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 研究要旨 

先天異常症候群を疑われる患者のうち、約10%はマイクロアレイ染色体検査で診断することができ

る。2021年10月にマイクロアレイ染色体検査は保険収載され、実施可能な検査となった。しかし、

本検査は結果報告書に病名は記載されず、結果を主治医が解釈する必要が生じている。その解釈を

容易にするための補助ツールの開発を行った。 

 

 

Ａ．研究目的 

2021年10月に保険収載されたマイクロアレイ

染色体検査は、検査会社から提供される欠失/

重複領域を示す一覧表を主治医が解釈し、病的

な領域を推定する必要がある。十分に検討すべ

き欠失/重複領域を抽出する補助ツールの開発

を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

Decipherに収載されているコピー数異常によ

り発症する症候群とハプロ不全によって何らか

の症状を引き起こすことが予測される遺伝子

（LoF遺伝子）の領域をデータベース化し、マ

イクロアレイ染色体検査で出力される結果と合

致する領域を抽出するツールを作成した。 

 上記作成したツールを、病的欠失ありと判断

した 50人分のデータ、病的欠失なしと判断し

た 50人分のデータを用いて検証を行った。 

 

(倫理面への配慮) 

 用いたデータは一人当たり 10程度の欠失・

重複領域であり、個人の特定に至る情報は含ま

れていないデータである。 

 

Ｃ．研究結果   

 病的欠失ありと判断されていた50名分のデー

タからは49名が、コピー数異常により発症する

症候群もしくはLoF遺伝子が検出された。 

 病的欠失なしと判断されていた50名分のデー

タからは、33名がコピー数多型の症候群と検知

され、9名にLoF遺伝子が検出された。これらの

データより日本人のコピー数多型を除去すると、

46名が病的欠失なしと診断された、 

  

Ｄ．考察 

 現バージョンの補助ソフトウェアでは、感度

は十分であるものの、特異度が低い点が課題に

なっている。その対策として、日本人のコピー

数多型をホワイトリストとして指定し、偽陽性

をへらすことが必要と考えられた。 

 

Ｅ．結論 

 マイクロアレイ染色体検査の解釈に有用なソ

フトウェアの開発を行い、その有用性を検証し

た。 
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