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症例5 参加者解答より

不完全浸透CNV＋見合わない表現型における病原性分類判断

VUS： 3人 LP：1人 P：3人

16p11.2





不完全浸透CNV
（HI score3)

症例の表現型との
合致がなければ
VUSと評価??



CNV病原性解釈と臨床的影響は切り離す

• CNVの病原性評価
-当該CNVと疾患との関連が確立していればPathogenic

•臨床的影響
-当該CNVが当該患者の症状（すべて）の原因となっているか？

切り離して考える！

本症例：16p11.2 microduplicationで起こりうる表現型＜＜当該患者の表現型

★16p11.2 microduplication以外の遺伝学的原因が存在する可能性を検討
double diagnoses /blended phenotype



症例5の注目要素
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