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「遺伝学的検査」報告書改訂のお知らせ

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、別掲の遺伝学的検査につきまして、報告書の内容を2023年6月より改訂いた
しますのでご案内いたします。
　誠に勝手ではございますが、何卒ご了承の程お願い申し上げます。
 敬具

記

対象項目／改訂内容

●  遺伝学的検査の報告書を変更し、正確な臨床的判断の補助となる情報を提供いた
します。詳細は裏面をご参照ください。

改訂期日

● 2023年6月1日（木）ご報告分より



●  下記８カ所の変更および注意書きの追記を行います。  
多発性内分泌腫症1型 MEN1 解析を例示します。

報告書改訂内容

遺伝学的検査 報告書改訂内容

対象項目

●❶　表裏両面印刷とします。
●❷　 検査結果のバリアント表記を国際標準表記法とします。
●❸　カウンセリングの推奨を追記します。

●❹　疾患との関連性を追記します。
●❺　測定範囲を追記します。
●❻　検査の限界をより詳細に記載します。
●❼　検査方法をより詳細に記載します。
●❽　参考文献を追記します。

項目コード 項目名称

02811 脆弱X症候群 FMR1 解析
09747 球脊髄性筋萎縮症 AR 解析
02078 脊髄小脳変性症 SCA1 ATXN1 解析
02079 脊髄小脳変性症 SCA2 ATXN2 解析
02080 脊髄小脳変性症 SCA3 ATXN3 解析
02081 脊髄小脳変性症 SCA6 CACNA1A 解析
07001 脊髄小脳変性症 DRPLA ATN1 解析
05798 多発性内分泌腫症1型 MEN1 解析
45589 甲状腺髄様癌 MEN2A型 RET 解析
45590 甲状腺髄様癌 MEN2B型 RET 解析
45591 RET シングルサイト解析

07213 マイクロサテライト不安定性検査（MSI）
（リンチ症候群）

06873 ミトコンドリア病 CPEO
ミトコンドリアDNA欠失解析

項目コード 項目名称

13141 ミトコンドリア病 カーンズ・セイアー症候群
ミトコンドリアDNA欠失解析

13142 ミトコンドリア病 ピアソン症候群
ミトコンドリアDNA欠失解析

13143 ミトコンドリア病 リー症候群
ミトコンドリアDNA欠失解析

06874 ミトコンドリア病 MELAS m.3243変異解析
06875 ミトコンドリア病 MERRF m.8344変異解析
06876 ミトコンドリア病 LHON m.11778変異解析

02468 ミトコンドリア病 アミノグリコシド誘発性難聴
m.1555変異解析

02820 筋強直性ジストロフィー DMPK 解析

04480 デュシェンヌ型/ベッカー型筋ジストロフィー
DMD 解析

03259 プラダー・ウィリ症候群/アンジェルマン症候群
DNAメチル化解析

45300 家族性アミロイドーシス （ATTRアミロイドーシス）
TTR 解析

表面❶

❷

❸

裏面❶

❹

❺

❻

❼

❽


