
新 規 受 託 項 目

謹啓 時下益々こ清栄のこととお慶び申し上げます。

平素は格別なこ愛顧を賜り厚くお礼申し上げます。

この度、下記項目につきまして、検査の受託を開始いたしますのでこ案内申し上げます。

謹自

● 脊髄性筋萎縮症(SMA)の遺伝子解析 (依頼コードNo.13086)

1受託開始日 2017年 9月 1日 (金)受付分より          |

脊髄性筋萎縮症 (spinal muscular atrophy:SMA)は 脊髄の運動神経細胞の病変によつて起こる

神経原性の筋萎縮症で、体幹や四肢の筋力低下、筋萎縮を進行性に示し、重症度によつて |～ IVの

4つの病型に分類されます。脊髄性筋萎縮症は Survival Motor Neuron l(Sν Ⅳ 7)遺伝子の欠失

変異および微小変異に起因することが知られており、父親由来と母親由来の両方の染色体上で遺伝子

変異が認められる場合に発症 します。また、S解Ⅳ 7遺伝子の重複遺伝子である Survival Motor

Neuron 2(SνⅣ2)遺伝子は、疾患の重症度や治療薬の適応と関連しています。

SMA治 療薬「スピンラザ③」(一般名 :ヌ シネルセンナトリウム)の投与には、遺伝子検査を実施し、

以下の 2つの所見を確認する必要があります。

1)S解Ⅳ 7遺伝子の欠失または変異を有している

2)S解肥 遺伝子のコピー数が 1以上

弊社ではこの度、MLPA(Multiplex Ligation‐ dependent Probe Amplification)法 を用いて

S解Ⅳ 7遺伝子および S解Ⅳ2遺伝子のコピー数を測定する検査を開始します。脊髄性筋萎縮症の

診断や治療方針決定の一助としてこ利用ください。

裏面に続きます

樹舗第一岸本臨床検査センリー
札幌本社 :〒 0070867札幌市東区伏古七条三丁目5番 10号 a(oll)787 211l FAX(011)7872191
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依 頼 コ ー ドNo. ]3086

検 査 項 目 名 脊髄性筋萎縮症 (SMA)の遺伝子解析

検 体 必 要 量 血液 2.OmL

容 器 B…30(EDTA2Kカ ロm)

検体の保存方法 冷蔵、開封厳禁

所  要  日 数 14～ 22

検 査 方 法 MLPA法

報 告 様 式

【親展報告】
SMrV7遺伝子のエクソンフおよび8のコピー数をこ報告いたしま魂

また、SMAr2遺伝子のエクソンフおよび8のコピー数も併せて

こ報告いたします。

検査実施料/判断料

3880点 /125点 (血液学的検査 )

※遺伝学的検査の実施に当たつては、厚生労働省「医療・介護

関係事業者における個人情報の適切な取扱いのためのガイド

ライン」(平成 16年 12月 )お よび関係学会による「遺伝学的検査

に関するガイドライン」(平成 15年 8月 )を遵守すること。
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備 考

1)倫理指針対象項目ですので、匿名化依頼書を使用してください。

2)およそ95%の SMA患者はSMrv7遺伝子欠失のホモ接合体

であり、MLPA法の本検査では0コ ピーと判定されます。残る

少数の患者では、欠失と微小変異を 1つ ずつ有する複合ヘテ

□接合体 (本検査では 1コ ピーと判定 )、 もしくは稀に微小変異

のホモ接合体 (本検査では2コ ピーと判定)で ある可能性が

ありますが、確定にはダイレクトシークエンス法による詳細な

解析が必要です。

【検査方法の参考文献】
Arkblad EL et all Neu「omuscular Dlsorders 16,

齋藤加代子 (編 ):脊 髄性筋萎縮症診療マニュアル,2014

830-838,2006

(金芳堂 )
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