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遺
伝
と
医
療遺

伝
学
の
急
速
な
進
歩

　「子
は
、
な
ぜ
親
に
似
て
い
る
の
か
?
」
こ
の
問
い

に
対
し
て
、
そ
の
仕
組
み
を
解
き
明
か
す
こ
と
か
ら

「
遺
伝
学
」
は
始
ま
り
ま
し
た
。

　中
学
校
の
理
科
で
学
ぶ
メ
ン
デ
ル
の
法
則
（
優
性

の
法
則
、
分
離
の
法
則
、
独
立
の
法
則
）
は
こ
う
し

た
親
子
の
似
た
特
徴
を
説
明
す
る
た
め
の
理
論
で
す
。

し
か
し
、
現
代
科
学
の
世
界
で
広
く
知
ら
れ
る
よ
う

に
な
っ
た
の
は
、
20
世
紀
に
入
っ
て
か
ら
で
す
。
そ
し

て
、
遺
伝
子
の
本
体
が
D
N
A
で
あ
る
こ
と
が
示
さ

れ
た
の
は
1
9
5
0
年
代
で
す
。
そ
の
後
、
急
速
に

遺
伝
学
は
進
歩
し
ま
し
た
。
2
0
0
3
年
に
は
ヒ
ト

の
全
塩
基
配
列
（
遺
伝
情
報
を
表
す
塩
基
の
並
び
方
）

が
明
ら
か
と
な
り
、
私
た
ち
の
体
の
中
に
は
約
2
万

個
の
遺
伝
子
が
あ
る
こ
と
が
明
ら
か
と
な
り
ま
し

た
。
こ
れ
に
よ
り
、
遺
伝
子
が
ど
の
よ
う
に
働
く
か
、

病
気
と
の
関
係
が
ど
う
な
っ
て
い
る
か
な
ど
の
た
く

さ
ん
の
知
識
が
得
ら
れ
ま
し
た
。
ま
た
、「
遺
伝
」
に

つ
い
て
の
何
も
か
も
が
明
ら
か
に
さ
れ
る
こ
と
が
期

待
さ
れ
て
い
ま
し
た
。

　そ
し
て
、
遺
伝
子
治
療
と
い
う
新
し
い
医
療
技
術

も
登
場
し
ま
し
た
。
こ
れ
は
、
特
定
の
病
気
の
原
因

と
な
る
遺
伝
子
を
改
変
し
て
、
病
気
を
治
す
方
法
で

す
。
が
ん
の
治
療
や
、
遺
伝
性
の
神
経
難
病
な
ど
で

大
き
な
成
果
を
あ
げ
て
い
ま
す
。

　こ
の
よ
う
に
、
遺
伝
子
が
子
へ
伝
達
さ
れ
る
メ
カ

ニ
ズ
ム
も
解
明
さ
れ
、
私
た
ち
の
体
内
で
遺
伝
子
の

発
現
が
調
節
さ
れ
る
機
序
も
明
ら
か
に
な
っ
て
き
ま

し
た
が
、
遺
伝
子
配
列
が
分
か
っ
た
だ
け
で
は
説
明

の
つ
か
な
い
こ
と
ば
か
り
で
、
今
後
も
新
し
い
知
見

が
次
々
と
明
ら
か
に
さ
れ
る
こ
と
で
し
ょ
う
。

　基
準
と
さ
れ
る
遺
伝
子
配
列
と
異
な
る
遺
伝
子
の

変
化
が
見
つ
か
っ
た
か
ら
と
言
っ
て
、
病
気
の
原
因

と
は
限
り
ま
せ
ん
。
こ
れ
ま
で
の
デ
ー
タ
の
蓄
積
か

ら
病
的
な
遺
伝
子
変
化
と
特
定
さ
れ
た
も
の
以
外
に

も
、
病
気
の
原
因
と
特
定
で
き
て
い
な
い
遺
伝
子
も

し
ば
し
ば
検
出
さ
れ
ま
す
。「
病
的
な
変
化
」
か
「
病

的
で
な
い
変
化
（
個
人
差
）」
な
の
か
を
検
査
会
社
の

レ
ポ
ー
ト
だ
け
で
は
判
断
で
き
な
い
こ
と
も
あ
り
ま

す
。
こ
の
よ
う
な
場
合
、
遺
伝
診
療
の
専
門
家
に
よ

る
検
討
（
臨
床
情
報
や
国
際
的
な
大
規
模
デ
ー
タ

ベ
ー
ス
な
ど
を
用
い
た
慎
重
な
評
価
）
が
必
要
と
な

り
ま
す
。

2 1

〜
臨
床
遺
伝
セ
ン
タ
ー
の
ご
紹
介
〜

個
人
の
問
題
に
と
ど
ま
ら
な
い

遺
伝
子
の
変
化
が

　
　
　

   

病
因
と
は
限
ら
な
い

図 1

遺伝のメカニズム

（変化のある遺伝子が親から子どもへ受け継がれる組み合わせ）
常染色体顕性遺伝

DNAが細かく
折り重なって
できたもので
す。染色体は細
胞核の中に23
対（46本）あり
ます。

染色体

遺伝子はDNA
の中にあり、体
の設計図とも
呼ばれていま
す。

遺伝子

A,T,G,Cという
4つの塩基が
連続してでき
た二重螺旋を
DNAと呼びま
す。

DNA

人の身体はお
よそ37兆個の
細胞から成り
立っています。

細胞ヒト

遺
伝
性
乳
が
ん
卵
巣
が
ん
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T A

C G

A T

G C

　一
方
、
誰
も
が
こ
の
検
査
を
受
け
る
べ
き
で
し
ょ

う
か
?
B
R
C
A
遺
伝
子
は
常
染
色
体
顕
性
遺
伝

（
図
1
）
と
い
う
形
式
を
と
り
、
親
か
ら
子
に
50
%
の

確
率
で
遺
伝
子
の
変
化
が
引
き
継
が
れ
ま
す
。

　ア
ン
ジ
ェ
リ
ー
ナ
・
ジ
ョ
リ
ー
は
、
娘
に
遺
伝
子

に
つ
い
て
の
情
報
を
伝
え
た
の
で
し
ょ
う
か
?
50
%

の
確
率
で
遺
伝
す
る
こ
と
を
考
慮
す
る
と
、
娘
も
同

じ
検
査
を
受
け
る
べ
き
な
の
で
し
ょ
う
か
?
遺
伝
学

的
検
査
は
生
涯
そ
の
結
果
が
変
わ
る
こ
と
は
あ
り
ま

せ
ん
。
そ
の
検
査
を
受
け
る
こ
と
で
、
事
前
に
が
ん

の
リ
ス
ク
を
知
れ
る
と
い
っ
た
メ
リ
ッ
ト
が
あ
る
一

方
で
、
結
婚
や
出
産
な
ど
の
ラ
イ
フ
イ
ベ
ン
ト
に
際

し
て
、
家
族
計
画
が
変
わ
る
こ
と
も
あ
る
か
も
し
れ

ま
せ
ん
。
さ
ら
に
自
身
の
子
ど
も
だ
け
で
な
く
、

き
ょ
う
だ
い
や
親
と
い
っ
た
他
の
家
族
へ
の
影
響
も

無
視
で
き
ま
せ
ん
。
も
ち
ろ
ん
、
検
査
を
受
け
ず
知

ら
な
い
ま
ま
で
い
る
メ
リ
ッ
ト
も
あ
り
ま
す
。
例
え

ば
、
検
査
を
受
け
て
家
族
は
陽
性
だ
っ
た
が
自
身
は

陰
性
だ
っ
た
場
合
、「
自
分
だ
け
助
か
っ
て
し
ま
い
申

し
訳
な
い
」
と
感
じ
る
方
も
い
ま
す
。

　ア
ン
ジ
ェ
リ
ー
ナ
・
ジ
ョ
リ
ー
は
、
遺
伝
学
的
検

査
を
積
極
的
な
健
康
管
理
に
活
用
し
ま
し
た
。
ア
ン

ジ
ェ
リ
ー
ナ
・
ジ
ョ
リ
ー
個
人
に
は
検
査
を
役
立
て

る
こ
と
が
で
き
た
と
い
え
そ
う
で
す
が
、
遺
伝
の
問

題
は
個
人
だ
け
で
な
く
、
き
ょ
う
だ
い
や
親
な
ど
の

血
縁
者
の
問
題
に
も
つ
な
が
り
ま
す
。
個
人
と
し
て

の
正
解
が
、
他
の
血
縁
者
に
と
っ
て
は
負
担
に
し
か

な
ら
な
い
可
能
性
も
考
え
な
け
れ
ば
な
り
ま
せ
ん
。

母

子子子子
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変化のない
遺伝子

変化のある
遺伝子

　今
回
は
、
現
在
の
医
療
の
中
で
、「
遺
伝
学
」
が
主

役
と
な
っ
て
い
る
「
遺
伝
性
乳
が
ん
卵
巣
が
ん
」
に
つ

い
て
紹
介
し
ま
す
。

遺
伝
性
乳
が
ん
卵
巣
が
ん
は
、
特
定
の
遺
伝
子
の
変

化
が
原
因
で
、
乳
が
ん
や
卵
巣
が
ん
に
な
り
や
す
く
な

る
状
態
で
す
。
特
に
、
B
R
C
A
1
と
B
R
C
A
2

と
い
う
遺
伝
子
に
変
化
が
あ
る
と
、
乳
が
ん
や
卵
巣

が
ん
の
リ
ス
ク
が
高
く
な
り
ま
す
。

　ア
ン
ジ
ェ
リ
ー
ナ
・
ジ
ョ
リ
ー
と
い
う
有
名
な
ハ

リ
ウ
ッ
ド
女
優
を
ご
存
知
で
す
か
?
彼
女
は
、
自
分

の
家
族
に
乳
が
ん
と
卵
巣
が
ん
と
診
断
さ
れ
た
人
が

多
い
こ
と
か
ら
、
B
R
C
A
遺
伝
子
の
検
査
を
受
け

ま
し
た
。
そ
の
結
果
、
B
R
C
A
1
に
変
化
が
あ
る

こ
と
が
わ
か
っ
た
た
め
、
彼
女
は
乳
が
ん
を
予
防
す

る
た
め
に
、
両
方
の
乳
房
を
切
除
す
る
手
術
を
受
け

ま
し
た
。
そ
し
て
、
そ
の
経
験
を
2
0
1
3
年
に
公

表
し
、
多
く
の
人
々
に
こ
の
遺
伝
子
の
リ
ス
ク
に
つ

い
て
知
っ
て
も
ら
う
き
っ
か
け
を
作
り
ま
し
た
。

　現
在
、
日
本
で
も
一
定
の
条
件
を
満
た
す
方
に
は

B
R
C
A
1
／
2
遺
伝
子
の
検
査
を
健
康
保
険
で
実

施
可
能
に
な
り
ま
し
た
。
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臨
床
遺
伝
セ
ン
タ
ー

❶
が
ん
ゲ
ノ
ム
医
療

　ゲ
ノ
ム
や
遺
伝
子
の
検
査
は
、
私
た
ち
の
健
康
や

未
来
を
よ
り
良
く
す
る
た
め
の
ツ
ー
ル
で
す
。
し
か

し
、
そ
れ
を
ど
の
よ
う
に
使
う
か
、
ど
こ
ま
で
調
べ

る
べ
き
か
と
い
っ
た
倫
理
的
な
問
題
も
考
え
な
け
れ

ば
な
り
ま
せ
ん
。
個
人
の
プ
ラ
イ
バ
シ
ー
を
尊
重
し

つ
つ
、
正
し
い
情
報
を
提
供
し
て
く
れ
る
専
門
職
と

相
談
し
な
が
ら
、
自
分
に
と
っ
て
最
良
の
選
択
が
で

き
る
よ
う
「
臨
床
遺
伝
セ
ン
タ
ー
」
が
お
手
伝
い
し

ま
す
。

　が
ん
は
様
々
な
遺
伝
子
の
変
異
に
よ
っ
て
起
こ
る

病
気
で
、
そ
の
変
異
は
患
者
さ
ん
お
一
人
ご
と
に
異

な
り
ま
す
。
が
ん
ゲ
ノ
ム
医
療
は
「
が
ん
遺
伝
子
パ

ネ
ル
検
査
」
を
用
い
て
、
が
ん
の
遺
伝
子
異
常
に
対

応
す
る
よ
う
な
治
療
薬
の
情
報
を
提
供
し
て
診
療
に

役
立
て
ま
す
。

　臨
床
遺
伝
専
門
医
お
よ
び
遺
伝
カ
ウ
ン
セ
ラ
ー
が

主
体
と
な
り
、
遺
伝
に
つ
い
て
の
疑
問
や
不
安
を

持
っ
て
い
る
方
を
サ
ポ
ー
ト
し
て
い
ま
す
。
具
体
的

に
は
、
遺
伝
に
関
連
し
た
病
気
や
そ
の
可
能
性
に
つ

い
て
、
患
者
さ
ん
や
そ
の
家
族
が
理
解
し
、
納
得
で

き
る
よ
う
に
情
報
提
供
を
行
い
ま
す
。
そ
し
て
、
治

療
や
健
康
管
理
、
遺
伝
子
検
査
に
は
ど
の
よ
う
な
選

択
肢
が
あ
る
の
か
、
ご
家
族
に
ど
の
よ
う
な
影
響
が

あ
る
の
か
な
ど
の
、
良
い
面
や
難
し
い
面
を
理
解
し

て
い
た
だ
い
た
上
で
最
善
の
決
定
を
下
せ
る
よ
う
に

支
援
し
ま
す
。

　必
要
に
応
じ
て
遺
伝
子
検
査
を
提
案
し
、
内
容
や

意
義
を
説
明
し
ま
す
。
検
査
結
果
が
出
た
後
、
そ
の

結
果
が
何
を
意
味
す
る
の
か
を
説
明
し
ま
す
。

▼
遺
伝
子
検
査
の
説
明
と
結
果
の
解
釈

　患
者
さ
ん
の
状
況
に
応
じ
て
、
治
療
法
や
予
防
策

に
つ
い
て
の
情
報
を
提
供
し
ま
す
。
ま
た
、
必
要
に

応
じ
て
他
の
専
門
家
と
の
連
携
も
行
い
ま
す
。

▼
治
療
や
予
防
の
選
択
肢
の
提
供

　遺
伝
に
関
す
る
情
報
を
知
る
こ
と
は
、
時
に
不
安

や
ス
ト
レ
ス
を
引
き
起
こ
す
こ
と
が
あ
り
ま
す
。
患

者
さ
ん
や
家
族
の
気
持
ち
に
寄
り
添
い
、
安
心
し
て

相
談
で
き
る
環
境
を
提
供
し
ま
す
。

▼
心
理
的
サ
ポ
ー
ト

【
遺
伝
カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
の
相
談
内
容
例
】

●
家
族
に
複
数
人
同
じ
病
気
と
診
断
さ
れ
て
お
り
、

不
安

●
遺
伝
性
の
病
気
と
言
わ
れ
た
の
で
詳
し
く
知
り
た
い

●
上
の
子
が
先
天
性
の
病
気
で
、
次
の
子
に
も
影
響

す
る
の
か
心
配

●
主
治
医
か
ら
遺
伝
カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
を
勧
め
ら
れ
た

❸
遺
伝
相
談

❷
遺
伝
外
来
（
小
児
科
）

　神
経
筋
疾
患
、
代
謝
内
分
泌
疾
患
、
循
環
器
疾
患
、

様
々
な
疾
患
に
対
応
し
て
い
ま
す
。
ま
た
、
保
険
適

用
の
あ
る
先
天
性
疾
患
の
検
査
は
も
ち
ろ
ん
、
研
究

に
参
加
す
る
形
で
保
険
診
療
と
し
て
行
え
な
い
一
部

の
疾
患
の
検
査
も
可
能
で
す
。
複
数
の
病
院
で
検
査

し
て
も
病
気
の
原
因
が
分
か
ら
な
い
場
合
に
も
、
網

羅
的
に
遺
伝
学
的
検
査
を
行
う
こ
と
が
可
能
で
す
。

【
遺
伝
カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
の
内
容
】

▼
家
族
歴
の
確
認

　患
者
さ
ん
や
ご
家
族
の
病
気
の
履
歴
を
確
認
し
、

病
気
の
原
因
や
可
能
性
を
理
解
し
ま
す
。

まつだ・あかり

遺伝カウンセリング課
遺伝カウンセラー

松田  明香里
ゆきさわ・せいご

臨床遺伝センター長（兼）
化学療法科主任診療科長
臨床遺伝専門医、がん薬物療法専門医

行澤  斉悟
うちだ・のぼる

臨床遺伝専門医
小児科専門医
内分泌代謝科専門医

内田   登
まつだ・あかり

遺伝カウンセリング課
遺伝カウンセラー

松田  明香里
皆さまの遺伝に関する不安や悩みを共

に解消し、最適な選択をサポートいたし

ます。お気軽にご相談ください。

ゆきさわ・せいご

臨床遺伝センター長（兼）
化学療法科主任診療科長
臨床遺伝専門医、がん薬物療法専門医

行澤  斉悟
がんゲノム医療と遺伝性疾患は密接に関

係しているため、総合的な対応をしてい

きます。

うちだ・のぼる

臨床遺伝専門医
小児科専門医
内分泌代謝科専門医

内田   登
小児の先天性疾患のみでなく、成人発症

する体質の検査や周産期の遺伝カウンセ

リングにも対応させていただきます。

主要スタッフ

　がん遺伝子パネル検査は、がん細胞に起きている遺伝子の変化を調べ、さらなる有効薬剤の探
索のために実施する検査です。患者さんのがん組織や血液を使って、ゲノムDNAを抽出し、がん
に関連する 100 種類以上の遺伝子変異（遺伝子の変化）を一度に確認します。遺伝子変異によっ
ては、有効性が期待できる薬剤が分かる場合があります。

　がん細胞の遺伝子変異が検出され、その変異に対する治療薬や治験・臨床試験の情報を得るこ
とができる可能性があります。一方で、遺伝子に変異が見つからない場合や、変異が見つかって
も治療に使用できる薬剤がない場合もあります。
　また、遺伝性腫瘍に関連する遺伝子変異（生まれつきがんに罹りやすい体質）が指摘されるこ
ともあります。この場合、遺伝カウンセリングを受けていただき、確認検査など必要な対応を相
談することが大切です。

がんパネル検査でわかること

がん遺伝子パネル検査とは？
Check !

が
ん
遺
伝
子
パ
ネ
ル
検
査
の
流
れ

がん・遺伝に関する
不安や疑問がある場
合は、まずは主治医
にご相談ください。

もっと詳しく知りた
い方は臨床遺伝セン
ター特設ページをご
覧ください。

相談希望の場合相談希望の場合相談希望の場合

皆さまの遺伝に関する不安や悩みを共

に解消し、最適な選択をサポートいたし

ます。お気軽にご相談ください。

がんゲノム医療と遺伝性疾患は密接に関

係しているため、総合的な対応をしてい

きます。

小児の先天性疾患のみでなく、成人発症

する体質の検査や周産期の遺伝カウンセ

リングにも対応させていただきます。




