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血液疾患染色体検査
●●［9528］BCL2 (18q21転座解析)
●●［9530］API2/MALT1 [ t(11;18) 転座解析]
●●［9532］4q12欠失/挿入解析

先天異常染色体検査
●●［4565］5番染色体Sotos症候群

新規受託項目

受託開始日

新規受託項目のお知らせ

拝啓　時下益々ご清栄のこととお慶び申し上げます。

平素は格別のお引き立てをいただき、厚くお礼申し上げます。

さて、弊社では皆様のご要望にお応えし、また医療の進歩に寄与するべく絶

えず検査領域の拡大に努めておりますが、此の度、下記項目の検査受託を開始

することとなりました。

取り急ぎご案内致しますので、宜しくご利用の程お願い申し上げます。

敬具

記



【BCL2 (18q21転座解析)】
B細胞系リンパ腫である濾胞性リンパ腫や、びまん性大細胞型Bリンパ腫にはt(14;18)(q32;q21),
t(2;18)(p12;q21),t(18;22)(q21;q11)が特徴的に認められます。18q21領域に位置するBCL2遺伝子
が転座により免疫グロブリン遺伝子(IgH,Igκ,Igλ)に近接して脱制御を受け、その結果、細胞の
アポトーシスが阻害され、腫瘍化を来たすと考えられています。
既存のIGH/BCL2はIgH遺伝子とのt(14;18)転座のみが検出可能で、他の遺伝子との転座を検出
することができませんでしたが、本検査では転座先に関わらず18q21(BCL2)が関与する転座を迅
速、かつ高感度に検出することが可能です。

【API2/MALT1[t(11;18)転座解析]】
粘膜とリンパ球の複合組織が存在するという新しい概念が提唱され、この組織から発生するB
細胞性リンパ腫をMALTリンパ腫と呼び、悪性リンパ腫全体の7～8％を占めるとされています。
t(11;18)(q21;q21)転座はMALTリンパ腫で最も多く認められる染色体転座であり、MALTリンパ腫
の約30%に認められます。t(11;18)転座に伴い、MALT1遺伝子とアポトーシス抑制遺伝子である
API2遺伝子が融合して形成されるMALT1-API2キメラ遺伝子が、MALTリンパ腫発症の一因と考
えられています。
t(11;18)転座陽性例は、胃MALTリンパ腫治療の第一選択とされるH.pylori除菌療法に反応しな
いことが報告されており、FISH法によるt(11;18)転座の有無確認は、除菌療法の反応性の予測、
代替治療手段の選択に有用と考えられます。

【4q12欠失/挿入解析】
好酸球増多症候群は、持続的な骨髄での好酸球の産生亢進を背景に、末梢血中の好酸球増多を
きたし、しばしば臓器浸潤を伴う疾患です。近年、FIP1L1-PDGFRα遺伝子再構成が一部の好酸
球増多症候群発症の原因であることが明らかになりました。
FIP1L1、PDGFRα遺伝子はいずれも4q12上に近接して存在し、両遺伝子の間の領域が欠失
もしくは別の染色体へ挿入することによりFIP1L1-PDGFRα再構成が生じることが知られていま
す。本検査は、 FISH法により両遺伝子間の領域の欠失または挿入を検出し、FIP1L1-PDGFRα
再構成の有無を間接的に解析します。
欧州では、分子標的薬剤のメシル酸イマチニブが治療薬として承認され、国内での適用が期待
されています。

血液疾患染色体検査

先天性疾患染色体検査

【5番染色体Sotos症候群】
Sotos症候群は、過成長、特異顔貌、精神運動発達遅滞などを伴う常染色体優性遺伝性の小児
神経疾患で、約1万人に1人の罹患率と考えられています。
原因遺伝子として5q35領域に存在するNSD1遺伝子が判明しており、約2.2Mbの共通領域の欠
失による「欠失型」とNSD1単一遺伝子疾患としての「点変異型」とに分類されます。欠失例の
方が発達の遅れが顕著であり、合併症も多いと言われています。
本検査は、FISH法によりNSD1遺伝子を含むSotos症候群責任領域の欠失を解析することが可
能です。



報告模式図

【BCL2(18q21転座解析)】

【API2/MALT1[t(11;18)転座解析]】

【4q12欠失/挿入解析】

【5番染色体Sotos症候群】
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