
主な相談内容
❶ 遺伝性疾患・先天異常症の相談・診断

❷ 出生前診断
　　（NIPT非侵襲的出生前遺伝学的検査など）

❸ 高年妊娠や次子の遺伝についての相談

❹ 遺伝性腫瘍の相談・診断

❺ がんゲノム医療
　　（がん遺伝子パネル検査など）

ゲノム：体を作る設計図

ヒト ヒトの細胞
（３７兆個）

ゲノム
＝遺伝子情報すべて

DNA
（遺伝子情報

すべて）

核

染色体
２４種

（４６本）
（２〜３万種類）
遺伝子

遺伝子

遺伝子間領域

家系図を確認しながら、遺伝カウンセリングで
不安や心配を確認し、相談していきます

クライアント（２５歳）

乳がん卵巣がん

卵巣がん

乳がん

乳がん

ゲノム診療科を新設

遺伝カウンセリング室を
開設

出生前診断（NIPT）
開始

●がんゲノム医療連携病院に指定

●がん遺伝子パネル検査開始

※九州大学病院と連携して診療を実施

ゲノムとは、DNAに含まれる遺伝情報すべてのことで、一人ひとり異なり

ます。ゲノムの中には遺伝子があり、体をつくるためのタンパク質を作る働きを

担っています。そのため、ゲノムや遺伝子はヒトの体をつくる設計図と表現され、こ

の設計図に変化が起こると、さまざまな疾患や体質の原因となります。

設計図の変化（遺伝子変異など）が起こると、

疾患や体質の原因となります。

２０２５年１２月

２０２６年３月

２０２６年４月

２０２６年６月

●遺伝性腫瘍：生まれながらに特定のがんになりやすい体質を持っている。 
●HBOC：遺伝的な体質により、乳がんや卵巣がんなどになりやすくなる病気です。 
●　　　　　　　  ：がんを防ぐ働きに関わる遺伝子です。 
●病的バリアント：病気の原因となる遺伝子の変化のことです。 
●サーベイランス：病気を早く見つけるために定期的に検査を行うことです。

用語解説

自分も乳がん・卵巣がんに
ならないか心配

自分の子どもにも
遺伝するかな？

妊娠や出産は
できるかな？

結果が陽性なら妹にも
伝えた方がいいかな？

いつ遺伝子検査を
受けたほうがいいかな？

脳の細胞 皮膚の細胞

胃の細胞筋肉の細胞

タンパク質を
つくりだす

細胞内の遺伝子

遺伝性乳がん卵巣がん HBOC が疑われたら？

BRCA１・BRCA２

ゲノム医療をもっと身近に
〜寄り添い、伝え、支える〜

沖縄県南部医療圏における遺伝診療の充

実を目指し、遺伝に関するご相談や、生まれ

持った体質・疾患への専門の相談窓口を設け

ました。

各医療機関の遺伝診療部門と連携しなが

ら、ゲノム医療を提供しています。

「うちはがん家系なのかな？自分も心配だな」

「高年妊娠で、赤ちゃんのことが心配だな」

と、不安や悩みを抱えたとき、どこに相談し

たらよいか迷うことがあるかもしれません。

遺伝や生まれ持った疾患・体質について不

安や悩みがあるときは、各医療機関の遺伝診

療部門が対応し、ゲノム医療を提供します。

ゲノム医療とは、患者さんのゲノム情報（遺

伝情報）をもとに、その人の体質や疾患に適

した診断や治療を行う医療です。

遺伝カウンセリングは、ゲノムや遺伝子の変化

による疾患や体質について、患者さんやご家族が

不安や悩みを相談できる場です。相談はどなたで

も可能で、相談される方を「クライアント」と呼

びます。カウンセリングはゲノム診療科の臨床遺

伝専門医が担当し、約６０分かけてわかりやすく説

明し、不安や悩みに寄り添いながら、一人ひとりが

納得して意思決定できるようお手伝いします。基

本は自費診療ですが、一部は保険診療の対象とな

る遺伝カウンセリングや遺伝学的検査もあります。

遺伝カウンセリング室で対応することが多い疾患の

一つに、遺伝性乳がん卵巣がん（HBOC）があります。

BRCA１またはBRCA２遺伝子に、がんになりやすい体質

（病的バリアント）が生まれつきあることが確認された場

合、HBOCと診断されます。血液検査でBRCA 遺伝学的

検査を行い、条件を満たす場合は保険適用となります。

HBOCは、若い年代で乳がんや卵巣がんを発症するリ

スクが高く、家系内に乳がん、卵巣がん、膵がん、前立腺

がん、男性乳がんの方がいることがあります。BRCA 病的

バリアントは一般の約４００人に１人が持つとされ、親が

病的バリアントを持つ場合、子どもには性別に関係なく

２分の１（５０％）の確率で受け継がれます。

HBOCと診断されると、治療薬や手術方法の選択に役

立つほか、条件を満たせば保険適用で未発症のがんに対

するリスク低減手術を受けられる場合があります。一方で、

血縁者にも同じ体質が受け継がれている可能性がわかる

ため、不安や悩みにつながることもあります。しかし、将

来のがんの早期発見や予防につながる大切な情報にもな

るため、遺伝カウンセリングで十分に相談しながら進め

ていきます。

遺伝カウンセリングでは、遺伝学的検査のメリット・デ

メリットを整理し、検査を受けるかどうかを一緒に考え

ます。血縁者へ伝えるかどうかなども含め、必要に応じ

て複数回にわたり相談を行います。

当院では、HBOCに関する遺伝カウンセリング、遺伝学

的検査、リスク低減手術、サーベイランス（がん予防）、血

縁者の遺伝カウンセリング・遺伝学的検査に対応してい

ます。HBOC以外の遺伝性腫瘍についても相談できます

ので、「うちはがん家系なのかな？」「自分も心配だな」と

感じる方は、ぜひご相談ください。

那覇市立病院に、専門の相談窓口ができました。

ゲノム医療とは？

遺伝カウンセリングとは？
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遺伝カウンセリングや各種検査をご希望の際
は、現在通院中の医療機関から当院の地域医
療連携室を通してご予約ください。また当院
通院中の方は主治医にご相談ください。

外来予約や費用については、当院

ホームページに掲載しております。

詳しくはQRからご覧ください。

地方独立行政法人 那覇市立病院
地域医療連携室　

TEL.０９８-８８４-５１３４
FAX.０９８-８８６-５５０２

直通

外来・検査のご案内

遺伝カウンセリング外来

午
　
前 遺伝カウンセリング外来

周産期遺伝カウンセリング外来（NIPT）

周産期遺伝カウンセリング外来（NIPT）

月

火

水

木

お
問
い
合
せ
先

琉球大学病院　産科婦人科

産婦人科遺伝診療、遺伝性腫瘍、生殖内分泌

医学博士
臨床遺伝専門医
生殖医療専門医
日本産科婦人科学会　産婦人科専門医・指導医
母体保護法指定医
日本がん治療認定機構　がん治療認定医
認定がん・生殖医療ナビゲーター

職歴

専門分野

認定・資格

科長  仲村  理恵  プロフィール

ゲノム診療科

当院のNIPTでは、２１トリソミー（ダウン症候群）、１８トリソミー
（エドワーズ症候群）、１３トリソミー（パトウ症候群）を対象とし
ております。

妊娠１０週以降の
妊婦さんから

血液を採取

血液中に浮遊している

cfDNA
※

を分析して、
赤ちゃんの染色体数に
異常がないかを調べます。
※染色体が細かく分解されたもの

胎盤

胎盤由来DNA

母体由来DNA

お母さんの血液から、
赤ちゃんのDNA情報を

調べることができる
母体血漿

NIPT検査とは

１０週０日〜１３週６日 ２週間後 陽性の場合 １６〜１８週 ２０〜２１週

遺伝カウンセリング

採　血

結果説明 遺伝カウンセリング 羊水検査 カウンセリング

この薬が効く遺伝子はあるかな？と
1つずつ探す

がんの種類ではなく、遺伝子変異に
合わせて治療を選ぶ医療

みんな同じ治療

標準治療 がんゲノム医療
（遺伝子にあった個別化治療）

分子標的薬による治療 がん遺伝子パネル検査
治療法

がん種（臓器）ごとの治療薬

（これまでのがん治療）

肺がん・大腸がん・乳がんの一部では、
医師が必要と判断した場合に、
１つまたは少数の遺伝子を調べ、

結果をもとに薬を選ぶ治療が行われています。

主にがんの組織を使って、
多数の遺伝子を同時に調べ、

検査結果をもとに治療を考える

候補３候補１ 候補２治療薬A

患 者
（遺伝子A）

治療薬B

患 者
（遺伝子B）

那覇市立病院におけるNIPT受診の流れ

放射線治療 手術
抗がん剤

肺 胃 腸 …など

患 者
（遺伝子B・C・E・F）

がん遺伝子パネル検査 がんゲノムプロファイリング検査 とは？

妊娠がわかると、「どんな赤ちゃんが生ま

れてくるかな？」「元気に育っているかな」と

楽しみにされる一方、「おなかの赤ちゃんが

病気をもっていないか心配だな。」と不安に

感じることもあると思います。

当院では、「周産期遺伝カウンセリング外来」で、

このような不安や悩みについて相談するこ

とができます。

出生前検査は、妊娠中に赤ちゃん（胎児）の

病気について調べる検査です。検査方法には、

「羊水検査」や「NIPT（非侵襲的出生前遺伝学

的検査）」があり、当院で２０２６年４月から

「NIPT」が実施できるようになりました。

NIPTで陽性となった場合は、羊水検査による確

定診断を行い、その結果をもとに今後の妊娠につ

いてご夫婦で相談していきます。

当院のNIPTはすべて自費診療です。遺伝カウン

セリングは大切な相談となるため、妊婦さんとパー

トナーの方に一緒に受けていただいています。

NIPTを希望される方だけでなく、受けるかどう

か迷っている方も相談できます。検査を受けるか

どうかは、ご夫婦の自由な意思で決定していただ

きます。

近年「がんゲノム医療」が注目されています。
これまでの標準治療は、抗がん剤についても臓器別に

よって選択されてきました。がんゲノム医療とは、遺伝

（ゲノム）情報に基づくがんの個別化治療の一つです。が

ん遺伝子パネル検査では、主にがんの組織を用いて多数

の遺伝子を同時に調べ、遺伝子の変化を明らかにしま

す。その結果をもとに、効果が期待できる治療薬がある

場合は、保険診療や臨床試験などによる治療につなげま

す。日本では２０１９年６月から保険診療で実施できる

ようになりました。

使用できる薬が提案される割合は約１０％と報告され

ていますが、「使える治療薬がないと言われた」、「自分

の体質に合った治療を検討したい」という患者さんに

とって、新たな治療の可能性につながることがあります。

一方で、検査の対象は「標準治療が終了した」、

「標準治療がない」などの条件を満たす患者さんに限ら

れます。また、結果が出るまで約２か月かかるため、

検査を受けるタイミングについては早めに主治医へ

相談することが大切です。

検査では、偶然「遺伝性腫瘍」に関する遺伝子変異が

見つかることがあります。その場合は、遺伝カウンセリ

ングで確定診断やご家族への影響などについて相談し

ていきます。

出生前遺伝学的検査を受けたいな…

●出生前検査の比較

N I P T
羊水検査

検  査 非確定検査 確定検査

検 査 方 法
お母さんの血液を

採取して行う

おなかの中の羊水
を調べ、赤ちゃん
の病気を詳しく
確認する検査

実 施 時 期 １０〜２２週
（当院では１０〜１３週）

１６〜１８週

対 象 疾 患 染色体疾患全般

９９.１％ １００％

非侵襲的出生前
遺伝学的検査（ ）

ダウン症候群
２１/１８/１３トリソミー

感  度
（ダウン症候 群に関して）

腹部に穿刺
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