様式2 難病ゲノム医療専門職養成研修 医師申請様式

	以下に申請者自らがおこなった解析で見つかって最終診断に至り、申請者が患者への説明に携わった症例20例について、患者の年代、最終診断名、遺伝形式、同定された疾患原因variant（複合へテロ接合体変異の場合は2個）をそれぞれ記載してください。20症例は全エクソームまたは全ゲノム解析により見つかった症例であり、少なくとも3症例以上は全ゲノム解析により診断に至った症例とすること。いわゆるmedical exome（既知疾患遺伝子パネル解析）での解決例は含まれない。fastqまたはvcfファイルからvariantの絞り込みについて、AIを用いたvariant解釈ソフトを用いて一括で解析した症例も数に含めないこと。
また、「A:神経系疾患」、「B:腎代謝内分泌疾患」、「C:骨系統・整形外科疾患」、「D:肝臓・消化器系疾患」、「E:呼吸器・循環器系疾患」の5領域の疾患はそれぞれ1例以上含むこと。


例

	年代*
	A 
	最終診断名
	小頭症
	遺伝形式
	常染色体潜性遺伝
	分野†
	A

	疾患原因variant (s)
	ASPM (NM_018136.4) c.8098C>T;p.(Arg2700*)  

	同行受講者の関与の有無
	■コメディカル　　　　■バイオインフォマティシャン
	手法‡
	WES


症例1

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例2
	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例3

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例4

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例5

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例6

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


*年代は、A: 新生児（0〜1歳）、B: 小児（1歳〜20歳）、C: 成人（20歳以上）の記号を記入すること。
†分野は、A: 神経系疾患、B: 腎代謝内分泌疾患、C: 骨系統・整形外科疾患、D: 肝臓・消化器系疾患、
E: 呼吸器・循環器系疾患、の記号を記入すること。
‡手法は、WES: 全エクソーム解析（whole-exome sequencing）またはWGS: 全ゲノム解析（whole-genome sequencing）を記入すること。
症例7
	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例8
	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例9
	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例10
	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例11

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例12

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例13

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例14

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


*年代は、A: 新生児（0〜1歳）、B: 小児（1歳〜20歳）、C: 成人（20歳以上）の記号を記入すること。
†分野は、A: 神経系疾患、B: 腎代謝内分泌疾患、C: 骨系統・整形外科疾患、D: 肝臓・消化器系疾患、
E: 呼吸器・循環器系疾患、の記号を記入すること。
‡手法は、WES: 全エクソーム解析（whole-exome sequencing）またはWGS: 全ゲノム解析（whole-genome sequencing）を記入すること。
症例15

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例16

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例17

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例18

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例19

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


症例20

	年代*
	 
	最終診断名
	
	遺伝形式
	
	分野†
	

	疾患原因variant (s)
	

	同行受講者の関与の有無
	□コメディカル　　　　□バイオインフォマティシャン
	手法‡
	


*年代は、A: 新生児（0〜1歳）、B: 小児（1歳〜20歳）、C: 成人（20歳以上）の記号を記入すること。
†分野は、A: 神経系疾患、B: 腎代謝内分泌疾患、C: 骨系統・整形外科疾患、D: 肝臓・消化器系疾患、
E: 呼吸器・循環器系疾患、の記号を記入すること。
‡手法は、WES: 全エクソーム解析（whole-exome sequencing）またはWGS: 全ゲノム解析（whole-genome sequencing）を記入すること。
	上記20症例のうち、申請者が筆頭著者（1st author）または責任著者（corresponding author）等で英文論文報告済みの症例について、1例を選出し、下記項目について、できるだけ詳細に記載すること。特に最終診断に至る過程で解析に工夫を要した症例（シンプルなSNV以外など）について記載することが望ましい。解析過程の記載においては、fastqファイルから最終疾患候補variantに絞り込むまでに何のソフトやデータベースを用いて、どのような基準を用いて絞り込みをおこなっているかも記載すること。個人情報を含めないように留意して記載すること。


	上記記載の症例番号
（1〜20のいずれか）
	

	【患者HPO】
例. HP:0002187 intellectual disability（複数記載が望ましい。提出時に赤字は削除すること。）


	【疾患原因variantの同定に至った解析過程】


	【論文情報】
著者名、タイトル、雑誌名、号、頁、発行年が分かるように記載。（提出時に赤字は削除すること。）


