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絨毛採取（chorionic villus sampling）
 …………………………………………………… 155

縮重（degeneracy） ………………………………39

主鎖（main chain）……………………………… 41

受信者動作特性（receiver operating char-
acteristics：ROC） ………………………… 197

受精（fertilization） ……………………………50

受精卵（zygote） ……………………………14, 49

受精卵診断 ……………………………………… 155

出生前検査 ……………………………………… 153

出生前診断（prenatal diagnosis）
 ……………………………… 144, 153, 165, 228

樹木法 ……………………………………………… 187

循環DNA/セルフリーDNA
（circulating cell-free DNA） ……… 121

循環腫瘍DNA（circulating tumor DNA）
 …………………………………………………… 121

循環セルフリー胎児DNA
（circulating cell-free fetal DNA） … 121

順行遺伝学 ……………………………………… 212

障害者総合支援法 …………………………… 229

条件確率（conditional probability） … 187
症候群（syndrome） ………………………… 107

症状発現（顕性）キャリア
（manifesting carrier） ……………………70

症状発現（顕性）ヘテロ接合体
（manifesting heterozygote） ……………77

常染色体（autosome） …………………… 12, 16

常染色体遺伝形式（autosomal inheritance）
 ………………………………………………………75

常染色体優性（autosomal dominant） …73
常染色体優性遺伝
（autosomal dominant inheritance） …75

常染色体優性遺伝病 …67, 70, 152, 183, 187

常染色体劣性（autosomal recessive） …73

常染色体劣性遺伝
（autosomal recessive inheritance） …75
常染色体劣性遺伝病 ……………… 67, 69, 183

小児慢性特定疾病医療費助成制度 …… 229

消費者直結型（DTC）遺伝子検査
（direct-to-consumer genetic testing）
 …………………………………………………… 160

上流（upstream） ……………………………22, 34

症例（罹患者）対照研究 …………… 192, 215

除外診断 ………………………………… 196, 199

自律尊重 ………………………………………… 205

真陰性率 ………………………………………… 196

新生児マス・スクリーニング
（newborn screening） ………………… 170

新生突然変異（de novo mutation）
 ………………………………………… 62, 80, 96

伸長反応（extension） ……………………… 126

親等（degree of consanguinity） …………70

浸透率（penetrance） ………… 80, 156, 183

新優生学 ………………………………………… 207

真陽性率 ………………………………………… 196

信頼区間（confidence interval） ……… 195

心理的サポート ………………………………… 152

診療報酬 ………………………………………… 163

水素結合 …………………………………………… 21

数的異常（numerical abnormality）
 ………………………………………… 90, 92, 138

スプライシング（splicing） ……………………34

スプライスアクセプター（受容）部位
（acceptor splice site/splice acceptor site）
 ………………………………………………………36

スプライスドナー（供与）部位
（donor splice site/splice donor site） …36

スプライス部位 ………………………………… 224

スプライス部位変異（splice mutation）
 …………………………………………………… 146

刷り込み遺伝子 ……………………………………86

正義・公正 ……………………………………… 205

制限酵素（restriction enzyme）
 …………………………………………… 128, 135

性差 ……………………………………………………80

精子 ……………………………………………………49

成熟mRNA…………………………………………36

正常変異（chromosomal variant）
 …………………………………………… 100, 138

生殖細胞系列 …………………………………… 179

生殖細胞系列変異（germline mutation）
 ………………………………… 65, 112, 118, 120

生殖適応度（reproductive fitness） …62, 81
性染色質（sex chromatin） …………………48

性染色体（sex chromosome） ………… 12, 16

性腺モザイク（germinal mosaicism）
 ……………………………………………… 83, 183

精母細胞 ……………………………………………50

精密医療 ………………………………………… 231

生命情報科学 …………………………………… 220

生命倫理（bioethics） ……………………… 205

接合子（zygote） …………………………………53

絶対保因者（obligate carrier） ……………75

セルフリーDNA
（circulating cell-free DNA） ……… 154

全ゲノム解析（whole genome sequencing）
 …………………………………………………… 133

善行・仁恵 ……………………………………… 205

潜在的スプライス部位（cryptic splice site）
 …………………………………………………… 146

染色体（chromosome） ………………… 12, 16

染色体異常（chromosomal abnormality）
 ……………… 90, 92, 94, 96, 118, 138, 184

染色体異常症（chromosomal disorder）
 ………………………………………………………64

染色体検査 ………………………… 116, 137, 140

染色体転座 ……………………………………… 155

染色体不分離（nondisjunction）
 ……………………………………………91, 93, 94

染色分体（chromatid） ……………………… 18

先制医療（precision medicine） ……… 231

選択的スプライシング（alternative splicing）
 ……………………………………………… 38, 134

センチモルガン（centimorgan） ……………32

先天異常（congenital disorder）
 ……………………………………… 66, 106, 185

索
引
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先天奇形（congenital anomaly） ……… 107

先天奇形症候群
（congenital anomaly syndrome） … 107
先天性疾患（congenital disorder）

 ……………………………………… 66, 106, 155

先天代謝異常症
（inborn error of metabolism）
 …………………………………………… 170, 172

セントラルドグマ（central dogma） ………33

セントロメア（centromere） ………………… 17

素因検査 ………………………………………… 156

相加的遺伝子効果 ………………………………63

相互転座（reciprocal translocation） …96

創始者効果（founder effect） ………………62

増殖（proliferation） ……………………………49

相対危険率（relative risk）
 ………………………… 84, 156, 182, 186, 192

相対リスク比（relative risk） ……… 182, 192

相同組換え（homologous recombination）
 ………………………………………………………45

相同染色体（homologous chromosome）
 ………………………………………………… 17, 28

挿入（insertion） …………………………………56

相補的DNA
（complementary DNA：cDNA） … 120

側鎖（side chain） ……………………………… 41

組織特異性（tissue specificity） …………… 51

組織特異的転写因子
（tissue-specific transcription factors）
 ………………………………………………………35

た行
ターゲット解析（target sequencing） … 134
第一度近親（first-degree relative） ……70

第一度近親者 ……………………………………… 67

胎芽（embryo） ……………………………………50

体外診断用医薬品（in vitro diagnostics）
 …………………………………………………… 162

胎芽期（embryo period） …………………… 15

胎芽病（embryopathy） …………………… 106

体細胞（somatic cell） …………………… 12, 16

体細胞遺伝子検査
（somatic cell genetic testing）
 ……………………………………… 116, 157, 179

体細胞遺伝病（somatic cell disease） …64

体細胞分裂
（somatic cell division/mitosis） …13, 27
体細胞変異（somatic mutation）

 ………………… 65, 108, 112, 118, 120, 157

胎児（fetus） ………………………………………50

胎児期（fetal period） ………………………… 15

胎児項部透過像
（nuchal translucency：NT） ………… 153

体質検査 ………………………………………… 156

胎児病（fetopathy） ………………………… 107

代謝型（extensive metabolizer） ……… 178

対立遺伝子→「アレル」

多因子病（multifactorial disorder）
 … 63, 64, 101, 103, 119, 156, 169, 185, 213, 
230

多型（polymorphism） …………………………56

多段階発がん（multistage carcinogenesis）
 …………………………………………………… 108

脱メチル化（demethylation） ………………87

多倍数性（polyploidy） …………………………92

多様性（variation） …………… 22, 38, 58, 61

多様体（variant）
 …… 56, 101, 103, 130, 133, 145, 213, 220

単一遺伝子病（single gene disorder/
monogenic disorder）
 …  57, 63, 64, 71, 73, 75, 77, 79, 80, 84, 85, 
88, 101, 106, 118, 128, 155, 162, 165, 
168, 176, 179, 213, 230, 231

タンパク質欠損症 ……………………………… 172

タンパク質製剤 ………………………………… 136

タンパク質補充療法
（protein replacement therapy） …… 172

端部着糸型（acrocentric） …………………… 18

端部着糸型染色体
（acrocentric chromosome） ……………97

短腕（short arm） ……………………………… 18

チミン …………………………………………………20

着床前診断
（preimplantation genetic diagnosis）
 …………………………………………………… 155

中間代謝型（intermediate metabolizer）
 …………………………………………………… 178

中部着糸型（metacentric） ………………… 18

超音波検査（ultrasonography） …… 50, 153

超高代謝群（ultrarapid metabolizer）
 …………………………………………………… 178

長腕（long arm） ………………………………… 18

直接塩基配列決定法 ………………………… 157

対合（synapsis） ……………………………31, 99

ツリーダイアグラム …………………………… 187

低代謝型（poor metabolizer） …………… 178

ディプロタイプ ………………………………………53

低メチル化（hypomethylation） ……………87

データ解析ツール ……………………………… 223

データベース …………………………………… 220

テーラーメイド医療 …………………… 119, 177

デオキシヌクレオシド（deoxynucleoside）
 ……………………………………………………… 21

デオキシヌクレオチド（deoxynucleotide）
 ……………………………………………………… 21

デオキシリボース …………………………………20

デジタルPCR …………………………………… 127

テロメア（teromere） …………………………… 18

電気泳動（electrophoresis） ……………… 123

転座（translocation） …………………………96

転写（transcription）………………………14, 33

転写因子（transcription factor）
 ………………………………………34, 35, 51, 86

転写産物（transcript） …………………………34

点変異（point mutation） ……………………56

同義置換（synonymous substitution）
 …………………………………………………… 145

統計学（statistics） …………………………… 182

統計学的パワー（statistical power） … 195

統計的有意差（statistical significance）
 …………………………………………………… 194

動原体（kinetochore） …………………… 17, 30

同胞 …………………………………………… 67, 214

同腕染色体（isochromosome） ……………99

特異度（specificity） …… 125, 182, 196, 200

匿名化（anonymization） ………… 208, 209

独立（independent assortment） ………… 31

独立の法則（law of independence） …54, 72
突然変異（spontaneous mutation）

 ………………………………… 43, 62, 184, 189

ドミナントネガティブ（dominant negative）
 ………………………………………………………79

ドミナントネガティブ変異 ……………………… 74

ドメイン（domain） ……………………… 41, 223

ドライバー遺伝子 ……………………………… 108

トランジション（transition） …………………43

トランス因子（trans-acting element） …35

トランスクリプトーム（transcriptome） … 142
トランスバージョン（transversion） ………43

トランスファーRNA
（transfer RNA：tRNA） …………………39

トリソミー（trisomy） ………………………91, 92

トリソミーレスキュー ……………………………94

トリプレット（triplet） …………………………39

トリプレットリピート病
（triplet repeat disease） ………………… 81

な行
ナンセンス変異（nonsense mutation）

 ……………………………………………… 57, 145

ナンセンス変異依存mRNA分解機構
（nonsense-mediated mRNA decay）
 ………………………………………………………82

難病（intractable disease） ……………… 229

難病医療費助成制度 ………………………… 229

難病法 ……………………………………………… 229

二価染色体（bivalent chromosomes） …28

二次的所見（secondary finding）
 …………………………………………… 134, 217

二重らせん構造（double helix） …………… 21

日本DNAデータバンクセンター ………… 220

妊娠 ……………………………………………………49

妊娠週数（gestational age） …………………50

認定遺伝カウンセラー
（certified genetic counselor） ……… 228

妊婦健診 ………………………………………… 153

ヌクレオソーム（nucleosome） ……………… 18

ヌクレオチド除去修復
（nucleotide excision repair） …………44

熱変性 （denaturation） …………………… 126

年齢依存性発病率 ………………………………80

ノーザンブロット ……………………………… 125
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ノンコーディングRNA
（non-coding RNA：ncRNA） …………24

ノンパラメトリック連鎖解析
（non-parametric linkage analysis）
 …………………………………………………… 213

は行
バー小体（Barr body） …………………………48

ハーディー・ワインベルクの法則
（Hardy-Weinberg principle） …………59

ハーディー・ワインベルク平衡
（Hardy-Weinberg equilibrium）
 …………………………………………………60, 61

ハーディー・ワインベルク平衡適合度検定
 ………………………………………………………60

バイオインフォマティクス（bioinformatics）
 …………………………………………………… 220

バイオバンク（biobank） …………………… 209

バイオマーカー（biomarker）
 ……………………… 121, 143, 169, 181, 231

倍化 …………………………………………………… 17

配偶子（gamete） …………………………… 12, 17

配偶子病（gametopathy） ………………… 106

配偶子補填 …………………………………………94

バイサルファイト処理 …………………… 46, 142

倍数性（ploidy） ………………………………… 17

ハイブリダイゼーション（hybridization）
 …………………………………………………… 124

排卵 ……………………………………………………49

パイロシークエンス法（pyrosequencing）
 …………………………………………………… 132

ハウスキーピング遺伝子（housekeeping gene）
 ………………………………………………………36

破壊（disruption） …………………………… 107

パスウェイ ………………………………………… 220

派生染色体 ………………………………… 99, 139

発現ベクター …………………………………… 136

発症前診断（presymptomatic testing）
 ……………………… 144, 152, 165, 228, 231

発生（development） ……………………………49

パッセンジャー遺伝子 ……………………… 108

ハプロイド（haploid） …………………………… 14

ハプロタイプ（haplotype） ……… 31, 53, 103

ハプロタイプ解析（haplotype analysis）
 …………………………………………………… 103

ハプロ不全（haploinsufficiency） ……74, 79

パラメトリック連鎖解析
（parametric linkage analysis） …… 213

パリンドローム（palindrome） …………… 135

バンド ………………………………………………… 18

半保存的複製
（semiconservative replication） ………22

非鋳型鎖（non-template strand） ………35

非コードRNA
（non-coding RNA：ncRNA） …………24

久山町研究 ……………………………………… 218

微小残存病変（minimal residual disease）
 …………………………………………………… 157

非浸透（non-penetrance） …………………80

ヒストン（histone） ……………………………… 18

ヒストン修飾（histon modification）
 …………………………………………………46, 86

非相同末端連結
（non-homologous end-joining） ……45

ヒト遺伝学的検査（genetic test） ……… 144

ヒト遺伝情報に関する国際宣言 ………… 165

非同義置換
（nonsynonymous substitution） …… 145

ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針
 …………………………………………………… 210

ヒトゲノム計画（Human Genome Project）
 …………………………………………………… 217

ヒト体細胞遺伝子検査
（somatic cell genetic testing） ……… 144

人を対象とする医学系研究に関する倫理指針
 …………………………………………………… 210

非発症転座保因者 ………………………………96

非発症保因者
（non-progressive carrier） ………………69

非翻訳領域（untranslated region） ……… 41

非メンデル遺伝 ……………………………………46

表現型（phenotype） … 63, 71, 85, 148, 179

表現型異質性
（phenotypic heterogeneity） ……………85

表現型模写（phenocopy） ……………………85

表現促進現象（anticipation） ……………… 81

病原体遺伝子検査
（pathogen genetic testing）
 ……………………………………… 116, 144, 159

病原体核酸検査
（pathogen nucleic acid testing）
 …………………………………………… 144, 159

表現度（expressivity） …………………… 67, 80

表現度差異（variable expressivity） ……80

表現模写（phenocopy） …………………… 214

病的変異（pathogenic mutation/delete-
rious mutation）
 …………… 57, 74, 118, 128, 145, 146, 224

非ランダム交配（non-random mating） …62
ピリミジン塩基 …………………………………… 21

ファーマコゲノミクス
（pharmacogenomics：PGx） ………… 177

ファーマコゲノミクス検査
（pharmacogenomics testing） ……… 178

フォワードジェネティクス …………………… 212

不活化 …………………………………………………77

不完全浸透
（incomplete penetrance） …………… 214

不完全優性 …………………………………………82

不均衡型異常
（unbalanced abnormality） ……………96

不均衡型転座
（unbalanced translocation） ……………96

複合確率 ………………………………………… 187

複合疾患 ………………………………………… 101

複製 ………………………………………………13, 22

複対立遺伝子
（multiple allelomorphs） …………………82

不顕性 ……………………………………………71, 73

物質代謝（metabolism） …………………… 170

部分トリソミー ……………………………………96

部分モノソミー ……………………………………96

不変性 ……………………………………… 118, 204

プライマー（primer） ………………………… 126

プラスミドDNA ………………………………… 135

フラミンガム研究 ……………………………… 218

ブランチ部位（branch site） …………………37

プリン塩基 ………………………………………… 21

フレームシフト変異
（frameshift mutation） ……… 57, 82, 145

プレシジョンメディスン ……………………… 231

プローブ（probe） ……………………………… 124

プロテオーム（proteome） ………………… 143

プロテクティブアレル ……………………………54

プロファイリング ……………………………… 224

プロモーター（promoter） … 22, 34, 43, 46

分化（differentiation） ……………………15, 49

文献調査 ………………………………………… 220

分子遺伝学 ……………………… 33, 34, 39, 43

分子標的薬（molecular target drug）
 ……………………………………… 110, 181, 230

分析的妥当 ……………………………………… 156

分析的妥当性（analytical validity）…… 162

分染法（banding） ……………………………… 18

分染法（chromosome banding） ……… 137

分離の法則（law of segregation） … 72, 183
分離比（segregation ratio） … 59, 72, 73, 183
分裂期（mitotic phase） ………………………29

分裂中期 ………………………………………… 137

平衡選択（balancing selection） …………62

ベイズ推定（Bayesian inference） …… 187

ベイズの定理（Bayes’ theorem） … 182, 187

ベクター（vector） ……………………………… 135

ヘテロ核RNA ……………………………………36

ヘテロクロマチン
（heterochromatin） ……………………19, 46

ヘテロ接合性の消失
（loss of heterozygosity） ……………… 110

ヘテロ接合体（heterozygote） ………………53

ヘテロ接合体優位
（heterozygote advantage） ………………62

ヘテロダイソミー（heterodisomy） …………94

ヘテロプラスミー（heteroplasmy） …………89

ヘミ接合（hemizygote） ………………………53

ヘミ接合体（hemizygote） ……………………77

ヘルシンキ宣言
（Declaration of Helsinki） …………… 210

変異（mutation） …………………………………56

変異を受け継いでいる可能性がある
（at risk） ……………………………………… 152

変形（deformation） ………………………… 107

変性（denaturation） ………………………… 124

索
引



244 診療・研究にダイレクトにつながる 遺伝医学

保因者（carrier） ……… 57, 59, 69, 183, 184

ポイントオブケア検査
（point of care testing：POCT） …… 163

紡錘糸（spindle fiber） …………………………27

紡錘体 …………………………………………………29

母系遺伝
（maternal inheritance） …… 26, 89, 184

保護アレル …………………………………………54

ポストゲノム（post-genomic） …………… 217

母体血清マーカー検査
（maternal serum screening） ……… 154

母体血胎児染色体検査 …………………… 154

発端者（proband） ……………………………… 67

ホットスポット（hotspot） …………………… 128

ボトルネック効果（bottleneck effect） … 61

ホモ接合 ……………………………………………95

ホモ接合体（homozygote） …………………53

ホモプラスミー（homoplasmy） ……………89

ホモロジー（homology） …………………… 223

ポリAテール〔poly（A）tail〕 ………………37

ポリA付加シグナル
（polyadenylation signal） …………22, 37

ポリグルタミン病（polyglutamine disease）
 ………………………………………………………82

翻訳（translation） ……………………14, 33, 39

翻訳後修飾
（post-translational modification）
 …………………………………………………42, 46

翻訳領域 ……………………………………………40

ま行
マーカー座位 …………………………… 213, 215

マイクロアレイ（microarray）
 ……………………………… 125, 140, 142, 224

マイクロアレイ染色体検査 ………… 107, 140

マイクロサテライト反復配列 ……………… 111

マイクロサテライト不安定性
（microsatellite instability） ………… 111

マイナーアレル（minor allele） ………………54

マイナーアレル頻度
（minor allele frequency） …………… 216

マルチコピー性 ……………………………………25

マルチプレックスPCR（multiplex PCR）
 …………………………………………………… 127

マルファン症候群 ……………………………… 217

稀な多様体 ……………………………………… 104

ミスセンス変異（missense mutation）
 ……………………………………………… 57, 145

ミスマッチ修復（mismatch repair） ………44

ミスマッチ修復酵素遺伝子
（mismatch repair gene） ……………… 111

未成熟終止コドン
（premature termination codon） ……82

ミトコンドリア（［単］mitochondrion/［複］
mitochondria） …………………………12, 25

ミトコンドリアDNA
（mitochondrial DNA：mtDNA） ……25

ミトコンドリアDNA異常
（mitochondrial DNA abnormality） …89

ミトコンドリアゲノム
（mitochondrial genome） ………………26

ミトコンドリア病（mitochondrial disease）
 ………………………………………… 64, 88, 184

未発症者（non-progressor）
 ………………………………… 69, 70, 152, 231

未病 ………………………………………………… 231

ミレニアム指針 ………………………………… 210

無危害・被害防止 …………………………… 205

無侵襲的出生前遺伝学的検査
（non-invasive prenatal test：NIPT）
 …………………………………………………… 154

メジャーアレル（major allele） ………………54

メタボローム（metabolome） ……………… 143

メチル化 ………………………………………………48

メディカルコーディネーター ………………… 208
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