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症例4

• 9歳男児：知的障害、鎖肛

•【CNV1】chr6:206,749-681,201 log2ratio=0.57 [Gain]

•【CNV2】chr7:155054023-158909738 log2ratio=-1.0 [Loss]

•＊追加質問：追加で必要な遺伝学的検査について述べよ



【CNV1】chr6:206,749-681,201 
log2ratio=0.57 [Gain]
6p25.3-pter 474 kb duplication







【CNV2】 chr7:155054023-158909738 
7q36.2-q36.3(qter)  3.86Mb deletion









回答 CNV1

chr6:206,749-681,201
6p25.3-pter 474 kb duplication

CNV2
chr7:155,054,023-158,909,738
7q36.2-q36.3(qter)  3.86Mb deletion

CNV病原性 Likely benign Pathogenic

遺伝学的診断 6番染色体短腕部分トリソミー 7番染色体長腕端部部分モノソミー

判断根拠
-使用したデータベースの
結果や文献情報等より病
原性や遺伝学的診断の判
断 根拠を明確に（自由
記載）

DUSP22,IRF4, EXOC2 遺伝子のみを含む重
複、明らかなTriplosensitivity geneを含ま
ない。DGVでの登録あり。
Pathogenicの登録はない。

HI遺伝子であるSHH, MNX1遺伝子(HI score 
3) が欠失している。
3Mb以上のサイズの欠失でOMIM geneを17
個含み、明らかなbenign CNVとして登録が
ない。

追加質問 追加で必要な遺伝学的検査: G-band染色体検査、7q(+6p)サブテロメアFISH
予想される核型: 46,XY,der(7)t(6;7)(p25.3;q36.2)
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両親のいずれかが
均衡型相互転座保因者の
可能性がある

予想される核型
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