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Reveal SNPマイクロアレイに関してご質問がある場
合、またはより詳しい内容をお知りになりたい方は、担当
医、臨床遺伝専門医、遺伝カウンセラーなどの医療従事
者にご相談下さい。

(　　　　   )SNPマイクロアレイ検査に限界はありますか？

(　　　　   )Reveal SNPマイクロアレイについて
さらに知りたい場合はどうしたらよいですか？
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SNPマイクロアレイ

SM

RevealSM SNPマイクロアレイは、特定の種類の先天異

常、発達遅滞、または知的障害、および自閉症スペクトラ

ム障害の原因となっている染色体の変化を分析する検査

です。このパンフレットでは、従来の染色体分析および

Reveal SNPマイクロアレイについて説明します。

SNPマイクロアレイ検査には限界があります。すべての
先天異常のうち、SNPマイクロアレイ検査で検出できる
疾患は一部に限られています。

Reveal SNPマイクロアレイ検査では結果が正常（DNA
の変化が認められない）であっても、患者様の健康や正常
な発達を保証するものではありません。

・患者様のDNAの変化の量がごくわずかな場合、マイクロアレイ
検査であっても検出できないこともあります。
・遺伝情報の過不足をもたらさないDNAの構造の変化（均衡型
構造異常と呼ばれています）は検出できません。
・一部の細胞にだけDNAの変化がある場合、これをモザイクと呼
びます。DNAの変化がある細胞の割合が低いと、マイクロアレ
イ検査はこれらの変化を常に検出できるわけではありません。



(　　　　　)
SNPマイクロアレイ
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RevealSM SNPマイクロアレイは、

特定の種類の先天異常、発達遅滞、または知的障害、

および自閉症スペクトラム障害の原因となっている

染色体の変化を分析する検査です。

このパンフレットでは、従来の染色体分析および

RevealSM SNPマイクロアレイについて

説明します。

従来の染色体分析では、ヒトの染色体を顕微鏡下で観察し
ています。ヒトの体を構成する各細胞には、46本の染色体
が含まれ、23本を母親から、23本を父親から受け継ぎま
す。染色体にはヒトの設計図にあたる遺伝情報（DNA）が
含まれています。DNAの量や構造の変化は、知的障害、特
定の先天異常、および自閉症スペクトラム障害の原因となっ
ている可能性があります。1）2）3）

染色体分析では、染色体全体、または染色体のごく一部の
いずれかにおいて、特定のDNAの欠損や過剰なDNAを検
出します。染色体分析では、染色体中のDNAの構造の変化
が起こったかどうかも知ることができます。

www.integratedgenetics.comhttp://www.labcorp.co.jp

現在、一般的に行われている
染色体分析について教えてください。

(　　　　　)
Reveal SNPマイクロアレイは、顕微鏡下で観察する従来
の染色体分析よりも、さらに詳細に患者様の染色体を検査
できる最新の技術です。この検査によって、DNA量のわず
かな変化を検出することができます。4）5）

Reveal SNPマイクロアレイによって、従来の染色体分析
では検出されない可能性のある問題の診断に役立つ有益
な情報が得られることがあります。5）

Reveal SNPマイクロアレイは、DNAのわずかな過不足を検出で
きるだけでなく、患者様のある染色体対が両親からではなく、片方
の親のみに由来するものかどうかを示したり、遺伝子が血縁関係
のある両親に由来するものかどうかを示したりすることもできま
す。こうした検査結果は、特定の遺伝性疾患の説明に役立つ場合
があります。2）4）5）

Reveal SNPマイクロアレイ検査とは何ですか？
またこの検査にはどんな利点があるのですか？

1 2 3

Reveal SNPマイクロアレイで、あるDNAの変化が見つ
かった場合、健康への影響が判明している場合もありま
すが、不明な場合もあります。3）

患者様に認められたDNAの変化の解釈は、以下の3通り
が考えられます。

研究者達は、マイクロアレイ検査により検出されうる
DNAの変化によって起こりうる健康への影響を確定す
るべく、たゆまぬ研究を続けています。6）

(　　　　   )DNAに変化が認められた場合、
何を意味する可能性がありますか？

患者様の血液を採取し、血液中に含まれるDNAを検査
に用います。

(　　　　   )Reveal SNPマイクロアレイ検査には、
何が必要ですか？

① あるDNAの変化が、健康に影響を及ぼすことが判明している場合
　  予測される具体的な健康への影響について、担当医や遺伝カ
ウンセラーにご相談ください。

② あるDNAの変化が、健康に影響を及ぼさないことが判明している場合
　 SNPマイクロアレイ検査は、染色体のわずかな変化を検出する
ことができるため、健康に影響を及ぼさない変化をとらえる場
合があります。

③ あるDNAの変化による健康への影響が不明な場合
　 患者様に認められたDNAの変化が持つ意味をより明らかにす
るために、患者様のご両親のDNAを用いた追加検査を実施す
る必要があると判断される場合もあります。ご両親の検査を
実施することにより、患者様に認められたDNAの変化が遺伝
によるものなのか、また患者様において初めて起こった変化で
あるのかどうかを調べます。ご両親のどちらにも無い変化が
患者様に認められた場合は、その変化は疾患発症の原因となっ
ている可能性が高いと推測できます。


