
 

 

 

 

Ｉ．総括研究報告書 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

  



 
 

2 

平成２７年度厚生労働科学研究費補助金 

（健やか次世代育成総合研究事業） 

総括研究報告書 

 

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 
支援体制に関する研究 

 

研究代表者 小西 郁生 

（京都大学大学院医学研究科教授） 

 

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．具体的な登録システムソフトウェアを作成し，班内で試験運用を行い，改良を加え
た．次年度はこれを広く全国的に利用し，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情報提供ツール（リーフレット）の原案を平成 26 年度に作成した．
これを用い，本年度はこれを完成させ，これを実際に班員の所属する全国の施設で実際に
運用し，その使用感などの調査を行った．その結果，作成されたリーフレットは妊婦・家
族からはほぼ中立的な情報を提供しているとの評価が得られた一方で，医療従事者はこの
リーフレットの内容についてはより慎重な姿勢を持っていることが明らかとなった．この
結果を踏まえ，次年度はリーフレットを広く使用しさらなる改善を行う予定である． 
 【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：本研究班では，出生
前診断の当事者となりうる人の生活環境に関する情報収集に重点をおき，日本ダウン症協
会の全面的な協力のもと，全国的なアンケート調査を行った．このアンケートは二部に別
れており，一つは Down 症候群がある人の家族からの調査，そしてもう一つは Down 症候
群を持つ本人の自己認識に関する調査である．本調査の結果，アンケートに回答していた
だいた Down 症候群がある人では，多くの人が高校を卒業して働いているが，就労におい
ては収入の問題が存在した．一方，Down 症候群がある人は，幸福感を持ち，周囲との人
間関係にも満足している状況が認められた． 
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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． 

【全体会議】（分科会も併催されている） 

第１回：平成 27 年７月 25 日 

・ 各分科会の倫理申請の進行状況報告，今

年度の研究計画の検討 

・ 分科会ごとの要点は下に記載 

第２回：平成 28 年２月 19 日 

・ 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，次年度に向けて 

・ 分科会ごとの要点は下に記載 

 

【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 27 年７月 25 日 

・ 登録システムソフトウェアの作成進捗

状況について 

・ 試験運用について，前向き調査か後向き

調査か 

・ 今年度の目標確認 

第２回会議：平成 27 年 10 月 17 日 

・ 各施設の倫理申請状況の確認 

・ ソフトウェアの使用について 

・ 今年度および来年度の目標確認 

第３回会議：平成 28 年２月 19 日 

・ 出生前検査を扱う検査会社に対する調

査結果報告 

・ 登録システムソフトウェアの入力画面

等について 

・ ソフトウェアの配布について 

・ 今後のスケジュール確認 

 

【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回遠隔会議：５月 11 日（17 時～18 時） 

・ リーフレット内容打ち合わせ 

第２回遠隔会議：５月 28 日（17:30 開始） 

・ リーフレット内容打ち合わせ 

第１回会議：平成 27 年７月 25 日（ 

・ アンケート配布，回収について 

・ 次年度に解説書を作るための出生前診

断機能分担とそのための調査について 

第２回会議：平成 27 年 10 月 17 日 

・ 各施設の倫理申請状況の確認 

・ リーフレットの印刷について 

・ アンケート内容および説明文書の確認 

・ 解析に向けてのスケジュール確認 

第３回会議：平成 28 年２月 19 日 

 アンケートの現状について 

 リーフレットの使い方マニュアルに

ついて 

 ホームページの利用について 

 今後の予定 

 ２次施設のリストアップ 

リストアップされた２次施設へのアンケー

ト 

 

【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 27 年７月 25 日 

・ アンケート内容の最終調整 

・ 今後のスケジュール確認 



 

第２回：平成 27 年１０月 15 日 

・ アンケート進行状況報告 

・ 集計スケジュール確認 

・ 次年度のシンポジウム日程調整 

第３回：平成 28 年１月 31 日 

・ アンケート内容についての議論，修正 

・ 次年度のシンポジウムについて（日時，

場所など） 

第４回：平成 28 年２月 19 日 

・ アンケートの結果についての報告，検討 

・ 次年度のシンポジウムについて内容の

検討 

 

議事録・資料は「V．資料」に添付する． 

 

（倫理面への配慮） 

 本研究班に関して，各分科会の研究内容

ごとに，倫理申請の必要のある調査内容に

ついては，京都大学大学院医学研究科・医

学部及び医学部附属病院 医の倫理委員会

の審査，承認を受けた 

第１分科会：課題名「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

援体制のあり方に関する研究 − 出生前

診断の実態を把握するための基盤構築 

–」（承認番号 R0045） 

第２分科会：課題名「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

援体制のあり方に関する研究— 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 —」（承認

番号 R0130） 

第３分科会：課題名「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

援体制のあり方に関する研究 — 相談者

および当事者の支援体制に関わる制度

設計 — 」（承認番号 R0072） 

 

 

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 

 ３年計画の初年度である平成 26 年度に

プロトタイプとなる登録システムソフトウ

ェアの作成に至ることができた．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． 

 本年度は，このソフトウェアを班員の所

属施設で試験的に運用し，実際に使用した

うえでの問題点や不具合の修正を行った．

その結果，極めて多機能な登録システムソ

フトウェアの完成に至った．内容の詳細に

ついては，分科会報告を参照されたい． 

 染色体検査を扱う検査会社を対象とした，

出生前診断に対する症例数調査を並行して

行った．この結果，本邦における出生前検

査の動向についても集計をまとめ，羊水検

査は横ばい，母体血清マーカーは若干の増

加，絨毛検査は増加，などの傾向が明らか

となった． 

 

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 

 平成 25 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（平成 26 年度）の目標と

し，産科一次施設で利用可能な情報提供ツ

ール（リーフレット）の原案を平成 26 年度

中に作成した．本年度（平成 27 年度）はこ

れを完成させる作業を行った．２回の遠隔

会議での議論を踏まえ，まずタイトルは，

「妊娠がわかったみなさんへ 〜おなかの

赤ちゃんの検査について」とし，出生前診

断に対して中立的な印象のものとした．内

容についてはＱ＆Ａ形式とし，質問項目の

配列やイラストを含めたレイアウトなどを

決定した．全体の内容について，研究班全

体会議にて評価を受けた後，一部修正を行

い，リーフレットを作成・印刷した（報告

書添付資料・第２分科会添付資料）．並行し

てこのリーフレットの評価のためのアンケ

ート（医療従事者向けと妊婦とその家族向

けの２種類）を作成した．これらを用いて，

班員の所属する全国の基幹産科施設で実際

に運用し，その使用感などの調査を行った．

アンケートの配布部数は医療従事者向けが

751 部で回収されたのが 382 部であり（回

収率 50.9%），妊婦とその家族向けが 366 部

で回収されたのが 170 部であった（回収率

46.4%）．アンケート結果の詳細については，

分科会報告を参照されたい． 

 

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． 

 はじめに，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，同協会会員を対象

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 の案を平成 26 年度に

作成した．本年度（平成 27 年度）に微修正

を加え，研究班全体会議にて評価を受けた

後，最終案を決定した（報告書添付資料・

第２分科会添付資料）．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．完成した質問紙

は，個人情報保護に配慮するために，ダウ

ン症協会を通して全対象者に発送され，平

成27年 10月から同年12月にかけて郵送に

よる回収を行った．アンケート結果のデー



 

タ入力及び解析は京都大学にて実施した．

アンケートは 5025 件配付し，家族向けは

1571 件の回答（回答率 31.3%），本人向けは

866 件の回答（回答率 17.2%）をいただき，

うち 852 件が有効な回答であった． 

 自由記載などを含めたアンケートの詳細

な解析には現時点では至っておらず，本報

告書には，平成 28 年 3月の段階で集計を終

えた部分に関しての概要を示す．アンケー

ト結果の詳細については，分科会報告を参

照されたい． 

 

 

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． 

 第１分科会では，平成２６年度に，現在

の出生前診断および検査における実態を把

握するための問題点を検討し，出生前診断

に対して有効な登録システムが必要であろ

うという結論に至った．本年度は実際に登

録システムソフトウェアの作成を行い，試

験運用を経て内容がほぼ固まった．本登録

システムソフトウェアは「Ｃ. 研究結果」

でも述べたように極めて多機能であり，現

在，周産期登録や，各施設での独自分娩台

帳等，すでに入力システムとして機能して

いるものの代替になる可能性がある．また，

本登録システムソフトウェアには，最新の

遺伝学的検査／診断結果を記録できる機能

が備わっており，加えて本登録システムソ

フトウェアの外国語への翻訳は非常に容易

であることから，本登録システムソフトウ

ェアが国際的にも利用される可能性を内在

している．これはすなわち，本研究班の成

果が，国内にとどまらず，国際的に発展的

し得るプロダクトを生み出したとも言える．

この社会実装のためには，本登録システム

ソフトウェアについて早い時期に学会発表

や論文等を通して世界に発信していく必要

があろう． 

 出生前検査を扱う検査会社に対する調査

に基づいた本邦における出生前検査の動向



 

については，自施設での解析が可能となっ

た施設が加わったことによる件数増加傾向，

およびそれ以外の施設の数も少しずつ増加

している傾向が観察された．また，血清マ

ーカー，羊水検査を行っている施設数のデ

ータからは，検査に伴う遺伝カウンセリン

グが十分行われていないと推察された． 

 第２分科会では，産科一次施設で利用可

能な情報提供ツール（リーフレット）を作

成しその使用感についてのアンケート調査

を行った． アンケート調査結果からは，

作成されたリーフレットは妊婦に対しては

ほぼ中立的な情報を提供することができた

一方で，医療従事者はこのリーフレットの

内容についてはより慎重な姿勢を持ってい

ることが明らかとなった．妊婦，医療従事

者ともに，多様な価値観に基づく出生前診

断に対する意見や心情を持っているため，

一つのリーフレットに対しても多様な捉え

方がなされていることになる．よって，こ

のリーフレットの社会実装においては，医

療従事者が責任を持って妊婦への情報提供

のツールとして利用することが望ましいと

考えられた．そのため，次年度には実際に

全国の施設（公募予定）で実際に運用し，

その使用感などの調査を行い，さらなる改

善を行う予定である． 

 さらに次年度は，妊婦への情報提供資料

リーフレットについての医療従事者への解

説資料の作成とともに，一次医療施設と高

次遺伝カウンセリング施設との間の役割を

担う各地域ごとの施設の調査を予定してい

る．これらの資料は，完成の後に，Web 上

に掲載し，PDF 形式でダウンロードして使

用できるように検討しているが，これは社

会における出生前診断に関する情報リソー

スの充実に寄与するものであり，また，医

療従事者の卒後教育の資料としても使用可

能である．このように，本リーフレットは

一次医療レベルにおける標準的な情報提供

に利用できるが，高次遺伝カウンセリング

施設との連携を促す内容を含んでいるため，

一次から高次医療レベルまでを包括した出

生前診断の底上げを実現するものとしても

期待される． 

 第３分科会では，ダウン症候群（DS）が

ある本人やその家族の生活に関するアンケ

ートを実施し，千人単位での大規模なデー

タが得られた．特に，DS がある本人の自己

認識に関しては，本邦初のデータでもあり

貴重な資料となりうる． 

 DS を持つ人の多くで，特別支援学校を含

め高校卒業まで至っており，現行の教育制

度を利用できていることが明らかになった．

また，学業および就労に対しても高い自己

肯定感を持っており，就労に関しては，一

般的な労働とは異なるが，福祉就労という

形で社会参加していた．その一方，親/保護

者の立場から見た時には，賃金の低さが目

立つ結果となった．特に「もらっていない」

との回答がわずかながらも存在しており，

福祉就労における対価を検討する必要があ

るように思われた．また，手帳の取得率は

高かったが，十分なサービスを利用してい

るとも言えず，今後啓発していく必要があ

ると考えられた． 



 

 質問紙票調査のため，健康な方や心身に

問題の少ない方が選択的に回答している可

能性や報告バイアスが存在している可能性

はあるのが，本研究の限界と考えられる．

しかしながら，DS のある人の多数が自己肯

定感を有していることが明らかになったの

は，社会において重要な情報になったと考

える． 

 次年度は，これらの結果について，自由

記載に関する内容などを含めて更に詳細な

解析を行い，政策提言に繋げていきたいと

考えている．また，一般に向けた啓発活動

として，公開シンポジウムの開催も検討し

ていく． 

 以上の第１〜第３分科会の本年度の研究

の成果を踏まえ，次年度の研究を遂行する

ことにより，最終年度となる次年度末には，

出生前診断における遺伝カウンセリングの

向上に影響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登録システムソフ

トウェアを試験的に運用し，次年度に全国

的に運用可能なレベルまで改良を加えるこ

とができた．第２分科会では実際の診療に

利用可能なリーフレットを作成し，その試

験的な運用とアンケート調査により，医療

従事者と妊婦および家族の間の認識の違い

を明らかにすることができた．第３分科会

では本邦初となる障害者本人への調査を含

むアンケートを行い，回収・集計を行うこ

とができた．その結果，Down 症候群を持

つ人の就労上の問題点や，自身の幸福感と

満足に関する実情を初めて明らかにするこ

とができた．次年度は各分科会ともに今年

度の結果を発展させ，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情報が得られると期

待される． 

 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｇ．研究発表 

【第１分科会】 

・ 佐々木愛子，左合治彦，吉橋博史，山田

重人，三宅秀彦，高田史男，増崎英明，

平原史樹，久具宏司， 小西郁生「日本

における出生前診断の現状 2013」第

39 回日本遺伝カウンセリング学会学術

集会 2015 年 6 月 26-28 日 於：千葉

（口演） 

【第２分科会】なし 

【第３分科会】なし 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

 なし 

 

 

 

 



 

 


