
̆˾ ˻˸˻˿˻˸˹̍˯ 
˸ˮ˴˾˻˸ˢ́˾ˮ̉˹̍˯
ˢ˹ ˢ˶ˮ˭

ˮΦˤΦ ˴͙͍͔͊ͤͼ
͍ͪ͊;-͎͔͔͙ͤͭ͟Σ ͤΦͫ. ̅ ˥ˣ˹̂ Ϧ˸˥˹̇Ϧ 

͍ ͙͎͙͔͒͊ͤͦͫͭ͟ ͎͔ͤͦͣͤ·ͻ ͙ ͻͪͦͣͦͫͦͣͤ·ͻ 
͙͚͊ͤͦͣ͊͡

˶͔͟ͼ͙Ύ ͨͪͦ;͙ͭ͊ͤ͊ ͍ ͪ͊ͣ͊͟ͻ ͔ͨͪͦͭ͊͟ ƎŜƴǎŎƘƻƻƭΦǊǳΣ ͦͭ͟Ύ͋ͪΈ нлмс ͎Φ



˿ˮ˹˨˾˻˸ - ?

Å ˤ˽˿

Å ˻͔͙ͫͦ͋ͤͤͦͫͭ ͺ͔͙ͤͦͭͨ͊

Å ˢ͙͙ͤͦͣ͊͡ ͔͙͙͔ͫͦ͒ͤͭ͡Έ͚ͤͦ 
͙ͭ͊ͤ͟

Å ˭͔͊͒ͪ͗͊͟ ͍͙͙ͪ͊ͭ͘Ύ

Å ˻͔͙ͫͦ͋ͤͤͦͫͭ ͻ͔͊ͪ͊ͭͪ͊͟ ͙ 
͍͔͔͙ͨͦ͒ͤΎ

Å ˭͔͊͒ͪ͗͊͟ ͪͦͫͭ͊

Å ͙̏ͤ͒ͦͪͤͤ͟·͔ ͤ͊ͪͯ΄͔͙ͤΎ



˿ˮ˹˨˾˻˸ - ?

Å ˹͔ͦͤ͊ͭ͊͡Έͤ͊Ύ ͎͙͙ͨͦͭͦͤΎ

Å ˹ͦͪͣ͊͡Έͤ·͚ ͙͙͡ ͔ͯͫͦͪͤͤ͟·͚ 
ͪͦͫͭ

Å ́Ύ͔͗͊͡Ύ ͔͊͒ͪ͗͊͘͟ ͍͙͙ͪ͊ͭ͘Ύ

Å ˹ͦͪͣ͊͡Έͤ͊Ύ ͦͪͯ͗ͤͦͫͭ͟Έ 
͎͍ͦͦ͡·

Å ˸͔͍͔ͤͦ͗ͫͭͤͤ·͔ ˸ˢ˾





1 970,0
ͣͤ͡ USD

469,2 
ͣͤ͡ 
USD

dup 17p11.2 del 1p36 del 9q34.3 del 3q29

del 22q13.3 dup7q11.23 del 15q24 dup 22q11.2



̆˾˻˸˻˿˻˸˹ˢ̒ ˽ˢ́˻˶˻˥ˮ̒
˻˽˾˩˨˩˶˩˹ˮ˩

Å̆ ͪͦͣͦͫͦͣͤ͊Ύ ͎͙ͨ͊ͭͦͦ͡Ύ ς͡ Ό͔͋ͦ 
ͤ͊ͪͯ΄͔͙͔ͤ ;͙ͫ͊͡ ͙κ͙͙͡ ͫͭͪͯͭͯͪ͟· 
ͻͪͦͣͦͫͦͣ



̆˾˻˸˻˿˻˸˹ˢ̒ ˽ˢ́˻˶˻˥ˮ̒
˴˶ˮ˹ˮ̉˩˿˴˻˩ ˭˹ˢ̉˩˹ˮ˩

Å;͙͍ͫͦ͡·͔ ͙ ͫͭͪͯͭͯͪͤ͟·͔ 
͙͙͊ͤͦͣ͊͡ ͻͪͦͣͦͫͦͣ ό͊͘ 
͙ͫ͟͡Ό;͔͙͔ͤͣ 
͙͍ͫ͋͊͊ͤͫͪͦ͊ͤͤ͡·ͻύ 
͎͔ͨ͊ͭͦͤͤ·

Åͻ͔͙͊ͪ͊ͭͪͯ͘͟ΌͭͫΎ 
ͣͯ͡Έ͙͙͔ͭͫͫͭͣͤ·ͣ
͔͙͔ͨͦͪ͊͗ͤͣ

ÅΎ͍͡ΎΌͭͫΎ ͙ͨͪ;͙͚ͤͦ 
͔͙͊͒ͪ͗͘͟ 
͍͙͙ͪ͊ͭ͘Ύκ͍͔͚ͯͣͫͭͤͤͦ 
͙ͦͭͫͭ͊ͦͫͭ͡

Å;͊ ͫͭͦ Ύ͍͡Ύ͔ͭͫΎ ͙ͨͪ;͙͚ͤͦ 
͔͙ͨͦͭͪ ͔͔͔͙͋ͪͣͤͤͦͫͭ

Å͎͙͔ͣͤͦ ͙͔͔ͣͪͦ͒͟͡ͼ͙ͦͤͤ·͔ 
͙ͫͤ͒ͪͦͣ· ͔ͤ ͙͔ͣΌͭ ;͔͎ͭͦͦ͟ 
ͺ͔͙ͤͦͭͨ͊ ͙ ;͊ͫͭͦ ͦͫͭ͊ΌͭͫΎ 
͔͙͎͙͍ͤ͒͊ͤͦͫͭͪͦ͊ͤͤ·͙ͣ

Å͔ͤ ͎ͣͦͯͭ ͋·ͭΈ ͍·͔͡;͔ͤ·

Å͎ͣͦͯͭ ͍͙ͦͤ͊ͭ͘͟Έ ͍ͨͦͭͦͪͤͦ ͙ͨͪ 
͔ͫ͒ͯ͡Ό΅͙ͻ ͔͔͔͋ͪͣͤͤͦͫͭΎͻ

ÅΎ͍͡ΎΌͭͫΎ ͙͔ͨͦ͊͊ͤͣ͘͟ ͒͡Ύ 
ͦͤͫͯ͟͡Έͭ͊ͼ͙͙ ͍ͪ͊;͊-͎͔͔͙ͤͭ͊͟



Å͍̒͡ΎΌͭͫΎ ;͊ͫͭ·͙ͣ 
ͫͦ͋·͙ͭΎ͙ͣ

Å˻͔͔ͨͪ͒͡ΎΌͭ ͺ͔͙ͤͦͭͨ ͙ 
͎ͣͦͯͭ ͋·ͭΈ ͙ͨͪ;͙͚ͤͦ 
͔͍͙͊͋ͦ͊ͤ͘͡Ύ

Å˻;͔ͤΈ ;͊ͫͭͦ 
͙͙ͫͯ͋ͣͪͦͫͦͨ͟͟;͔͙͔ͫ͟ 
͔͔͚͙ͨͪͫͭͪͦ͟ ͔ͤ 
͙͍ͪ͊ͫͫͣ͊ͭͪ͊ΌͭͫΎ ͍ 
͊͟;͔͍͔ͫͭ ͙ͨͪ;͙ͤ· ͙ͨͪ 
ͤͦͪͣ͊͡Έͤͦͣ 
͔ͪͯ͘͡Έ͔ͭ͊ͭ ͙͊ͤ͊͊͘͡ 
͙͙͊ͪͦͭͨ͊͟

˿́˾̂˴́̂˾˹̍˩ ˤˢ˾ˮˢ̇ˮˮ ˤ ˥˩˹˻˸˩



Åˤ͙͊ͪ͊ͼ͙Ύ ;͙ͫ͊͡ ͙͚ͦͨ͟ ό/b±ύ ςΉͭͦ ͙͔͔͙͔ͣͤͤ͘ 
;͙ͫ͊͡ ͙͚ͦͨ͟ ͔͔͔͎ͦͨͪ͒ͤͤͦͦ͡ ͔͎͔ͫͣͤͭ͊ ˨˹˴ 
͔ͪ͊ͣͪͦͣ͘Σ ͨͦ ͚͔͚ͪ͊ͤ͟ ͔͔ͣͪΣ 1000 ͨ ΦͤΦΣ ͨͦ 
͍͔͙ͫͪ͊ͤͤΌ ͫ ͔͔͔͙͍ͪͨͪͤͭ͊ͭͤ͘·ͣ ͔ͪͺ͔͔ͪͤͫͤ·ͣ
͎͔ͤͦͣͦͣΦ

Ǻ͔͙ͪͣͤ ζ/b±η ͔ͤ ͔͍͔ͨͦ͒ͪ͊ͯͣ͊ͭ͘ ͙ͫͻͦ͒ͤͦ  
ͦ͋Ύ͔͊ͭ͘͡Έ͚ͤͦ ͙͙ͤ͟͡;͔͚ͫͦ͟ ͤ͊͘;͙͙ͣͦͫͭΣ ͨͦΉͭͦͣͯ 
/b± ͙͊ͫͫ͟͡ͺ͙ͼ͙ͪͯΌͭͫΎ ͤ͊ ͎͔ͨ͊ͭͦͤͤ·͔Σ  
͔͎͔ͤͨ͊ͭͦͤͤ·͔͙ CNVͫ  ͔͙͍͔͚ͤͫͭͤͦ͘ ͤ͊͘;͙ͣͦͫͭΈΌΦ

ˤˢ˾ˮˢ̇ˮˮ ̉ˮ˿˶ˢ ˴˻˽ˮ˯ ˨˹˴ όCNV)
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̏ˤ˻˶̑̇ˮ̒ ̇ˮ́˻˥˩˹˩́ˮ̉˩˿˴ˮ̆ ˸˩́˻˨˻ˤ

͔͙́ͪͣͤ 
ζ͙͙͊ͪͦͭͨ͟η 

͍͔͍ͨͪ·͔ ͨͦΎ͍͙ͫ͡Ύ 
͍ Pubmed

ˣ·͡ ͔͔ͨͪ͒ͦ͗ͤ͡
͔͙ͭͪͣͤ 

ζͻͪͦͣͦͫͦͣ͊η
48 ͻͪͦͣͦͫͦͣ
ͯ ;͔͍͔ͦ͊͟͡

˾͊ͪ͊͋ͦͭ͊ͤ͘· 
͔ͣͭͦ͒· ͙ͦͪ͊ͫ͟͟ 
ͻͪͦͣͦͫͦͣ

͍͔̂ͫͭ͊ͤͦͤͦ͡ 
͙ͦ͟͡;͔͍ͫͭͦ 
ͻͪͦͣͦͫͦͣ ͯ 
;͔͍͔ͦ͊͟͡

FISH

BAC array 
CGH

Oligoarray CGH 
͙

SNP ͻͪͦͣͦͫͦͣͤ·͚ 
͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟;ͤ·͚

͙͊ͤ͊͘͡

19471888 1923 1970-͔1956 1986 2002 2004

ACMG & ISCA 
͔͔ͪͦͣͤ͒ͯ͟Όͭ 
͔͙͊ͣͤͭ͘Έ 

͙͙͙͍͙͔͊ͪͦͭͨͪͦ͊ͤ͟
ͻͪͦͣͦͫͦͣͤ·ͣ 
͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟;ͤ·ͣ
͙͊ͤ͊ͦͣ͘͡

2010 2012

˸͔ͦͯ͟͡͡Ύ͔ͪͤͦ 
͙͙͙͍͙͔͊ͪͦͭͨͪͦ͊ͤ͟
͔͎͙͙͍͊ͪͫͭͪͪͦ͊ͤͦ͘ 
͍ ˾͙͙ͦͫͫ ͊͟͟ 

͔͙ͣ͒ͼ͙͙͚ͤͫ͟ ͔ͭͫͭ



ˮ˿́˻˾ˮ̒
1989 ˽͔͍ͪ·͚ ͙ͨͪͦͭͦͭͨ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭ͟ͼ·ͤ͊ ͙ͣͪͦͫͦͨͤͦͣ͟͟ ͔͔ͫͭ͟͡

1993 ˿͙͔ͦ͒͊ͤ͘ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ·ͫ ͦ͋΅͔͚ ͔͍͔ͨͦͫ͒ͦ͊ͭ͡͡ΈͤͦͫͭΈΌ ͨͪͦ͋ >м ͣͤ͡Φ ͔͙͍ͤͯͦͭ͒ͦ͟͡

1995 ˽͔͍ͪ͊Ύ ͙͍ͦͨͯ͋ͦ͊ͤͤ͊͟͡Ύ ͤ͊ͯ;ͤ͊Ύ ͪ͊͋ͦͭ͊ ͫ ͙ͫͨͦ͡Έ͍͙͔ͦ͊ͤͣ͘ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ όShenaet Al)

1996 ˽ͪͦͣ·΄͔ͤͤ͡·͚ ͍·ͨͯͫ͟ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ όAffymetrix)

1997 ˽͎͔ͦͤͦͤͦͣͤ͡·͚Ή͔͙ͫͨͪͫͫͦͤͤ͟·͚ ͙͊ͤ͊͘͡S. cerevisiae(De Risiet al.)

1999      ˸ ͔ͦͯ͟͡͡Ύͪͤ͊Ύ ͙͊ͫͫ͟͡ͺ͙͊͟ͼ͙Ύ ͦͨͯͻ͙ͦ͡ ͙ ͙ͫͨͦ͡Έ͍͙͔ͦ͊ͤͣ͘ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ όGoluetal.)

2000      ˸ ͔ͦͯ͟͡͡Ύͪͤ·͚ ͺ͔͙ͤͦͭͨ ͦͨͯͻ͙͡ όPat Brown et Al.)

2003      ˽ ͙͍͙͔͙ͪͦͦ͒ͭ͘͡ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ Affymrtrix, Illumina, Agilent, Nimblegen(Roche) ͙  ͣͤΦ ͒ͪΦ

2004      ˽ ͎͔ͦͤͦͤͦͣͤ͡·͚͙͊ͤ͊͘͡ ͤ͊ ͚ͦ͒ͤͦ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ͔ όAffymetrix)

2005 ˽͔͍ͪ͊Ύ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ͊ ͔ͦ͒ͦ͋ͪͤͤ͊Ύ FDA (Amplichip, Roche)

2008 ͙͔̊ͪͦͦ͟ ͙ͫͨͦ͡Έ͍͙͔ͦ͊ͤ͘ ͪ͊ͤ͘·ͻ ͙͍ͭͨͦ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ ςSNP, CNV, Expression, ChIP, Tilling ͙  ͨͪΦ

2011      >100,000 ͙͔͍͙͚ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡ ͫ ͙ͫͨͦ͡Έ͍͙͔ͦ͊ͤͣ͘ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟ͼ͍ ͔ͣͦͯ͟͡͡Ύ͚ͪͤͦ ͼ͙͎͔͔͙͔ͭͦͤͭ͟Φ 

2012 ˤ·Ύ͍͔͙͔ͤ͡ ͙ͨͪ;͙ͤ ˤ˽˾͙ ˭˽ ˸˾ ͍ нл-25% ͫ ͯ͡;͔͍͊.



˻˽˾˩˨˩˶˩˹ˮ˩

Å̆ͪͦͣͦͫͦͣͤ·͚ ͙͙ͣͪͦͣ͊ͭͪ͟;ͤ·͚͙͊ͤ͊͘͡ ς
͔ͣͦͯ͟͡͡Ύͪͤͦ-ͼ͙͎͔͔͙ͭͦͤͭ;͔͙͚ͫ͟ ͔ͣͭͦ͒ ͒͡Ύ 
͍·Ύ͍͔͙ͤ͡Ύ ͍͙͊ͪ͊ͼ͙͚ ;͙ͫ͊͡ ͙͚ͦͨ͟ ˨˹˴ ͨͦ 
͍͔͙ͫͪ͊ͤͤΌ ͫ ͦͤͭͪͦ͟͡Έͤ·ͣ ͦ͋ͪ͊͘ͼͦͣΣ ͔͋͘ 
͔ͤͦ͋ͻ͙͙ͦ͒ͣͦͫͭ ͯ͟͡Έ͙͍͙͍͙ͭͪͦ͊ͤΎ ͔ͭͦ͟͟͡

Å˿͙͙ͤͦͤͣ·Υ ͔ͣͦͯ͟͡͡Ύ͔ͪͤͦ ͙͙͙͍͙͔͊ͪͦͭͨͪͦ͊ͤ͟, 
͍͙͔ͫͪ͊ͤͭ͡Έͤ͊Ύ ͎͔ͤͦͣͤ͊Ύ ͎͙͙͙͋ͪ͒͊͘ͼ͙Ύ ͤ͊ 
;͙ͨ͊ͻΣ ͔ͣͦͯ͟͡͡Ύͪͤͦ-ͼ͙͎͔͔͙ͭͦͤͭ;͔͔ͫͦ͟ 
͙͔͍͙͔ͫͫ͒ͦ͊ͤ͡



̉́˻ ́ˢ˴˻˩ ˸ˮ˴˾˻˸ˢ́˾ˮ̇ˢΚ



̏́ˢ˽̍ ˮ˿˿˶˩˨˻ˤˢ˹ˮ̒

Åˤ·͔͔͙͔͒ͤ͡ ˨˹˴ ͨͦ ͚ͫͭ͊ͤ͒͊ͪͭͤͦ ͔͙͔ͣͭͦ͒͟
Å˻͋ͪ͊͋ͦͭ͊͟ ͔͙͙ͪͫͭͪͭ͊͊ͣ͘͟
Å˶͙͎͙͍͙͔ͪͦ͊ͤ
Å˽̇˾
Å˻;͙ͫͭ͊͟ ͍ͨͪͦ͒ͯͭͦ͟ ˽̇˾
Åˮ͔͔͙͔ͣͪͤ͘ ͙ͦ͟͡;͔͍ͫͭ͊ ˨˹˴
Å͎͔̅ͪ͊ͣͤͭ͊ͼ͙Ύ ͍ͨͪͦ͒ͯͭͦ͟ ˽̇˾
Å˶͔͚͔͙͎͋ͤ͡
Ǻ͎͔͊ͪͭͤ͊Ύ͎͙͙͙͋ͪ͒͊͘ͼ͙Ύ
Å˽ͪͦͣ·͍͊͟
Å˿͙͍͙͔͊ͤͪͦ͊ͤ͟



˾͔͊ͪ͘΄͔͙͔ͤΥ
50 ͣ ͔͍͊ͪͪͦ͟ ͤ͊ млл ͋͟

˨˩́˩˴̇ˮ̒ ˤˢ˾ˮˢ̇ˮ˯ ̉ˮ˿˶ˢ ˴˻˽ˮ˯



˸ˮ˴˾˻˸ˢ́˾ˮ̇̍ ˤ̍˿˻˴˻˯Σ ˿˾˩˨˹˩˯ 
ˮ ˹ˮ˭˴˻˯ ˽˶˻́˹˻˿́ˮ

2,7 
ͣͤ͡

750
ͭ·ͫ

180
ͭ·ͫ



ˤ˻˭˸˻ˬ˹˻˿́ˮ SNP-˸ˮ˴˾˻˸ˢ́˾ˮ̇



ˤ˻˭˸˻ˬ˹˻˿́ˮ SNP

Å˨͔͔ͭ͟ͼ͙Ύ͔͙ͨͦͭͪ ͎͔͔͙͎͙ͭͪͦͭͤͦͫͭ͘, 
͙͔ͦ͒ͤͦͪͦ͒ͭ͡Έ͙ͫ͟ͻ͙͙͚͙͒ͫͦͣ ͍ͪͦ͒ͫͭ͊

Åˢ͙ͤ͊͘͡ ;͙ͫ͊͡ ͔͊͡͡͡Έ͔ͫͨͼ͙ͺ͙;͔͙ͫ͟ͻ͙͚ͦͨ͟ ͙ 
͍͔͔͙͔ͨͦ͒ͭͪ͗͒ͤ ͦͭͼ͍͍ͦͫͭ͊ ό͔͙͍ͣ͊ͭͪͤͫͭ͊ύΦ

Å˨͙͔ͦͨͦͤͭ͡͡Έ͔ͤͦ ͍͔͔͙͔ͨͦ͒ͭͪ͗͒ͤ ͙͔͔͙͚ͣͤͤ͘ 
͙ͦ͟͡;͔͍ͫͭ͊ ͎͔͔͙ͤͭ;͔͎ͫͦͦ͟ ͔͙ͣ͊ͭͪ͊͊͡

Åˤͦͣͦ͗ͤͦͫͭ͘Έ ͙͒ͺͺ͔͔ͪͤͼ͙͍ͪͦ͊ͭΈ ͙͙͙͙ͭͪͨͦ͒͡, 
͎͔͔͎͔ͭͪͦͤͤͦͫͭΈ ͦ͋ͪ͊͘ͼ͊Σ ͙ ͙ͦͤͭ͊ͣͤ͊͟ͼ͙Ό 
͔͙͚ͣ͊ͭͪͤͫͦ͟ ˨˹˴ ͙ͨͪ ͔ͨͪͤ͊ͭ͊͡Έ͚ͤͦ
͙͎͙͔͒͊ͤͦͫͭ͟Φ

Å˻͔͔͔͙͔ͨͪ͒ͤ͡ ͍ͯͪͦͤΎ ͙ͣͦ͊͘ͼ͙͙ͣ͊͘ ͦͼ͔ͤ͊͟ 
͊͟;͔͍ͫͭ͊ ͦ͋ͪ͊͘ͼ͊Φ



ˤ˻˭˸˻ˬ˹˻˿́ˮ SNP


