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10000 P-24 ポスター 循環器遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 心疾患関連遺伝子変異スコアリングによるリスク評価：大規模前向きコホート研究での解析

10001 O-1 口演 循環器遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第4会場 1 家族性低ベータリポ蛋白血症23家系に対するエクソームシークエンシング解析

10002 O-84 口演 腫瘍遺伝学３ 10月17日（土） 12:50 13:34 第4会場 3 肺がんの新規血清診断・予後予測マーカーおよび治療標的分子であるLASEP3の機能解析

10003 P-18 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 妹の乳癌検診受診が遺伝カウンセリングおよび遺伝子検査、家族のサーベイランスに結び付いた乳癌術後HBOC疑い患者の１例

10005 O-44 口演 細胞遺伝学（基礎） 10月16日（金） 9:36 10:20 第5会場 4 全ゲノムシークエンスを用いた転座および逆位切断点の同定

10007 P-75 ポスター 周産期遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 頭蓋骨硬化症を伴う線状骨症の１男児例

10008 P-142 ポスター 多因子遺伝 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 感冒薬関連Stevens-Johnson症候群発症におけるHLA-A*02:06とEP3遺伝子多型の相互作用

10009 P-71 ポスター 周産期遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 エクソーム解析によってFANCB exon3の欠失を同定したX連鎖劣性遺伝のVACTERL-H連合の一例

10010 P-227 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 10 妊娠初期胎児にNTを認めたが、遺伝学的検査を受けずに妊娠継続を決めた両親の一例

10011 O-10 口演 HLA遺伝学・薬理遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第5会場 4 感冒薬関連重症薬疹患者を対象とした高リスク稀少変異の網羅的探索

10012 P-216 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 8 がん関連変異探索における変異データベースの活用

10013 O-39 口演 出生前診断 10月16日（金） 8:30 9:36 第5会場 5 無侵襲的出生前遺伝学的検査（NIPT）を受検したクライエントの背景に関する検討

10014 P-232 ポスター モデル動物 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 複合オミクス解析によるダウン症マウス脳での変動分子の同定

10015 P-134 ポスター 免疫遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 <I>HLA-DQB1</I>アレルと抗セントロメア抗体陽性強皮症

10016 P-40 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 COL4A1 遺伝子変異が原因と考えられるてんかん性脳症の1例

10017 P-153 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 8 HOXDクラスターを含む2q31領域ヘテロ欠失と外陰部・四肢形成不全

10018 P-36 ポスター 関連解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 日本人における血清アルカリフォスファターゼ量と関連する遺伝マーカーの相互作用

10019 P-22 ポスター 循環器遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 肥大型心筋症診断患者におけるファブリー病の頻度と臨床像

10020 P-235 ポスター モデル動物 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 ウサギ抗ヒトNMDA型GluR抗体のマウス海馬遺伝子発現変化に及ぼす影響の解析

10021 P-136 ポスター エピジェネティクス 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 miR-210を介した子宮内膜間質細胞の脱落膜化とその意義

10022 O-83 口演 腫瘍遺伝学３ 10月17日（土） 12:50 13:34 第4会場 2 急性リンパ性白血病細胞においてオートファジー阻害はL-asparaginaseによるアポトーシスを増強する

10023 P-161 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 軟骨毛髪低形成症兄弟例におけるRMRP新規変異の同定

10026 P-31 ポスター 集団遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 日本人集団での、HLAハプロタイブの遺伝的多様性のマッピング

10027 P-2 ポスター 細胞遺伝学（基礎） 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 Lgr4のマウス卵巣における抗精巣遺伝子としての機能
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10028 P-194 ポスター 周産期遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 奇形症候群（Beckwith-Wiedemann症候群、Sotos症候群、Kabuki症候群）における高インスリン血性低血糖症の全国調査報告

10029 P-70 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 骨粗鬆症合併骨形成不全症に対してデノスマブを用いた骨代謝マーカー、骨密度の短期成績

10030 O-82 口演 腫瘍遺伝学３ 10月17日（土） 12:50 13:34 第4会場 1 トリプルネガティブ乳癌における新規癌抑制遺伝子ZNFXの同定と不活化機構の解明

10031 P-201 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 NIPT受検妊婦におけるメンタルストレスと妊娠・周産期合併症との関連について

10032 O-97 口演 臨床遺伝学２ 10月17日（土） 14:34 15:40 第5会場 2 Wiedemann-Steiner症候群における新規KMT2A変異と臨床症状の検討

10033 P-164 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 Kabuki症候群の表現型を呈しCGHアレイにより、KDM6Aを含む欠失を認めた環状X染色体Turner症候群の女児例

10034 O-72 口演 遺伝統計学・集団遺伝学・バイオバンク 10月17日（土） 9:15 10::21 第4会場 3 Characterising private and shared signatures of positive selection in 37 Asian populations

10035 O-81 口演 ゲノミクス・エピジェネティクス 10月17日（土） 9:29 11:35 第4会場 6 中耳常在菌叢と慢性中耳炎細菌叢の16SrRNA菌種組成解析

10039 P-12 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 アンドロゲン産生小児副腎皮質がんの発症機序と腫瘍内ステロイド代謝特性の解析

10040 P-79 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 胎児期に診断したCytochrome P450 oxidoreductase（POR）異常症の一例

10041 P-231 ポスター 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 東日本大震災で被災した岩手県沿岸部地域の医療機関における先天異常外来およびダウン症外来開設の試み

10042 P-44 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 全エキソーム解析で8.9Mbの中間部欠失を同定した13q-症候群の1例

10043 O-30 口演 病態解析・治療・新技術 10月15日（木） 14:15 15:10 第4会場 5 ドロップレットデジタルPCR(ddPCR)を利用した低頻度モザイク変異検出限界の検討

10044 P-100 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 7 C12orf65変異を認めたLeigh脳症の一卵性双胎例

10045 P-149 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 MEIS2にde novoナンセンス変異を認めた知的障害/多発奇形の1例

10046 P-158 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 13 無精子症・乏精子症リスクに関与するAzoospermia Factor領域コピー数多型の同定

10047 O-34 口演 関連解析 10月15日（木） 15:15 15:59 第4会場 4 日本人B型慢性肝炎に対するHLA-DPB1遺伝子型の影響

10048 O-32 口演 関連解析 10月15日（木） 15:15 15:59 第4会場 2 ゲノムワイド関連解析による痛風の新規遺伝子座の同定と臨床病型との関連

10049 O-22 口演 臨床遺伝学１ 10月15日（木） 13:15 14:10 第4会場 2 Target gene sequencing panelを用いた先天性腎尿路奇形症候群（CAKUT）の網羅的遺伝子解析

10050 P-152 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 KIRREL3ハプロ不全はJacobsen症候群における精神遅滞をもたらす

10051 P-6 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 7q31.33-q32.1微細欠失と知的障害・発達障害

10052 P-50 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 12 Cabezas症候群の1例

10053 P-143 ポスター 多因子遺伝 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 腎尿酸排泄輸送体遺伝子<I>NPT1/SLC17A1</I>の機能獲得型変異は痛風発症のリスクを低下させる

10054 P-3 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 トリオ解析の結果良性バリアントと考えられたlarge CNVの検討
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10055 O-92 口演 神経遺伝学２ 10月17日（土） 13:45 14:29 第5会場 1 エクソーム解析によって明らかになった<i>CLCN6</i>変異はてんかん関連である

10056 O-65 口演 臨床シークエンス 10月16日（金） 13:30 14:25 第4会場 1 先天性貧血症の鑑別診断における次世代シークエンスの有用性

10057 P-101 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 8 次世代シーケンサー・パネル解析結果を用いた隠れマルコフモデルによるゲノムコピー数解析の試み

10058 P-32 ポスター 遺伝統計学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 Japanese HLA imputation references and its application on Steven-Johnson Syndrome and Narcolepsy with cataplexy

10059 BO-2 口演 第60回大会賞候補セッション（口演） 10月16日（金） 11:25 12:20 第2会場 2 MIRAGE症候群:機能亢進型<i>SAMD9</i>変異を原因とする新規症候群の発見

10060 P-4 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 マーカー染色体を認めた5症例についての検討

10061 P-34 ポスター 遺伝統計学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 個人ゲノムデータを用いた個人レベルでの数理的手法の構築

10062 O-93 口演 神経遺伝学２ 10月17日（土） 13:45 14:29 第5会場 2 グルタミニルtRNA合成酵素（QARS）遺伝子の変異は年齢依存性てんかん性脳症を引き起こす

10063 O-73 口演 遺伝統計学・集団遺伝学・バイオバンク 10月17日（土） 9:15 10::21 第4会場 4 生命の六層構造仮説とブレークスルー研究と新薬開発への応用

10064 P-139 ポスター 遺伝統計学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 物理学と生物学の両方に数学を応用するために重要な対象物の順序

10065 O-70 口演 遺伝統計学・集団遺伝学・バイオバンク 10月17日（土） 9:15 10::21 第4会場 1 1000 Genomes Projectデータを用いたゲノムワイド有意水準の経験的推定

10066 P-1 ポスター 細胞遺伝学（基礎） 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 均衡型相互転座保因者モデルマウスにおける減数分裂期の性染色体不活化異常の発生機構の解明

10067 O-16 口演 神経遺伝学１ 10月15日（木） 10:20 11:04 第4会場 4 GFM2遺伝子複合ヘテロ変異を認めた先天性関節拘縮合併Leigh脳症

10068 P-184 ポスター 精神遺伝学 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 パニック障害におけるゲノムワイドメチル化解析

10069 P-229 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 12 MECP2領域のXq28重複症候群家系における遺伝カウンセリング

10070 P-233 ポスター モデル動物 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 ダウン症モデルマウス(Ts1Cje)に見られた活動量増加と脳内モノアミン量の上昇

10071 P-60 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 9 乳児期発症のてんかん児に見いだされた de novo TRIM8 変異とその遺伝的修飾因子

10072 P-106 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 鳥取大学医学部附属病院遺伝子診療科における過去6年間の遺伝カウンセリング実績報告

10073 P-155 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 10 Megalencephalic leukoencephalopathy with subcortical cystsの日本人患者におけるMLC1遺伝子変異解析

10074 P-188 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 SRY陰性46,XX精巣性性分化疾患患者2例に共通するNR5A1ミスセンス変異の同定

10075 P-198 ポスター 周産期遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 当院での高度生殖医療センター開設における取り組み

10076 P-83 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 7 当センターにおける非侵襲的出生前遺伝学的検査（NIPT）臨床研究による侵襲的検査・母体血清マーカー検査件数の推移

10077 O-95 口演 神経遺伝学２ 10月17日（土） 13:45 14:29 第5会場 4 孤発性筋萎縮性側索硬化症の遺伝子解析による新規変異同定とカウンセリングの問題点

10078 P-87 ポスター 臨床シークエンス 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 エクソーム解析で潜在性エクソンを活性化させるGPR143の深部イントロン変異を検出した眼白子症の家族例
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10080 P-52 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 次世代シーケンサを併用した脊髄小脳変性症関連遺伝子解析の試み

10081 P-94 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 ヒトゲノムにおける欠失多型の解析

10082 P-183 ポスター 精神遺伝学 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 HLA DQB1*0501/0301を有したKLS-without compulsive eatingの男児例

10083 P-206 ポスター 遺伝学的検査 (NIPT含まず） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 当院における過去の染色体分析の解像度についての考察

10084 O-25 口演 臨床遺伝学１ 10月15日（木） 13:15 14:10 第4会場 5 真性小頭症で同定された<I>WDR62/MCPH2</I>遺伝子変異とゲノム編集技術を利用した疾患モデル細胞の作製

10085 P-109 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 7 Cowden syndromeの女性2症例の遺伝カウンセリング

10086 P-28 ポスター エピジェネティクス 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 非アルコール性脂肪肝疾患（NAFLD）のエピゲノム解析

10087 O-77 口演 ゲノミクス・エピジェネティクス 10月17日（土） 9:29 11:35 第4会場 2 ヒト14番染色体インプリンティング異常症患者における14番染色体インプリンティング領域のメチローム解析

10088 P-27 ポスター エピジェネティクス 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 大腸癌におけるインプリントDMRの包括的メチル化解析

10089 P-173 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 アルツハイマー病感受性領域が近接する染色体領域の同定

10090 O-4 口演 循環器遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第4会場 4 新規虚血性心疾患感受性分子BTRCの同定と解析

10091 P-30 ポスター 集団遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 日本人の精密な遺伝的構造の検討：アジア人の中での遺伝的由来及び遺伝的差異の起源の推定

10092 P-99 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 次世代シークエンサーによる単一遺伝子病の解析体制の構築

10093 P-65 ポスター 先天代謝異常 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 『先天代謝異常症患者登録制度(JaSMIn & MC-Bank)』の構築と運用

10094 P-167 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 9 腹腔鏡下性腺摘除術を施行したアンドロゲン不応症の1例～その告知をめぐって～

10095 P-64 ポスター 先天代謝異常 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 先天代謝異常症臨床情報バンク（MC-Bank）：ムコ多糖症における患者登録

10096 P-59 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 8 脆弱X症候群ならびに脆弱X随伴振戦/失調症候群の治療推進に向けた臨床基盤整備の研究

10097 P-21 ポスター 免疫遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 IkBLによるHIV-1感染感受性の制御

10098 P-217 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 9 次世代シークエンサーを用いた遺伝子診断：原因遺伝子を同定しえた症例と未同定の症例の比較

10099 P-102 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 9 次世代シーケンス技術と網羅的shRNAライブラリーを利用した新規胃癌治療標的遺伝子スクリーニング法の樹立

10100 O-64 口演 腫瘍遺伝学２ 10月16日（金） 13:30 14:25 第3会場 5 高転移性がん細胞から分泌されるエクソソームは細胞増殖、移動・浸潤能を亢進させる

10101 P-182 ポスター 精神遺伝学 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 HLA-DQB1*06:02陰性の真性過眠症候群を対象としたゲノムワイド関連解析

10102 P-127 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 癌におけるLAPTM5遺伝子の不活性化

10103 BO-5 口演 第60回大会賞候補セッション（口演） 10月16日（金） 11:25 12:20 第2会場 5 限局性皮質異形成(FCD)IIb型におけるMTOR体細胞変異の同定
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10104 O-37 口演 出生前診断 10月16日（金） 8:30 9:36 第5会場 3 ミトコンドリア遺伝病に対する着床前診断のための, 新たな定量解析法の導入の効果と課題の検討

10105 P-223 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 着床前診断に関連する遺伝カウンセリングに苦慮した不育症の２症例

10106 O-7 口演 HLA遺伝学・薬理遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第5会場 1 RORγT異常による原発性免疫不全症

10107 P-181 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 9 <I>GNAO1</I>変異が引き起こす表現型の広がり：てんかん性脳症から不随意運動を伴う発達遅滞まで

10108 O-90 口演 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 10月17日（土） 13:40 14:46 第4会場 5 パーソナルゲノム情報の社会心理学的評価：日本人4000人を対象とした社会意識の変化と疾患リスク情報の伝え方に関する洞察

10109 P-123 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 循環腫瘍細胞株をもちいた膵癌悪性形質の解析

10110 P-119 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 連続する1q42.12-q42.2のduplication、1q42.2-q43のtriplicationと1q43-qterの片親性アイソダイソミーを認めた一症例

10111 P-66 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 TYK2変異をもつ再発EBウイルス関連B細胞性リンパ腫の兄妹例

10112 P-135 ポスター 免疫遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 <I>LILRA4</I>遺伝子多型と全身性エリテマトーデスの関連の検討

10113 P-53 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 次子の出生前診断を契機に確定診断に至った先天性GPI欠損症の孤発例

10114 P-74 ポスター 周産期遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 地方の総合周産期センターにおける臨床遺伝専門医としての小児科医の役割２～周産期から外来へ、地域へ

10115 P-54 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 CADASILを対象とした遺伝子検査実施における問題点の検討

10116 P-157 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 12 <I>ERCC6</I>遺伝子にミスセンス変異を認めたコケイン症候群の1例

10117 O-17 口演 細胞遺伝学（臨床） 10月15日（木） 10:20 11:04 第5会場 1 クラインフェルター症候群の発生機序に関する検討

10118 P-90 ポスター 臨床シークエンス 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 次世代シークエンサーによる難聴遺伝子解析により眼症状発症前にUsher症候群と診断し得た一家系

10119 P-10 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 大腸癌造腫瘍能におけるALPK2遺伝子変異の機能的解析

10120 P-234 ポスター モデル動物 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 若年性ミオクロニーてんかんモデルマウスで見られた抑制性神経細胞数の変化

10121 O-63 口演 腫瘍遺伝学２ 10月16日（金） 13:30 14:25 第3会場 4 扁平上皮がんにおけるハイプシン経路の活性は、RhoAシグナルを介してがん悪性化を促進する

10123 O-60 口演 腫瘍遺伝学２ 10月16日（金） 13:30 14:25 第3会場 1 日本人悪性中皮腫のゲノム解析

10124 P-73 ポスター 周産期遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 タナトフォリック骨異形性症における脳形態異常の検討

10125 P-118 ポスター 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 兵庫医大臨床遺伝部外来での学生臨床実習についての学生からの評価

10127 P-171 ポスター 歯科遺伝学 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 侵襲性歯周炎の全エクソーム解析による候補遺伝子の同定

10128 O-101 口演 臨床遺伝学２ 10月17日（土） 14:34 15:40 第5会場 6 原発性線毛運動不全症の遺伝子解析

10129 O-58 口演 遺伝カウンセリング 10月16日（金） 11:25 12:20 第5会場 4 遺伝カウンセリングのための発症リスク評価ソフトウエアの開発
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10130 P-190 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 　<I>SF3B4</I>の欠失が見られるNager症候群の1症例

10131 P-108 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 当院で周産期管理を行った胎児骨系統疾患の検討

10132 O-86 口演 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 10月17日（土） 13:40 14:46 第4会場 1 遺伝と多様性を学ぶための小児を対象とした遺伝教育ツール開発の取り組み

10133 P-160 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 早期発症型Marfan症候群の心大血管表現型、遺伝子型の検討

10134 P-203 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 兵庫県におけるNIPTの2年間の実施状況

10135 O-99 口演 臨床遺伝学２ 10月17日（土） 14:34 15:40 第5会場 4 日本人MODY 6の4症例についての検討

10136 P-43 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 βカテニン遺伝子の点突然変異と不妊

10137 O-9 口演 HLA遺伝学・薬理遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第5会場 3 日本人集団におけるHLA imputation法の実装とバセドウ病リスクHLA遺伝子多型の同定

10138 P-210 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 ヒトがん組織における腫瘍浸潤リンパ球の抗原受容体次世代シーケンスに関する解析

10139 P-26 ポスター エピジェネティクス 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 卵子形成過程および初期胚発生におけるUhrf1の重要性

10140 P-165 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 十二指腸閉鎖、左室緻密化障害を合併した19p13.3重複の1例

10141 O-35 口演 出生前診断 10月16日（金） 8:30 9:36 第5会場 1 染色体構造異常の児における胎児超音波所見の後方視的検討

10142 BO-4 口演 第60回大会賞候補セッション（口演） 10月16日（金） 11:25 12:20 第2会場 4 疾患リスクアレル頻度の統計数理分析と進化論的考察

10143 P-38 ポスター 関連解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 感冒薬関連スティーブンス・ジョンソン症候群のGWAS検体を用いたジャポニカアレイ<SUP>&reg;</SUP>の精度検証

10144 O-24 口演 臨床遺伝学１ 10月15日（木） 13:15 14:10 第4会場 4 次世代シーケンサーにより見出されたBO症候群の性腺モザイク

10145 P-42 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 脱力発作後に遷延する筋力低下と不随意運動を示した小児交互性片麻痺の1例

10146 O-98 口演 臨床遺伝学２ 10月17日（土） 14:34 15:40 第5会場 3 デルマタン4-O-硫酸基転移酵素1（D4ST1）欠損に基づくエーラスダンロス症候群（DDEDS）の国際共同臨床調査

10147 P-61 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 10 原因未同定遺伝性脊髄小脳変性症におけるSCA8遺伝子異常伸長の頻度とその意義

10148 P-228 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 11 浜松医大病院における遺伝カウンセリングの現状と診療体制構築に向けての検討

10149 O-69 口演 臨床シークエンス 10月16日（金） 13:30 14:25 第4会場 5 トランスポゾン検出プログラムを用いた臨床シークエンス解析

10151 P-57 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 脊髄小脳失調症6型におけるCAG repeat数と発症年齢の関連についての再検討

10152 O-71 口演 遺伝統計学・集団遺伝学・バイオバンク 10月17日（土） 9:15 10::21 第4会場 2 エクソーム解析において遺伝性疾患の候補遺伝子を絞り込むための、ハミング距離を用いた家系－非血縁者間解析の開発

10153 O-96 口演 臨床遺伝学２ 10月17日（土） 14:34 15:40 第5会場 1 ムコ多糖症II型日本人81家系の遺伝子変異と表現型との相関について

10154 P-13 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 7 膵癌における細胞ベースのレポーターシステムを用いたEMT関連miRNAの探索
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10155 P-146 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 偽性副甲状腺機能低下症におけるTSH抵抗性に関する検討

10156 O-41 口演 細胞遺伝学（基礎） 10月16日（金） 9:36 10:20 第5会場 1 染色体挿入の発生機序

10157 P-120 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 STK11遺伝子全エクソン欠失を認めたPeutz-Jeghers症候群の一例

10158 P-39 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 EGFRの機能喪失型変異の複合へテロ接合を有する一男児例

10159 O-13 口演 神経遺伝学１ 10月15日（木） 10:20 11:04 第4会場 1 脊髄性筋萎縮症の重症度を規定する因子についての検討

10160 O-2 口演 循環器遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第4会場 2 若年及び小児の肥大型、拘束型心筋症の遺伝子変異解析

10161 O-76 口演 ゲノミクス・エピジェネティクス 10月17日（土） 9:29 11:35 第4会場 1 間葉性異形成胎盤のゲノム・エピゲノム解析

10162 P-140 ポスター 遺伝統計学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 メンデル無作為化法の統計理論的考察

10163 P-96 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 次世代シーケンサーを用いた自閉症スペクトラム（ASD）患者の遺伝子データ解析

10164 P-207 ポスター 遺伝学的検査 (NIPT含まず） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 10種類のDNAプローブを用いたFISH法による染色体分析はPGSの選択肢の一つとなるか？

10166 P-224 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 神経線維腫症1型の未成年患者に対する病気の説明と保護者支援の在り方

10167 O-100 口演 臨床遺伝学２ 10月17日（土） 14:34 15:40 第5会場 5 色素失調症における遺伝子変異と表現型の関連

10168 O-15 口演 神経遺伝学１ 10月15日（木） 10:20 11:04 第4会場 3 本邦における筋強直性ジストロフィー1型の遺伝学的現況―患者登録データの解析

10169 O-42 口演 細胞遺伝学（基礎） 10月16日（金） 9:36 10:20 第5会場 2 Beckwith-Wiedemann症候群の原因となる片親性父性ダイソミーの切断点領域の解析

10170 O-19 口演 細胞遺伝学（臨床） 10月15日（木） 10:20 11:04 第5会場 3 X染色体短腕遠位部の機能的ヌリソミーモザイクと重度発達障害・多発奇形を有する女児例

10171 P-195 ポスター 周産期遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 当センターにおける遺伝性疾患の出生前遺伝学的検査

10172 P-168 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 10 <I>MED13L</I>のミスセンス変異を認めた発達遅滞と特徴的形態を有する女児例

10173 BP-2 ポスター 第60回大会賞候補セッション（ポスター）
10月15日（木）
10月16日（金）

17:00
18:10

18:00
19:10

ポスター会場 2 原発性免疫不全症“ICF症候群”の原因遺伝子ZBTB24とCDCA7の機能解析

10174 P-148 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 Oculofaciocardiodental syndrome における変異BCORの機能解析による核移行シグナルの同定

10175 P-215 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 Exomiserを用いたエクソーム解析ワークフローと支援ツールの開発

10176 O-59 口演 遺伝カウンセリング 10月16日（金） 11:25 12:20 第5会場 5 臨床ゲノム研究における偶発的所見の結果開示、遺伝カウンセリングの取り組みとその課題－静岡がんセンタープロジェクトHOPEの例

10177 P-105 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 当院での出生前診断における染色体構造異常症例の検討

10178 P-19 ポスター 免疫遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 ChIP-seq解析によるT細胞におけるZFATの転写制御標的分子の同定

10179 P-115 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 13 18トリソミーの児を持つ夫婦への継続した遺伝カウンセリング
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10180 P-7 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 ATMとATRが制御するDNA二本鎖切断部位におけるゲノム安定性維持機構

10181 P-226 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 9 市民病院遺伝子診療部のあり方をもとめて：大阪市立総合医療センターの試み

10182 O-53 口演 周産期遺伝学 10月16日（金） 11:25 12:20 第4会場 4 顕微授精により出生しSilver-Russell症候群の表現型の有無に差のある品胎に対する網羅的メチル化解析

10183 P-81 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 妊婦の出生前診断方法の選択についての研究―NIPTと羊水検査との比較―

10184 P-9 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 放射線照射を用いたChromothripsisの生成機構の解明

10185 P-147 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 SOX9 伸長変異(p.Q496fsX578)はタンパク不安定性を介してacampomelic campomelic dysplasiaを招く

10186 P-166 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 8 完全型アンドロゲン不応症（CAIS）の一家族に対する遺伝カウンセリング

10187 P-204 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 当院における出生前遺伝学的検査数の動向

10188 P-202 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 当院で施行した絨毛採取症例の検討

10189 P-91 ポスター ゲノム情報とヘルスケア 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 摂取栄養組成により血糖値と関連する遺伝子多型の抽出に関する検討

10190 O-79 口演 ゲノミクス・エピジェネティクス 10月17日（土） 9:29 11:35 第4会場 4 家族性犠牲副甲状腺機能低下症１ｂを招く新たなゲノム再構成の同定と成立機序の解明

10191 P-78 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 胎児水腫とXモノソミー

10192 O-40 口演 出生前診断 10月16日（金） 8:30 9:36 第5会場 6 出生前診断による胎児染色体異常の診断後のクライアントの意思決定

10194 O-62 口演 腫瘍遺伝学２ 10月16日（金） 13:30 14:25 第3会場 3 染色体転座に伴うゲノム・エピゲノム変化により発現制御されるALK関連遺伝子

10195 P-192 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 広範な頭皮欠損と足趾低形成を呈したAdams-Oliver症候群の孤発例

10196 P-130 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 全ゲノム解析により同定された腺腫性大腸ポリポーシス患者のAPC遺伝子転写調節領域の欠失

10197 P-170 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 12 FGFR1遺伝子は裂手裂足症を伴うゴナドトロピン単独欠損症の責任遺伝子である

10198 P-197 ポスター 周産期遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 妊婦健診を契機に強く疑われた家族性左室心筋緻密化障害の一家系

10199 P-186 ポスター 先天代謝異常 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 新生児マス・スクリーニングにて発見されたFabry病新規変異の1家系の検討

10200 O-23 口演 臨床遺伝学１ 10月15日（木） 13:15 14:10 第4会場 3 ミトコンドリア呼吸鎖複合体異常症のゲノム解析と新規原因遺伝子の発見

10201 P-80 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 羊水検査で正常核型と診断後、出生児の検査で21番染色体異常が判明した1例

10202 P-219 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 原発性無月経を呈したDSD (Disorders of Sex Development)に対する遺伝カウンセリングおよび産婦人科診療

10203 P-174 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 新規<I>POMT2</I>遺伝子変異を同定したαジストログリカノパチーの一例

10204 P-35 ポスター 遺伝統計学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 食道扁平上皮癌の発症に関連するADH1BとALDH2上の2つのSNPは食道扁平上皮癌の異時性多発にも関与する。
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10205 P-111 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 9 乳がん遺伝カウンセリングに関する患者アンケート調査

10206 P-121 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 相互転座症例におけるComparative genomic hybridization法を用いた着床前診断胚の染色体分離様式の検討

10207 O-36 口演 出生前診断 10月16日（金） 8:30 9:36 第5会場 2 出生前診断における染色体マイクロアレイ解析の有効性ーワシントン大学医学部の経験

10208 O-80 口演 ゲノミクス・エピジェネティクス 10月17日（土） 9:29 11:35 第4会場 5 次世代シーケンサー解析によるプロモータ部位のDNA高次構造変化の解析

10209 P-200 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 転座に対するPGD妊娠例における想定外の結果を得た症例

10210 P-132 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 遺伝性乳がん卵巣がん（HBOC）の拾上げを徹底する取り組み

10211 P-49 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 11 高カルシウム血症を合併したCLIFAHDD症候群の4歳女児

10212 P-133 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 網羅的遺伝子検査に向けての遺伝性乳がん関連症例の検討

10213 P-68 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 Melanotic neuroectodermal tumor of infancyの1例

10214 P-8 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 口腔がんにおけるがん関連遺伝子のターゲットリシーケンス

10215 P-193 ポスター 周産期遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 一絨毛膜二羊膜性双胎で異なる外性器表現型を呈した45,X/46,XYモザイクの一例

10216 P-63 ポスター 先天代謝異常 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 高グリシン血症の責任遺伝子LIASの新規複合ヘテロ接合体変異の同定

10217 P-221 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 X連鎖性優性遺伝プロトポルフィリン症の遺伝カウンセリング

10218 O-6 口演 循環器遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第4会場 6 カテコラミン誘発性多型性心室頻拍患者に同定された<I>RYR2</I>変異の遺伝形式に関する性差

10219 O-46 口演 腫瘍遺伝学１ 10月16日（金） 11:25 12:20 第3会場 2 次世代シークエンサーを用いた迅速・簡便なリンチ症候群の遺伝子診断システムの構築

10220 P-23 ポスター 循環器遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 幼児期以前に大動脈蛇行を認めた先天性結合織異常症の臨床像の検討

10221 P-86 ポスター 遺伝学的検査 (NIPT含まず） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 妊娠34週での子宮内胎児死亡症例に対し、SNPマイクロアレイ検査を行いモザイク型10トリソミーを認めた1例

10222 P-191 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 FHL1ミオパチーの臨床病理学的解析

10223 P-177 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 Dysferlin遺伝子解析への次世代シークエンサーの導入

10224 P-11 ポスター 腫瘍遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 胃癌細胞株の高度増幅領域より同定した新規融合遺伝子<I>APIP-FGFR2</I>におけるゲノム切断点の多様性

10225 P-172 ポスター 歯科遺伝学 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 歯科領域におけるヘッジホッグ情報伝達系関連遺伝病

10226 O-52 口演 周産期遺伝学 10月16日（金） 11:25 12:20 第4会場 3 妊娠中の体重増加量と胎盤エピゲノム変化

10227 O-29 口演 病態解析・治療・新技術 10月15日（木） 14:15 15:10 第4会場 4 転写因子KLF14の白色脂肪組織における炎症制御への関与

10228 O-11 口演 HLA遺伝学・薬理遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第5会場 5 CYP2D6 genotypeとタモキシフェン治療効果の関係を解明する多施設共同前向き試験
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10229 O-8 口演 HLA遺伝学・薬理遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第5会場 2 同種造血幹細胞移植成績向上を目指したKIRハプロタイプ解析手法の確立

10230 P-67 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 中條-西村症候群様自己炎症性疾患の変異解析

10231 P-56 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 MLPA法によるジストロフィン遺伝子解析においてレアバリアントによるエクソン22の増幅不良を認めた2例

10232 P-178 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 イメージングフローサイトメトリー法を用いた新規SMNタンパク質解析法

10233 O-75 口演 遺伝統計学・集団遺伝学・バイオバンク 10月17日（土） 9:15 10::21 第4会場 6 バイオバンク・ジャパン コホートプロファイル：47疾患 20万人の大規模コホートデータ

10235 P-46 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 8 先天心奇形を伴った14トリソミーモザイクの１例

10236 O-33 口演 関連解析 10月15日（木） 15:15 15:59 第4会場 3 ゲノムワイド関連解析から同定された日本人原発性胆汁性肝硬変症発症に抑制的なHLAパプロタイプの効果

10237 O-67 口演 臨床シークエンス 10月16日（金） 13:30 14:25 第4会場 3 次世代シークエンサーを用いた日本人難聴患者1120例の網羅的遺伝子解析

10238 O-48 口演 腫瘍遺伝学１ 10月16日（金） 11:25 12:20 第3会場 4 散発性大腸がんにおける<I>POLD1</I>遺伝子異常

10239 P-107 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 突然死の遺伝カウンセリングにおいてもやもや病が診断された家系

10240 O-21 口演 臨床遺伝学１ 10月15日（木） 13:15 14:10 第4会場 1 全エキソーム解析で診断されたVici症候群6例の臨床的および遺伝学的検討

10241 P-214 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 シーケンシングによるがん-間質間相互作用の網羅的解析

10242 P-154 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 9 成長遺伝子SHOXもしくはその周辺領域を包含する擬常染色体領域微小重複は、特発性低身長の原因となる

10243 P-20 ポスター 免疫遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 <I>FLI1</I>遺伝子発現に関連するマイクロサテライト多型と全身性強皮症との関連

10244 O-3 口演 循環器遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第4会場 3 血管型エーラスダンロス症候群における<I>COL3A1</I>遺伝子変異のタイプごとの臨床像の検討

10245 P-103 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 遺伝カウンセリングにおける一般診療と専門診療の機能区分の設定

10246 P-225 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 8 X連鎖性遺伝性疾患の保因者に対する遺伝カウンセリングの検討

10247 P-25 ポスター 循環器遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 心室中部閉塞型肥大型心筋症の病因変異探索

10248 P-137 ポスター エピジェネティクス 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 インプリンティング調節領域の高メチル化に起因したKagami-Ogata症候群におけるヒドロキシメチル化の探索

10249 O-26 口演 病態解析・治療・新技術 10月15日（木） 14:15 15:10 第4会場 1 <I>ACAT1</I>遺伝子におけるイントロン9のsplice acceptor siteでのpolyT/C内の単一塩基置換(T to A)がエクソン10のスキップをきたす

10250 P-84 ポスター 遺伝学的検査 (NIPT含まず） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 FKTN創始者変異を有さないFCMDにin frame DMD欠失を合併した日本人症例

10251 BP-1 ポスター 第60回大会賞候補セッション（ポスター）
10月15日（木）
10月16日（金）

17:00
18:10

18:00
19:10

ポスター会場 1 染色体工学技術を用いた新規ダウン症候群モデルマウスの作製

10252 O-87 口演 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 10月17日（土） 13:40 14:46 第4会場 2 染色体解析室から発信する院内の遺伝教育　アンケート調査から

10254 O-27 口演 病態解析・治療・新技術 10月15日（木） 14:15 15:10 第4会場 2 ライソゾーム病に対するpH依存的に不活化する新規シャペロン化合物の開発
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10255 O-20 口演 細胞遺伝学（臨床） 10月15日（木） 10:20 11:04 第5会場 4 原因不明の先天異常疾患432例におけるSNPアレイを用いたゲノム異常の探索

10256 P-163 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 早期発症重度後側彎を伴う重症古典型Ehlers-Danlos症候群の2症例

10257 P-175 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 デノボTUBA1A変異に伴う滑脳症および水頭症を示した1歳女児

10258 P-17 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 遺伝性乳癌卵巣癌の診療におけるVUSへの対応

10259 P-29 ポスター 集団遺伝学 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 健常日本人におけるα-Gal遺伝子のハプロタイプ分類の試みと、α-Gal活性との関連評価

10261 P-97 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 非アルコール性脂肪肝関連遺伝子の日本人950人におけるリシーケンス解析

10262 O-66 口演 臨床シークエンス 10月16日（金） 13:30 14:25 第4会場 2 次世代シークエンスによる体細胞変異の同定と分節性過成長症候群の診断における有用性

10263 P-230 ポスター 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 小学校教員におけるヒトの遺伝と遺伝学に関する認識の調査－小学生への遺伝教育実施に向けて－

10264 O-68 口演 臨床シークエンス 10月16日（金） 13:30 14:25 第4会場 4 次世代シーケンサーを用いた難聴の遺伝子診断～保険収載された遺伝学的検査への臨床応用～

10265 P-212 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 ショートリードを用いたWhole Genome Sequenceで得られた変異の評価

10266 P-208 ポスター 遺伝学的検査 (NIPT含まず） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 Gitelman症候群の塩基配列決定法およびMultiplex Ligation-dependent Probe Amplification: MLPA法

10268 O-74 口演 遺伝統計学・集団遺伝学・バイオバンク 10月17日（土） 9:15 10::21 第4会場 5 遺伝子型判定方式FineTAGSに基づいたジャポニカアレイ<SUP>&reg;</SUP>による判定精度の改善

10269 P-162 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 小児病院における遺伝診療部門開設後5年間における診療活動報告

10270 P-189 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 70歳代で発症した顆粒球マクロファージコロニー刺激因子受容体α鎖変異による遺伝性肺胞蛋白症

10271 P-187 ポスター 先天代謝異常 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 新生児マススクリーニング対象先天代謝異常症の遺伝子パネルによる遺伝子型同定の試み

10272 P-92 ポスター ゲノム情報とヘルスケア 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 機械学習によるヒト由来miRNA発現情報データの包括解析

10273 P-116 ポスター 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 遺伝カウンセリング体制構築に向けた当院看護師対象の遺伝教育プログラムの作成―看護師への遺伝教育ニーズ調査結果から―

10275 P-93 ポスター ゲノム情報とヘルスケア 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 ゲノム・遺伝子解析研究における遺伝情報の結果返却に関する研究参加者の認識：系統的レビュー

10276 O-28 口演 病態解析・治療・新技術 10月15日（木） 14:15 15:10 第4会場 3 Cardio-facio-cutaneous症候群モデルマウスを用いた治療法研究

10277 P-33 ポスター 遺伝統計学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 組織間discordant directional eQTLの同定と評価

10278 O-51 口演 周産期遺伝学 10月16日（金） 11:25 12:20 第4会場 2 筋強直性ジストロフィー妊婦と出生新生児の検討

10279 P-205 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 当科における母体血を用いた胎児染色体検査の現状

10280 P-5 ポスター 細胞遺伝学（臨床） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 当院における過去5年間の18トリソミー25例の検討

10281 P-179 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 信州大学医学部附属病院遺伝子診療部知的障害（ID）外来受診患者の遺伝学的背景・臨床症状の検討
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10282 P-45 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 7 頭部振戦と頭部MRIにて十字サインとを認めたSCA23の1家系

10283 O-45 口演 腫瘍遺伝学１ 10月16日（金） 11:25 12:20 第3会場 1 NGSデータを用いた上皮性卵巣癌のトランスポゾン挿入解析

10284 O-54 口演 周産期遺伝学 10月16日（金） 11:25 12:20 第4会場 5 妊娠経過に伴う母体血漿中胎盤特異的microRNAの流入量に関する検討

10285 P-176 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 新規STUB1遺伝子変異により多様な不随意運動が認められた同胞例

10286 P-196 ポスター 周産期遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 在宅医療へ移行できた18トリソミー児についての検討

10287 P-82 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 非侵襲的出生前遺伝学的検査において胎児が21,18,13トリソミーのいずれかについて陽性になる確率と陽性的中率

10288 P-112 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 10 筋強直性ジストロフィーの発症前診断における遺伝カウンセリングの1例

10290 P-131 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 当院におけるリスク低減卵管卵巣摘出術施行例の背景と臨床経過に関する検討 

10291 P-150 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 COL4A3のcollagenous domainにミスセンス変異を認めた常染色体優性Alport症候群の日本人大家系

10292 P-125 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 4 半導体次世代シークエンサーによるリスク集団特異的がん関連遺伝子多型解析

10293 O-5 口演 循環器遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第4会場 5 心房細動関連遺伝子NEURLによるシャペロンタンパク質制御を介したサルコメア構造に及ぼす影響

10294 BP-4 ポスター 第60回大会賞候補セッション（ポスター）
10月15日（木）
10月16日（金）

17:00
18:10

18:00
19:10

ポスター会場 4 生後１年以上の生存例におけるタナトフォリック骨異形成症の発育調査

10295 O-14 口演 神経遺伝学１ 10月15日（木） 10:20 11:04 第4会場 2 福山型先天性筋ジストロフィーにおけるバイオマーカーの検索

10296 P-126 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 長鎖ノンコーディング RNA KCNQ1OT1/LIT1による大腸がん発がん機構の解明

10297 P-48 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 10 当施設における先天性筋強直性ジストロフィー症例の周産期合併症

10298 P-222 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 Prader-Willi症候群の遺伝カウンセリングとフォローアップ

10299 P-159 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 全エクソーム解析とデジタルPCRによりNPHP1遺伝子に新規遺伝子変異と欠失を確認し得たJoubert症候群の一例

10300 P-114 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 12 京都大学附属病院遺伝子診療部における遺伝カウンセリングの概要と領域ごとの特徴と今後の課題

10301 O-43 口演 細胞遺伝学（基礎） 10月16日（金） 9:36 10:20 第5会場 3 小型過剰マーカー染色体の発生メカニズム解明へのアプローチ

10302 P-85 ポスター 遺伝学的検査 (NIPT含まず） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 DDX11遺伝子に新規compound hetero変異をもつWarsaw Breakage Syndromeと考えられる女児例

10303 O-94 口演 神経遺伝学２ 10月17日（土） 13:45 14:29 第5会場 3 マウス疾患感受性の2段階トランスクリプトミクス解析からアルツハイマー病修飾遺伝子KLC1vEの同定

10304 P-47 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 9 <I>KDM6A</I>に部分欠失を認めた歌舞伎症候群の一例

10305 P-169 ポスター 臨床遺伝学 3 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 11 原因不明の女性不妊における<I>FOLR4</I>遺伝子の変異解析

10306 P-104 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 罹患男児出生によって診断がついた Simpson-Golabi-Behmel 症候群家系の遺伝カウンセリング
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10307 P-213 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 5 小児病院における次世代シーケンサーを用いた遺伝性疾患解析

10308 P-138 ポスター 遺伝統計学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 大規模ゲノムワイド関連解析研究23報告の包括的パスウェイ解析

10309 P-55 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 GBAヘテロ変異(c.1447_1466delinsTG)を有するパーキンソン病2症例

10310 O-31 口演 関連解析 10月15日（木） 15:15 15:59 第4会場 1 顔面サイズと関連する遺伝子多型の探索

10311 O-78 口演 ゲノミクス・エピジェネティクス 10月17日（土） 9:29 11:35 第4会場 3 ヒト内在性レトロウイルス由来転写調節配列の網羅的解析

10312 O-47 口演 腫瘍遺伝学１ 10月16日（金） 11:25 12:20 第3会場 3 タンパク３次構造を考慮した、がんのドライバー遺伝子の検出

10313 BO-1 口演 第60回大会賞候補セッション（口演） 10月16日（金） 11:25 12:20 第2会場 1 ゲノムワイド関連解析 (GWAS)データを活用したin silico解析による新規抗パーキンソン病薬の探索

10314 O-57 口演 遺伝カウンセリング 10月16日（金） 11:25 12:20 第5会場 3 若年性脳血管障害における低リスク遺伝的要因の関与

10315 BP-5 ポスター 第60回大会賞候補セッション（ポスター）
10月15日（木）
10月16日（金）

17:00
18:10

18:00
19:10

ポスター会場 5 Xp21欠失女性症例における不活化X染色体解析　 ―構造異常X染色体を識別するRNA/DNA-FISH解析―

10316 O-85 口演 腫瘍遺伝学３ 10月17日（土） 12:50 13:34 第4会場 4 予後バイオマーカーおよび口腔癌の治療標的としてのUROC1タンパクの同定

10317 BO-3 口演 第60回大会賞候補セッション（口演） 10月16日（金） 11:25 12:20 第2会場 3 Medical exome解析を実施した100例に対する臨床的有用性の評価

10318 O-12 口演 HLA遺伝学・薬理遺伝学 10月15日（木） 9:10 10:16 第5会場 6 日本人におけるβ-ラクタム系抗菌薬誘発薬疹の遺伝的リスク因子の探索

10319 O-38 口演 出生前診断 10月16日（金） 8:30 9:36 第5会場 4 ＳＮＰ解析を原理とした非侵襲的出生前検査（ＮＩＰＴ）で得られた高精度結果の報告～細胞遺伝学的検査による検証～

10320 P-144 ポスター 関連解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 オセアニア集団におけるUCP1遺伝子 -3820A/G多型と身長・体重との関連

10321 P-88 ポスター 臨床シークエンス 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 次世代シーケンサーによる血中循環腫瘍細胞(CTC)の一細胞変異解析

10322 P-180 ポスター 神経遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 8 精神遅滞2家系のエクソーム解析

10323 P-129 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 慶應義塾大学医学部産婦人科におけるバイオバンク(Keio Wemens’Health biobank)

10324 P-141 ポスター 多因子遺伝 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 新規ナルコレプシー感受性遺伝子CCR1/CCR3の同定

10325 P-76 ポスター 周産期遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 6 SEDC/HCGスペクトラム4例の周産期経過

10326 O-49 口演 腫瘍遺伝学１ 10月16日（金） 11:25 12:20 第3会場 5 次世代シーケンサーによるマイクロサテライト不安定の検討

10327 P-220 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 NIPTにおける夫婦の意識調査による遺伝カウンセリングの重要性

10328 P-77 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 次世代シークエンサーを用いたタナトフォリック骨異形成症の無侵襲的出生前遺伝子診断

10329 P-72 ポスター 周産期遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 異所性妊娠における母体血漿中胎盤特異的microRNA流入量の臨床的意義に関する検討

10330 P-199 ポスター 出生前診断（NIPT含む） 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 高BMI妊婦のNIPTでは胎児DNAフラグメント比率の低下により判定保留のリスクが高まる
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10331 P-51 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 13 TRPV4変異を認めた変容性骨異形成症の姉弟例

10332 O-88 口演 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 10月17日（土） 13:40 14:46 第4会場 3 家族性疾患登録および研究における家系員への倫理的配慮

10333 P-145 ポスター 関連解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 2 手形態に関連するSNPの探索とその近傍遺伝子のEnrichment解析

10334 BP-3 ポスター 第60回大会賞候補セッション（ポスター）
10月15日（木）
10月16日（金）

17:00
18:10

18:00
19:10

ポスター会場 3 潜因性West症候群の網羅的ゲノム解析 -18症例中9例で候補変異を同定-

10335 P-185 ポスター 先天代謝異常 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 新生児マススクリーニングでのシトルリン軽度上昇例におけるASS1ヘテロ接合体の関与

10336 O-18 口演 細胞遺伝学（臨床） 10月15日（木） 10:20 11:04 第5会場 2 6q21欠失は認識可能な隣接遺伝子症候群である

10337 P-62 ポスター 先天代謝異常 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 β-ウレイドプロピオナーゼ欠損症30例における分子遺伝学解析：東南アジアにおけるコモン変異R326Qの発見

10339 P-41 ポスター 臨床遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 次世代シーケンサ診断パネルにて検出困難であったTWSIT1遺伝子新規変異を認めたBaller-Gerold症候群疑い例

10340 P-211 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 Ingenuity Variant Analysis によるナレッジベースとHGMDを用いた希少疾患バリアント解析

10341 O-50 口演 周産期遺伝学 10月16日（金） 11:25 12:20 第4会場 1 染色体均衡型構造異常保因者に対する着床前診断―若年群と高齢群における臨床成績の比較　多施設共同研究―

10342 O-56 口演 遺伝カウンセリング 10月16日（金） 11:25 12:20 第5会場 2 前児に滑脳症が見られている夫婦の妊娠を契機とした遺伝学的検査と遺伝カウンセリングの経験

10343 P-151 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 6 CFC症候群とSLEの合併例

10344 P-209 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 着床前診断における次世代シーケンサーの有用性に関する基礎的検討

10345 P-128 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 7 小細胞肺癌様に形質転換した肺腺癌では神経内分泌分化に関連する細胞内経路が高頻度に体細胞突然変異をおこす

10346 O-91 口演 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 10月17日（土） 13:40 14:46 第4会場 6 米・豪・欧での“遺伝子検査”ビジネスへの対応にまつわる最近の動向及び日本との比較検討

10347 P-156 ポスター 臨床遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 11 食物誘発性が疑われる中年期発症の家族性地中海熱の一症例

10348 P-37 ポスター 関連解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 Middle phalangeal hair (MPH)に関連する遺伝的多型の探索

10349 P-16 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 認定遺伝カウンセラーがコーディネートするHBOC診療体制の構築：信州大学医学部附属病院の取り組み

10350 P-122 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 マウスおよびテナガザル由来の増殖型レトロウイルスベクターを用いた自殺遺伝子併用療法の開発

10351 O-89 口演 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 10月17日（土） 13:40 14:46 第4会場 4 指定難病と遺伝性疾患

10352 O-61 口演 腫瘍遺伝学２ 10月16日（金） 13:30 14:25 第3会場 2 miRNAとDNAメチル化の統合的エピゲノム解析による肝細胞癌の病態解明

10353 P-113 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 11 遺伝学的検査で確定診断されたNoonan症候群の児の症例－遺伝カウンセリングの視点で－

10354 P-95 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 エクソームシーケンスによる難聴患者での遺伝子点変異解析とCopy Number Variant (CNV) 解析

10355 P-124 ポスター 腫瘍遺伝学 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 3 ハイコンテントスクリーニング系を利用したautophagy modulatorの探索
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10356 P-58 ポスター 神経遺伝学 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 7 ミトコンドリアDNAの動的制御機構と生理的意義

10357 P-218 ポスター 遺伝カウンセリング 2 10月16日（金） 18:10 19:10 ポスター会場 1 乳がんを主訴に来談したクライエントの意思決定に関する検討

10358 P-98 ポスター 次世代シークエンス(NGS)解析 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 5 次世代シーケンサーにより確定診断に至った成人発症のReducing body myopathyの一例

10359 O-55 口演 遺伝カウンセリング 10月16日（金） 11:25 12:20 第5会場 1 非侵襲的出生前遺伝学的検査に対する一般市民の意識調査

10360 P-69 ポスター 稀少疾患（診断、創薬、DRなど） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 4 タナトフォリック骨異形成症の診断基準とその作成にかかわる問題点

10361 P-15 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 遺伝性乳がん卵巣がん症候群の変異保有予測値を使ったスクリーニング方法の検討

10362 P-89 ポスター 臨床シークエンス 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 3 Ion Torrentを用いたクリニカルシークエンスとしてのバリアント判定システムの検討

10363 P-110 ポスター 遺伝カウンセリング 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 8 えん下困難を伴う関節可動亢進型エーラスダンロス症候群

10364 P-14 ポスター 家族性腫瘍（ＨＢＯＣ含む） 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 1 Ion Proton Systemを用いた家族性腫瘍の網羅的遺伝子変異解析

10365 P-117 ポスター 遺伝と社会・生命倫理・遺伝教育 1 10月15日（木） 17:00 18:00 ポスター会場 2 「遺伝子検査サービスを購入しようかどうか迷っている人のためのチェックリスト10か条」への反響
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