
臨床遺伝・臨床倫理コース 試験問題 20210312 

【注】新型コロナウイルス感染症（COVID-19）の影響により、オンラインでの word

ファイル提出（1時間以内）に変更になりました 

問題用紙は計５ページありますので、末尾までまずは確認してください。 

（計４問 25点*４問 合計 100 点） 

それぞれ 100〜150字程度で記載してください 

 

 

問題１ 下記の家系図から想定される単一遺伝子異常型糖尿病について知ると

ころを記載してください。（25点） 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



問題２ 下記の家系図は若年発症糖尿病の４家系のものです。 

原因遺伝子の遺伝形式や発症機構などについて想定されることを記載してくだ

さい。（25点） 

 

 

 

 

  



家族性地中海熱が疑われた症例に対して遺伝子検査を行いました。下記の２症

例について診断結果、治療について患者さんへの説明を考えて記載してくださ

い。 

・末尾に令和 2 年度に厚労省自己炎症疾患研究班が策定した最新の診断フロー

チャートを示しますので参照してください。 

 

問題３ 症例は 42歳男性。20年ほど前から原因不明の強い腹痛を定期的に認

めている。10年程前には虫垂炎の診断で緊急開腹手術を受けたが、その後も 1

～3カ月程度の周期で発熱を伴う腹痛を繰り返していた。腹痛は毎回 3日も経

たずに自然に改善するため経過観察となっていた。最近、職場の検診で尿蛋白

を指摘された。家族歴として、5歳男児と 10歳女児がいるが同様の症状は出現

していない。遺伝子検査で MEFV遺伝子に E148Q(exon2)、M694I(exon10)がそれ

ぞれヘテロ接合性に同定された。 

診断結果、治療について患者さんへの説明を考えて記載してください。（25

点）  



問題４ 症例は 3歳女児。1年くらい前から発熱、腹痛を繰り返している。発

熱は 3-4週間に 1回のペースで出現し、腹痛と嘔吐を伴うことが多い。発熱時

に血液検査で WBC数、血清 CRP値の上昇を認めるため、近医で抗菌薬の点滴加

療を受けていたが、治療の有無に関わらず 4-6日持続した後解熱していた。家

族歴として母親が幼少期に発熱を繰り返していたため扁桃摘出術を受け、その

後繰り返す発熱はみられなくなっている。家族性地中海熱が疑われ遺伝子検査

を施行したところ、MEFV遺伝子に E148Q(exon2)、P369S(exon3)がそれぞれヘ

テロ接合性に同定された。 

診断結果、治療について患者さんへの説明を考えて記載してください。（25点） 

  



 

 

 

 

 

 

家族性地中海熱（ FM F） 診断フローチャート 案

FMFが疑われる症例

他疾患（ 感染症、 ⾃⼰免疫疾患、 他の⾃⼰炎症疾患など） の除外

必須項⽬

＋
補助項⽬１ 項⽬以上

・ 必須項⽬のみ

⼜は

・ 持続時間のみ異なる必須項⽬b

+ 補助項⽬１ 項⽬以上

左記以外の症例

コルヒチン反応性d

FM F典型例 FM F⾮典型例 他疾患の検索

a. 年に3回以上の発作を認めるのが原則であり、発作頻度が低い症例には注意が必要である。
b. 1週間以上続く発熱は除外する。

c. 診断の根拠となるexon10変異は（M680I、M694V、M694I、V726A）である。
他の稀なexon10変異については専⾨家の意⾒を聞く必要がある。
exon10以外のバリアントについては、その存在のみでは診断の根拠とならない。

d. コルヒチンに反応ありとは、予防内服により発作が客観的かつ著明に改善する事とする。
発作頻度や炎症所⾒が著明に改善しない場合、反応性は「なし」と判断すべきである。

e. この流れに従う場合には厳重な除外診断が必要であり、安易な診断は慎むべきである。

コルヒチン反応性d

あり なし

M EFV遺伝⼦解析

( ex on 1 0変異c)

M EFV遺伝⼦解析

( ex on 1 0変異c)

あり なし あり なし

あり なし

必須項⽬︓1 2時間から 7 2時間続く 3 8度以上の発熱を３ 回以上繰り返すa。
発熱時にはCRP や⾎清アミ ロイド A（ SAA） などの炎症検査所⾒
の著明な上昇を認め、 発作間歇期には陰性化する。

補助項⽬︓発熱時期に⼀致した随伴症状と して以下のいずれかを認め、
発作間歇期にはこれらが消失する。

a .  汎発性腹膜炎による腹痛（ ⾮限局性で腹膜刺激症状を伴う ）
b .  胸膜炎による胸背部痛
c.  関節炎（ 単関節炎を原則とする）
d .  その他（ ⼼膜炎、 精巣漿膜炎、 髄膜炎による頭痛のいずれか）

e e



（個人的分析） 

  例年は過去問通りの問題でしたが、2020 年度は前述のとおり新型コロナウイルス

（COVID-19）の影響で全く違う問題となりました。ただ、オンラインだったのでレジュ

メを見ながら解答でき、難易度は高くなかったです（問題 2 の家系図もレジュメにその

まま載っていました）。また、オンライン講義では出席票の提出があり、評価の半分を占

めていたようです。 

 

追試者 不明（掲示、再試験の連絡なし） 


