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IRDパネル※1を用いた検査（本検査）にて
返却されるレポート
PrismGuideTM NETポータル機能※2から➀➁の検査結果が返却されます。➂はPrismGuideTM NETエキスパートパネル
支援機能※3 を用いて取得します。
※2 PrismGuideTM NETポータル機能：本検査の出検（検査委託）先での検査進捗の取得と、出検先からの検査報告書の電子ファイル受け取り機能を提供するクラウドサービス。
※3 PrismGuideTM NETエキスパートパネル支援機能：エキスパートパネルの開催に向けて、開催スケジュール調整や資料の共有に利用可能なクラウドサービス。
　   ACMG（American College of Medical Genetics and Genomics ）ガイドラインを基とした追加判定機能も搭載。

本検査の薬事承認は「➀IRDパネルから自動生成されたレポート」のみです。➁および➂の資料は参考情報として検査委託主の医療機関へ返却いたします。また、➁のRPGR
遺伝子 ORF15領域のIGV画像、XMLファイルおよび➂のバリアント一覧の使用・閲覧方法、データの解釈については、臨床検査会社、株式会社理研ジェネシス、ならびに
シスメックス株式会社ではお答えできかねますのでご留意ください。
なお、株式会社理研ジェネシスへの検査結果のお問い合わせの際は、RG QCレポートに記載の「RG問合せ番号」をお伝えください。

※1 PrismGuideTM IRDパネル システムを「IRDパネル」と省略する。

IRDパネルから
自動生成されたレポート

解析結果をまとめたレポート。
本 検 査で報 告された 全ての
SNV/Indelのうち、Pathogenicま
たはLikely pathogenicに相当す
るバリアント情報を記載。

サマリーレポート（⇒P.3）

解析結果の参考情報をまとめたレ
ポート。SNV/Indel、コピー数異常
（CNV）※4の検出結果を記載。

※4 本検査において、コピー数異常（CNV）は参考
　　情報。

シークエンシングレポート（⇒P.5）

株式会社理研ジェネシス
（RG）から提供される資料

検体及び検査結果の品質評価
　　　　

本検査で報告された全てのバリアン
トの解析結果を保存。

RG QCレポート（参考情報）（⇒P.2）

PrismGuideTM NETエキス
パートパネル支援機能にて
取得する資料

本検査で報告された全てのバリア
ントの情報

IRDパネルで解析した
ACMG判定結果を含む

バリアント一覧（参考情報）（⇒P.10）

XMLファイル（参考情報）

           遺伝子 ORF15領域の
IGV※5画像（参考情報）（⇒P.9）
RPGR

X M Lファイルの情報を基に、 

PrismGuideTM NETエキスパート
パネル支援機能にて作成されま
す。IRDパネルで解析したACMG

判定結果が記載されます。家系情
報などを用いた追加判定結果も
出力可能です。

1 2

3

※5 IGV：Integrative Genomics Viewerの略。
　　塩基配列のマッピングを視覚的に確認できるソ
　　フトウェア。

なお、PrismGuideTM NET（上記クラウドサービス含む）は薬事承認範囲外です。
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レポートの注目ポイント

検体および検査結果の品質について確認します。なお、RG QCレポートに記載された品質項目は、IRDパネルが定める
基準に従い判定されています。

RG QCレポート（参考情報） ＊本レポートは薬事承認対象外です。

❶提出した検体より抽出されたDNAの量が分かります。
　＜検査可の基準値＞　DNA量（μg）: 1 μg 以上
❷すべての品質項目について、判定基準を満たしたかどうかが分かります。
　基準を満たしていない場合、その理由が記載され、検査が中止します。検査中止の場合は、RG QCレポート
　のみ発行されます。
　検査中止時のコメント例：
　　「血液検体のDNA量が基準値を満たさなかったため、検査中止とさせていただきます。 」

RG QCレポート確認ポイントここだけは押さえよう！ 

2023年9月作成サンプル

2

1
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本検査で報告された病的（PathogenicとLikely pathogenic）バリアントを確認します。

※6 QCの詳細は、シークエンシングレポート1枚目の「Sequencing Analysis Information」に具体的な値を（P.5参照）、シークエンシングレポート後半にあるAppendix 6、7にその定義と  
　閾値を記載する（P.8参照）。

※7 遺伝形式：遺伝性網膜疾患に関連する遺伝子の情報が登録されたデータベース RetNet（Retinal Information Network）に基づく。シークエンシングレポートのAppendix �に遺伝子と   
　関連する疾患名とDominant（顕性（優性））、Recessive（潜性（劣性））、X-linked（X連鎖性）の遺伝形式情報の一覧を記載する。

※8 接合型：同一の対立遺伝子の場合は「Homozygous」、異なる対立遺伝子の場合は「Heterozygous」、男性のX染色体の場合は「Hemizygous」と表す。

2024年10月作成サンプル

サマリーレポート

❶QCの判定結果（Pass/Fail）※6が分かります。
❷各遺伝子の遺伝形式（Dominant/Recessive/X-linked）※7が分かります。
❸検体における各バリアントのアレル頻度（バリアントリード数/全リード数）と接合型（Homozygous/Hetero-

zygous/Hemizygous）※8が分かります。
❹各バリアントの、ACMGガイドラインによる病原性判定結果（Classification；Pathogenic/Likely pathogenic）

と、判定の基となった基準（labels）が分かります。（判定基準はP.7参照）
❺各バリアントの判定結果が分かります。
❻RGが定めるルール（P.14参照）に従い、必要な場合に各バリアントに対するコメントが記載されます。

本検査におけるACMG判定結果は、ACMGガイドラインに沿ったIRDパネルの判定仕様に基づいており、「日本に
おける遺伝性網膜ジストロフィのバリアント解釈基準」は現在参照しておりません。また、検出されたバリアント情報
のみに基づく判定結果であり、臨床情報は加味されていないことをご留意ください。IRDパネルの判定仕様について
は、シークエンシングレポートのAppendix 2および3（本資料 P.7）をご参照ください。

サマリーレポート確認ポイントここだけは押さえよう！ 

1
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検体におけるバリアントのアレル頻度を示します。本アレル頻度は、症例やバリアントが検出された遺伝子領域によってばらつきが生じる場合があり、必ずしも50％や100％付近に収束
するわけではありません。
X-linked時の顕性、潜性はRetNetをご確認ください。

＊レポート見本は2024年10月作成サンプルです。

参考：サマリーレポートにおけるその他の情報

■ 本検査で使用されたデータベースの名称とバージョン情報

■ 本検査が対象とする遺伝子と、本検査で使用された転写物ID、タンパク質ID、 HGNC※9 ID

サマリーレポートには以下の情報も掲載されます。

※9 HGNC：HUGO Gene Nomenclature Committeeの略。

*

**

コラム：遺伝形式、接合型、バリアントアレル頻度の関係
下表に遺伝形式と接合型、バリアントのアレル頻度を示します。

遺伝形式
接合型

遺伝形式

Dominant（顕性（優性）） 表現型の原因となる可能性がある。
アレル頻度*：100%近い

表現型の原因となる可能性がある。
アレル頻度*：50%前後

ホモ/ヘテロ

表現型の原因となる可能性がある。
アレル頻度*：100%近い

表現型の原因となる可能性が低い。
アレル頻度*：50%前後

Hemizygous（ヘミ）
アレル頻度*：100%近い アレル頻度*：ホモの場合、100%近い

                          ヘテロの場合、50%前後

Recessive（潜性（劣性））

X-linked**（X連鎖性）

性　別

Homozygous（ホモ） Heterozygous（ヘテロ）

男性 女性
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本検査で報告された全てのバリアントの詳細を確認します。

シークエンシングレポート

❶全てのQC項目の結果が分かります。
❷各バリアント（SNV/Indel※10）の詳細情報が分かります※11。
❸コピー数異常（CNV）※12として報告されたバリアントの情報が分かります（参考情報）。Log Ratio※13が-0.6
　以下のときにCNVとして報告されます。

2024年10月作成サンプル

※10 SNV/Indel：一塩基変異（Single Nucleotide Variant）、挿入（insertion）、欠失（Deletion）を示す。
※11 本項目は、病原性の高い順（Pathogenic（赤）、Likely Pathogenic（橙）、Uncertain Significance（黄）、Likely Benign（黄土）、Benign（緑））に上位から記載する。病原性が同じ場合は、
　　遺伝子名順およびLocationの昇順に並ぶ。
※12 コピー数異常：Copy Number Variation（CNV）。正常二倍体の場合を2とし、一方が欠失の場合は1、どちらも欠失の場合は0と報告する（P.12参照）。
※13 Log Ratio：検出されたバリアントのDepth値を分子とし、IRD解析プログラムに組み込まれた参照検体における当該位置のDepth値を分母として、Log2（分子/分母）を計算する。
　　参照検体と同等のDepth値の場合は0、参照検体の半分のDepth値の場合は-1と報告される（1コピーの欠失）。

シークエンシングレポート確認ポイントここだけは押さえよう！ 

1

2

3



6

※14 ClinVar：生殖細胞系列に関するバリアントの臨床的意義が登録されている。公開されたデータベースとしては最も包括的であり、米国国立生物工学情報センター（NCBI）によって作成・管理される。
※15 HGMD：Human Gene Mutation Databaseの略。ヒトの遺伝子のバリアント情報と関連する疾患を網羅的に登録しているデータベースである。Sequencing Report内のHGMDのIDは、HGMDの
　　 各バリアントの詳細ページへのリンクとして利用できる。なお、HGMDのリンク先を参照するためには、HGMD Professional（有料版）を購入いただく必要がある。

2 の項目情報

3 の項目情報

SNV/Indel情報の読み方（例）
RDH12遺伝子にSNV（一塩基変異）が検出されました。

場所は14番染色体の67,725,206で、9個あるエクソンのうち5番目
上に位置します。

塩基C（シトシン）のA（アデニン）への置換が50％の頻度で確認さ
れましたので、Heterozygous（ヘテロ接合体）と判定されました。
本変異によりRDH12タンパク質を構成するアミノ酸のうち99番目が
Leu（ロイシン）からIle（イソロイシン）に変化しています。

ACMG分類ではPathogenic（病的）バリアントとされます。ACMG

分類基準はPS1など記載の通りです。

このバリアントは、遺伝性網膜疾患ではRecessive（劣性）遺伝する
場合とDominant（優性）遺伝する場合があります。また、missense

（ミスセンス）バリアントのため、本来のタンパク質とは異なる異常な
タンパク質が生成されます。

「Allele frequency in gnomAD」から「SIFT Prediction」には、
各データベースに登録された本バリアントの頻度や情報が記載
されています。

dbSNP ID、ClinVar※14 ID、HGMD※15は、各データベース上での登
録IDを示します。

CNV情報の読み方（例）
4番染色体の短腕（p arm）の15.32バンド位置にあるゲノム座標範
囲（15,979,817番から15,979,967番）において、1コピーのDeletion

（欠失）が検出されました。

CNVが検出された領域のLog Ratioは-0.877です。

本CNVは、PROM1遺伝子の28個あるエクソンのうち、25番目のエ
クソン領域に含まれます。
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＊レポート見本は2024年10月作成サンプルです。

参考：シークエンシングレポートにおけるその他の情報

シークエンシングレポートには以下の情報も掲載されます。

■ 各遺伝子と関連する疾患名の情報
　

■ 本検査で用いているACMGガイドラインの項目※16と判定基準の概要
　

RetNetの情報に基づき、各遺伝子に関連する疾患名と遺伝形式（顕性（優性）、潜性（劣性）、X連鎖性）が記載
されています。

ACMGガイドラインの判定基準と、プログラム内で使用しているデータベースの一覧です。

■ ACMGガイドラインに基づく分類を組み合わせた病原性判定基準の情報

※16  28項目の病原性判定基準のうち本解析プログラムにより自動判定可能なものは、18項目のみである。
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■ 使用しているデータベース・ソフトウェアの名称とバージョン情報

■ 対象遺伝子とその転写物ID、タンパク質ID、HGNC ID

■ QC項目の定義情報

■ QC閾値の情報

リファレンスゲノムにマッピングされたリード全体のパーセンテージ

全体のリード数に対する重複リードの割合

ターゲット領域内の塩基の合計をこれらの領域の全長で割ったもの
カバレッジが100以上の塩基の割合

カバレッジが500以上の塩基の割合
カバレッジが1,000以上の塩基の割合

パネルのターゲット領域に正しく分散されている塩基の割合

すべてのリードのPhredスコアの平均
ペアおよびマップされた読み取りのインサート長の平均値
インサート長の標準偏差
マッピング品質が0に等しいリードの合計の割合

1を下回るカバレッジを持つパネルのターゲット領域の数
パネルで定義されたすべての領域でオーバーラップしているフィルター処理されたリードの割合

パネルで定義されたすべての領域で両方向に250 bp重複しているフィルター処理されたリードの割合

パネルで定義されたOn TargetまたはNear Target領域とオーバーラップしていないフィルター処理されたリードの割合

ターゲット領域の80％が平均カバレッジを達成するために必要な倍数

性染色体の標的領域のカバレッジに基づいて予測された性別

Derivative Log Ratioのスコア。スコアが高いサンプルで検出されたCNVは信頼性が低いことを示唆する。

顧客が提供した性別
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RPGR遺伝子のORF15領域のマッピング状況
本資料は、サマリーレポートおよびシークエンシングレポートでは判断が難しいRPGR遺伝子のORF15難読領域のバリア
ントについて、エキスパートパネルでの追加確認に用いられることを想定して、参考情報として提供されます。
本検査で取得された複数のRPGR遺伝子断片が参照配列に対してマッピングされるため、参照配列との塩基の違いの
有無を視覚的に確認できます。

RPGR遺伝子 ORF15領域のIGV画像（参考情報）

【画像例】 画像形式：PNGファイル

＊本資料は薬事承認対象外です。

※17 Compound heterozygosity：複合ヘテロ接合型。特定の遺伝子領域において2つ以上の異なる劣性対立遺伝子が存在し、ヘテロ接合状態で遺伝性疾患を引き起こす可能性がある。

1

2

3

4

5

6

当該領域からバリアントが報告された。

事例 IGV画像の活用方法、他#

■ IGV画像の活用事例 注意：表は、IGV画像の活用事例の一部です。必ずしも記載の通りに行う必要はありません。

当該難読領域は、リードのマッピングが困難な領域です。どのようにリードがマッピングされ、バリア
ントが検出されたかをIGV画像にて視覚的にご確認ください。

男性症例の場合、アレル頻度は100％に近い値となることが通常ですが、難読領域のためリードが
適切な箇所にマッピングされないなどの理由により、本来より低い頻度で報告されることがあります。
IGV画像にて、当該領域内の報告された位置にバリアントが存在することをご確認ください。また、別
法での確認をご検討ください。

男性症例において、当該領域から報告されたバリアン
トのアレル頻度が50%前後、またはそれ以下であった。

Compound heterozygosity※17の可能性を考え、IGV画像にて、当該領域内で他にバリアントと
疑われる変化がないかご確認ください。バリアントを疑う箇所がある場合は、別法での確認をご検討
ください。

女性症例において、RPGR遺伝子内にheterozygosity
かつPathogenic/Likely pathogenicのバリアントが
報告された。

本検査では当該領域にも十分なリードがマッピングされるようにシステムを最適化しています。IGV
画像上にリードが十分にあれば（Depth≧20）、当該領域が十分にシーケンシングされていたと推測
することができ、この領域にバリアントがなかったことが確認できます。

82遺伝子のいずれにもバリアントの報告がなかったた
め、当該領域内に本当にバリアントがないか疑った。

IGV画像にて、当該領域内でバリアントと疑われる変化がないかご確認ください。バリアントを疑う
箇所がある場合は、別法での確認をご検討ください

臨床所見から当該領域にバリアントがあることを疑っ
ていたが、バリアントの報告がなかった。

他にバリアントの報告が全くないなど、臨床所見の原因となりうるバリアントが特定されなかった
場合、事例の箇所に変異がある可能性があるため、別法での確認をご検討ください。

IGV画像において、周辺よりDepthが低い範囲内に、参
照配列とは異なる塩基を示す箇所があった。または空
欄があった。Depthが低いため、偽陰性を疑った。

マッピングされたリードは、この画像の
下限より更に下に続いており、本マッピ
ング画像はその一部を表示している。

バリアントの可能性あり（後に解析プ
ログラム上で最終判断され、バリアント
と判定されたものがシークエンシング
レポートに掲載される）
赤は参照配列と異なる場合を、青は参
照配列と同じ場合を示す。また、縦線が
赤一色の場合はホモを、青と赤の場合
はヘテロを表す。

薄い青やピンクの棒線は、NGSで読み
取られた塩基配列の断片（リード）で
あり、参照配列に対してマッピングされ
ている。読み取られた方向に対応して
2色で表示。

解読された塩基が参照配列と異なる
場合、緑（A）、赤（T）、茶（G）、青（C）に
色分けされる。

高さは各塩基の読み取り深度（Depth）
を示し、Depthが深いほど高くなる。解
読された塩基が参照配列と同じ場合は
灰色で示される。
参照配列と異なる塩基の場合、異なる
色になる。塩基の欠損がある場合は空
欄になる。

（イメージ）

（イメージ）
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【例】 資料形式：Excelファイル

本検査で報告された全てのバリアント情報がExcelファイル形式で提供されます。
XMLファイルの情報を基に、IRDパネルの判定仕様（P.7参照）にて解析されたACMG判定結果が記載されます。加えて、
PrismGuideTM NETエキスパートパネル支援機能上にて、日本網膜硝子体学会が公開する「遺伝子の変異（バリアント）
リスト」に基づいた再評価や家系情報などを用いた追加判定情報の付与を行い、各バリアントの最終判定結果を出力する
ことも可能です。本資料は、エキスパートパネルでの審議の補助資料としてご利用いただくことを想定しています。

PrismGuideTM NETポータル機能から返却されるXMLファイルを、医療機関様にてPrismGuideTM NETエキスパートパネル
支援機能に登録することで作成され、取得できます。

ACMG判定結果を含むバリアント一覧（参考情報）

検出されたバリアントの病原性評価はACMGガイドラインの分類プロセス・基準に基づき行われますが、一部の評価
においては患者血縁者の情報等が必要となる場合があります。本検査による病的バリアント情報は、IRDパネルの
分類プロセス・基準により判定された結果であることをふまえ、関連学会が提示する要件を満たしたエキスパート
パネルが血縁者解析や臨床所見も考慮し、病原性総合判定を行ってください。

ご注意

＊本資料は薬事承認対象外です。

● 取得方法
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参考：バリアントタイプの詳細

以下はシークエンシングレポートに報告される各バリアントタイプ（Variant Type）の代表例です。

■ SNV/Indel Informationの場合

〈正常な塩基配列（例）〉

仮にコーディング領域が最も左のAから開始

例） Variant（HGVSc※18）：c.5G＞A・・・コーディング領域の5番目の塩基（G）がAに置換

●  SNV（Single Nucleotide Variant；一塩基変異）： 塩基配列が1個だけ別の塩基に置換する。

A T G C G T T A T

A T G C G T T A T A T G C A T T A T

例） Variant（HGVSc）： c.5_6del・・・コーディング領域の5番目と6番目の塩基（GT）が欠失

●  Deletion（欠失）：塩基が欠けている。

A T G C G T T A T A T G C T A T

例） Variant（HGVSc）： c.4_6delinsAG・・・コーディング領域の4番目から6番目の塩基（CGT）が欠失し、AGが挿入
      （5番目のGは見かけ上変化がないが、一連の変化と表記される）

●  Complex（複合）：同じ遺伝子領域内の近接した箇所で複数の塩基変化が発生する。

A T G C G T T A T A T G A G T A T

例） Variant（HGVSc）： c.5_6delinsAA・・・コーディング領域の5番目と6番目の塩基（GT）が欠失し、AAが挿入

●  MNP（Multiple Nucleotide Polymorphism；マルチ塩基多型）：連続した複数塩基が同時に別の塩基
　に置換する。　

A T G C G T T A T A T G C A A T A T

例1） Variant（HGVSc）： c.5_6insC・・・コーディング領域の5番目と6番目の塩基（GT）の間にCが挿入

●  Insertion（挿入）： 別の塩基が挿入されている。重複（duplication）も含む。

A T G C G C T T A T

例2） Variant（HGVSc）： c.5dup・・・コーディング領域の5番目の塩基（G）に隣接して同じ塩基（G）が挿入

A T G C G T T A T

A T G C G T T A T

A T G C G G T T A T

※18 Human Genome Variation Society（HGVS）が定めたバリアントの表記法。HGVScは、コーディングDNAレベルの変化を示し、接頭辞「c.」、位置、変化の情報の順に表記する。「c.」は、
　　 coding DNA reference sequenceの略である。
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■ CNV Information（参考情報）の場合

〈正常（例）〉

遺伝子は両親からそれぞれ1コピーずつ
受け継ぎ、通常１体細胞当たり2コピー
存在する。

母親由来の遺伝子

父親由来の遺伝子

例1） 特定の領域において、1コピーの欠失（Copy Number＝1）

●  Deletion（欠失）： 遺伝子の特定の領域が1コピーまたは2コピーとも欠けている。

例2） 特定の領域において、2コピーの欠失（Copy Number＝０）
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参考：シークエンシングレポートのSNV/Indel情報およびCNV情報の項目説明

■ SNV/Indel情報の項目説明

※19  HGVSpは、タンパク質レベルの変化を示し、接頭辞「p.」、元のアミノ酸、位置、変化後のアミノ酸の順に表記する。「 p.」は、protein reference sequenceの略である。
※20 染色体異常の表記は、International System for Human Cytogenomic Nomenclature（ISCN）が定めた国際規約に従う。ISCN表記は、参照ゲノム配列（GRCh38）、染色体情報、
　　  ゲノム上の位置、コピー数で構成される。

■ CNV情報の項目説明

Variant (HGVSc)

Gene Symbol

Variant Type

Location

Exon Numbers

Ref

Alt

Frequency  (Read)

Zygosity

Amino Acid Change (HGVSp※19)

ACMG Classification

ACMG Labels

Inheritance Pattern

Variant Function

Allele frequency in gnomAD – whole population

Allele frequency in gnomAD – East Asian

1000 Genomes Minor Allele

1000 Genomes Minor Allele Frequency

SIFT Prediction

dbSNP ID

ClinVar ID

ClinVar Pathogenicity

HGMD

GEM-J WGA Allele Frequency

Report Inclusion

参照された転写産物ID: 塩基変化（HGVS表記）（P.11参照）

遺伝子名

バリアントタイプ（P.11参照）

ゲノム上のバリアントの位置

検出されたバリアントが位置するエクソンの番号（バリアントのエクソン番号/全エクソン数）

参照配列

検出されたバリアントの配列

検体におけるバリアントの頻度（バリアントリード数/全リード数）

接合型（Homozygous/Heterozygous/Hemizygous）

タンパク質の参照配列ID: アミノ酸変化（HGVS表記）

ACMGガイドラインによる病原性判定結果

病原性判定の基となったACMGの判定基準、(   )内は参照データベースまたはツール

遺伝形式（Dominant/Recessive/X-linked）

バリアントがゲノム配列に及ぼす影響

データベース「gnomAD」に登録された全集団内のアレル頻度

データベース「gnomAD」に登録された東アジア集団内のアレル頻度

データベース「1000ゲノム」に登録されたマイナーアレル

データベース「1000ゲノム」に登録されたマイナーアレル頻度

データベース「SIFT」による評価

データベース「dbSNP」上の登録ID

データベース「ClinVar」上の登録ID

データベース「ClinVar」上の病原性情報

データベース「HGMD」上の登録ID

GEM Japan Whole Genome Aggregation（GEM-J WGA）パネルの日本人集団内のアレル頻度

バリアントが報告されたレポート

項　目 説　明

Variant（ISCN）

Variant Type

Location

Copy Number

Log Ratio

Genes

User Classification

ISCN表記※20によるCNVの詳細

CNVの種類（P.12参照）

ゲノム上のCNVの位置

染色体の特定領域のコピー数（P.12参照）

CNVが検出された領域のLog2比

遺伝子名（CNVの検出領域を含むエクソン番号/全エクソン数）

ユーザー分類

項　目 説　明
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参考：サマリーレポートのSample Notesへのコメント記載ルール

サマリーレポートのsample Notesのコメントについて、RGが独自に定める記載ルールは以下の通りです。

■ 検査の結果解釈に影響する可能性のあるバリアントの情報 
　ACMG Classificationが「Uncertain Significance」と評価されたバリアントのうち、次のような条件を

満たすバリアントが存在する場合にコメントが記載されます。

シークエンシングレポートにEYS:p.Cys2128Arg（No.100）がUncertain significance変異として報告され
ています。（EYS遺伝子にはPathogenicと判定されたEYS:c.1A>Cがヘテロ変異としてサマリーレポートに
報告されています。）

Sample Notesに記載の内容は、RGにて検査結果への影響等を評価したものではなく、機械的に一定のルール
に基づいて記載された内容です。そのため、上記内容は必ずエキスパートパネルでご評価のうえご利用ください。

ご注意：

※ 以下、「Uncertain Significance」と評価されたバリアントを「バリアントA」としています。

1. ACMG Classificationが「Pathogenic」または「Likely pathogenic」と評価されたヘテロバリアント
    と同一の遺伝子にバリアントAが存在する場合

例）

シークエンシングレポートにRPGR:p.Val1144Ile（No.101）がUncertain significance変異として報告され
ています。（F e m a l e 症 例 のX 染 色 体 上 のR P G R 遺 伝 子 には L i k e l y p a t h o g e n i cと判 定された
RPGR:c.1468delがヘテロ変異としてサマリーレポートに報告されています。）

2. 女性の症例で、ACMG Classification が「Pathogenic」または「Likely pathogenic」と評価された
    X染色体上のヘテロ変異と同一の遺伝子にバリアントAが存在する場合

例）

シークエンシングレポートにEYS:p.Cys2128Arg（No.100）がUncertain significance変異として報告され
ています。（対象変異のACMG LabelsにはPM2、PM4、BP4が含まれています。）

3. バリアントAがACMG LabelsにPVS1、PS1、PS3、PM1、PM2 、PM4、PM5のうち2つ以上の項目を
    含む場合

例）

シークエンシングレポートにEYS遺伝子のUncertain significance変異が複数報告されています。
　　　　　　　　　　-EYS: c.9300A>G（No.100）
　　　　　　　　　　-EYS: c.9310C>T（No.101）

4. 1つの遺伝子上に、2つ以上のUncertain significanceのバリアントが存在する場合
例）
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