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|chr22 (g11.21-q12.2)
Scale L
chrzz: | 19,000,000/ 20,000,000| 21,000,000] 23,000,000 24,000,000| 25,000,000| 26,000,000] 27,000,000 28,000,000| 29,000,000|
Chromosome Bands Localized by FISH Mapping Clones
Chromosome Band 22q11.21 22qi11.23
ClinGen CNV's: Curated Pathogenic
nssv1184573_unk nssv3442635_unk ||
nssv1184572_unk
nssv1184571_unk nssv4004222_unk [
nssv1184570_unk [ NNNENGGEE nssv1184574_unk
nssv1184560_unk
Database of Genomic Variants: Gold Standard Variants
gssvL76783 |  gssvL76853H  gssvl76925MH gssvG24026 MEH | gssv(G24015 - gssvG243091  gssvL771321 gssvL772370  gssvL773691 gssvL774431 gssvL774821 gssvL77527 1 gssvL77550)|
gssvL76801 | gssvL768631  gssvG241011 gssvG240761  gssvG24047 M gssvL77082 HEEH gssvL771521  gssvL7727B1  gssvL77235M gssvG2441T W gssvL774591  gssvL77495| gssvL775291
gssvL78803) |  gssvL768721 gssvL76958 | gssvG24011 HEEEEH  gssvL770561 gssvG242980  gssvl771511 gssvL77234 W gssvl773721 gssvL774691  gssvL77509 | gssvL77537 m
gssvL76788 | gssvG24025 HEH gssvL76955 | gssvG24004 HENEEENNNEE | gssvL771371  gssvL77005W  gssvl773571  gssvL773321 gssvL77408 M gssvL774731 gssvLT7517 | gssvL775381
gssvL76790| | gssvL76850 EH gssvG24050 H gssvG241331  gssvL77049H  gssvL7711MH gssvL771651 gssvL772721 gssvL772400  gssvG24434| gssvL77484| gssvG24467 K
gssv(323994| | gssvl768741 gssvL769691 gssv(G24021 HE gssvL77061 | gssv(G24230 gssvL773771 gssvL774851 gssvL77548|
gssvG23996 | gssvL76870I gssvL760929 1 gssvL769971  gssvL77051 01 gssvL77087 B gssvl771921 gssvl772451 gssvG24404 W QssvL77486 1
gssvL76793) 1| gssvG240591 gssvL76953 1 gssvL770131  gssvL77047 HEM  gssvL77076 HEEEEEEE & gssvL 772641 gssvG24265 gssviG24456 1
gssvL76796 | gssvL768511 gssvG24012 gssvL76977 M gssv(G24240 MMM gssvl771451  gssvG24255 M gssvL773821 gssvL774891
gssvL76802 | gssvG24039 W gssvL769591  gssvL770261 gssvG240600  gssvL77080 M gssvL773171  gssvG24275H  gssvL773s88 | gssvL77491 |
gssvL76791| | gssvL768791 gssvG24017 IR gssvG24007 NN gssvL77100 M  gssvL771731 gssvL772651 gssvL77390 | gssvL77493 1
gssvL76789 I gssvG24066 0 gssvL76976 HIEH gssvG24092 1 gssvG24239 N 0ssvG24237 H- gssvG242921 gssvLTT501 |
gssvG23993) | gssvL76883| gssvG24057 0 gssvG24020 BEH  gssvL77077 HEEE gssvG24231 HE
gssvL76784 | gssvl7es621 gssvG24035 M gssvG24043 B gs5vG24232 gssvL772041 gssvL773031
gssvL76809 I gssvL76891 | gssvL76987 1 gssvG24070 0 gssvL77074 gssvG24259 B gssvL773951
gssvL76810 ! gssvL76894 | gssvL76981 W gssvG241471  gssvl771341 gssvL771140  gssvlL77298| gssvL77401 |
gssvL76814 I | gssvL768951 gssvG24087 1 gssvG24042 B gssvL77096 M gssvG24287 1 gssvG24301 1 g5svG24410 H—-
gssvL76815 I gssvlL768991 gssvL769941 gssv(G240730  gssvL77091 m gssvL773301 gssvG243211 gssvL774291
gssvL76816 | gssvL769111 gssvL76986 K gssvL77048 M gssv(G24258 1 gssvL773061 gssvL774158
gssvL76817 I gssvL7e9121 gssvG24051 W gssvG24028 M@ gssvL771151 gssvL772831 gssvLT7402 H—
gssvL76818 | gssvl76014 | gssvG24048 0 gssvL770651  gssvl77144| gssvL773131 gssvG24416 B4
gssvL76820 | gssvLTE15 | gssvG241031  gssvL77050 M gssvL77105H gssvL77271 1 gssvG244291
gssvL76819 | gssvG24005 I gssvG24018 M  gssvL77113 0 gssvL77232 @ gssvL77406 HE
gssvL76833 1 gssvG24008 BN gssvL77087 M gssvl77120M gssvG24252 HEM gssvL774181
gssvL76838 | gssvG24240 M gssvG2430210 gssvG24286 0 gssvL77433 |
gssvG241081 gssvL77085 HE gssvG24261 W gssvG24415 4
gssvG241291 gssvL77104 B gssvL77123H gssvG24274 0 gssvG24427 1
gssvL76840 1 gssvL771601 gssvG243001 gssvL77231 mE gssvL77426 |
gssvL76841 | gssvG24241 I gssvG24203 M gssvL77404 HEm
gssvG24009 M- gssvL77083 gssvG24281 0 gssvL77407 HE f ~ \ \
gssv(G24003 | gssvL771161 gssvL772791 ﬁ d~ 1 L I/
455V G24002 gssvL77162 | gssvLTT3601
gssvL76848 gssvG24256 HE gssvL773391 &~ 2
ssvG24075 ssvG24206 | gssvL77284 1 \ ) l/ z S ‘ j: k % ‘kb
gssvG24016 HEm gssvL77143 | gssvG24359 |
gssvG24072 B gssvG24268 M gssvL77262 1
gssvL76868 | gssvL7T1104 gssvL77292 | E*ﬁ%%g i L \é
gssvL76858 1 gssv(G24254 HH gssvL77289 |
gssvL76864 1 gssviG24240 HEEER gssvG243171
gssvG24034 HI gssvG24262 M gssvL77257 1
gssvG24013 HEEH gssv(G242991 gssvL77241 B
gssvE24046 gssvG24236 M gssvL77244 W
gssvG24080 K gssvLi71421 gssv(G243251
gssvG24023 mH gssvL77078

gssvL77233

Tl |l al




¢ E_/E_'_—CO)FD%,'J—\:'\
— B LMK (FELA) ZRUNZLT=LY,
—~-TNNMER@EICERVLVEZZRITT .




oy
zﬂlh

—SETORESI

AR

OL\’COWiiR

{ |

« BR BRICRZMFRAELNEF P, NSV R
BLAE. B RESEE, 72AP

. &gufafibﬁ’?t . AL A DM ST LR E (12
ZDITLI=W BEVWCFENDERLITEYPTLIDT
%umzi (ij(—a( L,T:[,\O ¢ —d— PT,

— fw/PRED DIEAY)




o HEE-FHEMW
—EEFIR

« BEDHIE

e MBDEELHE . —FDEEDHETERTS
EELGEIZENHIT=-HFEE, £oTLVSCZ
ETAFIIEB I LTy,

— ZDHFEIEFE 2N IL 6011

¢ 70~ 130 AN IEAESD

i

HOT, FDHLTH



Bﬂn
— H '§\ I#\

 TELEXITOIRILETHD ANLYPHLY
MELNELY, LHL., BEREZMNITTEYRED
XNANALGCENHELRENDNHBHEEZL
Nd, TOEFEELTELWLPT WEIEA
EANIEHYDT=0,

c [EEREZFALTTL. TELTELEFELTHEH
(Jfé_tb\**m’u HKRE,

IO




« EIR

[2DLVT

— 2BZBIKRII2EH LD, TDIED1ARHE 7

&

B2t TS, FREIZIF2AKD 2B L ERD

EELNEET DT, 2501 TRIEH DR K
ZEL. 27 D1 TRENGWNEERAEFTET,

_Z:.

BNHLORBRZTELZEE . FEHOERE

D ERLEIFROEND IMENEBNMEE1LH B,

PIEFY—A—ANEELBH D,



2000
2002

2004

2004
2005
2006
2008
2009
2012
2013

2014

22112 REFEIEREE R

REME-EREE EInE
Tor—h EEER LS
AN-BYDA~NDRZOEEA EiEH
RIE R EinH
ZEIEIZDT ST
RIE R EinE
REME-EREE EinE
Z&IKIZTDONT ST
RIR = EEH
Z&IEIZDT ST
DR INR R

2015

2015

2016

2018

2019

2020
2021

2022

2023

2024

AP S

fREEmDRBEEDIERE
RENE -RETE
ZEIXDIFIEL

22 Heart Club
fRALH E -2 EIR
RKANDREBFROIZMH

ZElFIzolNT

22911 2R RIENRBE D HDHAEED
REDDEMASHZIEICONT
22qU 2R RIENFBEDFELDFE
HiR—b: U AREBRZEEHERSHC
EDKRYIS

CEFZEIFSLKL =01

AR
Eink
ST

BIN# R
MSW

EFREFRE

I+ FEEXRE

ST



BEFSADLWNECA (9B I BB

o —HRan-FLH-THEIRD--

NEDHILY ADVIFE--

. BLLV 35
. §E3%

1EPE

T

74
A%

a’(bEUm\Fﬁlib\L)iﬁx%ift\ém'& 9 <12
IL;\L\O%-iﬁ/\JTL/T:O }ié

IFERT/NEEE S Z—EFIFETT—RD5






LA - HREK
o ;R—ILIEV o /1SRALEHEK

iPad « FRE ET/ . hSAHY
4 —Ls « BEH(FLH.R5.Btbv)
ETA(TZA) o FX

B2 e INFISURY

JS5L—IL « UGY—N\X)L

IFERT/NEEE S Z—EFIFETT—RD5



CERONREIOBFSANDTEREINAR

------- RLTEHDOT . ZELTFHRZELTH
[F TS, —#EITWDERITFE LD TDOULVE
WATIEMNYRICEHEYRS>TLELVNBE T A, O
SDTLFE--CEFY  RLTARBZSELZL
;tf'tu_,\[:\-ésﬂ—o

(23 B, FEA)

IFERT/NEEE S Z—EFIFETT—RD5




IHAE T RE2DDHEH

c JEN AT LV &
e NLITIEYXPT NI E




	スライド番号 1
	スライド番号 2
	スライド番号 3
	スライド番号 4
	スライド番号 5
	スライド番号 6
	スライド番号 7
	スライド番号 8
	スライド番号 9
	スライド番号 10
	スライド番号 11
	スライド番号 12
	スライド番号 13
	スライド番号 14
	スライド番号 15
	スライド番号 16
	スライド番号 17
	合併症
	スライド番号 19
	スライド番号 20
	スライド番号 21
	スライド番号 22
	スライド番号 23
	スライド番号 24
	スライド番号 25
	スライド番号 26
	スライド番号 27
	スライド番号 28
	スライド番号 29
	スライド番号 30
	スライド番号 31
	スライド番号 32
	スライド番号 33
	スライド番号 34
	家族交流会で多い話題
	実態調査（アンケート）
	患児への情報開示
	開示時期、伝える人（全8疾患、22q）
	きっかけ・理由（複数選択可）
	開示の内容・気を付けたこと（複数選択可）
	スライド番号 41
	スライド番号 42
	スライド番号 43
	本人への説明の経験：17歳男性（高３）
	説明内容
	スライド番号 46
	スライド番号 47
	スライド番号 48
	スライド番号 49
	スライド番号 50
	スライド番号 51
	スライド番号 52
	スライド番号 53
	スライド番号 54
	お子さんのいいところ（9名から回答）
	スライド番号 56
	楽しみ・趣味
	ご意見や小児期のお子さんへのアドバイス
	理解すべき２つの特徴
	スライド番号 60



