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研究要旨 

 本研究班の目的である「出生前診断における遺伝カウンセリングの実施体制及び支援体制のあ

り方」を研究するため、以下の３分科会を組織して研究を行った。 

 【第１分科会】出生前診断の実態を把握するための基盤構築：本邦における出生前診断の全体

像を把握するための体制構築が必要と考えられるため、登録システムの開発を目指した。叩き台と

なる登録システムの議論を行う予定であったが、議論が想定より順調に進んだため、具体的な登

録システムソフトウェアの作成に至ることができた。次年度は研究班内で実際にこれを活用し、デ

ータ収集を試みる。 

 【第２分科会】一般産科診療から専門レベルに至る出生前診断に関する診療レベルの向上：全

国の産科診療における遺伝診療の標準化のため，出生前診断に関する遺伝カウンセリングに必

要な点を診療レベル毎に明確化し，手引きおよび診療補助ツールを作成することを本分科会の目

的として研究を開始した。平成２６年度久具班の解析結果の一部から、産科一次施設における出

生前検査での説明内容が不足している可能性が示唆されたため、産科一次施設で利用可能なパ

ンフレット資料を作成することを初年度の目標とした。「出生前検査を薦める」資料にならないことに

強く留意し、パンフレットの体裁や内容について議論を行い、パンフレットを作成した。次年度はこ

れを実際に班員の所属する全国の基幹産科施設で実際に運用することとし、その使用感などの調

査を行う予定である。 

 【第３分科会】相談者および当事者の支援体制に関わる制度設計：初年度は当事者からの情報

収集に重点をおき、当事者アンケート調査を企画し、日本ダウン症協会の全面的な協力のもと、患

者家族および患者本人へのアンケートの案を作成し、次年度にアンケート調査を行うこととした。 

  



Ａ．研究目的

 母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査

（Non

25 年度より開始されたことにより，出生前診断

に関する遺伝カウンセリングの重要性に焦点

が当たっている。

会による施設認証および登録体制が整えられ，

遺伝カウンセリングが標準的に提供されている。

一方，羊水染色体検査や母体血清マーカー

試験などの従来から行われている出生前診断

の実施状況や，それに伴う遺伝カウンセリング

の提供体制については全体像の把握には至

っていない。これは，従来の出生前診断にお

ける透明性の低さを反映していると推察され，

国民に対する医療提供体制および知識の普

及に関わる説明責任の問題でもあり，改善が

必要と考える。従来型の出生前診断は一般産

科でも実施され，超音波診断まで加えるとほぼ

全ての産科医療従事者が関わっている。この

ため，一般産科診療から専門レベルまでの包

括的な出生前診断の基盤整備が必須である。

併せて，相談者および当事者に対する支援体

制の実情を確認し，そのあり方を考える必要が

ある。

 そこで、本研究班では、

態を把握するためのシステム構築，

科診療から専門レベルに至る出生前診断に関

する診療レベルの向上，

事者支援体制に

た研究を行うこととした。
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Ｂ．研究方法

 研究班全体を３グループに分け、それぞれ

第１〜第３分科会として、以下のテーマに分か

れて研究を行った。分科会ごとに年間５回の

会議を行い分科会ごとの研究を進めるほか、

研究班全体としての会議を年３回行いそれぞ

れの進捗を報告し意見交換することで、方向

性の統一を図った。全ての全体会議および分

科会に統括補佐が出席することにより、チーム

として機能するように計画した。

 

図１

西）および統括補佐（山田・三宅）が同研究施

設（京都大学）に所属しているメリットを生かし、

綿密な打ち合わせを行いつつ、各分科会長を

加えて研究統括班を形成し、全体の運営にあ

たる。

 

 以下に行われた会議およびその要点を記

す。
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【全体会議】（全体会議後に分科会を併催） 

第１回：平成２６年４月２０日 

・ 班員紹介および前身となる久具班の研究

結果報告、今年度の研究計画の検討 

・ 分科会での要点は各分科会ごとに下に記

載 

第２回：平成２６年１１月２１日 

・ 総括班よりホームページ作成の提案、第１

回全体会議後の各分科会の進捗報告、

全体会議で検討を要する項目の紹介およ

び議論 

・ 分科会での要点は各分科会ごとに下に記

載 

第３回：平成２７年２月２０日 

・ 総括班より次年度ヒアリングの報告、次年

度の研究についての検討、第２回全体会

議後の各分科会の進捗報告、全体会議で

検討を要する項目の紹介および議論 

・ 分科会での要点は各分科会ごとに下に記

載 

 

【第１分科会】テーマ「出生前診断の実態を把

握するための基盤構築」 

第１回会議：平成２６年４月２０日（第１回全体

会議後） 

・ 班員紹介、今年度の研究内容確認、次回

分科会会議日程調整 

第２回会議：平成２６年７月１２日 

・ 出生前診断の登録制度について、対象と

なる検査、登録方法について議論 

・ 登録システムのたたき台を検討することと

する。 

第３回会議：平成２６年１０月３日 

・ 次年度含めた工程表の作成 

・ 検査登録案の詳細な検討 

第４回会議：平成２６年１１月２１日（第２回全体

会議後） 

・ 検査登録システム案の修正 

・ 次年度含めた工程の再確認および修正 

第５回会議：平成２７年２月２０日（第３回全体

会議後） 

・ 登録システムソフトウェアの項目について

の微調整 

・ 年度内に行う作業および今後の会議日程

の確認 

 

【第２分科会】テーマ「一般産科診療から専門

レベルに至る出生前診断に関する診療レベル

の向上」 

第１回会議：平成２６年４月２０日（第１回全体

会議後） 

・ 班員紹介、今年度の研究内容確認、次回

分科会会議日程調整 

第２回会議：平成２６年６月２９日 

・ 診療補助ツール作成に向けての情報収

集（各施設で使用中の冊子等を収集） 

・ 診療補助ツール（パンフレット）の体裁、分

量、および使用方法の検討 

第３回会議：平成２６年１０月４日 

・ 次年度含めた工程表の作成 

・ パンフレットのタイトル、具体的な項目の決

定および内容作成の分担決定 

第４回会議：平成２６年１１月２１日（第２回全体

会議後） 

・ パンフレット素案についての議論および修

正 
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・ 次年度含めた工程の再確認および修正 

第５回会議：平成２７年２月２０日（第３回全体

会議後） 

・ パンフレット内容の修正 

 

【第３分科会】テーマ「相談者および当事者の

支援体制に関わる制度設計」 

第１回：平成２６年４月２０日（第１回全体会議

後） 

・ 班員紹介、今年度の研究内容確認、次回

分科会会議日程調整 

第２回：平成２６年６月２８日 

・ 日本ダウン症協会との連携が決定したの

で、それを踏まえたアンケート案の作成 

・ 倫理申請までの工程確認 

第３回：平成２６年１１月２１日（第２回全体会議

後） 

・ アンケート内容についての議論、修正 

第４回：平成２６年１２月２８日 

・ 日本ダウン症協会との面談、アンケートの

修正 

第５回：平成２７年２月２０日（第３回全体会議

後） 

・ ２月１６日の統計専門会社との面談の報告 

・ 今後の作業工程の再検討 

 

議事録・資料は添付する。 

 

（倫理面への配慮） 

 本年度に行われた班研究全体について、倫

理的に承認を必要とする事項がなかったため、

倫理委員会への申請等は行っていない。 

 

Ｃ．研究結果 

１）【第１分科会】出生前診断の実態を把握す

るための基盤構築 

 平成２５年度，本研究班の前身となる研究班

「出生前診断における遺伝カウンセリング及び

支援体制に関する研究」（久具班）にて、これ

まで行われてこなかった、全国の産婦人科施

設を対象とした羊水染色体検査および母体血

清マーカーの実態調査を行った（概要：第１回

全体会議・資料２）。結果については、一次解

析を報告書（平成２５年度）に掲載し、現在追

加解析を加えているが、この調査により，本邦

における傾向を確認する事が可能となった。し

かし，アンケートの回収率は約 40％であり、施

行されている検査の全数を把握するには至ら

ず，このような出生前診断の透明性の低さは，

国民に対する医療提供体制および知識の普

及に関わる説明責任にも関わる。現状の改善

のため，本邦における出生前診断の全体像を

把握するための体制構築が必要であると考え

た（第１分科会・第１回および第２回会議）。 

 各国のガイドラインや登録システムを参考と

し、本邦の出生前診断を把握するためのデー

タベース作りに欠かせない登録システムの叩

き台を作り、それを実際に複数施設で運用し、

そこで得られたデータを解析する、という手順

で３年間の大まかな計画を作成した。実際に

全国的に行うためには、国や学会団体などを

巻き込んだ議論が必要となるが、実際の登録

システムのモデルを作成しその結果を提示す

ることがまず重要であるという認識で一致した

（第１分科会・第２回および第３回会議）。 

 ３年計画の初年度である平成２６年度は、叩
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き台となる登録システムについてどのようなも

のがよいか議論する、ということであったが、議

論が想定より順調に進んだため、具体的な登

録システムソフトウェアの作成に至ることができ

た（第１分科会・第３回〜第５回会議）。登録シ

ステムに含んだ項目は巻末の資料を参考にさ

れたい。ソフトウェアは Filemaker®ベースの

Runtime（Filemaker ソフトウェアをそれぞれの

パソコンにインストールしなくても、限定版のソ

フトウェアが同梱されているために機能するシ

ステム）により作成し、Windows および Mac の

両方で動作するようにした（第３回全体会議・

資料６参照）。 

 次年度である２７年度は、このソフトウェアを

班員の所属する全国の基幹産科施設１０施設

程度で実際に運用することとした。 

 

２）【第２分科会】一般産科診療から専門レベ

ルに至る出生前診断に関する診療レベルの

向上 

 従来からある出生前診断は一般産科でも実

施され，超音波診断まで加えるとほぼ全ての

産科医療従事者が関わっている。このため，

一般産科診療レベルまでの包括的な基盤整

備が必須である。佐々木，左合ら(Prenat Diag 

31,1007-1009,2011)の検査数による調査では，

2008 年の本邦における羊水染色体は 13,402

件，母体血清マーカー18,209 件であり，産婦

人科を基本領域とする臨床遺伝専門医が

2013 年 11 月現在で 300 名に満たないこともあ

り，出生前診断の提供体制を整えるために一

次医療においても基本的な遺伝カウンセリン

グ能力の習得が要求される。診療における標

準化のため，出生前診断に関する遺伝カウン

セリングに必要な点を診療レベル毎に明確化

し，手引きおよび診療補助ツールを作成する

ことを本分科会の目的として研究を開始した。 

 平成２６年度久具班の解析結果の一部から、

産科一次施設における出生前検査での説明

内容が不足している可能性が示唆されたため、

説明を充実させることが困難な施設で簡単に

配ることができ、一般の妊婦およびその家族が

理解しやすく、医療スタッフが一般診療での説

明に利用でき、また必要に応じて高次施設で

の相談・遺伝カウンセリングにつなげることを可

能にするパンフレット資料の必要性を認識した

ため、まずこの目的に合致するパンフレットを

作成することを初年度の目標とした（第２分科

会第１回会議）。 

 班員から自施設および関連施設で実際に使

っている妊婦および家族への妊婦指導に用い

る説明資料を持ち寄り、これを叩き台としてど

のような情報が最初に必要であるかを議論し

た（第２分科会第２回会議）。「出生前検査を薦

める」資料にならないことに強く留意し、パンフ

レットの体裁や内容について議論を行った。結

果、Ａ４三つ折り両面の形がよいであろうという

班員の合意を得て資料の作成を行った（第２

分科会第２回会議〜第５回会議）。内容は資

料に添付する（第３回全体会議・資料７参照）。

このパンフレットについては、全体会議での議

論を経て承認され、次年度より班員の所属す

る全国の基幹産科施設で実際に運用すること

とし、その使用感などの調査を行う予定であ

る。 
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３）【第３分科会】相談者および当事者の支援

体制に関わる制度設計 

 既存の社会保障制度に加えて，患者会やピ

アサポート，NPO 団体等の行政以外の支援体

制の情報を収集すること、その結果を元に，期

待される相談者および当事者の支援制度の設

計を行うこと、さらに，第２分科会で作成する相

談者支援ツールの内容に反映させることで成

果を班全体へ波及させることを目的として研究

を開始した。 

 初年度は当事者からの情報収集に重点をお

き、当事者アンケート調査を企画した。日本ダ

ウン症協会の全面的な協力が得られることが

判明したため、会員を対象に、①患者家族へ

のアンケート ②患者本人へのアンケート の

案を作成した（第３分科会第２回および第３回

会議）。１２月にはダウン症協会を訪問し、関係

者と直接の意見交換を行いアンケート案の改

善を行い、さらに統計解析に耐えるように統計

専門業者へ依頼し内容を十分に検討した（第

３分科会第４回および第５回会議）。本アンケ

ートは本人への調査も含んでいることが画期

的であり、本邦初となるものである（第３回全体

会議・資料 参照）。 

 次年度は本アンケートをダウン症協会会員

（約 5,000 人）へ送付し、解析を行い、真に必

要な支援体制の検討を行う。 

 

 本年度に行われた班研究全体について、倫

理的に承認を必要とする事項がなかったため、

倫理委員会への申請を行っていないが、本研

究の結果を踏まえた次年度の研究内容は倫

理的に承認を必要とする事項が存在するため、

倫理委員会申請を行うべく各種書類を準備中

である（第３回全体会議・資料５参照）。 

 

Ｄ. 考察 

 近年、様々な検査技術の進歩により、出生前

診断は急速に広まりつつあるが、出生前診断

そのものの全容が明らかでないことに加え、遺

伝カウンセリングも施設ごとに様々な形で行わ

れているのが現状である。また出生前診断は

産婦人科で行われることが多いが、障害児が

出生した後は小児科で診療を受けることが多く、

産婦人科・周産期の専門家は多様な先天異

常の子供たちがどの様に育っていくかを間近

に診る機会が少ない。このことから、出生前診

断の遺伝カウンセリングの際に出生後を見通

して実施することは、容易なことではない。本

研究班は産婦人科・周産期医療の専門家、遺

伝医療の専門家、小児・療育の専門家で構成

されており、出生前診断における遺伝カウンセ

リングの実施体制及び支援体制を検討する上

で、上記に挙げられた問題点を解決するのに

最も適した研究組織である。本研究では、各

分科会に分かれてそれぞれの研究課題に取り

組み、問題点を抽出しそれを解決する対応を

検討し、さらに全体会での各分科会の活動に

ついて討議を行っている。このシステムにより、

意見の公平性が担保されると考えられる。 

 次年度は、各班ごとに本年度の成果をさらに

発展させる研究計画が練られている。すべて

の分科会で倫理申請を必要とする研究計画を

予定しており、順調に進めばアンケート調査等

の研究結果が得られる予定である。出生前診

断における遺伝カウンセリングの向上に影響
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のある成果が得られると期待される。 

 

Ｅ. 結論 

 本研究では３つの分科会に分けて研究を行

った。第１分科会では出生前診断の登録シス

テムの具体案であるソフトウェアを完成させるこ

とができた。第２分科会では実際の診療に利

用可能な産科一次施設で利用可能なパンフ

レット資料を作成した。第３分科会では本邦初

となる障害者本人への調査を含むアンケート

を企画し、その原案を完成させた。全ての班で

次年度に実際の運用を行い、その結果は出生

前診断に関わる遺伝医療のみならず、我が国

の医療統計や社会福祉にも寄与するデータが

得られると期待される。 

 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｇ．研究発表 

  なし 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
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