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【公報種別】特許法第１７条の２の規定による補正の掲載
【部門区分】第１部門第１区分
【発行日】平成28年4月21日(2016.4.21)

【公開番号】特開2016-28609(P2016-28609A)
【公開日】平成28年3月3日(2016.3.3)
【年通号数】公開・登録公報2016-013
【出願番号】特願2015-227384(P2015-227384)
【国際特許分類】
   Ｃ１２Ｑ   1/68     (2006.01)
   Ｇ０１Ｎ  33/68     (2006.01)
   Ｇ０１Ｎ  37/00     (2006.01)
   Ｃ１２Ｎ  15/09     (2006.01)
【ＦＩ】
   Ｃ１２Ｑ    1/68     　　　Ａ
   Ｇ０１Ｎ   33/68     　　　　
   Ｇ０１Ｎ   37/00     １０２　
   Ｃ１２Ｎ   15/00     　　　Ａ

【手続補正書】
【提出日】平成28年3月1日(2016.3.1)
【手続補正１】
【補正対象書類名】特許請求の範囲
【補正対象項目名】全文
【補正方法】変更
【補正の内容】
【特許請求の範囲】
【請求項１】
選択されたコントロール遺伝子構造に対する試験被験体から選択された組織の分化細胞に
おける遺伝的変異の存在を該遺伝子変異に関連する遺伝病または遺伝的異常の指標とする
方法であって、該方法は：
　該選択された組織の該分化細胞の遺伝物質を検査して該遺伝物質の１つ以上の遺伝子構
造を１つ以上のコントロール遺伝子構造と比較し、これにより該被験体の該組織の細胞に
おけるこのような遺伝的変異の存在を決定するステップを含み、該細胞は、該被験体の体
細胞のリプログラミングによって得られた人工多能性幹（ｉＰＳ）細胞の分化によって調
製されたものである、方法。
【請求項２】
前記試験被験体が、遺伝的異常または遺伝病を有するか、またはそれを有する疑いがある
、請求項１に記載の方法。
【請求項３】
前記選択された組織が、網膜である、請求項１に記載の方法。
【請求項４】
前記分化細胞が、網膜神経細胞である、請求項３に記載の方法。
【請求項５】
前記分化細胞が、網膜色素上皮（ＲＰＥ）細胞である、請求項３に記載の方法。
【請求項６】
前記検査が、ＲＮＡ配列決定またはＤＮＡ配列決定を含む、請求項１に記載の方法。
【請求項７】
前記検査が、マイクロアレイ分析を利用する、請求項１に記載の方法。
【請求項８】
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前記遺伝物質が、ＲＮＡまたはＤＮＡを含む、請求項１に記載の方法。
【請求項９】
前記遺伝子構造が、ヌクレオチド配列を含む、請求項１に記載の方法。
【請求項１０】
前記遺伝子構造が、ＲＮＡレベルまたはタンパク質レベルにおける発現プロフィールによ
って表される、請求項１に記載の方法。
【請求項１１】
前記遺伝的変異が多型である、請求項１に記載の方法。
【請求項１２】
前記遺伝的変異が、一塩基多型変異である、請求項１１に記載の方法。
【請求項１３】
前記遺伝的変異が、遺伝子突然変異である、請求項１に記載の方法。
【請求項１４】
前記遺伝的変異が、ＲＮＡレベルまたはタンパク質レベルにおける差次的発現に影響を及
ぼす、請求項１に記載の方法。
【請求項１５】
前記遺伝的変異が、１つ以上のコーディング配列の変異である、請求項１に記載の方法。
【請求項１６】
前記遺伝的変異が、１つ以上の遺伝子調節エレメントの変異である、請求項１に記載の方
法。
【請求項１７】
前記遺伝子調節エレメントが、プロモーター、エンハンサー、サイレンサー、または応答
エレメントである、請求項１６に記載の方法。
【請求項１８】
前記遺伝子調節エレメントが、マイクロＲＮＡである、請求項１６に記載の方法。
【請求項１９】
前記遺伝的変異が、後成的変異である、請求項１に記載の方法。
【請求項２０】
前記遺伝的変異が、前記遺伝子構造のメチル化における変異に影響を及ぼす、請求項１９
に記載の方法。
【請求項２１】
前記コントロール遺伝子構造が、選択された遺伝的変異を有していないことが知られてい
る遺伝子構造である、請求項１に記載の方法。
【請求項２２】
前記コントロール遺伝子構造が、正常組織由来遺伝物質に含まれている、請求項２１に記
載の方法。
【請求項２３】
前記コントロール遺伝子構造が、遺伝物質に含まれ、該遺伝物質が、コントロール被験体
の正常体細胞のリプログラミングによって得られたｉＰＳ細胞の分化によって調製された
、選択された正常細胞に由来する、請求項１に記載の方法。
【請求項２４】
前記正常組織または前記選択された正常細胞が、前記試験被験体の選択された組織と同じ
組織型である、請求項２２または２３に記載の方法。
【請求項２５】
前記コントロール遺伝子構造が、前記試験被験体の親族であるコントロール被験体である
、請求項１に記載の方法。
【請求項２６】
前記コントロール被験体が、前記試験被験体のきょうだいである、請求項２５に記載の方
法。
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