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研究要旨 

令和４年より保険適応になったマイクロアレイ染色体検査によって、先天異常症候群の診断率は上

昇したが、その検査結果の判定には、遺伝の専門家により判定が必要であり、検査を行ったあとに

検査結果の解釈に難渋していることも多い。そこで我々はマイクロアレイ染色体検査の結果解釈の

補助ツールを作成した。さらに、実際の臨床現場で補助ツールを運用し、フィードバックすること

によりマイクロアレイ染色体検査の結果解釈補助ツールの改良を目指した。 

補助ツールは令和５年５月の段階で、全国の施設からすでに800回以上のダウンロードされており、

多くの医療機関で使用されていることが分かった。実際当施設での外来で使用したが、欠失・重複

に関しては専門家との相違はなかったが、LOH（loss of heterozygosity）に関しては対応していな

いことから、今後の改良が必要であることが必要であった。 

 

 

Ａ．研究目的 

マイクロアレイ染色体検査が保険適用になっ

たが、その検査結果の解釈には、遺伝の専門知

識が必要であるが、多くの施設には専門家がお

らず、診断に難渋している。そこで我々はマイ

クロアレイ染色体検査の結果解釈補助ツールを

開発し、慶応義塾大学医学部臨床遺伝学センタ

ーのホームページよりダウンロード可能とし

た。 

 

Ｂ．研究方法 

マイクロアレイ染色体検査補助ツールを実際

の外来で使用して、実際の臨床現場で確認し

た。 

具体的にはマイクロアレイ染色体検査を行った

患者に対して診断補助ツールでの結果と遺伝専

門医による解釈と比較した。 

 

(倫理面への配慮) 

本研究は人を対象とする生命化学・医学系研究

に関する倫理指針、個人情報保護法を順守して

実施した。 

 

Ｃ．研究結果   

マイクロアレイ染色体検査の結果解釈補助ツ

ールは令和５年５月現在で 813回のダウンロー

ド(一部重複回の方あり)されており、徐々に医

療現場に普及していることが伺える状態であ

る。実際に臨床現場で使用したところ欠失に関

しては、遺伝専門医の診断と差異はなく、診断

の補助に使えることが確認できた。 

 

Ｄ．考察 

マイクロアレイ染色体検査の保険適用に伴

い、今後、マイクロアレイ染色体検査の検査数

は増えていくが、それによって診断に迷う症例

は増えてくることが考えられる。 

また、遺伝の専門医、特に先天異常症候群を

専門とする遺伝専門医にアクセスしづらい地域

の患者に対しても、本ツールを使用することに

よりマイクロアレイ染色体検査の検査結果の解

釈を正確かつ速やかに伝えることが可能となる

ため、均てん化できると考える。そのため今回

開発したマイクロアレイ染色体検査結果の解釈

補助ツールは今後も利用が促進すると予想さ

れ、更なる改良が必要になると考える。 

 

Ｅ．結論 

当施設で開発しているマイクロアレイ染色体

検査の結果補助ツールの実際の臨床現場での使

用と改良について研究した。 

現在、800回以上のダウンロードが行われてお

り、全国の施設で使用され、マイクロアレイ染

色体検査の結果解釈の均てん化を担っていると
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考えられる。ただし、欠失・重複に関しては実

際の診療で専門家との大きな差異はないが、

LOHに関しては対応していないことから更な

る改良が必要である。 
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