delTTTTTTTTTTT(NM_

000132.4) 

F8 chrX:154947225-154947236 c.2113+462_2113+473delTTTTTTTTTTTT(NM

_000132.4) 

F8 chrX:154947225-154947237 c.2113+461_2113+473delTTTTTTTTTTTTT(N

M_000132.4) 

F8 chrX:154947225-154947238 c.2113+460_2113+473delTTTTTTTTTTTTTT(

NM_000132.4) 

F8 chrX:154947686 c.2113+12T>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154947944 c.1904-37G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154957189 c.1538-18G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154960750 c.1537+325A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154961183 c.1444-15C>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154965368 c.1443+602A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154969566 c.788-14T>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154984814 c.671-11T>C(NM_000132.4) 

F8 chrX:154987316 c.602-11T>G(NM_000132.4) 
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F8 chrX:154987337 c.602-32A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154991304 c.601+1632G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:154993164 c.389-16T>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154999611 c.144-11T>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:154999626 c.144-26A>T(NM_000132.4) 

F8 chrX:155010357-155010358 c.144-10758_144-

10757insTATA(NM_000132.4) 

F8 chrX:155020843 c.143+1567A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022557 c.-5A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022620 c.-68G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022664 c.-112G>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022770 c.-218T>C(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022771 c.-219C>T(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022773 c.-221T>A(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022807 c.-255A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022809 c.-257T>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:155022815 c.-263A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:155023412 c.-860A>G(NM_000132.4) 

F8 chrX:155023518 c.-966G>T(NM_000132.4) 

F9 chrX:139530663 c.-102T>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530710 c.-55G>T(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530712 c.-53A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530713 c.-52delC(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530715 c.-50T>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530716 c.-49T>A(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530717 c.-48G>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530727 c.-38A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530730 c.-35G>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530731 c.-34A>T(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530741 c.-24T>A(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530742 c.-23T>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530743 c.-22delT(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530744 c.-21C>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530746 c.-19C>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530747 c.-18A>G(NM_000133.4) 
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F9 chrX:139530748 c.-17delA(NM_000133.4) 

F9 chrX:139530760 c.-5A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139537337 c.253-25A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139537343-139537346 c.253-19_253-16delCTTC(NM_000133.4) 

F9 chrX:139537346-139537350 c.253-16_253-12delCTTTT(NM_000133.4) 

F9 chrX:139537488 c.277+102G>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139539270 c.278-1806A>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139541063 c.278-13A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139541064 c.278-12C>T(NM_000133.4) 

F9 chrX:139547499 c.392-864T>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139548341-139548342 c.392-22_392-21delCT(NM_000133.4) 

F9 chrX:139548504 c.520+13A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139551282 c.723+18T>A(NM_000133.4) 

F9 chrX:139555561 c.723+4297T>A(NM_000133.4) 

F9 chrX:139558356 c.724-2385G>T(NM_000133.4) 

F9 chrX:139563228 c.*1157A>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139563435 c.*1364T>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139563436 c.*1365A>C(NM_000133.4) 

F9 chrX:139563438 c.*1367T>G(NM_000133.4) 

F9 chrX:139563439 c.*1368A>G(NM_000133.4) 

 

 

 

(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、検査対象遺伝子変異の有無を検出する。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。 

 

(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 
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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 

（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
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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 

 

 

 


