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内容

遺伝情報 染色体 遺伝子 DNA
家系図の書き方 家系図は生きています：経時的変
化を更新していきます

遺伝形式 常染色体優性/劣性遺伝 X連鎖性劣性
/優性遺伝 ミトコンドリア遺伝

浸透率 浸透率=罹患症状を持つ人/遺伝子変異
を持つ人

表現促進現象 世代が下がるにつれて、発症年齢が
下がり、重症化が増す現象

家系図は大切な情報源です

https://www.meijo-u.ac.jp/sp/meijoresearch/feature/01.htmlWhat‘s ゲノム編集？改変

遺伝情報とは・・・染色体＞＞遺伝子＞DNAを指します。
37兆個の細胞からなる

情報はDNAの塩基
（A、T、G、C）配列により
コードされます
このコードはトリプレット（3塩基）
で示されます
トリプレットリピート病
CAGリピート伸長：DRPLA/SCA3/

ハンチントン病
CTGリピート身長：筋強直性ジストロフィー

2万数千個

30億塩基対

https://iwiz-chie.c.yimg.jp/im_sigg5maXdxzM7ET2YH..OzPY5g---x320-y320-exp5m-n1/d/iwiz-chie/ans-222880453

男女ともに
1対2本存在します
1本は母由来
1本は父由来の遺伝情報
です

XYは男性
XXは女性を表現し
ます

1番から22番までを常染色
体と言います
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括弧内の数は
染色体上の遺伝子数
を示します

人の遺伝子は約
2万個存在します

(1592) (710) (701) (1098) (78)(337)

1番染色体には2610個の遺
伝子が存在している

性染色体を除き、一番小さな
21番染色体は337個の遺伝
子が存在します
遺伝子の数が少ないゆえに、ト
リソミー状態でもこの世に生を
育む事ができるのです

図2.8

遺伝子の数が少ない
13.18.21番トリソーミーは生
命として育む事ができます

染色体上の遺伝子の数を示しています

染色体の大きなものから小さいものへ順に並んでいます

一番大きいのは1番染色体
一番小さいのは21番染色体

同じ15q11.2-q13の位置の欠失でも父方/母方で症状が異なります

染色体の位置 地図上の番地の様な役割を示しています

アンジェルマン症候群：
母方15q11.2-q13欠失

基礎から学ぶ遺伝看護学 羊土社より改変

←短腕:p

←長腕:q

A a

B ｂ

C ｃ

a

ｂ

ｃ

遺伝型:相同染色体上
の遺伝子がある場所

A

B

C

ハプロタイプ:

父方 母方

アレルの組合せ

アレル:相同染色体上
の対になっている遺伝
子同士

プラダ―ウイリー症群:
父方15q11-q13欠失

https://ja.wikipedia.org/wiki/プラダー・ウィリー症候群 https://ja.wikipedia.org/wiki/アンジェルマン症候群
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同じ15q11.2-q13の位置の欠失でも父方/母方で症状が異なります

アンジェルマン症群：
母方15q11.2-q13欠失

プラダ―ウイリー症群:
父方15q11-q13欠失

アンジェルマン症群：

染色体の位置模式図 地図上の番地の様な役割を示しています

https://ja.wikipedia.org/wiki/プラダー・ウィリー症候群 https://ja.wikipedia.org/wiki/アンジェルマン症候群

(1,2,3)アラビア数字）

（Ⅰ,Ⅱ：ローマ数字）

（いとこ婚）

P:Proband ;発端者

一般的な家系図記号・定義・略語１

罹患している方を
黒く塗ります

家系内で初めて
症状が出た方
亡くなった方は
右肩から斜線を
引きます

一般的な家系図記号・定義・略語2

2回の婚姻歴を示しています

性別不明のため
菱形で表示
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基礎から学ぶ遺伝看護学 羊土社

夫婦関係(パートナー)は基本男性を左、
女性を右に記載する

兄弟姉妹は、出生順に左から
右に向かって並べる

⁂最低３世代分の家族歴を聴取する

家系図の基本的には親子、兄弟、夫婦など最低三世代は聞き取ります

発端者や来談者を書いてみると・・・

基礎から学ぶ遺伝看護学 羊土社より改変

夫婦（パートナーの）関係にある男性
を左、女性を右に置く

兄弟姉妹は、出生順に左から
右に向かって並べる

CL:クライアント
；来談者

⁂罹患していない血縁者情報も聞き取る
⁂父方母方それぞれの家族歴を聞き取る

⁂最低３世代分の家族歴を聴取する

P:Proband ;
発端者

(AD)

1 2

1 2 3 4 5 6

1 2 3 4 5 6

Ⅰ

Ⅱ

Ⅲ

常染色体優性遺伝 Autosomal Dominant:ADとは 代々家系内に発症者が存在する様に見えることが

あります

50％の確率で病気に関係
する遺伝子変異が伝わりま
す
罹患者の男女差はありませ
ん
病気もしくはその病気の原
因となる遺伝子の変異は
世代ごとに発現します
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常染色体優性遺伝 Autosomal Dominant:ADとは 代々家系内に発症者が存在する様に見えることが

あります

50％の確率で病気に関係
する遺伝子変異が伝わりま
す
罹患者の男女差はありませ
ん
病気もしくはその病気の原
因となる遺伝子の変異は
世代ごとに発現します

優性遺伝の疾患の場合、１つの家族
に現れる症状にばらつきが出ることもあ
ります。親(Ⅱー2)は病気とは思えな
いごく軽い症状のこともありますが、子
ども世代（Ⅲー2.3）で強く症状が出
る事(表現促進現象)で親世代の遺
伝学的素因(本来は黒塗り）を知る
ことがあります。このような場合に一見、
隔世遺伝のように見えます

(AD)

1 2

1 2 3 4 5 6

1 2 3 4 5 6

Ⅰ

Ⅱ

Ⅲ

常染色体優性遺伝(AD)の特徴は・・・

• どの世代にも罹患者が存在します
• 各罹患者は罹患した親を持ちます
• 男女等しくいずれの性の子も受け
継ぐ可能性があります

• 罹患した親のどの子も、その形質
を受け継ぐリスクは50%です

• 罹患していない正常な親から子へ
は、疾患を受け継ぎません

• 弧発例の大部分は新生突然変
異によるものと考えられます

発症リスク

常染色体劣性遺伝 Autosomal Reccessive:AR疾患には
脊髄性筋萎縮症（SMA) 福山型先天性筋ジストロフィー ライソゾーム病等あります

絶対保因者

AR-3
保因者親（Ａａ）

Ａ ａ

保因者
親

（Ａａ）

Ａ
ＡＡ
正常

Ａａ
保因者

ａ
Ａａ

保因者
ａａ
罹患

A a

A
AA　　
正常

Aa　
保因
者

A
AA　　
正常

Aa
保因
者

AR-2 保因者親（Aa)

正常親　
(aa)

AR-3

AR-2

aa

片方のアレル(Aa)で
の変化では発症しま
せん

両アレル(aa)に
変化があると
発症します
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 2人以上の家系員に出現するならば、典型的には同胞群にのみ見られ、
両親、子、他の血縁者には見られません

 男女が等しく罹患する可能性があります
 罹患した子どもの両親は、無症候性保因者です
 罹患者の両親は近親性を持つことがあります
（いとこ婚など）
 発端者の同胞の再発率はそれぞれ1/4です

常染色体劣性遺伝(AR)の特徴は・・・

A a

A AA
正常

Aa
保因者

A
AA
正常

Aa
保因者

AR-2 保因者（Aa)

正常
(aa)

浸透率とは 表現促進現象とは

• 浸透率=罹患症状を持つ人/遺伝子
変異を持つ人

遺伝子型がわかれば、正しい浸透率
がわかる

ほぼ100%：脊髄小脳失調症6型・
ハンチントン病

不完全浸透：BAYESの定理で計算

• 世代が下がるにつれて、発症年齢が
下がり、重症化が増す現象

1）男性を介して：ハンチントン病
2）女性を介して：筋強直性ジスト
ロフィー

Ｘ連鎖劣性遺伝ＸＸ
X

Ｘ連鎖劣ＸＸＸ連鎖劣Ｘ連Ｘ連
XXX－

劣性劣鎖劣連鎖連
－
劣性劣鎖劣鎖連鎖

－－－linked
遺伝性遺性

linkedlinkedlinked
遺伝遺性遺

linkedlinkedlinked recessive(XR) 基本の型を解釈するには
次の様な3つのパターンが

考えられます
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1）男性を介して：ハンチントン病
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ロフィー

Ｘ連鎖劣性遺伝
X－linked recessive(XR) 基本の型を解釈するには

次の様な3つのパターンが
考えられます

X’Y XY X’X X’X’ X’Y X’X XY XX

X’Y X’X XY XY X’X XY

X’Y XX

XR-1
罹患父（Ｘ’Ｙ）

Ｘ’ Ｙ

正常
母

（ＸＸ）

Ｘ
Ｘ’Ｘ

保因者
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ
X’X

保因者
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ連鎖劣性遺伝
X
Ｘ連鎖Ｘ連鎖ＸＸ
XX－

鎖劣性鎖連鎖Ｘ連Ｘ
－
鎖劣性鎖連鎖連Ｘ連

－－－linkedXX linkedlinkedlinkedlinkedlinkedlinkedX linkedlinkedlinked
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR
recessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR-
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR-1)

XRｰ1の例

XR-1 父親が罹患者の場合：娘はみな保因者となります

罹患父と正常母との間には、
父のYを受け継ぐため正常男性、
変異X’を受け継いだ全ての
女性が保因者になります

XR-1：罹患父と正常母の場合

X’Y XY X’X X’X’ X’Y X’X XY XX

X’Y X’X XY XY X’X XY

X’Y XX
XR-2

正常父（ＸＹ）

Ｘ Ｙ

保因者
母

(ＸＸ’)

Ｘ
ＸＸ
正常
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ’

ＸＸ’
保因
者女
性

Ｘ’Ｙ
罹患
男性

XRｰ2の例

XR-2 母親が保因者の場合：男子の1/2で罹患者、女子の1/2が保因者となります

Ｘ連鎖劣性遺伝
X
Ｘ連鎖Ｘ連鎖ＸＸ
XX－

鎖劣性鎖連鎖Ｘ連Ｘ
－
鎖劣性鎖連鎖連Ｘ連

－－－linkedXX linkedlinkedlinkedlinkedlinkedlinkedX linkedlinkedlinked
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR
recessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR-
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR-2)

正常父と保因者母の間に
は保因者母のX’変異を受
け継いだ保因者女性、罹
患男性と、正常男生、正
常女性の4組のパターンが
生まれます

XR-2：正常父と保因者母の場合

Ｘ連鎖劣性遺伝
X
Ｘ連鎖Ｘ連鎖ＸＸ
XX－

鎖劣性鎖連鎖Ｘ連Ｘ
－
鎖劣性鎖連鎖連Ｘ連

－－－linkedXX linkedlinkedlinkedlinkedlinkedlinkedX linkedlinkedlinked
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR
recessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR-
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR(XR(XR-3)

罹患父と保因者母との間罹患父と保因者母との間
には罹患男性、罹患女性、には罹患男性、罹患女性、には罹患男性、罹患女性、
保因者女性、正常男性の保因者女性、正常男性の保因者女性、正常男性の
パターンが生まれます

X’Y XY X’X X’X’ X’Y X’X XY XX

X’Y X’X XY XY X’X XY

X’Y XX

XR-3
罹患父（Ｘ’Ｙ）

Ｘ’ Ｙ

保因
者母
（ＸＸ’）

Ｘ

Ｘ’Ｘ ＸＹ

保因者
女性

正常
男性

Ｘ’

Ｘ’Ｘ’ Ｘ’Ｙ

罹患
女性

罹患
男性

XRｰ3の例

XR-3：罹患父と保因者母の場合
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X’Y XY X’X X’X’ X’Y X’X XY XX

X’Y X’X XY XY X’X XY

X’Y XX

XR-3
罹患父（Ｘ’Ｙ）

Ｘ’ Ｙ

保因
者母
（ＸＸ’）

Ｘ

Ｘ’Ｘ ＸＹ

保因者
女性

正常
男性

Ｘ’

Ｘ’Ｘ’ Ｘ’Ｙ

罹患
女性

罹患
男性

XR-1
罹患父（Ｘ’Ｙ）

Ｘ’ Ｙ

正常
母

（ＸＸ）

Ｘ
Ｘ’Ｘ

保因者
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ
X’X

保因者
女性

ＸＹ
正常
男性

XR-2
正常父（ＸＹ）

Ｘ Ｙ

保因者
母(ＸＸ’)

Ｘ
ＸＸ
正常
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ’
ＸＸ’

保因者
女性

Ｘ’Ｙ
罹患
男性

Ｘ連鎖劣性遺伝
X
Ｘ連鎖Ｘ連鎖ＸＸ
XX－

鎖劣性鎖連鎖Ｘ連Ｘ
－
鎖劣性鎖連鎖連Ｘ連

－－－linkedXX linkedlinkedlinkedlinkedlinkedlinkedX linkedlinkedlinked
recessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessiverecessive
(XR)

XRｰ1の例

XRｰ3の例

XRｰ2
の例

XR-1 父親が罹患者の場合：娘はみな保因者となります
XR-2 母親が保因者の場合：男子の1/2で罹患者、女子の1/2に保因者となります

3
罹患父（ ’ ）

3組のパターンが考えられます

X連鎖性劣性遺伝 Xlinked resseccive:XR
デュシャンヌ型/ベッカー型筋ジストロフィー・副腎白質ジストロフィー・血友病A,B
・緑赤色覚異常等があります

• 発生率としては女性より男性の方が多いです
（罹患者はほとんどが男性）

• X染色体を2つもつ女性は、通常は罹患しないが、時に男性より軽い症状を呈し
発症することがあります

• 通常は父から息子への直接伝達はないが、罹患した男性から娘すべてに伝達され
ます

• 保因者女性を通じて何世代も伝達されることがあります
• 孤発例の場合は新生突然変異によるものがかなり存在します

Ｘ連鎖優性遺伝 XX－－－－－linkedlinkedlinked dominance(XD)
基本の型を解釈するには
次の様な2つのパターンが

考えられます
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X’Y XY X’X X’X’ X’Y X’X XY XX

X’Y X’X XY XY X’X XY

X’Y XX

XR-3
罹患父（Ｘ’Ｙ）

Ｘ’ Ｙ

保因
者母
（ＸＸ’）

Ｘ

Ｘ’Ｘ ＸＹ

保因者
女性

正常
男性

Ｘ’

Ｘ’Ｘ’ Ｘ’Ｙ

罹患
女性

罹患
男性

XR-1
罹患父（Ｘ’Ｙ）

Ｘ’ Ｙ

正常
母

（ＸＸ）

Ｘ
Ｘ’Ｘ

保因者
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ
X’X

保因者
女性

ＸＹ
正常
男性

XR-2
正常父（ＸＹ）

Ｘ Ｙ

保因者
母(ＸＸ’)

Ｘ
ＸＸ
正常
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ’
ＸＸ’

保因者
女性

Ｘ’Ｙ
罹患
男性

Ｘ連鎖劣性遺伝
X－linked
recessive
(XR)

XRｰ1の例

XRｰ3の例

XRｰ2
の例

XR-1 父親が罹患者の場合：娘はみな保因者となります
XR-2 母親が保因者の場合：男子の1/2で罹患者、女子の1/2に保因者となります

3組のパターンが考えられます

X連鎖性劣性遺伝 Xlinked resseccive:XR
デュシャンヌ型/ベッカー型筋ジストロフィー・副腎白質ジストロフィー・血友病A,B
・緑赤色覚異常等があります

• 発生率としては女性より男性の方が多いです
（罹患者はほとんどが男性）

• X染色体を2つもつ女性は、通常は罹患しないが、時に男性より軽い症状を呈し
発症することがあります

• 通常は父から息子への直接伝達はないが、罹患した男性から娘すべてに伝達され
ます

• 保因者女性を通じて何世代も伝達されることがあります
• 孤発例の場合は新生突然変異によるものがかなり存在します

Ｘ連鎖優性遺伝 X－linked dominance(XD)
基本の型を解釈するには
次の様な2つのパターンが

考えられます

X’ Y XX

XY XY X’ X XY X‘X

XY X’X X’Y XY XX
(致死)

X‘X XY XX XX XY XY XX

XD-1
Ｘ' Ｙ

ＸＹ
正常
男性

XDｰ1
罹患父（Ｘ'Ｙ）

正常
母
ＸＸ

Ｘ
Ｘ'Ｘ
罹患
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ
Ｘ'Ｘ
罹患
女性

Ｘ連鎖優性遺伝 XX－
XD 1XDXDXD
－

1XD-XDXD-XD
－－－linkedlinkedlinked dominance(XDdominance(XDdominance(XD-dominance(XDdominance(XD-1)

( )

罹患父のX’ を受け継いだ
女性が罹患者となります

X’ Y XX

XY XY X’ X XY X‘X

XY X’X X’Y XY XX
(致死)

X‘X XY XX XX XY XY XX

XD-2

Ｘ ＹXD‐2
正常父（ＸＹ）

罹患母
( ＸＸ’)

Ｘ
ＸＸ
正常
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ’
ＸＸ’
罹患
女性

Ｘ’Ｙ
罹患
男性

(致
死？)

Ｘ連鎖優性遺伝 XX－－－－－linked
XD 2

linkedlinked dominance(XDdominance(XDdominance(XD-
父（ＸＹ常父正常

dominance(XD
父（Ｘ父常父常正常

dominance(XD-2)

罹患母からX‘を受け継ぎ
胎生致死の罹患男性がいると、
罹患女性、正常男性、正常女性
の組み合わせが1：1：1となります

X’ Y XX

XY XY X’ X XY X‘X

XY X’X X’Y XY XX
(致死)

X‘X XY XX XX XY XY XX

XD-1

XD-2

Ｘ' Ｙ

ＸＹ
正常
男性

XDｰ1
罹患父（Ｘ'Ｙ）

正常
母
ＸＸ

Ｘ
Ｘ'Ｘ
罹患
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ
Ｘ'Ｘ
罹患
女性

Ｘ連鎖優性遺伝 XX－－
1XD-XDXD-XD

－－－linkedlinkedlinked dominance(XD)

( )

罹患父のX’ を受け継いだ
女性が罹患者となります

罹患母からX‘を受け
継いだ罹患女性、
胎生致死の罹患男性、
正常男性、正常女性の
組み合わせとなります

Ｘ ＹXD‐2
正常父（ＸＹ）

罹患母
( ＸＸ’)

Ｘ
ＸＸ
正常
女性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ’
ＸＸ’
罹患
女性

Ｘ’Ｙ
罹患
男性

(致
死？)
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X連鎖性優性遺伝 Xlinked dominance:XD
罹患父からの受け継ぎ（XD-1)

 罹患女性と正常男性の間に生まれる
のは、(胎生致死がみられる）罹患男
性、正常男性、罹患女性、正常女性
の4つのパターンがあります

 家系的には罹患男性は胎生致死の
ケースもあり、罹患女性が女性に受け
継いだように見えます

 家系パターンは常染色体優性遺伝の
場合と同じになります

 罹患男性と正常女性との間には、罹患
女性および正常男性が生まれます
（もっぱら女性発症）

 罹患女性は軽症発症である事が多い
ようです

 家系パターンは常染色体優性遺伝の
場合と同じになります

罹患母からの受け継ぎ（XD-2)

 罹患男性と正常女性との間には、罹患
女性および正常男性が生まれます
（もっぱら女性発症）

 罹患女性の子は、男女ともに罹患リスク
が50％となります

 罹患女性と正常男性の間に生まれるの
は、 (胎生致死がみられる）罹患男性、
正常男性、罹患女性、正常女性の4つ
のパターンがあります

 家系パターンは常染色体優性遺伝の場
合と同じになります

 発生率としては女性より男性の方が多いで
す（患者はほとんどがXが一つだけの男性）

 X染色体を2つもつ女性は、通常は罹患し
ないが、時に男性より軽い症状を呈し発症
することがあります

 通常は父から息子への直接伝達はないが、
罹患した男性から娘すべてに伝達されます

 保因者女性を通じて何世代も伝達されるこ
とがあります

 孤発例の場合は新生突然変異によるもの
がかなり存在します

X連鎖性優性遺伝 X連鎖性劣性遺伝

家系図
• 家系図

正確な診断の助けになります
予後の推定が可能となります
遺伝疾患の発症前診断や発症
予防が可能となります

情報収集や心理的サポートの必
要性を判断するのに役立ちます

遺伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC)診療の手引き

• 家系図をとるにあたってのコツは

1）血縁者およびその配偶者、特に遠縁の
情報を集めるには、固有名詞、住まい、出
身地を聞いておくと次の血縁者を聞くときの
ヒントとなります
2）いま問題になっている遺伝性疾患に関
係ある事項のみならず，関係ないと思われ
る情報もできるだけ詳細に集めます
3）流産、死産、新生児期あるいは乳児
期などの死亡や事故死等の情報は時に
非常に重要となります

－ 14 －



X連鎖性優性遺伝 Xlinked dominance:XD
罹患父からの受け継ぎ（XD-1)

 罹患女性と正常男性の間に生まれる
のは、(胎生致死がみられる）罹患男
性、正常男性、罹患女性、正常女性
の4つのパターンがあります

 家系的には罹患男性は胎生致死の
ケースもあり、罹患女性が女性に受け
継いだように見えます

 家系パターンは常染色体優性遺伝の
場合と同じになります

 罹患男性と正常女性との間には、罹患
女性および正常男性が生まれます
（もっぱら女性発症）

 罹患女性は軽症発症である事が多い
ようです

 家系パターンは常染色体優性遺伝の
場合と同じになります

罹患母からの受け継ぎ（XD-2)

 罹患男性と正常女性との間には、罹患
女性および正常男性が生まれます
（もっぱら女性発症）

 罹患女性の子は、男女ともに罹患リスク
が50％となります

 罹患女性と正常男性の間に生まれるの
は、 (胎生致死がみられる）罹患男性、
正常男性、罹患女性、正常女性の4つ
のパターンがあります

 家系パターンは常染色体優性遺伝の場
合と同じになります

 発生率としては女性より男性の方が多いで
す（患者はほとんどがXが一つだけの男性）

 X染色体を2つもつ女性は、通常は罹患し
ないが、時に男性より軽い症状を呈し発症
することがあります

 通常は父から息子への直接伝達はないが、
罹患した男性から娘すべてに伝達されます

 保因者女性を通じて何世代も伝達されるこ
とがあります

 孤発例の場合は新生突然変異によるもの
がかなり存在します

X連鎖性優性遺伝 X連鎖性劣性遺伝

家系図
• 家系図

正確な診断の助けになります
予後の推定が可能となります
遺伝疾患の発症前診断や発症
予防が可能となります

情報収集や心理的サポートの必
要性を判断するのに役立ちます

遺伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC)診療の手引き

• 家系図をとるにあたってのコツは

1）血縁者およびその配偶者、特に遠縁の
情報を集めるには、固有名詞、住まい、出
身地を聞いておくと次の血縁者を聞くときの
ヒントとなります
2）いま問題になっている遺伝性疾患に関
係ある事項のみならず，関係ないと思われ
る情報もできるだけ詳細に集めます
3）流産、死産、新生児期あるいは乳児
期などの死亡や事故死等の情報は時に
非常に重要となります

家系図からわかる情報
•疾患の遺伝形式が理解でき、クライエント（患者）と家族との関
係性がわかります
妊娠、出産、流産・死産・事故死などの情報
疾患が隠れている可能性
遺伝学的検査や診断を受けているかの情報

•遺伝性の疾患か、疾患の遺伝形式が推定されます
常染色体優性遺伝/劣性遺伝・X連鎖性優性遺伝/劣性遺伝

•疾患の予後が想像できます(若年性・高齢発症・症状の概要)
脊髄小脳変性症では疾患番号により症状が異なります

•家系員の遺伝的罹患リスクが推測されます

家系図作成練習
常染色体優性遺伝の症例

1. 私は43歳男性です。38歳の弟が1人います
2. 妻は3人姉妹の末っ子です
3. 妻43歳との間に10歳の息子がいます。私の様に転びやすい、走るのが遅い、つま先立ちで
歩くといった特徴があります

4. 弟には10歳女子、8歳男子と12週で流産した子がいました
5. 父と弟と私は足・足趾の変形がありますが、父と弟は水泳をやっていたので、私
のようなバランスの悪い歩き方はしていません。私は歩き方からCharcot-
Marie-Tooth病（CMT)を疑われています

6. 父は60代で胃がんで亡くなりました。母は65歳で健在です
7. 自分の子ども時代の事を思い出すと息子と同じような状況であったため、遺伝学的検査を
受けてちゃんとした診断を受けたいと思います

遺伝学的検査の結果報告です
Charcot-Marie-Tooth病（CMT) 常染色体優性遺伝

PMP22 遺伝子 FISH結果
＊遺伝子の重複を示す3本のシグナルが見られます(本来は2本）
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心理社会的側面 常染色体優性遺伝の場合は

 父や弟と同じ足の形、息子も似た形、遺
伝かな？

 自分は弱い。でも父や弟は体を鍛えてい
るから精神的に強い。体を鍛えていたら
違うのか？

 走るのが遅かった
 子どもが同じような歩き方や走り方だが、
病気だったら叱咤激励して無理をさせたく
ない

 子どもの検査をしたほうが良いのか

検査前の気持ち 遺伝学的検査の結果を受けて
 遺伝子の変化がわかった
(父や弟の遺伝学的検査を行っていないので、可
能性はあるが、3人が同じ遺伝子変化があるとは確
定できない）
 原因がわかり安堵し、病気によるもので自分を責
めなくてよいと思えた

 親の立場として、子どもの事が心配
 子どもの遺伝学的検査は、子ども自身の意思を
尊重して行われるものです

（一般的に、未成年者や症状のない人の検査は
実施しません。家系内の遺伝子変化の部位がわ
かっていれば、血縁者の検査はその変化の部位を調
べれば結果は容易にわかります）

家系図作成の練習
常染色体劣性遺伝の症例

1.私は28歳女性です。夫は32歳です
2.私たちの第一子が１歳でjeune症候群と診断されました。手足が短く、左右非対
称な胸郭や体幹などの症状があります

3.私たち家系には同じような病気の人はいないため、遺伝子検査を受けました
4.我々両親がそれぞれに病的変異をもっていて、その両方が子に受け継がれ症状が出
たようです

5.次子の希望がありますが、健康な子供に恵まれるでしょうか

常染色体劣性遺伝

Jeune症候群(別名：窒息性胸郭異形成)は、胸郭低
形成に肝、腎、四肢等に種々の先天奇形を伴う常染色
体劣性遺伝の疾患で、その発生頻度は100000人〜
130000人に1人とされている

JEUNE症候群
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心理社会的側面 常染色体優性遺伝の場合は

 父や弟と同じ足の形、息子も似た形、遺
伝かな？

 自分は弱い。でも父や弟は体を鍛えてい
るから精神的に強い。体を鍛えていたら
違うのか？

 走るのが遅かった
 子どもが同じような歩き方や走り方だが、
病気だったら叱咤激励して無理をさせたく
ない

 子どもの検査をしたほうが良いのか

検査前の気持ち 遺伝学的検査の結果を受けて
 遺伝子の変化がわかった
(父や弟の遺伝学的検査を行っていないので、可
能性はあるが、3人が同じ遺伝子変化があるとは確
定できない）
 原因がわかり安堵し、病気によるもので自分を責
めなくてよいと思えた

 親の立場として、子どもの事が心配
 子どもの遺伝学的検査は、子ども自身の意思を
尊重して行われるものです

（一般的に、未成年者や症状のない人の検査は
実施しません。家系内の遺伝子変化の部位がわ
かっていれば、血縁者の検査はその変化の部位を調
べれば結果は容易にわかります）

家系図作成の練習
常染色体劣性遺伝の症例

1.私は28歳女性です。夫は32歳です
2.私たちの第一子が１歳でjeune症候群と診断されました。手足が短く、左右非対
称な胸郭や体幹などの症状があります

3.私たち家系には同じような病気の人はいないため、遺伝子検査を受けました
4.我々両親がそれぞれに病的変異をもっていて、その両方が子に受け継がれ症状が出
たようです

5.次子の希望がありますが、健康な子供に恵まれるでしょうか

常染色体劣性遺伝

Jeune症候群(別名：窒息性胸郭異形成)は、胸郭低
形成に肝、腎、四肢等に種々の先天奇形を伴う常染色
体劣性遺伝の疾患で、その発生頻度は100000人〜
130000人に1人とされている

JEUNE症候群

 次子希望あり
 こどもの成長はどんなだろうか

 次子においても、同じような心配をしたくない

 健康な子供が欲しい

 両親それぞれの変化のある遺伝子が子どもに
受け継がれた

 今は子どもの体調が安定するのを願っている
 他のお友達の情報があれば子どもの将来が
想定できてうれしい

 ある程度生活が落ち着いたら二人目を真剣
に考えたいと夫と話している

 出生前か着床前診断を考慮している

検査前の気持ち 遺伝学的検査の結果を受けて

心理社会的側面 常染色体劣性遺伝の場合は

家系図作成練習
常染色体優性遺伝の症例2

1. 私は80歳女性です。ハンチントン病と診断を受けています。夫が先日脳梗塞が原因で81歳で亡くなりました
2. 私たち夫婦には二人の息子がいます。51歳の長男は結婚していますが、48歳の次男は自宅で私の介護をしてくれてい
ます

3. 私は4人兄弟で大酒飲みだった長男は50代で発症57歳で肝硬変で亡くなりました
4. 次兄81歳は、生理学的検査で同じく診断を受けていて、今は車いす生活をしています
5. 私は3番目のきょうだいになりますが、8年位前から症状が出て2015年にHTT遺伝子検査を受けて診断が付きました
6. 妹は75歳ですが、疎遠となっているため、現状はわかりません
7. 母と母の妹が同じ病気だったようです。二人とももう亡くなっています。母もお酒好きで、ふらついたりするのはお酒のせいか
と思っていました

8. 母の長兄は若くして戦死したのですが、その3人のこどもの上2人が50代から60代で発症しなくなっています
9. 甥や姪の発症した情報はありませんが、息子の事も心配です
10.息子は疾患の理解をしているので、「自分が病気になったときはなった時」と言っていますが、仕事もやめ私たち夫婦の介
護をしてくれているのでありがたいです。このまま自力で歩ける生活を続けたいです

若くして戦死されている場合、発症すること無く下の世代に受け継がれている可能性があります
この家系の中に発症者は多いが、高齢での発症者が多く見られます
CL家族のコメント「大酒のみの人が重症化している様に思う」と話されました
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遺伝学的検査の結果を受けて

家族(次男)の心理社会的側面
常染色体優性遺伝形式の場合

検査前の気持ち

 親戚の人の話から母の発症の可能性が高
いことを認識した

 発症前から介護の仕事に就こうと転職をし
た

 父親と二人の介護が必要となり仕事を辞
めた

 兄の独立後は自分が両親を看る

 息子として母の結果は受容できている
 どんな介護をすることでQOLを下げずに生活できるかを多方
面で相談した

 母にでできることは自分でさせている。母の大好きな晩酌も
続けている

 気になる時はいつでも相談できる心強いサポーターを探し当
てられた

 家系内の大酒飲みが重症化しているように思う
 母は女子会が好きなので、女性友達に頼んでご飯を食べ
に来て貰い楽しい語らいを心がけている

 自分にも発症リスクがあるのはわかっているが、なったらなった
時と思っている

参考文献
ネットで検索ダウンロード可能

家系図作成練習
X連鎖性劣性遺伝の症例

1. 私 田中 真は、67歳。弟 健は62歳です。私と弟は赤緑色弱があります
2. 私には息子38歳がいますが赤緑色弱ではありません
3. 弟には娘35歳と息子33歳がいますが、二人とも赤緑色弱があります
4. 女性の色弱は珍しいそうですが、弟の妻の父も赤緑色弱だということです
5. 健康食品とかで治るといわれて試してみましたが効果はありません
6. 弟は息子に「男の孫には必ず赤緑色弱がある」と話しているのですが、本当ですか
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遺伝学的検査の結果を受けて

家族(次男)の心理社会的側面
常染色体優性遺伝形式の場合

検査前の気持ち
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時と思っている

参考文献
ネットで検索ダウンロード可能
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X連鎖性劣性遺伝の症例
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2. 私には息子38歳がいますが赤緑色弱ではありません
3. 弟には娘35歳と息子33歳がいますが、二人とも赤緑色弱があります
4. 女性の色弱は珍しいそうですが、弟の妻の父も赤緑色弱だということです
5. 健康食品とかで治るといわれて試してみましたが効果はありません
6. 弟は息子に「男の孫には必ず赤緑色弱がある」と話しているのですが、本当ですか

この家系の基本家系図 X連鎖性劣性遺伝

XY X’X’ X’Y XX

XR-1
罹患父
（Ｘ’Ｙ）
Ｘ’ Ｙ

正常
母

（ＸＸ）

Ｘ

Ｘ’Ｘ
保因
者女
性

ＸＹ
正常
男性

Ｘ

X’X
保因
者女
性

ＸＹ
正常
男性

XX’ XX’ XY

X連鎖性劣性遺伝(XR-1)
家系図を紐解いていくと・・・

X’Y XX X’Y X’X

XR-1

XR-1

XR-1

X’Y XX

XY X’X’ X’Y XX

XX’ XX’ XY

X連鎖性劣性遺伝(XR-3)
家系図を紐解いていくと・・・

X’Y XX X’Y X’X

XR-3
罹患父（Ｘ’Ｙ）
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者母
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Ｘ
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保因者
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罹患
男性

XR-3
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XY X’X’ X’Y XX

XX’ XX’ XY

X連鎖性劣性遺伝(XR-4)
家系図を紐解いていくと・・・

X’Y XX X’Y X’X
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性
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X連鎖性劣性遺伝(XR)
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この家系からはXR-1 /XR-3/XR-4のパターンが考えられます
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追記しました
X連鎖性劣性遺伝形式は4つのパターンが存在します
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－ 20 －



XY X’X’ X’Y XX

XX’ XX’ XY
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追記しました
X連鎖性劣性遺伝形式は4つのパターンが存在します
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兄弟の心理社会的側面を予想する X連鎖性劣性遺伝形式の場合

兄の気持ち 弟の気持ち

 うちは子どもに遺伝していない  うちは男女ともに子どもに赤緑色覚異常がみられ
た。娘への遺伝は妻の父が同じ体質だったからとい
うのもわかっている

 弟のところには赤緑色覚異常の子がいなくて良い
なぁ

 この体質を治すために健康食品をいろいろ試した
 うちは息子に、孫(Ⅳｰ3)に遺伝するって話している
→正しくは孫は正常：男子は父からYを受け継ぎ
母からXを受け継ぐ

遺伝性疾患をめぐる課題 3つの特性があります

不変性
 生涯変化しない
 何か薬をのんだから、何
かをしたから病気になる
ことではない

 血縁者間で遺伝情報を共有
できる

 家系員に遺伝子変異が見つ
かった場合、リスクのある人は
だれか

 家系員の情報を共有して、
早期発見・治療につなげるこ
とが可能である

 将来予測ができる

共有性予見性

今回使用した参考文献
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大阪府特定疾患研究会

公益財団法人 大阪難病研究財団

〒558-8558　大阪市住吉区万代東3丁目1-56

TEL：06-6694-8816  FAX：06-6608-8416
（大阪府立急性期・総合医療センター内）

〒558-0011　大阪市住吉区苅田 9 丁目14-25

TEL：06-6696-5685  FAX：06-6696-3473
（阪和記念会館内）
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