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1. KHAFSA42 08 A%t

AAARSAODELGHRIE, B TFEERELE1IO>E. BADERFEREZHRSILT. ZD
BHICEDW-ERENROONDELZEMRE [ FELEMRE (DNA/RNA RE) ., £BK
RE. BEGEIEFHREEZE] L. TNZAVTITONEIZTHS. KATARSAUIZLVIERE
MREFEMEBHERINICETIEGFORMNITUOMER) L ILEEEBAREEICETS
BRE. BIUENSICHETIREZEKLTVSLE2], ERDOBICEWTERINDEES
FBEEICIE. TTICRELTWSBEDEZHZEMELI-REDALLT | EREREEERF
MIRE. REMMECEZMNRE. ZREMECFNRE. BAMECENRE. ERINERE
MRE. A RXRBHEEEZICETOIHERIRRI)—ZUTENEEND,

— . ARG E TRRIMICECYRBERICZ H#EANSEZEDLRVEEFOLTIL - BiEF
REDER-LBAREELZHSHIZTE-ODRE -ZHICELTH, £HEMERIDERER
NEFENLIELHY . ZDOHZEICIE. KAARSAUESRTIVLELHD,

2. BIEFHNRE-CHERET SRICERIT NS REHEROFFE
BIRFERICIIRDEIGHEAHY . BEFHRES IV ZOBRICE DN TLRESN L2 HE
ITOBRICEINLDRFEETDERT DD ENH D,
"HEEE 1I:L,72LL\_t
-MiFERT—HLAIATNSIE
- M#RBEFRIS %6%%"0)15113 BORBFAUHN LB ERGCHEETTRTESIL
JERERRE MRV TUOMNER) ISERT SREERET SRIREEREFELAL
BLDS, BEBHNITUNER)ZELTEY . RERIIGASFIREDHHE) DZEH
TERHEENHAHTE
"FIET ARINIFRDRED A REIEIC DV TIFIFHERICF AT HIENTESZELNHDH L
-HAEDEEFHRECERINEGFHREICFHATESGEELNHIHL
FEIHEONBECE BRESIVCBEREOMBE CHENFRRBEALOEND
ATREMENH DL
"HLFEVENRELTNSIE (HULFEVVELE BRDOFHERDHEALZDLY S5 L,
RNV TUNER) MO TFRIEND RECHE. RERHOER. EEECEAELND
Y356 s BEF-ERDESELLIERRMBERENEDLYSIDLFTHD.)

3. BIEFHRENHEER
BEGEZHREODERRICELTIE. REBLEMICKYBERNELGHLEZEBR I IMLEND
%, BIEFHRERERICERSNIRAZTEOHZE[R1]ITRY,

3-1) I TITRELTLSEHEDBEZ BMEL TITON ARG FHRE
3-1)-(1) BEFHREETEET SRTOZENHE
JTICRELTVDBEERRELILEGFHIREL., IS, BRMICHTRERESABVESZZL
NOREDEEZH L. REATASKREDOEANZHEZENELTITOND ERFHREE.
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ZTORHHIZE S, BRROZ AN, BRRMAERMUESIGEZHRLI- LT BERNELVER
EFMICERLEZONSGEICIRESN, SALRED LETERT 5,

BHOECEMNREHIVIIRBELDOSVECENRENVELLDIESIL. REDIEE®
EAEHERUPRREFICONT, ERRMICEY)IZHIELI- ETERET S,

BEERICRLTIE. REFOBEULGRBAICZOEZCEMNDOFRBAZITILICIMAT, HEFR
NEONEEZOKRRE. BLURERRENMGEICEREEZEZDAHRELHIEFIZONTE
L. HRENTNOETHICEELE L TREZZITINZITHEVLNIIDOVWTEAANERE
MIZERRETEDLIICKETILELNHD,

BREOZHEELIEZERBRROEVLVNYTUMBRHINS S EEFMBREIZBLTIE, &
BEFERT DA ZRMFTR (BRMFTR) ABONEEORROAHEROTHE. +5
HRBAZELTELSENEEND,

T REHRALXEORICIE. EAICKIIRELTH/IENHEREINS, CNOoBRFEMRED
ERIDHRALFEE - TH(BAIIBIT2M0TA—LE -0 b KRBEBFIIB 54074
—LF-7EUM ORI RAELTEREN T, £z REIZRCTEMRIZCLSERAY
)T GEAIRERRED-ODIIEEZ(ToNBKSICERET S,

3-1)-(2) BEEHNRERRDEAAE

BEFHREOHERE. EOZEORNOP CTREELEICTE N, HHYPTEREAS
NEZDENDHD, EHITEGCFHREDBEREDA CEYITHNEDTIIEL, BREZMLE
MEEHREAMIITHONIRETH D, ERFMREDOHKRIL. ZEHOBEEICHERLZEZITTE
B CNIZEHTHELESNSEERERBEOBRICETIERVZELERATHDIZLICD
BEI 5.

HEEZENFoONEEICE. SREEORAOFTE. AEE. BEEICEHITIRHREE. +5
HIEREFRETEIENEETHS,

RDEHEIGEICIE. ELFHREOEREZBRLUATRT HRIC. FEDIENKRDLND,

DFHRDN)TUOMNIEZDRUEEEHETET S EARBLIHE

2)ZERENBLTLE 100%TIHEWNEEZONDEE

MEMNELENREICKVERKRMNA RAMAEIIL TOVELEEFITHRIANTUONMESR)

NROMN--IEESE

LFEROESEN)TUNMIDNWTIE, ZOBRKMERZEEICHIET 5, T-MRAEHYSS
ZEEEEL.WEICSCTEEICHRAT S,

HEEMNECEMREIZBVLVTRERAEMNSEESA TG >-BMNDEEFITHEM/A)T
VMEER) M FEoNIGEICE BRRHARAEEZEEL, BEICHERMAROBRRZHELIZLT.
ERBEATROERERT D, TOEMBICELTIE, 3-2)-(2) DIELEET S,

RERFBEONFEHERNHLEEAONSEZEIE. BZERICOVTHLTHITEBALIZLET
NBREIEZAD,



3-2) FRERAFBCFHRE. REMBEGRENRE. HERTRARI—=VITRE.
HAEMBGCENRE., BEERINBEGCENRE
3-2-(1) REREEBCEVIRE
EREREEECENREL. BEFIEZEBREZRELT ABROMLEDLHNEIIHT 51
ETHY. REMICIE. RADRENBLNLZNK TR TORE (XA ZEEANGZOEYERT
RETIIELY,

3-2)-(2) REAEGENRE

RIES DHINIFRDOREZFIHEICFATIILLAREL T HREMETEMREICSL
TIE. BEEBAICERENREOFHECRERDAEEICEATHRHRE+HICTEMBELE
BICEBETIVELDHD, RBEENMEL., HAWEIFALZETH, ASHDEZHN ALER
KRMICERTHAEEMENHIESICTIE. AFROIEETI BROBRICELTITEEDE
HOBRBEZEETSICHBEL, REEADORE#IZFO-OISEYLERNIEREIZM T
%, EIZ, RERDFHEOREZRDABEENELSNTOVEVEEDOREIHEGEFNRE
[CEWTIE, REBEREZOEREBDODEADEESIUXEIIHETHS,

3-2)-BHERTARY)—=24
FERTARG)—ZUJ 2B T 5B EFNREDERICY->TIE. REDEEANICRES
[T+ R RBAZETICE. REBETHIGEICIFEMERERICEBVWTGERAY IV
1T L C. EERBLLTDERENREZERT HL. SN EELIIEEICE., Eixh
Do TEED  RECAEBICETAERIEEETVD.. REANORIEKIBETHIEABET
H5b,

3-2)-(4) HERLEEENRE . BRINEGEENRE

HALERZMREICIE., BEICIETFK HE. TOMOBRANEZRAV-HERZERM.
BERELEEN. D FEREN. M- REENAE. BANS DRI CTIT5IERERM E 4T
BENIPT), RUBEREREGEZRAV-EZRZMMAELGELNH D,

ERANEGFMER (PGTTHE., AN ZHE - EBIBRBOFRHICE - THRLONZEDEER DX
ENREMBZRALL. MIBETEMRECS FEREMAENALLNS, EEDEERN
REZEITHIEMD PGT-M & FEE. PHEEZHRELTEEBAREHRME. BEREICHET
SR HELEBRERETHEITE>TREEZEITHE D PGT-A, PGT-SRIZHITHNS,

HAEMEEENRERVERINEGENREL. EXMICEHESNSIUREMICEEET
REZDFRELHDEND, EETHIGSITEARAERIBAMNZESEHELXESORBEEEE
L. ERAREME. BRECEMAE. /NEHEMEFORERZERL. BENROERE
DILEBANDEESLUXEZESCEUGEEHI V)V T E4]15 T2 L TEET %,



- RAMFEFCPRBEANLGCVEZHRET IBREFHERE

JTICRELTVDEBDOZHZAMNELT. RREBELHMNMEZTELGERERANGNE
BIHLTREZERT HEEE. AANROO>TREDEREZRKET S EDTEDIULIGICH
PEDRAEERIDENH SN, TORE., AHZFREOREDHRETHICEREITNETH
Do T BREOEBECICIGHBAZITV. RAD TR (AU IT+— LN TEVNEFDHE
AEELLY,

REEHICRES DRETRERICEWMEITICENBREEE LXEQAERULHHILEN
FRASNDERLREKTH S,

—A . RBREEICHTIERERREDZE O, REHLURICRET DEREDRENER
FHRECOVTIE, RAELTERADNRALBRMICHIE TESETTEREZEH I RET. @
BREORETREEZERT ~ETIEIEL,

3-4) ZERFERBDEBGFENERE (ZREERH)
SZRFEEDEGCERDHEANEDHONTEY . ChoEXMRETIELENRETEEDR
EFHED-OIZERKRICHANDEENEAFIND,
BL. ZRFHEEOREFRAFICHAVONLIEGEMREIZIIUTOLIGHENHL=0.
BREZERTDGEICIE. ARREOSTHZ A, BRROZ S, BRBEKMWAERMUEI]IGE
DR ZHRERREIZTIDELH D, Tz, BEIZRLTEGHYV IV T A1 DRESE
[ZDOWTEELI-LTERT S,
-ZRFEREBOREICIIBHMOECERNEHICEHLDIL
BONDERIL. KEREICEADLBIIRY (HER)THDIE
SEEEICEOKKRBRBEOFAANBT LEESRNIE
ERERELAEOCHREICTEGEROAGLT . REZEROES+LHYSIDHIL
RBICKY . BEEERVCVIREEZEROFSE>ZHRTHAIZ L
ZRFEREODECFHREE. —RICARTIEILEHEBEZRTHY. FRDEBKRNEZL D
FLEBARETIEARLNIE

ZERFEEDEGERIFBAERERACELICOLT DELGLEENHY. RICHREZTHELST
HEABTORRDEBRIEIELGLHIE

ERRMICZERTFERELLEZEZAONTE, ELFENREBEOHER. B—ERFEEDRNI/NIT
UNER)DRHDONDBIENHDBIE

4. EANEHRS SUCENREERO RS
1) EAER D REE
BEANERRELEEZETL LT EGRBRICTIVERTIEEKSEE L. ERFBEROFEE
+HEEL AAARSAVIEIZRAADERBEREZBEDIHRICENROOND,



2) ERMEHENDECE

HTEMRE RS DERIFERIEL. —EERELEVER (FHHNER) THLILRRIZE S DM TH’
BEVDEAREMZIRIHRTEH D, F-. BEDCMBEDH TEL FFROMBZEICLH AN
2%, CORIBEBAN G, BEIEFERIE. ZEMME. BIUERRFEERMTEEDOTSM/N\I—K
HICTRICBEIT IR TEYICHASH, REBMFRFINIDELAHY . EEFHIREORER
PEEHAVEIVTORARL. RAIELTHOZERFERERSRIZ, SREKICEHT 5.

) ERUBE~OHE-HIE

tOZEBEWMICIMA - EZTE T LEGERICT IV ERITHARMEDOHIETOERNEE
[T LT EEEFOERMAE. THEHOME. BICEADEREBROEEERFELI
B 35FHEIIOWTHAEHEEF - HEETIBENAH D

4)BREISH T HFRHEH MG E~DFERHRH

BIRFHRETHRONEBAADERIFHRIL. TNTOERFBRERKIC, FTREHFDORIRT
HY. FREDERKMGEEESCE=ZFHICHTI RETEEL,

BL. #REOZHBERNMBEDRREERICRIL, TOERLELICEIERGTFHRE
[CRUDTAIENTELGNEZEZONSGEICE MBEFICHATRT S LLBREIND, D
R, BREARAANDEEEZR/R-OLICMBEFICHTTEIENRETHS, HIS M, HRED
RENFEONGNRE T THo>TLMBEDFFREH LT B RN MBEENDERFAT
EERIDBEENDHYSD, COBEDMBEFEADFARICOVNTIK ELTLIEMDERD
HI TG REN L I7L VAP L ZERBEOREZERICHELILGEDHIEHNBETH S,

5) XM FF | OER DIFL~DERE

ETOERKEEET. MYKSEEFHRL . HOEMIFRERRIZ, REROER. g, 45
BEERUNDRAGIZET, BELPOZEICHTIHIHTFBEOENIZDGMN S HEN
[CH+DICBELTRYBROIBELAH S, thOERFEREAkIC. RERRELFOE=ZEMNDS
BEORBREFIIOVTRENHI5E. BEEDOREZET ICHELTEELLN, 8.
RERSEFICELTIE, BFOFE - FRRICOVWTHAITRY DLEVHREAZTS,

5. BIzhoot) T [F4]

BEIRFHRE-ZHICELT. REICKCTENBRISEGHY IV TEEET 5. B
Eho )T &, BRRHEZTTREL BE-BREFOBERMBRATRELLD LS
BUHSHXENEETHAI LN, SHEBDZRERNEECEMEERIV IV
[CERALEENMIAL. F—LERELTERETDHIENEELL,

6. BIZFHIREDREIE
BEIEFHREDRERICHELTIE. EREZFTRINEEDREDERETOILIIEZ DD,



EHYIC

BIEFHRE -ZHERET HRICIE. RETI5ZRBOEME ENECEFICET S+
DEEBENBEIUVRREF OILNEETH S BECFHRE -ZWICEILIRRIEEICE
SN TWSIEN G BRFHRE - ZHICEOIEMIIRFTOMEAREZRICENT 2O
BBHICH-TERZE DI SBCHHEICEHILENADH D, F-. REDHRELGDHHEEBLE
HoREEZREL BEICNLT, EEERDEMARFLELL THINT S ENEFND,

EREEBICEVNTIX. AAAFSIODBEZ 57 (CEREL., BRI TREL BEFHR
E-ZWICEHEIIERREFBZEARIC. ECEFOELRMMNE. SLCEADERFERDE
PGB VISR T HFRICOVTERLHBEEMBEL TTO L. G VIS, BYRERERE
RETEORHZERERIT S ENEFEND,

BIZEFYT /LAERIISERIZFEIZREEIDEEAON, BEFHRERBSTIETLERD
FREICEISASNAENFESINS EEFEFBRITEV TR, ENThOBEBOKEEIC
B9 S BEIEERCEGHIVEIVTDHYAITONTHE -BEREITIENEEND,

AAARSAVFREICSLT BERELETRICEET B,

B BEEFEE 10 ZR(ICLHHERFMREICEAT H5HMF5121(2003 4 8 A) [FELL
ERAD



CE1 B EFREEREODELER

xR AN B RER KR EAZ % 1% & & (Japanese Committee for Clinical Laboratory
Standards: JCCLS) [ZSREBEIN - EnFEERBTZELCLEMEER IDREICEDE. TnFE
T—RMICAVLNTEEIEEFREIOAZEZRDIIICHE-TET D

1) WRAKEBEE
EMCREREEZSIESRITNEEDEEER (VML HEZEF. MEY) O#%EL(DNA H5H0
(& RNA) Z1& H - T 9 SR &

2)EMAKIRE B FRE
NAMIBSEEDECTOREEEEZRE T HIERTOBNBS LV ECTFRRBINE.
REBREI-ERICERL. WIKEELICEILLID—BHNEELRFHERZHASNICTIHRE

3)EMEERZEMRE
H—EnTFEEODH. ZRTEEDOURVEER. EMEOHR -BIER-RBOHKTE. @&
ANEBAZEHZEEFHRELEZHNEL. RBKUSFMVRYTS /LAD ., [RAIR
[CHEEERLGD., ZOEEKIERMICRE T IECENFER (EBEHERIOEGFHE
WMEYBELMNIZENSIER) ZBHOHNIZT HEE

D~JEHMLTHEGFEEREIEL. —BMICEZERA TN, DVRIRAZERE. 2K
B FRE.DEGFHREDAZBZRALD,

CE2]RHARSAO DR RELGDETEHMIBRIIFHF/ NN TN ER)

AT ARZ4 > TIE. pathogenic variant ZRAI/ N T UM (ER) LEB&EILTz, /N )T bEIL DNA
BERINICHITHIEAEZEEZTTEOTHY. RBRDEREEZALNDGED . MRODEREIEEZ
LBNENED ., BLUBRBFATIIHETEENEDOLH D, BEEFDORU/ANITUMNER)IZIX
EIEHERIIDELDEERNIZAMBRBICEL-LDLH S,

BIEIXEARERRTITRTOMBICEKBELTELEL, EEERELTFRIIEZAONIDHE
BN TUONMER)THD, CORMNITUONER)ZHLHNIZTEO1C1E. KNAMBEZER
ORI, RERMESFHE. 2. M. OFMBELGE AREZERTHIEOHMBEZRAVTER
BETBHENTRETH D,

BEIZEZLLAIHARIZEAABRICEVDTERNICESINSBEFNEILLTHY. R
BIELTRERICZITHANSIZEITLEWD, FELTERERLGEICHAONIELFDOELLTH
5, COEALZHLMNITHOICITERE. ZDEFZIELI-ME. . HAINIZTNSHED
¥E (DNA-RNA) Z &L A (3R, miE. K. BRZFEORARDLGE)EAVTRETLHILN
HETHD,

AAARZAU1E, RAIELTHIE D ETEHRRIRN)TUONER) (CET 5EEFENER
BEERRELTNS,

NAMRELGE TR RIS H-RIEBRIZZIT#EANDENEWNVEEFOLTIL - BEEFH
HOEZER-L2EAEREZHONICTI-OOREICENTE., £EMIERS OEEERIBEZR
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T EORRRMEDAHIBEIARNTANSAIUEERIIVELNHD.
BL. ERORBHCEFENLGORFETELLEDEEFH DNA REFIEAARS/ODOHR
ELGLY,

CES)IAHTHIR LM, BRERMR L1E, BRRAA A
DOMHIREMEE T REEVEILTEY. BREEDBEVEENGONSILEREETEN
BEATHNTNSEZERLTHEY . WHNUTUNMER) B HEHEEZDBIEE, HHI/N

DT7UNEE)DGNEEDREE REEETOITSLOFE. HERBEOHELEDIE
|ICE DSV TEHEEN B,

)RR LML BERBROBKRM TN+ RITHENTNDILEZERLTEY, B E
(RELAHHEEDBUER)  HEE(RENGCVEEDEMER) KEOBER, BHEEP
B EMEPE, EGEREERRBEOBRLGLEDERICESVTEHESN S,

FERHUEFRAMLIE. REDOHREGOTVDEREDZWADIToNDSEITLY, BE-RIE
DERBICHT HER, RENED . SRORBLIIOVLWTOREENFIoND . BULEFH
ECRBEICHUDITEENTEDRE . BRRLEDA) YA HAHEEERLTEY . RE
BRNMUREBICEZDHZEOVRMEHIEHEDFELEDFRICE DV TEESN S,

X4 Emhoo UV

BIEAIUEIVT R KEDEGEFMESICONT, ZOEFHEE, DEZMEELS LUV
REANDEZEZANLINBHFEL, TNISESLTIKIEZ]ITET708RATHD,

ZNTAERIZIE ) REORESIUBROUEERZRM T 5-HDORERSLVHEED
R, 2) BEEERR.BE.IR—IAVM FH. BERELUMREIZTOVTOEE.3) 12T74—
LR -FIaA R (+RREHREF-LTOBEMER) . BLVCIVRIPKRRE~NDHEGERET SH1=
ODHI )T BENEEND,

BIEAI )T AT AEBNE-BREEICOVTIE, IRTOEMNEBLTHIENE
FELLY,

Fh . EEFHRE -SHEELYTIEMBIUVOEERHEREIX. REICIRC T, ELf-FEED
HEMRICKDEEGRHV IV TERETEN. FHIEBNITEHFEBI TEWENH D,
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®1. BEFHRERREFRICERSNS5AZHEOH

NE&RER: EEFHREOENEGDIEER TREE
2)EFMEIA: BRE BEE . ABELGE
)AL IE: BIALLLIHER SN SN FECFEMRERKF . THTHNIEZDE DA
4) BRI K, RIEFR. SOHE. M FRUEDEHGBERE
5)AFE: ABRE-FIHE - BHZWARE(V—RAMSUXE)DERE. DR BR. BVERAL
E
6) BI=FHEIE:
SEERER: BEL LIRSS EERK
BEE FELTER HIREFAIFICKVELLHEE
B () E: RERGLRICFOBEHR (M) F (ERINERCEROESR)
SEGFHEE: MBENRET LA, LILIERERRETHAUREDEE
EEZEHRE
-ERFHEREOHN (REBICBITSEGFEMNREDER) . BEOXRELLHELRFD
LMOMELE
SEGEFRREDAE RAQERIGE. B TFETEMGE
SEEFHREICKYZHAETE T SHEE REREORERICKIBREERDERE
EGEFHBREICKYSHICEHLOMNS L EERERBFAROBE R
SEEFNRERROBTRE BRATOAEOCZTORERE
"RIEEDECFMREOERICE OV -, MBEEDFRERRE ELFHIRE. RAER
BERFMRE, HATNEGFHNEEZOUREE. TOBMELER
SMEERICEHTHER EREFHDFE. HSEAHE. BE Rk, BEXEARKER
mE
NBEAIEIT DIRHEIZDONT
10) B 1EHR O
-EEZEIELALCE
SEEEFEMERAMBERCT—HBEAEINTLSIL
- MBERICHIBEDECR ORBEIAEETTATESLIL
-RAET DANFRORBEDABEEICDOWTFATEDZENHDHIL
"RIEZEDHEEZEHO BN TITIHONSECEMREICEVLWTEH, BONEANDELGENE
WAMBED-OICERATHIAREMLHLHLE(E. BIEMICOBEE~DRATEZET N
ETHALE
HOVENVENRELTNDIE (BLWEWNVELIL. BREDFENEZDHIBMNEDHLYSH L.
RN TUONMZER) NS FRASNIREDHE., REFHOERK. EEEICEAZELNHY
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