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スタンプ



 ࡚࠸ࡘ ࣒ࠖࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹࣔ ⫱་Ꮫ㒊༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍࠕ

 
 ᝈⓎᶵᗎࡢࢺࣄከᵝᛶࡢ⌮ゎࡣ㸪㑇ఏᏊゎᯒᢏ⾡ࡢ㐍Ṍࡾࡼᛴ㏿㐍⾜ࡿ࠸࡚ࡋ㸬ከ

⏝㑅ᢥ㸪సࡢ≀⸆ࡃᇶ࡙ከᵝᛶࡣ⒪ࡢ㸪ಶேࢀࡉࡽ᫂ࡀ㛵ࡢᝈ࡛㑇ఏせᅉࡢࡃ

ࡘࡘࡾ࡞ሗ࡞ྍḞデ⒪⯡୍ࡀ㑇ఏሗ࡚࠸࠾デ⒪ศ㔝ࡿࡺࡽ࠶㸪ࡾ࡞ᐇ⌧ࡀᅇ㑊ࡢ

ࡇࡿࡏࢃྜࡕᣢࢆ㆑▱ࡢ㑇ఏ་Ꮫ࣭㑇ఏ་⒪࡞ᇶᮏⓗࡣ⪅་⒪ࡢ࡚ࡍ㸪࠸࡞ࡶࢀࡇ㸬ࡿ࠶

ᐇࡢ⫱༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍࡢ⏕་Ꮫ㒊Ꮫࡿ࡞ᡭ࠸ᢸࡢ་Ꮫ࣭་⒪ࡢ㸪ᑗ᮶ࡾ࠾࡚ࡗ࡞ᚲ㡲ࡀ

 㸬ࡿ࠶ㄢ㢟࡛ࡢ⥭ႚࡣᶆ‽ࡧࡼ࠾

㏆ᖺࡢ㑇ఏ་Ꮫࡢ㐍Ṍࡓࡋ๎༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍ⫱ࡾ࠶ࡢ᪉ࡀୡ⏺ྛᅜ࡛ᶍ⣴ࡿ࠸࡚ࢀࡉ㸬ࡓ

㑇ఏ་࡚ࡗ࡞୰ᚰࡀே㢮㑇ఏᏛ(Society of Human Genetics)ࡢ㸪ᅜෆࡣⱥᅜ࡛ࡸ⡿ᅜࡤ࠼

Ꮫᩍ⫱ࢆ࣒ࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࡢᥦၐࡿ࠸࡚ࡋ㸬  

་Ꮫᩍ⫱㸪ࡣ࠸ࡿ࠶་Ꮫయࡿࡅ࠾㑇ఏ་Ꮫࡢ⨨࡙ࡣࡅᅜ࡚ࡗࡼ࡞ࡁᕪࡾ࠶ࡀ㸪ࡀࢃ

ᅜࡣ࡚࠸࠾㑇ఏ་Ꮫ㸪≉⮫ᗋ㑇ఏ་Ꮫ≉ࡓࡋㅮᗙࢆ᭷ࡿࡍ་Ꮫ㒊࣭་⛉Ꮫࡃࡈࡣᑡᩘ

ࡲࢆᇶᮏⓗ㡯ࡁࡍಟᚓ࡚࠸࠾⫱༞๓་Ꮫᩍࡣᅜ࡛ࡀࢃ㸪ࡓࡲ㸬ࡿ࠶࡛≦⌧ࡀࡢ࠸࡞ࡂ㐣

࣒࣭ࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࢥ࣭ࣝࢹࣔ⫱་Ꮫᩍࠕ࡚ࡋࣥࣛࢻ࢞ᩍ⫱ෆᐜࡓࡵ 㸦ࠖࣜ࢝ࢥ㸧ࡀ♧

㸪ࡾ࠶୰ᚰ࡛ࡀᇶ♏་Ꮫⓗෆᐜࡣෆᐜࡢ㑇ఏ་Ꮫࡿ࠸࡚ࢀࡽࡆୖࡾྲྀ࡛ࣜ࢝ࢥ㸪ࡀࡿ࠸࡚ࢀࡉ

⮫ᗋ㑇ఏ་Ꮫⓗෆᐜࡣ༑ศ࠸࡞࠸࡚ࢀࡽࡆୖࡾྲྀࡣ㸬ࡓࡋ࠺ࡇ≧ἣ࡛ࡣ㸪༑ศ࡞㑇ఏ་Ꮫ㸪≉

 㸬ࡿ࠶ࡀᛶ⬟ྍࡿࢀࡲ⏕ࡀ⏕Ꮫࡿ࡞་ᖌࡲࡲ࡞༑ศࡀ㆑▱ࡢᗋ㑇ఏ་Ꮫ⮫

㑇ఏ㛵ࡿࡍṇ☜࡞▱㆑ࡢ࡚ࡍࡣ་⒪⪅ᚲせࡾ࠶࡛ࡢࡶࡿࢀࡉ㸪་Ꮫᩍ⫱ࡢ୰࡛⮫ᗋ㑇

ఏ་Ꮫ࠺ࢆ⨨࡙ࡅ㸪ᩍ⫱ࡁࡃ࠸࡚ࡋ㸪᪩ᛴ࡞య⣔࡙ࡀࡾࡃồࡿࢀࡽࡵ㸬ࡓࡋ࠺ࡇ≧ἣ

ࣥ࢘࢝᪥ᮏ㑇ఏࡧࡼ࠾㸪᪥ᮏ་Ꮫ㸪ᅜ㑇ఏᏊ་⒪㒊㛛㐃⤡㆟㸪᪥ᮏே㢮㑇ఏᏛࡳࡀࢇ

ࡢ㑇ఏ་Ꮫ࣭㑇ఏ་⒪ࡁࡍಟᚓ࡛ࡲ㸪༞ᴗࡀ⏕་Ꮫ㒊Ꮫࡢ࡚ࡍࡢᅜࡀࢃ㸪ࡣᏛࢢࣥࣜࢭ

ෆᐜࠕࡓࡵࡲࢆ་Ꮫ㒊༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍ⫱ ࣒ࣔࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹ 㸬ᅜࡓࡋࡇࡿࡍ♧ᥦࠖࢆ

ࡃ࠸࡚ࡏࡉᐇࢆ⫱㸪༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍ⪄ཧࢆ࣒ࣛࣗ࢟ࣜ࢝㸪ᮏࡣ࡚࠸࠾་Ꮫ㒊࣭་⛉Ꮫࡢ

࡚ࡏࡉᫎᨵゞࡢᚋࡢࣜ࢝ࢥ㸪ࡣෆᐜࡓࡋ♧ᥦ࣒ࣛࣗ࢟ࣜ࢝㸪ᮏࡓࡲ㸬ࡿࡍᮇᚅࢆࡇ

 㸬ࡿࢀࡽ࠼⪄ᚲせࡀࡇࡃ࠸
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 ෆᐜࡢ࣒ࠖࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹࣔ ⫱་Ꮫ㒊༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍࠕ

 
  ࣒ࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹ㸪㸯㸬㑇ఏ་Ꮫࣔࡣ࣒ࠖࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹࣔ ⫱་Ꮫ㒊༞๓㑇ఏ་Ꮫᩍࠕ 

㸰㸬ᐙ⣔ᅗࡢ᭩ࡁ᪉ ࡢ 2 㒊ࡽᵓᡂࡿࢀࡉ㸬 
 
㸯㸬㑇ఏ་Ꮫ࣒ࣔࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹ 

㸯㸬㑇ఏ་Ꮫࣔࡣ࣒ࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹ㸪་Ꮫ㒊Ꮫ⏕ࡀಟᚓࡁࡍෆᐜ୍ࢆ⯡┠ᶆ㸪฿㐩┠ᶆ

ࡃࡁࡣ㸬యࡿ࠸࡚ࡋ♧࡚ࡗࡼ 3  㸬ࡿࡁ࡛ࡀࡇࡿࡅศෆᐜࡢࡘ
ࡧࡽ࡞⣽⬊㑇ఏᏛⓗࡢ➼㸪㑇ఏᏊ㸪ᰁⰍయ࣒ࣀࢤࡿࡅ࠾ಶయࡣ㑇ఏᏊ࣒ࠖࣀࢤ㸦㸯㸧ࠕ

⏕Ꮫⓗෆᐜࢆグ㍕ࡾ࠾࡚ࡋ㸪ࡶ࠾ᇶ♏་Ꮫᩍ⫱ࡢ୰࡛ᒚಟࡀࡇࡿࡍᐃࡿࢀࡉ㸬ࡇࡇ♧

㸪ᖹᡂࡣ㒊ศࡢෆᐜࡓࡋ 22 ᖺᗘᨵゞ∧ࡶ࡚࠸࠾ࣜ࢝ࢥグ㍕ࡿ࠸࡚ࢀࡉ㸬ࡓࡲ㸪㏆ᖺࡢ㑇

ఏ་Ꮫࡢࢫࢡࢸࢿ࢙ࢪࣆ࢚࡚࠸࠾⌮ゎࡾࡲ῝ࡀ㸪⮫ᗋࡿࡍ⤖┤ࡶෆᐜ࡛ࡇࡿ࠶㸪࣑ࡓࡲ

ࣜࢻࣥࢥࢺ࣑ࡢ㸪ṇᖖࢀࡉグ㍕ࡀࡳࡢᝈࡣ࡛ࣜ࢝ࢥࡢ⾜⌧ࡣ࡚࠸ࡘ㑇ఏᏊࣜࢻࣥࢥࢺ

㑇ఏᏊࡢ≉ᛶࡢ⌮ゎࡀ༑ศࡽࡇࡿ࠶ࡀࢀࡑ࠾ࡿ࡞᪂ࡓ㡯┠ࢆ㏣ຍࡓࡋ㸬 
୍ࡢࡑ㸪ࡋᏑᅾࡀከᵝᛶࡢಶయࡶࢆከᵝᛶࡢ࣒ࣀࢤ㸪ࡣᝈࠖከᵝᛶࡢ࣒ࣀࢤ㸦㸰㸧ࠕ

ഃ㠃࡚ࡋᝈ࠺࠸ࡿ࠶ࡀ㐃⥆ⓗ࠼ࡽ࡞᪉ࢆ⩦ᚓࢆࡇࡿࡏࡉ┠ᣦࡿ࠶࡛ࡢࡶࡓࡋ㸬⌧⾜ࡢ

㸪Cࡣࡢ࠸㏆ࡶ᭱ෆᐜࡢࡇ࡛ࣜ࢝ࢥ ་Ꮫ୍⯡㸭㸲ᅉែ㸭㸦㸯㸧㑇ఏᏊ␗ᖖᝈ࣭Ⓨ

⏕Ⓨ㐩␗ᖖ ࡢ㡯࡛ࡀࡿ࠶㸪㑇ఏᏊࡢከᵝᛶ㸪ಶయࡢከᵝᛶࠕࡀṇᖖࠖᑐࠕ␗ᖖࠖ࠺࠸㡯ᑐ

❧ⓗ࡞ᵓᅗ࡛ࡿ࠶ࡀ࠸ࡽࡁࡿ࠸࡚ࢀࡽ࠼ࡽ㸬ࡵࡓࡢࡇ㸪⌧⾜ࡢࣜ࢝ࢥࡢ฿㐩┠ᶆྠࡰᵝ

ᗋ⌧ሙ⮫ࡣ㑇ఏᏛⓗ▱㆑⌮⸆ࡓࡲ㸬ࡓࡋಟṇ࡚ࡌᛂᚲせࢆ⌧⾲ࡢ㸪฿㐩┠ᶆࡶ࡚ࡗ࠶ෆᐜ࡛ࡢ

 㸬ࡓࡋグ㍕࡚ࡋ┠㡯࡞ࡓ㸪᪂ࢀࡽ࠼⪄ࡍቑࢆᚋ㔜せᗘ࡚࠸࠾
ࡋ㊊ࡽ࡚᫂࠸࠾⫱་Ꮫᩍࡢᅜࡀࢃࡢ㸪⌧ᅾࡣࠖ⏝άࡢ㑇ఏሗࡿࡅ࠾㸦㸱㸧⮫ᗋࠕ

㸪㑇ఏࡋ㞟☜ⓗࢆ㸬㑇ఏሗ࠸࡞࠸࡚ࢀࡽࡆୖࡾྲྀࡣ࡛ࣜ࢝ࢥࡢ⾜⌧㸪ࡾ࠶㡿ᇦ࡛ࡿ࠸࡚

ሗࡢ≉ᛶࢆ༑ศ⌮ゎ࡛ୖࡓࡋ㐺ษ࡞་⒪ࡿࡆ࡞ࡘ⬟ຊࡢࡽࢀࡇࡣ⮫ᗋ་ồࡿࢀࡽࡵ

ᚲ㡲㡯࡛ࡿ࠶㸬 
 
㸰㸬ᐙ⣔ᅗࡢ᭩ࡁ᪉ 

㑇ఏᛶᝈ㝈ࡎࡽ㸪ⓗ☜࡞ᐙ⣔ሗࢆ㞟ࡋ㸪㐺ษゎ㔘ࡣࡇࡿࡍᝈ⪅⮬㌟ࡢデ⒪ࡓࡢ

⬟ࡿࡍసᡂ㐺ษࢆᐙ⣔ᅗࡣ࡛ࣜ࢝ࢥࡢ⾜⌧㸪ࡀ࠸࡞ࡓࡲࢆㄽࡣࡇࡿ࠶㔜せ࡛࡚ࡵࢃࡁࡵ

ຊࡣ฿㐩┠ᶆ࡚ࡋồ࠸࡞࠸࡚ࢀࡽࡵ㸬ࡀࢃࡓࡲᅜࡢ⮫ᗋ⌧ሙࡣ࡚࠸࠾㸪⊂⮬ࡢグྕࡸᵝᘧ

ᐙ⣔ሗࡸᐙ⣔ᅗ࠸࡞ᇶ࡙࣮ࣝࣝࡢ㸬ඹ㏻ࡿ࠶ࡀ≦⌧࠺࠸ࡿ࠸࡚ࢀࢃ⾜ࡀᐙ⣔ᅗグ㍕ࡿࡼ

 㸬ࡿ࠶ࡶ༴㝤ࡃᣍࢆ┈ࡢ⪅⦖⾑ࡸ⪅㸪ᝈࢀࡉඹ᭷࡚ࡋሗࡓࡗ㸪ㄗࡣ
グ㍕ࡢグྕ࡞ᇶᮏⓗࡢᐙ⣔ᅗࡓࡲ㸪ࡁࡿྲྀࡳㄞࢆఱࡽᐙ⣔ሗࡧࡼ࠾ᐙ⣔ᅗࡣ࡛ࡇࡇ

ἲ࡚࠸ࡘ♧ࡓࡋ㸬 
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㸯㸬㑇ఏ་Ꮫ࣒ࣔࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࣝࢹ 

 

୍⯡┠ᶆ 

㑇ఏᏊࢡࣃࣥࢱࡽ㉁ࡢὶ࡚࠸࡙ࡶࢀ⏕⌧㇟ࢆᏛࡧ㸪㑇ఏᏊᕤᏛࡢᡭἲᛂ⏝

࣭␗㸬㑇ఏᏊኚࡿࡍゎ⌮ࢆከᵝᛶࡢಶయࡃᇶ࡙ከᵝᛶࡢ࣒ࣀࢤゎᯒ㸪ࡢ࣒ࣀࢤࢺࣄࡸ

ᰁⰍయ␗ᖖᝈࡢⓎ⏕ࡢ㛵㐃ࢆ⌮ゎࡿࡍ㸬 

㡯┠ ฿㐩┠ᶆ ࢻ࣮࣮࣡࢟ ᖹᡂ 22ᖺᗘᨵゞࣜ࢝ࢥ 

㸦㸯㸧 

㑇࣒ࣀࢤ

ఏᏊ 

1) ⣽⬊࿘ᮇ㸪⣽⬊ศ㸪㑇ఏᏊ

ࡁㄝ࡛᫂ࢆ㛵ಀࡢᰁⰍయ

 㸬ࡿ

య⣽⬊ศ㸪ῶᩘศ

 

C-1-(2) ⣽⬊ศࡢ㐣⛬ࢆᅗ♧ࡋ㸪ㄝ᫂

 㸬ࡿࡁ࡛

C-1-(2) ⣽⬊࿘ᮇྛࡢ㐣⛬㸪࿘ᮇࡢㄪ⠇

 㸬ࡿࡁᴫㄝ࡛ࢆ

C-1-(2) ῶᩘศࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

C-1-(2) 㑇ఏⓗከᵝᛶࢆῶᩘศࡢ㐣

 㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࡽ⛬

C-2-(1) ⣽⬊ศ࡚࠸ࡘㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

C-2-(1) ⣽⬊࿘ᮇྛࡢᮇࡢࡑㄪ⠇ࢆ

ᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 

C-2-(1) ῶᩘศࡢ㐣⛬ࡢࡑព⩏ࢆ

ㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

C-2-(6) 㑇ఏᏊᰁⰍయࡢᵓ㐀ࢆㄝ᫂

 㸬ࡿࡁ࡛

ㄝࡀ㛵ಀࡢ㑇ఏᏊ࣒ࣀࢤ (2

࡛᫂ࡿࡁ㸬 

  C-2-(6) ࣒ࣀࢤ㑇ఏᏊࡢ㛵ಀࡀㄝ᫂

 㸬ࡿࡁ࡛

3) ᰁⰍయࡢᵓ㐀ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 Ⓨ⏕Ꮫࡢᇶᮏ㸪ῶᩘ

ศ㸪య⣽⬊ศ㸪

㌿ᗙ 

C-1-(2) ᰁⰍయࢆᴫㄝࡋ㸪ῶᩘศ࠾

ࡁㄝ࡛᫂ࢆᣲືࡢᰁⰍయࡿࡅ

 㸬ࡿ

C-1-(2) ᛶᰁⰍయࡿࡼᛶࡢỴᐃక

ᛶ㑇ఏࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

4) DNA ᦆയ㸪ಟᡂ㸪」〇ྜࡢ

ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

ᨺᑕ⥺㸪⣸እ⥺㸪ά

ᛶ㓟⣲ 

C-1-(2) DNAࡢ」〇㐣⛬ಟᶵᵓࢆㄝ

࡛᫂ࡿࡁ㸬 

C-2-(6) DNAྜࡢᡂ㸪」〇ಟࢆㄝ᫂

 㸬ࡿࡁ࡛

C-3-(3) ᨺᑕ⥺ࡢ㑇ఏᏊ㸪⣽⬊ࡢస⏝

ᶵᗎ㸪ࡢ⣽⬊Ṛࡿࡼ⥺ᨺᑕ

ᒁᡤⓗ࣭ ㌟ⓗ㞀ᐖࢆㄝ࡛᫂ࡁ

 㸬ࡿ

5) DNA ࡽ RNA ࢡࣃࣥࢱ࡚⤒ࢆ

㉁ྜᡂࡿ⮳㑇ఏሗࡢኚ

㐣⛬ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

  C-1-(2) ࢆ࣐ࢢࢻࣝࣛࢺࣥࢭㄝ࡛᫂ࡁ

 㸬ࡿ

C-1-(2) ㌿⩻ヂࡢ㐣⛬ࢆㄝ࡛᫂ࡁ

 㸬ࡿ

C-2-(6) DNAࡽ RNAࢆ⤒࡚⺮ⓑ㉁ྜᡂ

ࢆ⛬ኚ㐣ࡢ㑇ఏሗࡿ⮳

ㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

ࢡ㸪㌿ᅉᏊ㸪࣮ࢱ࣮ࣔࣟࣉ (6

㑇ఏᏊࡿࡼᵓ㐀ࣥࢳ࣐ࣟ

Ⓨ⌧ࡢㄪ⠇ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

  C-2-(6) ࣮ࢱ࣮ࣔࣟࣉ㸪㌿ᅉᏊ➼ࡼ

ㄝ࡛᫂ࢆㄪ⠇ࡢ⌧㑇ఏᏊⓎࡿ

 㸬ࡿࡁ

ᴫᛕࡢࢫࢡࢸࢿ࢙ࢪࣆ࢚ (7

 㸬ࡿࡁㄝ࡛࡚᫂࠸ࡘ

ࣥࢺࢫࣄ㸪ࣝࢳ࣓

ಟ㣭 

  

≉ࡢ࣒ࣀࢤࣜࢻࣥࢥࢺ࣑ (8

ᚩࡀㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

    

9) 㑇ఏᏊゎᯒᢏ⾡ࡢᴫせࢆㄝ

࡛᫂ࡿࡁ㸬 

 C-2-(6) PCRࡢཎ⌮ࡢࡑ᪉ἲࢆㄝ࡛᫂

 㸬ࡿࡁ

4 
 



㸦㸰㸧  

ከࡢ࣒ࣀࢤ

ᵝᛶᝈ 

ศᏊᶵᵓࡢከᵝᛶࡢ࣒ࣀࢤ (1

 㸬ࡿࡁㄝ࡛࡚᫂࠸ࡘ

SNP㸪VNTR㸪CNV࡞   

ಶࡃᇶ࡙ከᵝᛶࡢ࣒ࣀࢤ (2

యࡢከᵝᛶ࡚࠸ࡘㄝ࡛᫂

 㸬ࡿࡁ

㑇ఏᆺ⾲⌧ᆺ C-2-(6) ࣒ࣀࢤゎᯒᇶ࡙ࡃ DNA ࣋ࣞ

 㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆಶேᕪࡢࣝ

3) 㑇ఏせᅉ⎔ቃせᅉࡢ㛵㐃

 㸬ࡿࡁㄝ࡛࡚᫂࠸ࡘ

Ⓨ⏕␗ᖖ㸪ከᅉᏊ

ᝈ 

C-4-(1) ಶయࡢⓎ㐩␗ᖖࡿࡅ࠾㑇ఏ

ᅉᏊ⎔ቃᅉᏊࡢ㛵ಀࢆᴫㄝ

 㸬ࡿࡁ࡛

4) ⏕Ṫ⣽⬊⣔ิኚ␗య⣽⬊

ኚ␗ࡢ┦㐪Ⅼࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 

⭘⒆㑇ఏᏛ㸪⸆⌮㑇

ఏᏛ㸪ࣔࢡࢨ 

C-4-(1) ⬇<⏕Ṫ>⣽⬊య⣽⬊㸪ࡒࢀࡑ

ࡁᘬࡀ㑇ఏᏊ␗ᖖࡿࡅ࠾ࢀ

㉳ࡍࡇᝈࡢ┦㐪Ⅼࢆㄝ࡛᫂

 㸬ࡿࡁ

5) Mendel(࣓ࣥࣝࢹ)㑇ఏࡢ ࡘ3

࡞㸪௦⾲ⓗࡁㄝ࡛᫂ࢆᵝᘧࡢ

㑇ఏᛶᝈิࢆᣲ࡛ࡿࡁ㸬 

ἲ๎ࡢ㑇ఏࣝࢹ࣓ࣥ

せᅉ:ᾐ㏱⋡㸪ࡍࢆ

࣮ࣆࣜࢺࢵࣞࣉࣜࢺ

㸪ᾐ㏱ᗘ㸪⾲⌧ᗘ㸪ࢺ

⾲⌧ಁ㐍 

C-1-(2) Mendel(࣓ࣥࣝࢹ)ࡢἲ๎ࢆㄝ

࡛᫂ࡿࡁ㸬 

C-4-(1) Mendel(࣓ࣥࣝࢹ)㑇ఏࡢ ࡢࡘ3

ᵝᘧࢆㄝ࡛᫂ࡁ㸪௦⾲ⓗ࡞㑇ఏ

ᝈิࢆᣲ࡛ࡿࡁ㸬 

6) 㠀࣓ࣥࣝࢹ㑇ఏࡢᙧᘧࢆ

ᶵࡢࡑ࡚࠸ࡘᝈ࡞ࡿ

ᗎࢆᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 

㑇ఏࣜࢻࣥࢥࢺ࣑

Ꮚኚ␗ẕ⣔㑇ఏ㸪

ࢡࢵࢸࢿ࢙ࢪࣆ࢚

 ᝈࡿࡼᶵᗎ࡞

C-4-(1) ࣜࢻࣥࢥࢺ࣑㑇ఏᏊࡢኚ␗

 㸬ࡿࡁ࡛♧ࢆᝈࡿࡼ

7) ᰁⰍయ␗ᖖࡿࡼᝈࡢ୰

࡛ࢆࡢࡶ࡞ᣲࡆ㸪ᴫㄝ࡛ࡁ

 㸬ࡿ

ᩘⓗ␗ᖖ㸪ᵓ㐀␗ᖖ C-4-(1) ᰁⰍయ␗ᖖࡿࡼᝈࡢ୰࡛

ࢆࡢࡶ࡞ᣲࡆ㸪ᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 

8) ከᅉᏊ㑇ఏࡿࡼᝈ࣭య㉁

ㄝ࡛᫂ࢆᚩ≉ࡢࡑ㸪ࡋᣲิࢆ

 㸬ࡿࡁ

㑇ఏᏊከᆺ㸪ᝈឤ

ཷᛶ㑇ఏᏊ 

C-4-(1) ከᅉᏊ㑇ఏࡀᅉࡿ࡞ᝈ

ࡁㄝ࡛᫂ࢆᚩ≉ࡢࡑ㸪ࡋᣲิࢆ

 㸬ࡿ

ࣀࢤᏳᛶࡸ᭷ຠᛶࡢ⸆ (9

ᴫㄝࢆ㛵ಀࡢከᵝᛶࡢ࣒

 㸬ࡿࡁ࡛

⸆⌮㑇ఏᏛ ὀ㸸 
F-2-(1) ⸆≀⒪ࡢᇶᮏཎ⌮ ࡣ⸆

⌮㑇ఏᏛ㛵ࡿࡍ㡯┠ࡋ࡞ 

10) 㞟ᅋ㑇ఏᏛࡢᇶ♏࡚࠸ࡘ

ᴫㄝ࡛ࡿࡁ 

Hardy-Weinberg㸦ࣁ

ࣂࣥ࣡-࣮ࢹ࣮

 ἲ๎ࡢ㸧ࢢ࣮

  

㸦㸱㸧 

⮫ᗋࡅ࠾

㑇ఏሗࡿ

 ⏝άࡢ

1) ᐙ⣔ᅗࢆసᡂ࡛ࡿࡁ㸬 ᐙ ⣔ ᅗ ࡢ ゎ 㔘 㸪 

Bayes㸦ࢬ࣋㸧ࡢᐃ

⌮㸪ࣜࢡࢫホ౯ 

  

2) 㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝࡢ┠ⓗព⩏

 㸬ࡿࡁᴫㄝ࡛ࢆ

  ὀ㸸 
F-2-(2) ⮫ᗋ᳨ᰝ ࡣ㑇ఏᏛⓗ᳨ᰝ

 ࡋ࡞┠㡯ࡿࡍ㛵

3) 㑇ఏ་⒪ࡿࡅ࠾⌮ⓗ࣭ἲ

ⓗ࣭♫ⓗ㓄៖࡚࠸ࡘㄝ᫂

 㸬ࡿࡁ࡛

་Ꮫࣛࢻ࢞

ࣥ㸪ྛ✀ᣦ㔪 

  

4) 㑇ఏࡢࢢࣥࣜࢭࣥ࢘࢝ព⩏

 㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆ᪉ἲ

ᚰ⌮࣭♫ⓗᨭ   

5) 㑇ఏ་Ꮫ㛵㐃ሗࢡࡢ

 㸬ࡿࡁ࡛ࡀࢫࢭ

OMIM㸪GeneTests ࡞

 

 

6) 㑇ఏሗᇶ࡙ࡃ㐺ษ࡞

⒪ἲ࡚࠸ࡘᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 
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㸰㸬ᐙ⣔ᅗࡢ᭩ࡁ᪉ 

 

 ᐙ⣔ᅗࡢグ㍕ࡣ࡚ࡗࡓ࠶㸪௨ୗࡢⅬὀពࡿࡍ㸬 

 

i㸬ᇶᮏⓗ࡞ᐙ⣔ᅗグྕࢆ⌮ゎࡿࡍ㸬  
 
ii㸬ᑡ୕ࡶࡃ࡞ୡ௦ࡾࡓࢃ㸪௨ୗࡢሗࡴྵࢆᐙ᪘Ṕࡿࡍྲྀ⫈ࢆ㸬 
 ࡿࡍࡽ᫂ࢆ㸪௨ୗࡎࡲ
a. ᝈ⪅ 
b. ሗᥦ౪⪅ ࡢࡇே≀ࡣᝈ⪅࡛ࢀࡑࡶࡇࡿ࠶௨እࡢே㸦ࡤ࠼ࡓぶ㸧ࡿ࠶ࡶࡇࡢ㸬 

ḟ࡛࠸௨ୗࡢሗࢆධᡭࡿࡍ 
c. ᝈ⪅୍ࡢᗘ㸪ᗘ㸪୕ᗘ㏆ぶ⪅ 
d. ∗᪉ࡣࡃࡋࡶẕ᪉ᐙ⣔ࡢሗ 
e. ⨯ᝈࡧࡼ࠾㠀⨯ᝈ⾑⦕⪅ 
f. ሗࢆᚓࡓ㸦᭦᪂ࡓࡋ㸧ᖺ᭶᪥ 

 
iii㸬ᐙ᪘Ṕࡽ⮫ᗋⓗᚲせ࡞ሗࢆᘬࡁฟࡍ 

a. ⏕ᖺ᭶᪥㸪⌧ᅾࡢᖺ㱋 
b. ᚲせ᳨࡛ࡤࢀ࠶ᰝ⤖ᯝࡓࡵྵࢆ㛵㐃ᗣሗ 
c. デ᩿ྡデ᩿ᖺ㱋 
d. Ṛஸᖺ㱋ࡣࡓࡲฟ⏕/Ṛஸᖺ 
e. Ṛᅉ 
f. ㏆ぶ፧ 
g. ዷፎṔ 
h. ὶ⏘㸪Ṛ⏘㸪Ꮚ࠸࡞࠸ࡀࡶሙྜዷ㑊ዷ*㸪␗ᡤᛶዷፎ*㸪ዷፎ୰⤯*㸪᪩⏘*㸪ዷ

ፎ㧗⾑ᅽ㸪ฟ⾑/Ṇ⾑㞀ᐖࡢ࡞ዷፎྜే㸦㐌ᩘࡢሗ࡚ࡵྵࡶ㸧* 

㸬ᚲ࠸࡞ࡣ࡛ࡢࡶࡿࡵồࢆグ⾲ࡢグྕ࡛ࡢ㸪ᐙ⣔ᅗୖ࡛ࡀࡿ࠶ෆᐜ࡛ࡁࡿࢀࡉྲྀ⫈ࡣ┠㡯ࡢࡽࢀࡇ*

せᛂ࡚ࡌᐙ⣔ᅗୖ㏣グ࡚ࡋグ㍕ࡿࡍ㸬 

 
iv㸬ᇶᮏⓗ࡞㑇ఏᵝᘧࢆㄆ㆑ࡿࡍ 

a. ༢୍㑇ఏᏊᝈ㸦ᖖᰁⰍయඃᛶ㑇ఏ㸪ᖖᰁⰍయຎᛶ㑇ఏ㸪X 㐃㙐㑇ఏ㸧 
b. ࣜࢻࣥࢥࢺ࣑㑇ఏᏊኚ␗ࡿࡼᝈ㸦ẕ⣔㑇ఏ㸧 
c. ᰁⰍయ␗ᖖ㸹ᰁⰍయᩘࡢⓗ␗ᖖ㸪つᶍ࡞Ḟኻ㸪ᵓ㐀␗ᖖ㸦㌿ᗙ࡞㸧 
d. ከᅉᏊᝈ 

 

6 
 



7 
 



8 
 



ゎㄝ 
 
1㸬 ᐙ⣔ᅗࡢᕥഃᩘ࣐࣮ࣟᏐ࡛ୡ௦␒ྕࢆグ㍕ࡿࡍ㸬ಶయ␒ྕࢆୡ௦ࡈཎ๎࡚ࡋᕥࡽ

㡰ᩘࣅࣛᏐ࡛ಶయグྕୖྑࡢグ㍕ࡿࡍ㸬ಶேࡣୡ௦␒ྕಶయ␒ྕࡾࡼ㸪I-2㸪
III-4  㸬ࡍࢃࡽ࠶࠺ࡼࡢ

2㸬 ཎ๎࡚ࡋኵ፬ࡣኵࢆᕥ㸪ጔྑࢆ᭩ࡃ㸬ྠ⬊ࡣཎ๎࡚ࡋᖺ㛗⪅ࢆᕥ᭩ࡃ㸬 
3㸬 ᙜヱࡢᝈ↓㛵ಀࡢሙྜ㸪㓄അ⪅ࡶ࡚ࡋ␎┬ࢆᵓ࠸࡞ࢃ [㸸ᐙ⣔ᅗ(1) II-4㸪ᐙ⣔ᅗ(2) 

II-1] 㸬 
4㸬 ኵ፬ࡪ⤖ࢆ፧ጻ⥺ࡿࡼ⥺ᩳࡢ୰᩿ࡣ㞳፧ࡍ⾲ࢆ [ᐙ⣔ᅗ(1) I-1  I-2] 㸬Ꮚ୍ࡀ᪉ࡢぶ

㣴⫱ࡿ࠸࡚ࢀࡉሙྜࡣ㣴⫱࠸࡞࠸࡚ࡋぶࡢഃ୰᩿⥺ࢆධࡿࢀ㸬 
5㸬 ṚஸࡓࡋಶேࡣṚᅉࢆၥࢆ⥺ᩳࡎࢃධ࡚ࢀ⾲グࡿࡍ㸬 
6㸬 ᮶ㄯ⪅㸦ࢺ࢚ࣥࣛࢡ㸧ࡧࡼ࠾Ⓨ➃⪅ࡍ♧ࢆ▮༳ࡣᕥୗࡽಶయグྕ࡚ࡗྥグ㍕ࡿࡍ㸬 
7㸬 㛵㐃ᝈࡢデ᩿ᖺ㱋ࡤࢀࢃࡀグ㍕ࡿࡍ [ᐙ⣔ᅗ(1)]㸬 
8㸬 ㏆ぶ፧ࡿࡓ࠶ኵ፬ࡣ㔜⥺࡛⤖ࡪ [ᐙ⣔ᅗ(2) III-4  III-5]㸬 
9㸬 ᐙ⣔ᅗࡢሗࡣ㛫⤒㐣ࡶኚࡋ㸪ᖺ㱋ࡶኚ࡛ࡢࡿࢃ㸪ᚲࡎసᡂ᪥ࢆグ㍕ࡿࡍ㸬 
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ཧ⪃㈨ᩱ 
 
ᖹᡂ 22 ᖺᗘᨵゞ∧ ་Ꮫᩍ⫱࣒࣭ࣔࣛࣗ࢟ࣜ࢝ࢥ࣭ࣝࢹ 㸦㛵㐃㒊ศࡢᢤ⢋㸧 
 
C ་Ꮫ୍⯡ 

 
㸯 ⏕⌧㇟ࡢ⛉Ꮫ 

㸦㸰㸧⏕᭱ࡢᑠ༢̺⣽⬊ 
୍⯡┠ᶆ㸸 
 ⣽⬊ࡢᵓ㐀ࢆࡁࡽࡓࡣ࡞ࡲࡊࡲࡉࡢࡑᏛࡪ㸬 
 
࠙⣽⬊ࡢ༢ᵓ㐀ࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 ⣽⬊ࡢほᐹἲࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 ⣽⬊ࡢయീࢆᅗ♧࡛ࡿࡁ㸬 
3㸧 ᰾ࡢ࣒࣮ࢯ࣎ࣜᵓ㐀ᶵ⬟ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
4㸧 ᑠ⬊య㸪ࢪࣝࢦయ㸪ࣜࡢ➼࣒࣮ࢯࢯ⣽⬊ෆ⭷⣔ࡢᵓ㐀ᶵ⬟ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
5㸧 ࣜࢻࣥࢥࢺ࣑㸪ⴥ⥳యࡢᵓ㐀ᶵ⬟ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
6㸧 ⣽⬊㦵᱁ࡢ✀㢮ࡢࡑᵓ㐀ᶵ⬟ࢆᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 
7㸧 ⣽⬊⭷ࡢᵓ㐀ᶵ⬟㸪⣽⬊ྠኈࡢ᥋╔⤖ྜᵝᘧࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
8㸧 ཎ᰾⣽⬊┿᰾⣽⬊ࡢ≉ᚩࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
 
࠙⣽⬊ෆࡢ௦ㅰ⣽⬊྾ࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 㓝⣲ࡢᵓ㐀㸪ᶵ⬟௦ㅰㄪ⠇㸦ᚊ㏿ẁ㝵㸪ࢡࢵࣜࢸࢫࣟຠᯝ㸧ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 ATP  㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆࡇࡿࢀࡉᨺฟࡀ࣮ࢠࣝࢿ࢚⏤⮬ࡾࡼຍỈศゎࡢ
3㸧 ゎ⢾㸪TCA ᅇ㊰㸪㟁Ꮚఏ㐩⣔㸪㓟ⓗࣜࣥ㓟ࡿࡼ ATP  㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆ⏕⏘ࡢ
 
࠙⣽⬊࿘ᮇࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 ⣽⬊ศࡢ㐣⛬ࢆᅗ♧ࡋ㸪ㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 ⣽⬊࿘ᮇྛࡢ㐣⛬㸪࿘ᮇࡢㄪ⠇ࢆᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬  
 
࠙ῶᩘศࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 ῶᩘศࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 㑇ఏⓗከᵝᛶࢆῶᩘศࡢ㐣⛬ࡽㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬  
 
࠙㑇ఏᏊᰁⰍయࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 Mendel㸦࣓ࣥࣝࢹ㸧ࡢἲ๎ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 㑇ఏᏊᆺ⾲⌧ᆺࡢ㛵ಀࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬  
3㸧 ᰁⰍయࢆᴫㄝࡋ㸪ῶᩘศࡿࡅ࠾ᰁⰍయࡢᣲືࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
4㸧 ᛶᰁⰍయࡿࡼᛶࡢỴᐃకᛶ㑇ఏࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
 
࠙DNA  ࠚⓑ㉁⺮
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 DNA  㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆಟᶵᵓ⛬〇㐣「ࡢ
2㸧 ࢆ࣐ࢢࢻࣝࣛࢺࣥࢭㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬  
3㸧 ㌿⩻ヂࡢ㐣⛬ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
 
㸰 ಶయࡢᵓᡂᶵ⬟ 

㸦㸯㸧⣽⬊ࡢᵓᡂᶵ⬟ 
୍⯡┠ᶆ㸸 

10 
 



 ⣽⬊ࡢᚤ⣽ᵓ㐀ᶵ⬟ࢆ⌮ゎࡿࡍ㸬 
 
࠙⣽⬊⭷ࠚ 
࠙⣽⬊㦵᱁⣽⬊㐠ືࠚ 

␎ 
 
࠙⣽⬊ࡢቑṪࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 ⣽⬊ศ࡚࠸ࡘㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 ⣽⬊࿘ᮇྛࡢᮇࡢࡑㄪ⠇ࢆᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 
3㸧 ῶᩘศࡢ㐣⛬ࡢࡑࢆព⩏ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
 
㸦㸴㸧㑇ఏ㑇ఏᏊ 
୍⯡┠ᶆ㸸 
 㑇ఏᏊࡽ⺮ⓑ㉁ࡢὶࢀᇶ࡙࡚࠸⏕⌧㇟ࢆᏛࡧ㸪㑇ఏᏊᕤᏛࡢᡭἲᛂ⏝ࡢ࣒ࣀࢤࢺࣄࡸゎᯒࢆ⌮ゎࡍ

 㸬ࡿ
฿㐩┠ᶆ 
1㸧 㑇ఏᏊᰁⰍయࡢᵓ㐀ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 ࣒ࣀࢤ㑇ఏᏊࡢ㛵ಀࡀㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
3㸧 DNA  㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆಟᡂ㸪」〇ྜࡢ
4㸧 DNA ࡽ RNA  㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆ⛬ኚ㐣ࡢ㑇ఏሗࡿ⮳ⓑ㉁ྜᡂ⺮࡚⤒ࢆ
5㸧 ࣮ࢱ࣮ࣔࣟࣉ㸪㌿ᅉᏊ➼ࡿࡼ㑇ఏᏊⓎ⌧ࡢㄪ⠇ࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
6㸧 PCR  㸬ࡿࡁᴫㄝ࡛ࢆ᪉ἲࡢࡑ⌮ཎࡢ
7㸧 ࣒ࣀࢤゎᯒᇶ࡙ࡃ DNA  㸬ࡿࡁㄝ࡛᫂ࢆಶேᕪࡢࣝ࣋ࣞ
 
㸱 ಶయࡢᛂ 

␎ 
 

㸲 ᅉែ 

㸦㸯㸧㑇ఏᏊ␗ᖖᝈ࣭Ⓨ⏕Ⓨ㐩␗ᖖ 
୍⯡┠ᶆ㸸 
 㑇ఏᏊ࣭ᰁⰍయ␗ᖖⓎ⏕Ⓨ㐩␗ᖖࡸᝈࡢⓎ⏕ࡢ㛵㐃ࢆ⌮ゎࡿࡍ㸬 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 ⬇<⏕Ṫ>⣽⬊య⣽⬊㸪ࡿࡅ࠾ࢀࡒࢀࡑ㑇ఏᏊ␗ᖖࡀᘬࡁ㉳ࡍࡇᝈࡢ┦㐪Ⅼࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
2㸧 Mendel㸦࣓ࣥࣝࢹ㸧㑇ఏࡢ 3  㸬ࡿࡁᣲ࡛ิࢆ㑇ఏᛶᝈ࡞㸪௦⾲ⓗࡋㄝ᫂ࢆᵝᘧࡢࡘ
3㸧 ከᅉᏊ㑇ఏࡀᅉࡿ࡞ᝈิࢆᣲࡋ㸪ࡢࡑ≉ᚩࢆㄝ࡛᫂ࡿࡁ㸬 
4㸧 ᰁⰍయ␗ᖖࡿࡼᝈࡢ୰࡛ࢆࡢࡶ࡞ᣲࡆ㸪ᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 
5㸧 ಶయࡢⓎ㐩␗ᖖࡿࡅ࠾㑇ఏᅉᏊ⎔ቃᅉᏊࡢ㛵ಀࢆᴫㄝ࡛ࡿࡁ㸬 
6㸧 ࣜࢻࣥࢥࢺ࣑㑇ఏᏊࡢኚ␗ࡿࡼᝈࢆ♧࡛ࡿࡁ㸬 
 
 
G ⮫ᗋᐇ⩦ 

 
㸯 デ⒪ࡢᇶᮏ 
୍⯡┠ᶆ㸸 
 ᝈ⪅ሗࡢ㞟㸪グ㘓㸪デ᩿㸪⒪ィ⏬࡚࠸ࡘᏛࡪ㸬 
 
࠙་⒪㠃᥋ࠚ 
฿㐩┠ᶆ㸸 
1㸧 㐺ษ࡞㌟ࡳ࡞ࡋࡔ㸪ゝⴥ㐵࠸㸪♩ṇ࠸ࡋែᗘ࡛ᝈ⪅᥋ࡿࡁ࡛ࡀࡇࡿࡍ㸬 
2㸧 ་⒪㠃᥋ࡿࡅ࠾ᇶᮏⓗࣥࣙࢩ࣮ࢣࢽ࣑ࣗࢥᢏἲࡿࡁ࡛ࡀࡇࡿ࠸⏝ࢆ㸬 
3㸧 Ṕ㸦ッ㸪⌧Ṕ㸪᪤ Ṕ㸪ᐙ᪘Ṕ㸪♫Ṕ㸪࣮ࣗࣅ࣒ࣞࢸࢫࢩ㸧ࡾྲྀࡁ⫈ࢆ㸪ሗྲྀࢆᤞ㑅ᢥᩚࡋ⌮

 㸬ࡿࡁ࡛
4㸧 デᐹ࡛ᚓࡓᡤぢ㸪デ᩿㸪ᚲせ᳨࡞ᰝࢆㄝ᫂㸪ሗ࿌࡛ࡿࡁ㸬 
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