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保険収載疾患名: 肥大型心筋症

検査名: 肥大型心筋症遺伝子検査

検査方法: ショートリード型(150bp PE)の次世代シークエンサーで目的の遺伝子の配列

を解読する。レファレンス(hg38)と比較しバリアントを抽出する。

対象遺伝子: ACTC1,ACTN2,CSRP3,JPH2,MYBPC3,MYH7,MYL2,MYL3,PLN,TNNC1,

TNNI3,TNNT2,TPM1

鑑別に必要な遺伝子: ALPK3,CACNA1C,DES,FHL1,FLNC,GLA,LAMP2,PRKAG2,PTPN11,RAF1

,RIT1,TTR

例外領域: 別紙1参照

報告基準: 別に記載する遺伝子のCDS領域±10bp(並びに例外領域の表記がある場合には

例外領域も)について、ToMMoのデータベースを参照し1%未満のバリアント

が検出された場合は報告書に記載する。

検査法の限界: 本検査に用いるショートリート型のシークエンサーでは大きな構造変化、挿

入・欠失は確定に至らないことがある。Coverage(depth>=20)の保証は

99.5%以上とする。

緊急報告: なし。

検査日数: 検体受領後60営業日以内

衛生検査所: 株式会社Generize遺伝子検査室

採取方法: 1.綿棒を3本用意し頬の内側をこする。2.容器の溶液に浸す。3.3本分を同様

に採取する。

保存方法: 常温保管。2年間可能。

提出方法: レターパックライトでポスト投函。

搬送時間: 通常1日～2日

申込み: 弊社WEBサイトより記入。

紐づけ: バーコードと患者情報を複数人でチェック。

提出先: 株式会社Generize 千葉県千葉市中央区亥鼻1-8-15-307

結果報告: 弊社WEBサイトを通じてPDFを送付。
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別紙1

以下のpositionにバリアントが見られた場合は報告書に記載する。

遺伝子名 position(hg38)

DES chr2:219424922

GLA chrX:101399747

GLA chrX:101399805

MYBPC3 chr11:47332999

MYBPC3 chr11:47334593-47334597

MYBPC3 chr11:47337820

MYBPC3 chr11:47340403

MYBPC3 chr11:47343158

MYBPC3 chr11:47343314

MYBPC3 chr11:47343342

MYBPC3 chr11:47345754

MYH7 chr14:23415522

PTPN11 chr12:112477798
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