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遺伝子診療科は2007年４月に独立した診療科となり、それまで産婦人科、神経内科などで個別に行ってい
た遺伝カウンセリング外来をまとめて行っています。専任の医師はおらず、各科の医師が兼任していますが、
遺伝カウンセリング学会の臨床遺伝指導医、専門医また専修医が担当しています。
当外来においては、遺伝性疾患と診断された方やそのご家族、遺伝子検査や出生前診断を医師から勧めら
れた方などに対して専門的な情報を提供し、また抱えておられる問題の解決方法を一緒に考えます。外来面
接の際は、医師、コメディカル（助産師・保健師・臨床心理士を含む）が複数で担当いたします。通常１回
１時間程度、複数回にわたって行うため、完全予約制としています。また、遺伝疾患、遺伝子検査について
の相談や他の医療機関や研究機関との連携調整なども行っています。

出生前診断（羊水検査など）
遺伝性神経疾患（脊髄小脳変性症、ミトコンドリア病、筋緊張性ジストロフィー、
　　　　ハンチントン病、肢帯型筋ジストロフィー、顔面肩甲上腕型筋ジストロフィー、
　　　　デュシェンヌ型筋ジストロフィー、神経線維腫症Ⅰ型、球脊髄性筋萎縮症など）
家族性腫瘍（家族性乳癌・卵巣癌、MEN１型、MEN２型など）
・・・その他各科主治医と連携の上、柔軟に対応しています。
失天性難聴

完全予約制です。
医療連携室をとおしてご予約ください。その際に
診療情報提供書をFAXかご郵送いただけると幸い
です。内容により、受診の前に遺伝看護師より相談
者に電話連絡をさせていただくことがあります。
出生前検査のご相談は原則として直接主治医から
の御依頼でお受けしています。
NIPTは当院産科通院中で当院で分娩予定の方に
限らせて頂いています。

2015年度

自費診療となりますので、初診時は、初診料
3,240円（税込）と遺伝カウンセリング料3,240～
4,320円（税込）をいただくことを、相談者へお伝
えください。
なお、再診時には、再診料1,080円（税込）とカ
ウンセリング料3,240～4,320円（税込）をいただき
ます。

診療内容

主な対象疾患

主な診療実績

紹介時のお願い その他の特記事項
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 遺伝子・染色体解析　実施項目一覧　

検査項目 臨床的意義

家族性腫瘍遺伝子 * BRCA1,2 遺伝性卵巣・乳癌症候群

APC遺伝子解析 家族性大腸腺腫症

PTEN遺伝子シーケンス解析 Cowden病、脳腫瘍、乳癌、前立腺癌

MLH1遺伝子解析 遺伝性非腺腫症性大腸癌、多重癌

MSH2遺伝子解析 同上

MSH6遺伝子解析 同上

VHL遺伝子解析 von hippel-lindau病、散発性の腎癌

RET遺伝子　exon10(SEQ) 多発性内分泌腺腫瘍症２型（MEN2)、家族性甲状腺髄様癌

RET遺伝子　exon11(SEQ) 同上

RET遺伝子  exon16(SEQ) 同上

RET DNA点突然変異解析 同上

MEN1遺伝子解析 多発性内分泌腺腫瘍症１型(MEN1)、家族性副甲状腺機能亢進症

骨系統疾患遺伝子 COMP(exon8-14)ｼｰｹﾝｽ解析 偽性軟骨無形成症、多発性骨端異形成症

COMP(exon1-7,15-19)ｼｰｹﾝｽ解析 同上

COL2A1(exon40-54)ｼｰｹﾝｽ解析 先天性脊椎骨端異形成症および関連疾患

COL2A1(exon1-39)ｼｰｹﾝｽ解析 同上

神経性疾患遺伝子 MELASﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱDNA Evaluation MELAS syndrome

MERRFﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱDNA Evaluation MERRF syndrome

NARPﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱDNA Evaluation Leigh's sydrome

LHONﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱDNA Evaluation レーベル病の遺伝性眼性ﾆｭｰﾛﾊﾟﾁｰ

ﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱDNA11778塩基点突然変異 レーベル病

ﾐﾄｺﾝﾄﾞﾘｱDNA3243塩基点突然変異 糖尿病、MELAS

SCA1 DNA反復配列解析（PCR) 脊髄小脳変性症１型

SCA2 DNA反復配列解析（PCR) 脊髄小脳変性症2型

MJD(SCA-3)DNA反復配列解析(PCR) マチャドジョセフ病

DRPLA DNA反復配列解析(PCR) 歯状核赤核淡蒼球ルイ体萎縮症

アンドロゲンレセプターDNA反復配列解析 球脊髄性筋萎縮症

SCA-6(alカルシウムチャンネル)CAG repeats解析 脊髄小脳変性症6型

SCA-7CAG反復配列解析 脊髄小脳変性症7型

DMキナーゼDNA CTG反復配列解析 筋強直性ジストロフィー

DMキナーゼDNA CTG反復配列解析(PCR) 同上

ジストロフィンDNA欠失 ﾃﾞｭｼｬﾝﾇ型、ﾍﾞｯｶｰ型筋ジストロフィー

福山型筋ジストロフィーDNA挿入 先天性福山型筋ジストロフィー

福山型筋ジストロフィーシーケンス解析 先天性福山型筋ジストロフィー

遺伝性小児疾患遺伝子 メチレーションPCR SNRPN Prader-willi症候群、Angelman症候群

Sotos(NSD1)遺伝子シーケンス解析 Sotos症候群

その他遺伝性疾患遺伝子 Leiden　Ⅴ遺伝子解析 血栓症の危険因子(先天性血栓素因）、APCレジスタンス

Connexin 26(CX26,GJB2)(exon2)シーケンス解析 遺伝性難聴の家系診断、保因者診断

MEFV遺伝子(exon1,3-10)シーケンス解析 家族性地中海熱病

ｱﾙﾃﾞﾋﾄﾞﾃﾞﾋﾄﾞﾛｹﾞﾅｰｾﾞ2(ALDH2)遺伝子多型解析 アルコール性疾患

DAX・SRY DNA 性分化異常、無精子症

アンギオテンシン転換酵素(ACE)DNA・遺伝子多型 心筋梗塞

ｱﾃﾞﾆﾝﾎｽﾎﾘﾎﾞｼﾙﾄﾗﾝｽﾌｪﾗｰｾﾞ(APRT*J型)DNA点突然変異 APRT欠損症、DHA結石症

ｱﾃﾞﾆﾝﾎｽﾎﾘﾎﾞｼﾙﾄﾗﾝｽﾌｪﾗｰｾﾞ(APRT*Q0型)DNA点突然変異 APRT欠損症、DHA結石症

FMR 1 DNA CGG反復配列解析 脆弱X症候群

β3アドレナリンレセプター遺伝子多型 肥満

アポリポ蛋白EジェノタイプPCR 高脂血症

ビタミンDレセプターDNA遺伝子多型 骨粗しょう症

ｺﾚｽﾃﾘﾙｴｽﾃﾙ転送蛋白遺伝子点突然変異 高HDL-C血症

MTHFR DNA遺伝子多型 冠動脈硬化症

LDLレセプター遺伝子多型 PCR 高脂血症

薬剤代謝遺伝子 薬剤代謝酵素P450遺伝子多型CYP2D6 デシプラミン

薬剤代謝酵素P450遺伝子多型CYP2C9 フェニトイン

薬剤代謝酵素P450遺伝子多型CYP2C19 オメプラゾール

N-アセチルトランスフェラーゼ2（NAT2)遺伝子多型 サラゾスルファピリジン、イソニアジド、プロカインアミド

チオプリンＳ－メチルトランスフェラーゼ(TPMT) アザチオプロリン・６－メルカプトプリン

内分泌疾患遺伝子 甲状腺ホルモンレセプターβサブユニット(TRbeta) 甲状腺ホルモン不応症

TSHレセプター 同上

SDHB、SDHD 褐色細胞腫

FGF23、PHEX 低リン血症性骨軟化症

※適宜変更の可能性があります。


