
およびRapid FISH（間期核FISH法）



に

（培養用カバーガラスあるいはシャーレ上で細胞を培養し直接標本を作成する方法）
により羊水中の胎児細胞を培養してG分染法で核型分析を行います。

羊水染色体分析とRapid FISH

細胞を培養して染色体を分析する方法は、分染方法名で呼ばれる場合もありますが、この資料では細胞を
培養して染色体を分析する方法を便宜的に羊水染色体分析（P3参照）、間期核の細胞で分析する方法を
Rapid FISH（P4参照）と呼びます。

Rapid FISHは13番、18番、21番、XおよびY染色体の数的異常を検出するスクリーニング
検査であり、確定診断となる染色体分析G分染法に追加することができます。
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Rapid FISHは、細胞周期の間期核の細胞に13番、18番、21番、XおよびY染色体に対する
蛍光標識プローブを加えて、in situハイブリダイゼーション（FISH）を行う方法です。13番、
18番、21番、XおよびY染色体の数的異常を迅速に検出するスクリーニング検査です。

Rapid FISHは、羊水染色体分析を実施する場合にのみ追加できる検査です。Rapid FISHの
結果確認および13番、18番、21番、XおよびY染色体以外の染色体異常の検出のため、羊水
中の胎児細胞の培養による染色体分析を並行して実施する必要があります。

弊社米国検査所にて、Rapid FISHと羊水染色体分析を行った40,000件以上の結果の解析
から、Rapid FISHは偽陽性*1や偽陰性*2になる場合があり、診断は確定ではありません。

Rapid FISHでは異常結果（陽性）でG分染法でも同じ
異常結果

Rapid FISHでは正常結果（陰性）でG分染法でも正常
結果、ただしRapid FISHでは検出できない染色体の
異常を認めることはあります。

Rapid FISHでは、出生前診断で認められる染色体異常の65～70%を検出できます。

Rapid FISHは、13番、18番、21番、XおよびY染色体の数的異常を検出するスクリー
ニング検査です。確定診断には羊水染色体分析の結果をお待ちください。

Rapid FISHでは、構造異常、モザイク、対象となる5つの染色体以外の数的異常など、
出生前診断で認められる染色体異常の約30～35%は検出できません。3)

Rapid FISHでは、以下の理由により検査結果を判定できない場合が約2.8%あります。
（「uninformative」と報告されます）4)

Rapid FISHとは2)

Rapid FISHの特徴
3)

Rapid FISH結果報告：約5日

羊水染色体分析結果報告：約14日

例えば、以下のような症例では、Rapid FISHを実施することがあります。
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Rapid FISH付羊水染色体分析

Rapid FISH：約5日

● 日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」2011年2月
● 日本産科婦人科学会「出生前に行われる遺伝学的検査および診断に関する見解」
2013年6月


