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　当院では、日本医学会 「医療に
おける遺伝学的検査・診断に関す
るガイドライン」を遵守し、遺伝
学的検査・診断（遺伝診療）を
行っています。



日本医学会 「医療における遺伝学的
検査・診断に関するガイドライン」
に基づく遺伝学的検査・診断とは



遺伝学的検査・診断の範囲 
　個人の遺伝情報を扱う上で，その特性に基づいた配慮が求められる遺
伝学的検査［分子遺伝学的検査(DNA/RNA検査)，染色体検査，遺伝生
化学的検査等］と，それを用いて行われる診断である. 

　遺伝学的検査はヒト生殖細胞系列における遺伝子変異もしくは染色体
異常に関する検査，およびそれらに関連する検査を意味している.  

　医療の場において実施される遺伝学的検査には，すでに発症している
患者の診断を目的とした検査のみならず，保因者検査，発症前検査，易
罹患性検査，薬理遺伝学検査，出生前検査，先天代謝異常症等に関する
新生児マススクリーニングなどが含まれる.  

　一方，がん細胞などで後天的に起こり次世代に受け継がれることのな
い遺伝子変異・遺伝子発現の差異・染色体異常を明らかにするための検
査・診断においても，生殖細胞系列の遺伝情報が関係する可能性がある
場合は，この遺伝学的検査・診断に含まれる.



遺伝情報の特徴
・生涯変化しないこと.  

・血縁者間で一部共有されていること.  

・血縁関係にある親族の遺伝型や表現型が比較的正確な確率で予測でき
ること.  

・非発症保因者(将来的に発症する可能性はほとんどないが，遺伝子変異
を有しており，その 変異を次世代に伝える可能性のある者)の診断ができ
る場合があること. 

・発症する前に将来の発症をほぼ確実に予測することができる場合があ
ること.  

・出生前診断に利用できる場合があること.  
・不適切に扱われた場合には，被検者および被検者の血縁者に社会的不
利益がもたらされる可能性があること. 



既発症の場合の遺伝診療(1)
　すでに発症している患者を対象とした遺伝学的検査は，主に，臨床的に可能性が高
いと考えられる疾患の確定診断や，検討すべき疾患の鑑別診断を目的として行われる.  

　遺伝学的検査は，その分析的妥当性，臨床的妥当性，臨床的有用性などを確認した
上で，臨床的および遺伝医学的に有用と考えられる場合に実施する. 複数の遺伝学的
検査が必要となる場合は，検査の範囲や順番について，臨床的に適切に判断した上で
実施する. 

　検査実施に際しては，検査前の適切な時期にその意義や目的の説明を行うことに加
えて，結果が得られた後の状況，および検査結果が血縁者に影響を与える可能性があ
ること等についても説明し，被検者がそれらを十分に理解した上で検査を受けるか受
けないかについて本人が自律的に意思決定できるように支援する必要がある. 

　十分な説明と支援の後には，書面による同意を得ることが推奨される. これら遺伝
学的検査の事前の説明と同意・了解(成人におけるインフォームド・コンセント，未
成年者等におけるインフォームド・アセント)の確認は，原則として主治医が行う. ま
た，必要に応じて専門家による遺伝カウンセリングや意思決定のための支援を受けら
れるように配慮する. 



既発症の場合の遺伝診療(2)
　遺伝学的検査の結果は，一連の診療の流れの中でわかりやすく説明さ
れる必要がある. 

　診断は遺伝学的検査の結果のみにより行われるのではなく，臨床医学
的な情報を含め総合的に行われるべきである. 遺伝学的検査の結果は，
診断の確定に有用なだけではなく，これによってもたらされる遺伝型と
表現型の関係に関する情報も診療上有用であることにも留意する. 

　一方で，新規の変異などその病的意義を確定することが困難な場合
や，浸透率が必ずしも100%でないと考えられる場合などにおいては，
遺伝学的検査の結果を解釈する際に，特段の注意が求められる. 確定診
断が得られた場合には，当該疾患の経過や予後，治療法，療養に関する
情報など，十分な情報を提供することが重要である. 



非発症での遺伝診療(1)

• 非発症保因者診断，発症前診断，出生前診断を目的に行
われる遺伝学的検査は，事前に適切な遺伝カウンセリン
グを行った後に実施する. 

• 非発症保因者診断は，通常は当該疾患を発症せず治療の
必要のない者に対する検査であり，原則的には，本人の
同意が得られない状況での検査は特別な理由がない限り
実施すべきではない. 



非発症での遺伝診療(2)

　発症する前に将来の発症をほぼ確実に予測することを可能
とする発症前診断においては，検査実施前に被検者が疾患の
予防法や発症後の治療法に関する情報を十分に理解した後に
実施する必要がある. 結果の開示に際しては疾患の特性や自
然歴を再度十分に説明し，被検者個人の健康維持のために適
切な医学的情報を提供する. 

　とくに，発症前の予防法や発症後の治療法が確立されてい
ない疾患の発症前診断においては，検査前後の被検者の心理
への配慮および支援は必須である.



出生前診断

　出生前診断には，広義には羊水，絨毛，その他の胎児試料
などを用いた細胞遺伝学的，遺伝生化学的，分子遺伝学的，
細胞・病理学的方法，着床前診断，および超音波検査などを
用いた画像診断的方法などがある. 

　しかしながら，出生前診断には，医学的にも社会的および
倫理的にも留意すべ き多くの課題があることから，検査，
診断を行う場合は日本産科婦人科学会等の見解を遵守し，適
宜遺伝カウンセリングを行った上で実施する. 



個人情報および個人遺伝情報の取扱い
　遺伝情報にアクセスする医療関係者は，遺伝情報の特性を十分理解し，個人の
遺伝情報を適切に扱うことが求められる.  

　すでに発症している患者の診断を目的として行われた遺伝学的検査の結果は，
原則として，他の臨床検査の結果と同様に，患者の診療に関係する医療者が共有
する情報として診療録に記載する必要がある.  

　遺伝学的検査で得られた個人の遺伝情報は，すべての医療情報と同様に，守秘
義務の対象であり， 被検者の了解なく血縁者を含む第三者に開示すべきではない.  

　被検者の診断結果が血縁者の健康管理に役立ち，その情報なしには有効な予防
や治療に結びつけることができないと考えられる場合には, 血縁者等に開示するこ
とも考慮される. その際，被検者本人の同意を得たのちに血縁者等に開示するこ
とが原則である. 例外的に，被検者の同意が得られない状況下であっても血縁者の
不利益を防止する観点から血縁者等への結果開示を考慮する場合がありうる. こ
の場合の血縁者等への開示については，担当する医師の単独の判断ではなく，当
該医療機関の倫理委員会（当院では外部の適切な組織に依頼する）に諮るなどの
対応が必要である.



未成年者など同意能力がない者を 
対象とする遺伝学的検査

　すでに発症している疾患の診断を目的として，未成年者や知的障
害者など同意能力がない患者に対して検査を実施する場合は，本人
に代わって検査の実施を承諾することのできる立場にある者の代諾
を得る必要があるが，その際は，当該被検者の最善の利益を十分に
考慮すべきである. また，被検者の理解度に応じた説明を行い，本
人の了解(インフォームド・アセント)を得ることが望ましい. 

　未成年期に発症する疾患で発症前診断が健康管理上大きな有用性
があることが予測される場合も同様である. 

　一方，未成年者に対する非発症保因者の診断や，成年期以降に発
症する疾患の発症前診断については，原則として本人が成人し自律
的に判断できるまで実施を延期すべきで，両親等の代諾で検査を実
施すべきではない.



遺伝学的検査実施時に考慮される説明事項の例(1)
1)疾患名: 遺伝学的検査の目的となる疾患名・病態名　　　　  
2)疫学的事項: 有病率，罹患率，性比，人種差など 
3)病態生理: 既知もしくは推測される分子遺伝学的発症機序，不明であれば
その旨の説明  

4)疾患説明: 症状，発症年齢，合併症，生命予後などの正確な自然歴  
5)治療法: 治療法・予防法・早期診断治療法(サーベイランス法)の有無，効
果，限界，副作用など  

6)遺伝学的事項:  

遺伝形式: 確定もしくは推定される遺伝形式 ・浸透率，新規突然変異率，
性腺モザイク等により生じる確率 
・再発(確)率: 同胞ならびに子の再発(確)率(理論的確率と経験的確率)  

・遺伝学的影響: 血縁者が罹患する可能性，もしくは非発症保因者である可
能性の有無 



遺伝学的検査実施時に考慮される説明事項の例(2)
7)遺伝学的検査:  

・遺伝学的検査の目的(発症者における遺伝学検査の意義)，検査の対象となる遺伝子
の名称や性質など 
・遺伝学的検査の方法: 検体の採取法，遺伝子解析技術など  

・遺伝学的検査により診断が確定する確率: 検査精度や検査法による検出率の差など  

・遺伝学的検査によりさらに詳しくわかること:遺伝型と表現型の関係  

・遺伝学的検査結果の開示法: 結果開示の方法やその対象者  

・発症者の遺伝学検査の情報に基づいた，血縁者の非発症保因者診断，発症前診断，
出生前診断の可能性，その概要と意義  

8)社会資源に関する情報: 医療費補助制度，社会福祉制度，患者支援団体情報など  

9)遺伝カウンセリングの提供について



遺伝学的検査実施時に考慮される説明事項の例(3)

10)遺伝情報の特性:  

・遺伝学的情報が血縁者間で一部共有されていること.  

・発症者の確定診断の目的で行われる遺伝学的検査においても，得られた個人の遺伝学的情報が血
縁者のために有用である可能性があるときは，積極的に血縁者への開示を考慮すべきであること  

11)被検者の権利:  

・検査を受けること，受けないこと，あるいは検査の中断を申し出ることについては自由であり，
結果の開示を拒否することも可能であること  

・検査拒否，中断の申し出，結果の開示拒否を行っても，以後の医療に不利益を受けないこと  

・検査前後に被検者が取りうる選択肢が提示され，選択肢ごとのメリット・デメリットが平易  

に説明されること  

(注:ここに掲げた事項は，これらすべてを遺伝学的検査実施前に説明しなければならないというこ
とではなく，被検者の理解や疾患の特性に応じた説明を行う際の参考として例示したものである.) 



遺伝診療の基礎的知識



細胞分裂と染色体
体細胞分裂 
減数分裂
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染色体の形態と 
その記載法
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染色体検査法の進歩
• 分染法（Ｇバンド） 

• 高精度分染法 

• ＦＩＳＨ 

• Ｍ-ＦＩＳＨ 

• アレイＣＧＨ
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染色体異常
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１８トリソミ̶
18トリソミーは出生児の1/6000頻度で発生するが，自然流産となることが多い。患児の95％以上が
完全な18トリソミーである。過剰染色体はほぼ全例で母親由来であり，母体年齢が高くなるにつれて
リスクが増大する。女性：男性の比率は3：1である。 

胎動微弱，羊水過多，胎盤矮小，および単一臍動脈の病歴がしばしば認められる。 

出生時の体格は在胎期間と比して著明に小さく，筋緊張低下と骨格筋および皮下脂肪組織の著しい低
形成を伴う。啼泣が微弱で，音に対する反応も弱い。 

上眼窩縁が低形成で，眼瞼裂は短小，口と顎が小さい（これらの特徴より，つまんだような顔貌を呈
する）。小頭，後頭部突出，耳介低位および変形，狭骨盤，胸骨短小がよくみられる。 

通常，示指の第3指および第4指への重なりを伴う手の握りが認められる。しばしば第5指遠位屈曲線
の欠如がみられ，指尖部では低位弓状紋を認める。爪が低形成であり，母趾は短くしばしば背屈をみ
る。 

内反足と揺り椅子状足底がよくみられる。 

また重度の心疾患，特に動脈管開存と心室中隔欠損がよくみられる。肺，横隔膜，消化管，腹壁，腎
臓，尿管の異常の発生率も高い。腹直筋ヘルニアおよび/または離間，停留精巣，過剰な皮膚のひだ
（特に頸部背面上）もよくみられる。 

半数以上は生後1週間以内に死亡し，生後1年まで生存する児は10％未満である。
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１３トリソミ̶
13トリソミーは出生児の約1/10,000頻度で発生し，症例の約80％が完全な13トリソミーであ
る。母体年齢が高くなるにつれてリスクも増大し，過剰染色体は通常母親由来である。 

不当軽量児となる傾向がある。 

正中部の異常（例，頭皮欠損および皮膚洞）が特徴である。全前脳胞症（前脳が正しく分割さ
れなかったもの）もよくみられる。顔面奇形では口唇裂と口蓋裂を併発することがある。また
小眼球，虹彩欠損（欠裂），網膜異形成もよくみられる。眼窩上隆起が浅く，眼瞼裂は通常傾
斜している。 

耳介は変形し，通常低位付着となる。難聴も多い。頸部背面上にしばしば弛緩した皮膚のひだ
が認められる。猿線（単一手掌屈曲線），多指，高い凸状の狭い爪もよくみられる。 

症例の約80％が重度の先天性心血管異常を合併し，中でも右胸心が多い。生殖器は両性とも異
常の頻度が高く，男児では停留精巣と陰嚢異常が，女児では双角子宮が生じる。早期乳児期に
は無呼吸発作が頻繁に発生する。精神遅滞は重度である。 

患児の大部分（80％）は症状が重いために生後1カ月を前に死亡し，1年以上生存できるのは
10％未満である。
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例題：42歳の初妊婦。妊娠31週5日。羊水過多
のため精査目的で紹介されて来院した。超音波検
査で胎児推定体重1,250g、羊水指数〈AFI〉
28.5cm（基準5～25）であり、胎児に房室中隔
欠損を認め、心内膜床欠損症が疑われた。胎児の
腹部超音波像（A、B）を次に示す。 
最も考えられる胎児の疾患はどれか。









染色体異常の発症機序
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メンデル遺伝
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非メンデル遺伝
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遺伝相談



遺伝カウンセリングとは
　遺伝カウンセリングとは患者・家族のニーズに対応する
遺伝学的情報およびすべての関連情報を提供し，患者・家
族がそのニーズ・価値・予想などを理解した上で意志決定
ができるように援助する医療行為である． 

　その過程で，心配している状態・病気は遺伝的に本当に
心配しなければならないことなのか，本当に心配しなけれ
ばならないことならば，その可能性はどの位あるのか，そ
の可能性を避ける方法はないのか，避ける方法があるなら
ば，それはどのような方法で，どこで受けられるのかなど
の疑問に答えるために多くの情報提供を行なう．
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遺伝カウンセリングとは
　具体的には以下のようなクライアントが多い． 

a．本人，配偶者，親，子，同胞，その他の血縁者に遺伝性疾患や先天異常の
人がいて，自分あるいは自分の子が同じ病気になるのではないかと不安に思っ
ている人． 

b．結婚の相手がいとこなど血縁者であり，結婚しようかどうか迷っている
カップル． 

c．妊娠中に薬を服用したり，Ｘ線検査を受けたり，感染症に罹患したりし
て，胎児への影響を心配している妊婦． 

d．高齢妊婦（一般的には35才以上）のため胎児への影響を心配している人． 

e．習慣性流産のカップル． 

f．その他．
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遺伝カウンセリングにあたるカウンセラーに必要な知識、技量

遺伝カウンセリングの結果によっては，相談者の一生や家族の運命をも左右
することになる．遺伝カウンセラーに求められる資質としては以下のような
ことがある． 

1）メンデル遺伝学，細胞遺伝学など正確な近代遺伝医学の知識をもってい
ること． 

2）遺伝医学の進歩は急速なので，最新の遺伝情報にアクセスできる設備と
能力を持っていること． 

3）上述したカウンセリングの基本的技術と経験を有していること． 

4）遺伝カウンセリングに関係した倫理的・法的・社会的問題を理解し，そ
れに対処できる能力を有していること 

5）関連する他の多くの診療部門とコーディネートできること
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