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参考資料 
 
いまさら聞けない遺伝医学 メデイカルドウ 
遺伝カウンセリングハンドブック メデイカルドウ 
遺伝医学やさしい系統講義  
        メデイカル・サイエンス・インターナショナル 
トンプソン＆トンプソン遺伝医学  
        メデイカル・サイエンス・インターナショナル 
遺伝医学セミナーテキスト 第22回，第24回 



女子医大遺伝子医療センターHpから 

核染色体  

22対の常染色体と1対の性染色体 

ミトコンドリアDNA 
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DNAの様々な形態 

遺伝カウンセリング ハンドブック 

DNAの二重らせん 



セントラルドグマ 

トンプソン＆トンプソン．遺伝医学 

セントラルドグマ：DNAからRNA，タンパク質への情報の流れ 

DNA 
 転写 
RNA 
 
 スプライシング 
 
 
メッセンジャーRNA 
 
 翻訳 
 
 
タンパク質合成 



遺伝子疾患 
 
染色体異常   
 21トリソミー（ダウン症），13トリソミーなど， 
 
染色体微細構造異常   
 プラダーウイリ症候群，アンジェルマン症候群など 
 
遺伝子異常症（単一遺伝子疾患）   
 筋ジストロフィー，神経変性疾患，先天代謝異常 

21トリソミー染色体 
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病気と遺伝要因・環境要因 

単一遺伝子疾患 
 単一遺伝子の変異により発症 
  筋ジストロフィー     ハンチントン病      血友病 
 
多因子遺伝疾患 
 複数の遺伝子と環境要因が加わって発症 
  アルツハイマー病   糖尿病  高血圧  動脈硬化  癌  
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こどもが罹患する確率は1／2   

常染色体優性遺伝（AD) 
 
原因遺伝子 常染色体上 
1対2つある対立遺伝子のうち 片方の変異により発症する 
罹患した親のどの子も，その形質を受け継ぐリスクは50％ 
何れの性のこどもにも表現型を伝達する 
 
神経線維腫症1型，結節性硬化症， 
マルファン症候群，脊髄小脳変性症 
 
＊表現促進現象： 
   筋強直性ジストロフィー 
   ハンチントン舞踏病  
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常染色体劣性遺伝（AR) 
 
原因遺伝子 常染色体上 
1対2つある対立遺伝子の両方の変異により発症する 
    （1つのみでは発症しない） 
罹患した子の両親は，変異遺伝子をもつ保因者である 
何れの性のこどもにも表現型を伝達する 
発症者の同胞の再発率は1／4である 
 
ほとんどの先天代謝異常疾患 
AR遺伝形式の肢帯型筋ジストロフィー 
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X連鎖性劣性遺伝（XR) 
 

原因遺伝子 X染色体上 
形質の発生率は女性より男性のほうが高い 
 男性は発症，女性は保因者～発症まで幅 
原因遺伝子は，罹患男性から娘すべてに受け継がれる  
罹患男性から息子には受け継がれない 
原因遺伝子は 女性保因者を介して受け継がれることがある 
   
 

いまさら聞けない遺伝医学 



トリプレットリピート病 
遺伝子内に3（3～5）塩基反復配列が正常範囲を超えて伸長 
                      A:アデニン，G：グアニン，C:シトシン，T:チミン 
機能獲得 
 反復配列の伸長によって，タンパク質やRNAが新しい機能を獲得し発症  
 
機能喪失 
 反復配列の伸長によって，タンパク質の機能が喪失され発症  
 

遺伝カウンセリング ハンドブック 
AD：常染色体優性，AR:常染色体劣性，XR: X連鎖性劣性遺伝 A:アデニン，G：グアニン，C:シトシン，T:チミン 



トリプレットリピート病 
 
表現促進現象  
反復回数が多いほど，発症年齢が早く，病状も重くなり，病気の進行が早くなる傾向 
トリプレットリピート病では，継代によって反復回数が増大することがある 
  
親遺伝バイアス 
 ハンチントン舞踏病   CAGリピート 
    父親からの変異アレルの伝達で反復回数が顕著に増大する傾向 
 筋強直性ジストロフィー CTGリピート 
    母親からの変異アレルの伝達で反復回数が顕著に増大する傾向 
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ハンチントン舞踏病                        筋強直性ジストロフィー 
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ミトコンドリア遺伝 
受精卵 
 ミトコンドリア すべて母由来 （少量の精子由来は排除される） 
  ミトコンドリアDNA情報は母由来，父方情報は伝わらない → 母系遺伝 
 
ヘテロプラスミー 
 細胞ごと，組織ごとに変異型ミトコンドリアが含まれる割合が異なる 
 機能不全は変異ミトコンドリアの割合が閾値レベルを超えたときに生じる 
  
  
  

母を経由して変異が受け継がれる 
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