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【 手 続 補 正 書 】
【 提 出 日 】 平 成 18年 11月 20日 (2006.11.20)
【 手 続 補 正 １ 】
【 補 正 対 象 書 類 名 】 明 細 書
【 補 正 対 象 項 目 名 】 特 許 請 求 の 範 囲
【 補 正 方 法 】 変 更
【 補 正 の 内 容 】
【 特 許 請 求 の 範 囲 】
　 　 【 請 求 項 １ 】 　 5'領 域 お よ び 隣 接 す る 3'領 域 を 含 む プ ラ イ マ ー で あ っ て 、
　 該 5'領 域 が 、 PKD1遺 伝 子 配 列 に 対 し て 、 お よ び 任 意 で PKD1遺 伝 子 の 相 同 配 列 に 対 し て も
、 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 み 、
　 該 3'領 域 が 、 PKD1遺 伝 子 配 列 に 対 し て 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し 、 PKD1遺 伝 子 の 相 同 配
列 に 対 し て 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し な い ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 み 、
　 該 配 列 番 号 ： 11、 18、 52ま た は 60に 記 載 の 配 列 を 含 ま な い プ ラ イ マ ー 。
　 　 【 請 求 項 ２ 】 　 5'領 域 が 、 少 な く と も 約 10個 の 連 続 す る ヌ ク レ オ チ ド を 含 み 、
　 3'領 域 が 、 プ ラ イ マ ー の 5'領 域 が ハ イ ブ リ ダ イ ズ 可 能 で あ る PKD1遺 伝 子 の ヌ ク レ オ チ ド
配 列 の 5'お よ び 隣 接 す る ヌ ク レ オ チ ド と 同 一 で あ る 、 少 な く と も 一 つ の 3'末 端 ヌ ク レ オ チ
ド を 含 み 、
　 該 3'末 端 ヌ ク レ オ チ ド が 、 該 プ ラ イ マ ー の 5'領 域 が ハ イ ブ リ ダ イ ズ 可 能 で あ る PKD1相 同
体 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の 5'お よ び 隣 接 す る ヌ ク レ オ チ ド と 異 な っ て い る 、 請 求 項 1に 記 載
の プ ラ イ マ ー 。



　 　 【 請 求 項 ３ 】 　 3'領 域 が 、 約 2か ら 4個 の 3'末 端 ヌ ク レ オ チ ド を 含 む 、 請 求 項 2に 記 載
の プ ラ イ マ ー 。
　 　 【 請 求 項 ４ 】 　 約 14か ら 18個 の ヌ ク レ オ チ ド の 5'領 域 お よ び 約 2か ら 6個 の ヌ ク レ オ チ
ド の 3'領 域 を 含 む 、 請 求 項 2に 記 載 の プ ラ イ マ ー 。
　 　 【 請 求 項 ５ 】 　 約 2043位 か ら 4209位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 17907位 か ら 22489位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 22218位 か ら 26363位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 26246位 か ら 30615位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 30606位 か ら 33957位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 36819位 か ら 37140位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 37329位 か ら 41258位 の ヌ ク レ オ チ ド 、 お よ び
約 41508位 か ら 47320位 の ヌ ク レ オ チ ド か ら 選 択 さ れ る 配 列 番 号 ： 1の 配 列 の 約 50個 の ヌ ク
レ オ チ ド な ら び に こ れ に 隣 接 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、 ま た は 、
　 該 配 列 番 号 ： 1の 配 列 と 相 補 的 な ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 、 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ で き る
、 請 求 項 1に 記 載 の プ ラ イ マ ー 。
　 　 【 請 求 項 ６ 】 　 配 列 番 号 ： 3か ら 51、 お よ び 61か ら 113の い ず れ か と 実 質 的 に 同 一 の ヌ
ク レ オ チ ド 配 列 を 含 む 、 請 求 項 5に 記 載 の プ ラ イ マ ー 。
　 　 【 請 求 項 ７ 】 　 約 2043位 か ら 4209位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 17907位 か ら 22489位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 22218位 か ら 26363位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 26246位 か ら 30615位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 30606位 か ら 33957位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 36819位 か ら 37140位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 37329位 か ら 41258位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 41508位 か ら 47320位 の ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は
こ れ ら の 組 み 合 わ せ を 含 む 、 配 列 番 号 ： 1の 部 分 の 増 幅 が 可 能 で あ る プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 ８ 】 　 フ ォ ワ ー ド プ ラ イ マ ー と リ バ ー ス プ ラ イ マ ー と を 含 み 、 そ れ ぞ れ が 配
列 番 号 ： 3か ら 18か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 7に 記 載 の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 ９ 】 　 プ ラ イ マ ー 対 が 、
配 列 番 号 ： 3お よ び 4、
配 列 番 号 ： 5お よ び 6、
配 列 番 号 ： 7お よ び 8、
配 列 番 号 ： 9お よ び 10、
配 列 番 号 ： 11お よ び 12、
配 列 番 号 ： 13お よ び 14、
配 列 番 号 ： 15お よ び 16、 ま た は 、
配 列 番 号 ： 17お よ び 18を 含 む 、 請 求 項 7に 記 載 の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 １ ０ 】 　 フ ォ ワ ー ド プ ラ イ マ ー と リ バ ー ス プ ラ イ マ ー と を 含 み 、 そ れ ぞ れ が
配 列 番 号 ： 19か ら 51、 お よ び 61か ら 113か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 7に 記 載 の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 １ １ 】 　 プ ラ イ マ ー 対 が 、
配 列 番 号 ： 19お よ び 20、
配 列 番 号 ： 21お よ び 22、
配 列 番 号 ： 23お よ び 24、
配 列 番 号 ： 25お よ び 26、
配 列 番 号 ： 27お よ び 28、
配 列 番 号 ： 29お よ び 30、
配 列 番 号 ： 31お よ び 32、
配 列 番 号 ： 33お よ び 34、
配 列 番 号 ： 35お よ び 36、
配 列 番 号 ： 37お よ び 38、
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配 列 番 号 ： 39お よ び 40、
配 列 番 号 ： 41お よ び 42、
配 列 番 号 ： 43お よ び 44、
配 列 番 号 ： 45お よ び 46、
配 列 番 号 ： 47お よ び 48、
配 列 番 号 ： 49お よ び 50、
配 列 番 号 ： 51お よ び 61、
配 列 番 号 ： 62お よ び 63、
配 列 番 号 ： 64お よ び 65、
配 列 番 号 ： 66お よ び 67、
配 列 番 号 ： 68お よ び 69、
配 列 番 号 ： 70お よ び 71、
配 列 番 号 ： 72お よ び 73、
配 列 番 号 ： 74お よ び 75、
配 列 番 号 ： 76お よ び 77、
配 列 番 号 ： 78お よ び 79、
配 列 番 号 ： 80お よ び 81、
配 列 番 号 ： 82お よ び 83、
配 列 番 号 ： 84お よ び 85、
配 列 番 号 ： 86お よ び 87、
配 列 番 号 ： 88お よ び 89、
配 列 番 号 ： 90お よ び 91、
配 列 番 号 ： 92お よ び 93、
配 列 番 号 ： 94お よ び 95、
配 列 番 号 ： 96お よ び 113、
配 列 番 号 ： 97お よ び 98、
配 列 番 号 ： 99お よ び 100、
配 列 番 号 ： 101お よ び 102、
配 列 番 号 ： 103お よ び 104、
配 列 番 号 ： 105お よ び 106、
配 列 番 号 ： 107お よ び 108、
配 列 番 号 ： 109お よ び 110、 ま た は 、
配 列 番 号 ： 111お よ び 112を 含 む 、 請 求 項 10に 記 載 の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 １ ２ 】 　 少 な く と も 2つ の プ ラ イ マ ー 対 を 含 む 複 数 の プ ラ イ マ ー 対 で あ っ て
、
　 該 複 数 の う ち の 該 プ ラ イ マ ー 対 が 、 配 列 番 号 ： 1の 部 分 の 増 幅 が 可 能 で あ り 、
　 該 配 列 番 号 ： 1の 部 分 が 、
約 2043位 か ら 4209位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 17907位 か ら 22489位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 22218位 か ら 26363位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 26246位 か ら 30615位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 30606位 か ら 33957位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 36819位 か ら 37140位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 37329位 か ら 41258位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 41508位 か ら 47320位 の ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は
こ れ ら の 組 み 合 わ せ を 含 む 、 複 数 の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 １ ３ 】 　 少 な く と も 1つ の プ ラ イ マ ー 対 が 、 配 列 番 号 ： 3お よ び 4、 配 列 番 号
： 5お よ び 6、 配 列 番 号 ： 7お よ び 8、 配 列 番 号 ： 9お よ び 10、 配 列 番 号 ： 11お よ び 12、 配 列
番 号 ： 13お よ び 14、 配 列 番 号 ： 15お よ び 16、 な ら び に 配 列 番 号 ： 17お よ び 18か ら 選 択 さ れ
る 、 請 求 項 12に 記 載 の 複 数 の プ ラ イ マ ー 対 。
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　 　 【 請 求 項 １ ４ 】 　 プ ラ イ マ ー 対 が 、 配 列 番 号 ： 3お よ び 4、 配 列 番 号 ： 5お よ び 6、 配 列
番 号 ： 7お よ び 8、 配 列 番 号 ： 9お よ び 10、 配 列 番 号 ： 11お よ び 12、 配 列 番 号 ： 13お よ び 14
、 配 列 番 号 ： 15お よ び 16、 な ら び に 配 列 番 号 ： 17お よ び 18を 含 む 、 請 求 項 12に 記 載 の 複 数
の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 １ ５ 】 　 少 な く と も 1つ の プ ラ イ マ ー 対 が 、
配 列 番 号 ： 19お よ び 20、
配 列 番 号 ： 21お よ び 22、
配 列 番 号 ： 23お よ び 24、
配 列 番 号 ： 25お よ び 26、
配 列 番 号 ： 27お よ び 28、
配 列 番 号 ： 29お よ び 30、
配 列 番 号 ： 31お よ び 32、
配 列 番 号 ： 33お よ び 34、
配 列 番 号 ： 35お よ び 36、
配 列 番 号 ： 37お よ び 38、
配 列 番 号 ： 39お よ び 40、
配 列 番 号 ： 41お よ び 42、
配 列 番 号 ： 43お よ び 44、
配 列 番 号 ： 45お よ び 46、
配 列 番 号 ： 47お よ び 48、
配 列 番 号 ： 49お よ び 50、
配 列 番 号 ： 51お よ び 61、
配 列 番 号 ： 62お よ び 63、
配 列 番 号 ： 64お よ び 65、
配 列 番 号 ： 66お よ び 67、
配 列 番 号 ： 68お よ び 69、
配 列 番 号 ： 70お よ び 71、
配 列 番 号 ： 72お よ び 73、
配 列 番 号 ： 74お よ び 75、
配 列 番 号 ： 76お よ び 77、
配 列 番 号 ： 78お よ び 79、
配 列 番 号 ： 80お よ び 81、
配 列 番 号 ： 82お よ び 83、
配 列 番 号 ： 84お よ び 85、
配 列 番 号 ： 86お よ び 87、
配 列 番 号 ： 88お よ び 89、
配 列 番 号 ： 90お よ び 91、
配 列 番 号 ： 92お よ び 93、
配 列 番 号 ： 94お よ び 95、
配 列 番 号 ： 96お よ び 113、
配 列 番 号 ： 97お よ び 98、
配 列 番 号 ： 99お よ び 100、
配 列 番 号 ： 101お よ び 102、
配 列 番 号 ： 103お よ び 104、
配 列 番 号 ： 105お よ び 106、
配 列 番 号 ： 107お よ び 108、
配 列 番 号 ： 109お よ び 110、 な ら び に 、
配 列 番 号 ： 111お よ び 112か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 12に 記 載 の 複 数 の プ ラ イ マ ー 対 。
　 　 【 請 求 項 １ ６ 】 　 請 求 項 5に 記 載 の プ ラ イ マ ー を 含 み 、 該 プ ラ イ マ ー が 、 固 体 マ ト リ
ッ ク ス 上 に 固 定 さ れ て い る 固 体 マ ト リ ッ ク ス 。
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　 　 【 請 求 項 １ ７ 】 　 複 数 の 固 定 化 さ れ た プ ラ イ マ ー を 含 む 、 請 求 項 16に 記 載 の 固 体 マ ト
リ ッ ク ス 。
　 　 【 請 求 項 １ ８ 】 　 マ ト リ ッ ク ス が 、 複 数 の プ ラ イ マ ー を 含 み 、 該 プ ラ イ マ ー は 、 配 列
番 号 ： 2に 記 載 の ア ミ ノ 酸 配 列 を 有 す る ポ リ ペ プ チ ド を コ ー ド す る 一 種 以 上 の コ ド ン の 縮
重 で あ る 、 請 求 項 17に 記 載 の 固 体 マ ト リ ッ ク ス 。
　 　 【 請 求 項 １ ９ 】 　 固 体 マ ト リ ッ ク ス が 、 マ イ ク ロ チ ッ プ で あ る 、 請 求 項 16に 記 載 の 固
体 マ ト リ ッ ク ス 。
　 　 【 請 求 項 ２ ０ 】 　 配 列 番 号 ： 1の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 ま た は そ の 相 補 的 ヌ ク レ オ チ ド 配
列 と 実 質 的 に 同 一 で あ る 少 な く と も 約 10個 の ヌ ク レ オ チ ド の 連 続 す る 配 列 を 含 み 、
　 該 連 続 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 、 配 列 番 号 ： 1に 関 し 、 下 記 の ヌ ク レ オ チ ド を 含 む 単 離
ポ リ ヌ ク レ オ チ ド ：
474位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
487位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3110位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3336位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 3336位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る 位 置 、
3707位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4885位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
5168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6058位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6078位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6089位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6195位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
位 置 、
7376位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7535位 と 7536位 の 間 に GCGヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ た 7535位 か ら 7536位 の ヌ ク レ オ チ
ド に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
7415位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7433位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7696位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7883位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8021位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
8298位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9164位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9213位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9367位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10064位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10143位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10234位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10255位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は 、
こ れ ら の 組 み 合 わ せ 。
　 　 【 請 求 項 ２ １ 】 　 請 求 項 20に 記 載 の ポ リ ヌ ク レ オ チ ド を 含 む ベ ク タ ー 。
　 　 【 請 求 項 ２ ２ 】 　 請 求 項 21に 記 載 の ベ ク タ ー を 含 む 宿 主 細 胞 。
　 　 【 請 求 項 ２ ３ 】 　 請 求 項 20に 記 載 の ポ リ ヌ ク レ オ チ ド を 含 み 、 該 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が
、 固 体 マ ト リ ッ ク ス 上 に 固 定 化 さ れ て い る 固 体 マ ト リ ッ ク ス 。
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　 　 【 請 求 項 ２ ４ 】 　 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が 複 数 の ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 一 つ を 含 み 、 そ れ ぞ
れ の ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が 、 固 体 マ ト リ ッ ク ス 上 に 固 定 化 さ れ て い る 請 求 項 23に 記 載 の 固 体
マ ト リ ッ ク ス 。
　 　 【 請 求 項 ２ ５ 】 　 試 料 中 の PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る 方 法 で あ っ
て 、
　 試 料 中 の 核 酸 分 子 と 、 請 求 項 7に 記 載 の 少 な く と も 1つ の プ ラ イ マ ー 対 と を 、 該 プ ラ イ マ
ー 対 に よ り PKD1ヌ ク レ オ チ ド の 増 幅 に 適 し た 条 件 下 で 接 触 さ せ て 、 該 条 件 下 で PKD1に 特 異
的 な 増 幅 産 物 を 生 産 す る 段 階 、 お よ び
　 該 PKD1に 特 異 的 な 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 を 確 認 し て 、 試 料 中 の 該 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ
ド 中 の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る 段 階 を 含 む 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ２ ６ 】 　 プ ラ イ マ ー 対 が 、 配 列 番 号 ： 3お よ び 4、 配 列 番 号 ： 5お よ び 6、 配 列
番 号 ： 7お よ び 8、 配 列 番 号 ： 9お よ び 10、 配 列 番 号 ： 11お よ び 12、 配 列 番 号 ： 13お よ び 14
、 配 列 番 号 ： 15お よ び 16、 配 列 番 号 ： 17お よ び 18、 ま た は こ れ ら の 組 み 合 わ せ を 含 む 、 請
求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ２ ７ 】 　 PKD1に 特 異 的 な 増 幅 産 物 を 生 産 す る 段 階 に お い て 、 該 PKD1に 特 異 的
な 増 幅 産 物 と 、
配 列 番 号 ： 19お よ び 20、
配 列 番 号 ： 21お よ び 22、
配 列 番 号 ： 23お よ び 24、
配 列 番 号 ： 25お よ び 26、
配 列 番 号 ： 27お よ び 28、
配 列 番 号 ： 29お よ び 30、
配 列 番 号 ： 31お よ び 32、
配 列 番 号 ： 33お よ び 34、
配 列 番 号 ： 35お よ び 36、
配 列 番 号 ： 37お よ び 38、
配 列 番 号 ： 39お よ び 40、
配 列 番 号 ： 41お よ び 42、
配 列 番 号 ： 43お よ び 44、
配 列 番 号 ： 45お よ び 46、
配 列 番 号 ： 47お よ び 48、
配 列 番 号 ： 49お よ び 50、
配 列 番 号 ： 51お よ び 61、
配 列 番 号 ： 62お よ び 63、
配 列 番 号 ： 64お よ び 65、
配 列 番 号 ： 66お よ び 67、
配 列 番 号 ： 68お よ び 69、
配 列 番 号 ： 70お よ び 71、
配 列 番 号 ： 72お よ び 73、
配 列 番 号 ： 74お よ び 75、
配 列 番 号 ： 76お よ び 77、
配 列 番 号 ： 78お よ び 79、
配 列 番 号 ： 80お よ び 81、
配 列 番 号 ： 82お よ び 83、
配 列 番 号 ： 84お よ び 85、
配 列 番 号 ： 86お よ び 87、
配 列 番 号 ： 88お よ び 89、
配 列 番 号 ： 90お よ び 91、
配 列 番 号 ： 92お よ び 93、
配 列 番 号 ： 94お よ び 95、

(6) JP 2004-504038 A5 2007.1.18



配 列 番 号 ： 96お よ び 113、
配 列 番 号 ： 97お よ び 98、
配 列 番 号 ： 99お よ び 100、
配 列 番 号 ： 101お よ び 102、
配 列 番 号 ： 103お よ び 104、
配 列 番 号 ： 105お よ び 106、
配 列 番 号 ： 107お よ び 108、
配 列 番 号 ： 109お よ び 110、
配 列 番 号 ： 111お よ び 112、 な ら び に こ れ ら の 組 み 合 わ せ か ら 選 択 さ れ る 少 な く と も 1つ の
第 2の プ ラ イ マ ー 対 と を 、
　 該 第 2の プ ラ イ マ ー 対 に よ る 、 該 PKD1に 特 異 的 な 増 幅 産 物 の ネ ス テ ィ ド 増 幅 に 適 し た 条
件 下 で 接 触 さ せ て 、 ネ ス テ ィ ド 増 幅 産 物 を 生 産 す る 段 階 、 お よ び
　 該 ネ ス テ ィ ド 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 を 確 認 し て 、 試 料 中 の 該 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド 中
の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る 段 階 を さ ら に 含 む 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ２ ８ 】 　 増 幅 が 、 ポ リ メ ラ ー ゼ 連 鎖 反 応 に よ り 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記 載 の
方 法 。
　 　 【 請 求 項 ２ ９ 】 　 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が 、 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド で あ る 、 請
求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ０ 】 　 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が 、 配 列 番 号 ： 1と 実 質 的 に 同 一 の ヌ
ク レ オ チ ド 配 列 を 含 み 、
　 474位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
　 487位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
　 4884位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
　 6058位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
　 6195位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
　 7376位 の ヌ ク レ オ チ ド が Cで あ り 、
　 7696位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
　 8021位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
　 9367位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
　 10143位 の ヌ ク レ オ チ ド が Gで あ り 、
　 10234位 の ヌ ク レ オ チ ド が Cで あ り 、 ま た は 、
　 10255位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ る 、 請 求 項 29に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ １ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 増 幅 産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 決
定 を 含 む 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ２ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 増 幅 産 物 の 融 解 温 度 の 決 定 お よ
び 該 融 解 温 度 と 対 応 す る 配 列 番 号 ： 1の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の 融 解 温 度 と の 比 較 を 含 む 、 請
求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ３ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 変 性 高 速 液 体 ク ロ マ ト グ ラ フ ィ
ー を 用 い て 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ４ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 マ ト リ ッ ク ス 支 援 レ ー ザ ー 脱 離
飛 行 時 間 型 質 量 分 析 計 （ matrix-assisted laser desorption time of flight mass spect
rometry） を 用 い て 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ５ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 ハ イ ス ル ー プ ッ ト 立 体 配 座 感 度
型 ゲ ル 電 気 泳 動 を 用 い て 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ６ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 一 本 鎖 立 体 配 座 分 析 、 変 性 勾 配
ゲ ル 電 気 泳 動 、 リ ボ ヌ ク レ ア ー ゼ 保 護 ア ッ セ イ 法 、 対 立 遺 伝 子 特 異 型 オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド
検 出 、 対 立 遺 伝 子 特 異 型 ポ リ メ ラ ー ゼ 連 鎖 反 応 お よ び オ リ ゴ ヌ ク レ オ チ ド 連 結 反 応 ア ッ セ
イ 法 か ら 選 択 さ れ る 方 法 に よ り 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ７ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、 プ ラ イ マ ー 伸 張 反 応 ア ッ セ イ 法
を 用 い て 行 わ れ る 方 法 で あ り 、
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　 該 プ ラ イ マ ー 伸 張 反 応 が 、 検 出 可 能 に 標 識 さ れ た プ ラ イ マ ー な ら び に デ オ キ シ ヌ ク レ オ
チ ド お よ び ジ デ オ キ シ ヌ ク レ オ チ ド の 混 合 物 を 用 い て 行 わ れ 、
　 該 プ ラ イ マ ー と 混 合 物 が 、 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド と 比 較 さ れ る 野 生 型 PKD1ポ リ ヌ
ク レ オ チ ド の 存 在 下 で 、 該 プ ラ イ マ ー が 異 な る 様 式 で 伸 張 可 能 と な る よ う に し て 選 択 さ れ
る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ８ 】 　 複 数 の プ ラ イ マ ー 対 を 用 い て 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ３ ９ 】 　 複 数 の 試 料 を 用 い る ハ イ ス ル ー プ ッ ト 型 で 行 わ れ る 、 請 求 項 25に 記
載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ４ ０ 】 　 複 数 の 試 料 が ア レ イ 中 に あ る 、 請 求 項 39に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ４ １ 】 　 ア レ イ が マ イ ク ロ タ イ タ ー プ レ ー ト を 含 む 、 請 求 項 40に 記 載 の 方 法
。
　 　 【 請 求 項 ４ ２ 】 　 ア レ イ が マ イ ク ロ チ ッ プ 上 に あ る 、 請 求 項 40に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ４ ３ 】 　 増 幅 産 物 中 の 変 異 の 有 無 の 確 認 が 、
　 該 増 幅 産 物 と 、 請 求 項 20に 記 載 の ポ リ ヌ ク レ オ チ ド と を 、 該 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド と 該 ポ リ
ヌ ク レ オ チ ド と 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と の 選 択 的 な ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン に 適 し た 条
件 下 で 接 触 さ せ る 段 階 、 お よ び
　 該 増 幅 産 物 に 対 す る 該 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 選 択 的 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン の 有 無 を 検 出
す る 段 階 を 含 み 、
　 該 選 択 的 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン の 存 在 が 、 試 料 中 の PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 変 異 の 存
在 を 確 認 す る も の で あ り 、
　 該 選 択 的 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン の 不 在 が 、 試 料 中 の PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 変 異 の 不
在 を 確 認 す る 、 請 求 項 25に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ４ ４ 】 　 PKD1関 連 障 害 の リ ス ク を 有 す る 被 験 者 を 確 認 す る

、 請 求 項 7に 記 載 の 少 な く と も 1つ の プ ラ イ マ ー 対
　 　 【 請 求 項 ４ ５ 】 　 少 な く と も 一 つ の プ ラ イ マ ー 対 が 、 配 列 番 号 ： 3お よ び 4、 配 列 番 号
： 5お よ び 6、 配 列 番 号 ： 7お よ び 8、 配 列 番 号 ： 9お よ び 10、 配 列 番 号 ： 11お よ び 12、 配 列
番 号 ： 13お よ び 14、 配 列 番 号 ： 15お よ び 16、 な ら び に 配 列 番 号 ： 17お よ び 18か ら 選 択 さ れ
る 、 請 求 項 44に 記 載 の 。
　 　 【 請 求 項 ４ ６ 】 　 PKD1関 連 障 害 が 、 常 染 色 体 優 性 多 発 性 嚢 胞 腎 疾 患 で あ る 、 請 求 項 44
に 記 載 の 。
　 　 【 請 求 項 ４ ７ 】 　 PKD1関 連 障 害 が 、 後 天 性 嚢 胞 疾 患 で あ る 、 請 求 項 44に 記 載 の 。
　 　 【 請 求 項 ４ ８ 】 　 さ ら に 、 少 な く と も 1つ の 第 2の プ ラ イ マ ー 対

　 　
　 　 【 請 求 項 ４ ９ 】 　 第 2の プ ラ イ マ ー 対 が 、
配 列 番 号 ： 19お よ び 20、
配 列 番 号 ： 21お よ び 22、
配 列 番 号 ： 23お よ び 24、
配 列 番 号 ： 25お よ び 26、
配 列 番 号 ： 27お よ び 28、
配 列 番 号 ： 29お よ び 30、
配 列 番 号 ： 31お よ び 32、
配 列 番 号 ： 33お よ び 34、
配 列 番 号 ： 35お よ び 36、
配 列 番 号 ： 37お よ び 38、
配 列 番 号 ： 39お よ び 40、
配 列 番 号 ： 41お よ び 42、
配 列 番 号 ： 43お よ び 44、
配 列 番 号 ： 45お よ び 46、
配 列 番 号 ： 47お よ び 48、
配 列 番 号 ： 49お よ び 50、
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配 列 番 号 ： 51お よ び 61、
配 列 番 号 ： 62お よ び 63、
配 列 番 号 ： 64お よ び 65、
配 列 番 号 ： 66お よ び 67、
配 列 番 号 ： 68お よ び 69、
配 列 番 号 ： 70お よ び 71、
配 列 番 号 ： 72お よ び 73、
配 列 番 号 ： 74お よ び 75、
配 列 番 号 ： 76お よ び 77、
配 列 番 号 ： 78お よ び 79、
配 列 番 号 ： 80お よ び 81、
配 列 番 号 ： 82お よ び 83、
配 列 番 号 ： 84お よ び 85、
配 列 番 号 ： 86お よ び 87、
配 列 番 号 ： 88お よ び 89、
配 列 番 号 ： 90お よ び 91、
配 列 番 号 ： 92お よ び 93、
配 列 番 号 ： 94お よ び 95、
配 列 番 号 ： 96お よ び 113、
配 列 番 号 ： 97お よ び 98、
配 列 番 号 ： 99お よ び 100、
配 列 番 号 ： 101お よ び 102、
配 列 番 号 ： 103お よ び 104、
配 列 番 号 ： 105お よ び 106、
配 列 番 号 ： 107お よ び 108、
配 列 番 号 ： 109お よ び 110、
配 列 番 号 ： 111お よ び 112、 な ら び に こ れ ら の 組 み 合 わ せ か ら 選 択 さ れ る 、 請 求 項 に 記 載
の 。
　 　 【 請 求 項 ５ ０ 】 　 PKD1関 連 障 害 を 示 す 変 異 が 、
3110位 の ヌ ク レ オ チ ド が Cで あ り 、
8298位 の ヌ ク レ オ チ ド が Gで あ り 、
9164位 の ヌ ク レ オ チ ド が Gで あ り 、
9213位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
9326位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、 ま た は 、
10064位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ る 、 配 列 番 号 ： 1と 実 質 的 に 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含
む 、 請 求 項 44に 記 載 の 。
　 　 【 請 求 項 ５ １ 】 　 PKD1関 連 障 害 を 示 す 変 異 が 、
3336位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し 、
3707位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
5168位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
6078位 の ヌ ク レ オ チ ド が Aで あ り 、
6089位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
6326位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し 、
7415位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
7433位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
7883位 の ヌ ク レ オ チ ド が Tで あ り 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し 、 ま た は 、
7535位 と 7536位 の ヌ ク レ オ チ ド の 間 に GCGの ヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ て い る 、 配 列 番
号 ： 1と 実 質 的 に 同 一 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 む 、 請 求 項 44に 記 載 の 。
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　 　 【 請 求 項 ５ ２ 】 　

　 少 な く と も 1つ の 第 1の プ ラ イ マ ー 対 に よ り 、 核 酸 試 料 中 の PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド 部 分
を 増 幅 し て 、 第 1の 増 幅 産 物 を 得 る 段 階 （ た だ し 、 該 第 1の プ ラ イ マ ー 対 は 請 求 項 7に 記 載
の プ ラ イ マ ー 対 で あ る ） 、
　 少 な く と も 1つ の 第 2の プ ラ イ マ ー 対 に よ り 、 第 1の 増 幅 産 物 を 増 幅 し て 、 ネ ス テ ィ ド 増
幅 産 物 を 得 る 段 階 （ た だ し 、 該 第 2の プ ラ イ マ ー 対 は 第 1の 増 幅 産 物 の ネ ス テ ィ ド 増 幅 の 実
施 に 適 し た も の で あ る ） 、
お よ び 、
　 該 ネ ス テ ィ ド 増 幅 産 物 が 、 PKD1関 連 障 害 に 関 係 す る 変 異 を 有 す る か ど う か を 決 定 す る 段
階 を 含 む 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ５ ３ 】 　 複 数 の 核 酸 試 料 を 用 い る ハ イ ス ル ー プ ッ ト 型 の 方 法 で あ る 、 請 求 項

に 記 載 の 方 法 。
　 　 【 請 求 項 ５ ４ 】 　 試 料 中 の 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 存 在 を 検 出 す る 方 法 で あ っ
て 、
　 変 異 型 PKD1ヌ ク レ オ チ ド を 含 有 す る こ と が 疑 わ れ る 試 料 と 、 請 求 項 20に 記 載 の ポ リ ヌ ク
レ オ チ ド と を 、 該 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド と 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ
イ ズ す る の を 許 容 す る 条 件 下 で 接 触 さ せ る 段 階 、 お よ び
　 該 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド と 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド の 選 択 的 ハ イ ブ リ ダ イ ゼ ー シ ョ ン を
検 出 し て 、 該 試 料 中 の 変 異 型 PKD1ポ リ ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の 存 在 を 検 出 す る 段 階 を 含 む 方 法
。
　 　 【 請 求 項 ５ ５ 】 　 PKD1遺 伝 子 中 の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る キ ッ ト で あ っ て 、 該 キ ッ ト が
、 プ ラ イ マ ー を 含 み 、 該 プ ラ イ マ ー が 、 5'領 域 お よ び 隣 接 す る 3'領 域 を 含 み 、
　 該 5'領 域 が 、 PKD1遺 伝 子 配 列 に 対 し て 、 お よ び 任 意 で PKD1遺 伝 子 の 相 同 配 列 に 対 し て も
、 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 み 、
　 該 3'領 域 が 、 PKD1遺 伝 子 配 列 に 対 し て 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し 、 PKD1遺 伝 子 の 相 同 配
列 に 対 し て 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し な い ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 含 み 、
　 該 プ ラ イ マ ー が 、 配 列 番 号 ： 11、 18、 52ま た は 60に 記 載 の 配 列 を 含 ま な い キ ッ ト 。
　 　 【 請 求 項 ５ ６ 】 　 複 数 の プ ラ イ マ ー を 含 む 請 求 項 55に 記 載 の キ ッ ト 。
　 　 【 請 求 項 ５ ７ 】 　 PKD1遺 伝 子 中 の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る キ ッ ト で あ っ て 、 該 キ ッ ト が
、 プ ラ イ マ ー 対 を 含 み 、 該 プ ラ イ マ ー 対 が 、 フ ォ ワ ー ド プ ラ イ マ ー と リ バ ー ス プ ラ イ マ ー
と を 含 み 、
　 該 プ ラ イ マ ー 対 が 、
約 2043位 か ら 4209位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 17907位 か ら 22489位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 22218位 か ら 26363位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 26246位 か ら 30615位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 30606位 か ら 33957位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 36819位 か ら 37140位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 37329位 か ら 41258位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 41508位 か ら 47320位 の ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は
こ れ ら の 組 み 合 わ せ を 含 む 、 配 列 番 号 ： 1の 部 分 の 増 幅 が 可 能 で あ る キ ッ ト 。
　 　 【 請 求 項 ５ ８ 】 　 PKD1遺 伝 子 中 の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る キ ッ ト で あ っ て 、 該 キ ッ ト が
、 単 離 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド を 含 み 、 該 ポ リ ヌ ク レ オ チ ド が 、 配 列 番 号 ： 1の ヌ ク レ オ チ ド 配
列 ま た は そ の 相 補 的 ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 実 質 的 に 同 一 で あ る 少 な く と も 約 10個 の ヌ ク レ オ
チ ド の 連 続 す る 配 列 を 含 み 、
　 該 連 続 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 、 配 列 番 号 ： 1に 関 し 、 下 記 の ヌ ク レ オ チ ド を 含 む キ ッ
ト ：
474位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
487位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
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3110位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3336位 が ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 3336位 に 対 応 す る 位 置 、
3707位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4885位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
5168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6058位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6078位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6089位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6195位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
位 置 、
7376位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7535位 と 7536位 の 間 に GCGヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ た 7535位 か ら 7536位 の ヌ ク レ オ チ
ド に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
7415位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7433位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7696位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7883位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8021位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
8298位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9164位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9213位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9367位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10064位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10143位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10234位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10255位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は 、
こ れ ら の 組 み 合 わ せ 。
　 　 【 請 求 項 ５ ９ 】 　 PKD1遺 伝 子 中 の 変 異 の 有 無 を 検 出 す る キ ッ ト で あ っ て 、 変 異 型 PKD1
ポ リ ペ プ チ ド と 特 異 的 に 結 合 す る 抗 体 を 含 む キ ッ ト 。
　 　 【 請 求 項 ６ ０ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ １ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ ２ 】
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PKD1領 域 で あ っ て 、 PKD1ホ モ ロ グ に 対 応 す る 領 域 で は な い 領 域 を 選
択 的 に 増 幅 す る 方 法 で あ っ て 、 該 PKD1遺 伝 子 は 配 列 番 号 １ を 含 み 、 該 方 法 は PKD1遺 伝 子 を
含 む DNAサ ン プ ル を 8個 の PKD1特 異 的 プ ラ イ マ ー 対 と 共 に 増 幅 さ せ 、 PKD1遺 伝 子 の PKD1特 異
的 な 増 幅 断 片 を 得 る 段 階 を 含 み 、 該 増 幅 断 片 は PKD1ホ モ ロ グ 配 列 を 含 ま な い 、 方 法 。

8個 の プ ラ イ マ ー 対 が 配 列 番 号 ： １ に 選 択 的 に ハ イ ブ リ ダ イ ズ し 、
約 2043位 か ら 4290位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 17907位 か ら 22489位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 22218位 か ら 26363位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 26246位 か ら 30615位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 30606位 か ら 33957位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 36819位 か ら 37140位 の ヌ ク レ オ チ ド 、
約 37329位 か ら 41258位 の ヌ ク レ オ チ ド 、 お よ び
約 41508位 か ら 47320位 の ヌ ク レ オ チ ド を 含 む 配 列 番 号 ： １ の 部 分 を 増 幅 す る 、 請 求 項 60に
記 載 の 方 法 。

8個 の プ ラ イ マ ー 対 が 、



　 　 【 請 求 項 ６ ３ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ ４ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ ５ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ ６ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ ７ 】 　

　 　 【 請 求 項 ６ ８ 】 　
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配 列 番 号 ： 3お よ び 4、
配 列 番 号 ： 5お よ び 6、
配 列 番 号 ： 7お よ び 8、
配 列 番 号 ： 9お よ び 10、
配 列 番 号 ： 11お よ び 12、
配 列 番 号 ： 13お よ び 14、
配 列 番 号 ： 15お よ び 16、
配 列 番 号 ： 17お よ び 18、
を 含 む 、 請 求 項 61に 記 載 の 方 法 。

PKD1特 異 的 増 幅 産 物 が 、 PKD1遺 伝 子 内 の 全 て の エ ク ソ ン を 含 む 、 請
求 項 60に 記 載 の 方 法 。

PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ネ ス テ ィ ド PCR産 物 を 得 る た め に 、 ネ ス テ ィ
ド PCRに 適 し た 条 件 下 で 、 請 求 項 60に 記 載 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 を 第 ２ の プ ラ イ マ ー 対 と
接 触 さ せ る 段 階 を 含 む ネ ス テ ィ ド PCR反 応 を 実 施 す る 段 階 を さ ら に 含 む 、 請 求 項 60に 記 載
の 方 法 。

第 ２ の プ ラ イ マ ー 対 が
配 列 番 号 ： 19お よ び 20、
配 列 番 号 ： 21お よ び 22、
配 列 番 号 ： 23お よ び 24、
配 列 番 号 ： 25お よ び 26、
配 列 番 号 ： 27お よ び 28、
配 列 番 号 ： 29お よ び 30、
配 列 番 号 ： 31お よ び 32、
配 列 番 号 ： 33お よ び 34、
配 列 番 号 ： 35お よ び 36、
配 列 番 号 ： 37お よ び 38、
配 列 番 号 ： 39お よ び 40、
配 列 番 号 ： 41お よ び 42、
配 列 番 号 ： 43お よ び 44、
配 列 番 号 ： 45お よ び 46、
配 列 番 号 ： 47お よ び 48、
配 列 番 号 ： 49お よ び 50、
配 列 番 号 ： 51お よ び 61、
表 2に お い て 配 列 番 号 ： 62か ら 96、 113、 お よ び 97か ら 112に 記 載 さ れ た 連 続 す る プ ラ イ マ
ー を 用 い て 形 成 さ れ る プ ラ イ マ ー 対 、
ま た は こ れ ら の 組 み 合 わ せ 、
か ら な る 群 よ り 選 択 さ れ る 、 請 求 項 64に 記 載 の 方 法 。

ネ ス テ ィ ド PCR反 応 の 前 に 、 増 幅 産 物 か ら ゲ ノ ム の 汚 染 を 除 去 す る
た め に 、 希 釈 す る 段 階 を さ ら に 含 む 、 請 求 項 64に 記 載 の 方 法 。

患 者 試 料 由 来 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 、 対 照 試
料 由 来 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 比 較 し て 、 患 者 試 料 の PKD1特 異 的 増 幅
産 物 と 対 照 試 料 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の 間 に 1つ ま た は 複 数 の 相 違 が あ る か ど う か を 決 定
す る 方 法 で あ っ て 、 対 照 試 料 の PKD1配 列 と 比 較 し て 患 者 試 料 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の 配 列
中 の 1つ ま た は 複 数 の 相 違 の 存 在 は 、 患 者 の PKD1遺 伝 子 に お け る 変 異 を 示 す 、 請 求 項 60に
記 載 の 方 法 。

1つ ま た は 複 数 の 相 違 が 下 記 か ら な る 群 よ り 選 択 さ れ る 、 請 求 項 67
に 記 載 の 方 法 ：
474位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
487位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3110位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、



　 　 【 請 求 項 ６ ９ 】 　

　 　 【 請 求 項 ７ ０ 】 　

(13) JP 2004-504038 A5 2007.1.18

3336位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 3336位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る 位 置 、
3707位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4885位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
5168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6058位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6078位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6089位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6195位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
位 置 、
7376位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7535位 と 7536位 の 間 に GCGヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ た 7535位 か ら 7536位 の ヌ ク レ オ チ
ド に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
7415位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7433位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7696位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7883位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8021位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
8298位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9164位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9213位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9367位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10064位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10143位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10234位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10255位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は 、
こ れ ら の 組 み 合 わ せ 。

患 者 試 料 由 来 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ
オ チ ド 配 列 を 、 対 照 試 料 由 来 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド
配 列 と 比 較 し て 、 患 者 試 料 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 対 照 試 料 の ネ ス テ
ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 の 間 に 1つ ま た は 複 数 の 相 違 が あ る か ど う か を 決 定 す る 方
法 で あ っ て 、 対 照 試 料 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 比 較 し て 患 者 試 料 の ネ
ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 中 の 1つ ま た は 複 数 の 相 違 の 存 在 は 、 患 者 の PKD1遺 伝
子 に お け る 変 異 を 示 す 、 請 求 項 64に 記 載 の 方 法 。

1つ ま た は 複 数 の 相 違 が 下 記 か ら な る 群 よ り 選 択 さ れ る 、 請 求 項 69
に 記 載 の 方 法 ：
474位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
487位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3110位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3336位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 3336位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る 位 置 、
3707位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4885位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
5168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6058位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、



　 　 【 請 求 項 ７ １ 】 　

　 　 【 請 求 項 ７ ２ 】 　

(14) JP 2004-504038 A5 2007.1.18

6078位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6089位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6195位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
位 置 、
7376位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7535位 と 7536位 の 間 に GCGヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ た 7535位 か ら 7536位 の ヌ ク レ オ チ
ド に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
7415位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7433位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7696位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7883位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8021位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
8298位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9164位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9213位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9367位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10064位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10143位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10234位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10255位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は 、
こ れ ら の 組 み 合 わ せ 。

患 者 試 料 由 来 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 を 、 対 照 試
料 由 来 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 比 較 し て 、 患 者 試 料 の PKD1特 異 的 増 幅
産 物 と 対 照 試 料 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の 間 に 1つ ま た は 複 数 の 相 違 が あ る か ど う か を 決 定
す る 方 法 で あ っ て 、 対 照 の PKD1配 列 と 比 較 し て 該 PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の 配 列 中 の 1つ ま た
は 複 数 の 相 違 の 存 在 は 、 該 PKD1遺 伝 子 に お け る 変 異 を 示 す 、 請 求 項 65に 記 載 の 方 法 。

1つ ま た は 複 数 の 相 違 が 下 記 か ら な る 群 よ り 選 択 さ れ る 、 請 求 項 71
に 記 載 の 方 法 ：
474位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
487位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3110位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3336位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 3336位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る 位 置 、
3707位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4885位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
5168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6058位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6078位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6089位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6195位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
位 置 、
7376位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7535位 と 7536位 の 間 に GCGヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ た 7535位 か ら 7536位 の ヌ ク レ オ チ



　 　 【 請 求 項 ７ ３ 】 　

　 　 【 請 求 項 ７ ４ 】 　
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ド に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
7415位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7433位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7696位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7883位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8021位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
8298位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9164位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9213位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9367位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10064位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10143位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10234位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10255位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は 、
こ れ ら の 組 み 合 わ せ 。

配 列 番 号 １ を 含 む PKD1遺 伝 子 に お け る 突 然 変 異 を 検 出 す る 方 法 で あ
っ て 、 　
　 試 験 試 料 お よ び 対 照 試 料 が 含 ま れ る ゲ ノ ム DNAを 、 8個 の PKD1特 異 的 プ ラ イ マ ー 対 セ ッ ト
と 共 に 増 幅 し 、 PKD1遺 伝 子 の PKD1特 異 的 増 幅 産 物 を 得 る 段 階 ；
　 該 増 幅 断 片 を 希 釈 し て 該 増 幅 断 片 か ら ゲ ノ ム の 汚 染 を 除 去 す る 段 階 ；
　 希 釈 さ れ た 増 幅 産 物 を 第 二 の プ ラ イ マ ー セ ッ ト と 、 ネ ス テ ッ ド PCRに 適 切 な 条 件 下 で 接
触 さ せ 、 PKD1特 異 的 増 幅 産 物 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 を 得 る 段 階 ； お よ び 、
　 試 験 試 料 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 と 対 照 試 料 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ
ク レ オ チ ド 配 列 を 比 較 し 、 そ れ に よ り 対 照 試 料 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列
と 比 較 さ れ た 試 験 試 料 の ネ ス テ ッ ド PCR産 物 の ヌ ク レ オ チ ド 配 列 に お け る １ つ も し く は 複
数 の 相 違 の 存 在 が PKD1遺 伝 子 の 突 然 変 異 を 示 す 、 方 法 。

1つ ま た は 複 数 の 相 違 が 下 記 か ら な る 群 よ り 選 択 さ れ る 、 請 求 項 73
に 記 載 の 方 法 ：
474位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
487位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3110位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
3336位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 3336位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る 位 置 、
3707位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
4885位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
5168位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6058位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6078位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6089位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6195位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
6326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 7205位 か ら 7211位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
位 置 、
7376位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7535位 と 7536位 の 間 に GCGヌ ク レ オ チ ド 配 列 が 挿 入 さ れ た 7535位 か ら 7536位 の ヌ ク レ オ チ
ド に 対 応 す る ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
7415位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
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7433位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7696位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
7883位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8021位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド が 欠 失 し た 8159位 か ら 8160位 の ヌ ク レ オ チ ド に 対 応 す る
ヌ ク レ オ チ ド 配 列 、
8298位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9164位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9213位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9326位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
9367位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10064位 が Aで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10143位 が Gで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10234位 が Cで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、
10255位 が Tで あ る ヌ ク レ オ チ ド 、 ま た は 、
こ れ ら の 組 み 合 わ せ 。
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