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平成２６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。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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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

 
本研究班の体制を示す。研究統括（小

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

以下に行われた会議およびその要点を記
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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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II．分担研究報告書 

  



8 
 

平成２６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） 

分担研究報告書 

 

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 

【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 

 

研究代表者 小西 郁生 京都大学大学院医学研究科 教授 

研究分担者（研究統括担当）久具 宏司 東京都立墨東病院  部長 

研究分担者（代表補佐）  山田 重人 京都大学医学研究科 教授 

                三宅 秀彦 京都大学医学研究科 特任准教授 

 

研究要旨 

 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１分科会研究分担者一覧（五十音順） 

久具 宏司  東京都立墨東病院産婦人科   部長 

左合 治彦  国立成育医療研究センター       副院長・周産期センター長 

佐々木愛子  国立成育医療研究センター   医師 

高田 史男  北里大学大学院医療系研究科臨床遺伝医学講座 教授 

平原 史樹  横浜市立大学大学院医学研究科生殖生育病態医学 教授 

増﨑 英明  長崎大学大学院医歯薬学総合研究科産科婦人科学分野 教授 

吉橋 博史  東京都立小児総合医療センター臨床遺伝科  医長 

三宅 秀彦  京都大学医学部附属病院遺伝子診療部  特定准教授 

山田 重人  京都大学大学院医学研究科人間健康科学系専攻 教授  
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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-Invasive Prenatal Testing: NIPT）が平成

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。NIPT に関しては，日本医学

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。昨年度，本研究班の前身である

久具班研究において、これまで行われてこな

かった，全国産婦人科施設に対して羊水染色

体検査および母体血清マーカーの実態調査

を実施し現在解析中である。回収率は約４０％

であり、この久具班研究の調査結果により，本

邦における出生前診断のある程度の傾向を確

認する事が可能になった。しかし，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，各国のガイドラインや登録シス

テムを調査し本邦での制度設計を行うことを本

研究班の目的とした。 

 

 

 

Ｂ. 研究方法 

 平成２６年度は，出生前診断の全体像を把

握するため登録システムの構築を検討すること

とした。昨年度久具班の調査結果から登録に

関係する内容の精査を行い、登録システムの

対象となる出生前検査、登録システムの具体

的内容、運営方法について検討を行った。次

いで、具体的な登録システムソフトウェアの仕

様を検討し、プロトタイプを作成し架空のデー

タを入力してその使用感からさらに検討を加え

た。 

 

（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）久具班研究の調査結果の検討 

 昨年度は、母体血清マーカー・羊水検査に

ついてのアンケートを、産婦人科全施設を対

象に行った。回収率は約４０％で、ある程度の

信頼性のあるものと考えられた。結果を見てみ

ると、母体血清マーカー・羊水検査を全く行っ

てない施設が半数以上であり、行っていても件

数が少ない施設が多いことが明らかとなった。

この結果から、以下のような意見が出た。 

・ 母体血清マーカー・羊水検査について施

設登録制にして、妊婦およびその家族に

対して検査可能な施設を明確にすれば、

少ない件数の施設は検査を実施しなくなる

のではないか。 

・ 出生前診断は訴訟にも発展することがある

ので、慣れない施設が事故を起こすよりは

登録制にするほうが、むしろ産婦人科医を
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守ることにつながる。 

・ ただし、施設制限をかけることにつながるの

で、それが合理的であると説得する根拠と

なるデータは必要である。昨年の久具班の

データがそれに当たるのかもしれない。 

 上記意見を踏まえ、出生前診断に関するさら

に詳細なデータを集める方策を検討することと

した。 

 

２）出生前検査に関するデータ収集の方法の

検討 

 我が国における出生前診断の実態として、

佐々木、左合ら (Prenat Diag 31,1007-1009, 

2011)の検査実施施設を対象とした調査では、

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 件と報告されて

いるが、必ずしも全数検査ではない。2013 年

から始まった母体血出生前検査（NIPT）につ

いては、日本医学会による施設認定のもとで、

全数報告が義務付けられており、検査の動向

について把握することが容易である。また、体

外受精（IVF）についても、日本産婦人科学会

の施設登録および症例登録制度が機能して

おり、全数把握していることから多胎を減らす

ことに成功しており、一定の成果を挙げている

と言える。IVF、NIPT、いずれも、それらの技術

が普及するタイミングに登録制度が間に合っ

たために成立したシステムであると考えられた。

翻って、母体血清マーカー・羊水検査を中心

とした従来の出生前検査は、広く行われている

にもかかわらずその全容を把握しきれていな

いことは大きな問題である。加えて、羊水や絨

毛からの検体を用いた網羅的遺伝学的検査

が技術的に可能となり、近いうちに広まると予

想されている。それまでに、検査の件数や内

容が把握できるシステムが必要になると考えら

れる。そこで、出生前検査の全数把握を目標と

したときに、どのようなシステムを構築すればそ

れが可能となるか、その方策を検討し、その結

果、使いやすい登録システム（ソフトウェア）を

構築することが必要と考えられた。そこで、平

成２６年度中に登録システムのたたき台を作り、

次年度に限定した施設で試験運用を行うこと

を計画した。 

 

３）登録対象となる検査の種類について 

 出生前診断のための検査としては様々なも

のが行われている。現在、登録の対象となって

いない出生前検査技術としては、超音波検査、

絨毛検査、母体血清マーカー、羊水検査など

が挙げられる。理想的にはこれら全てについ

て、出生前検査のために行われたものとして

登録すべきなのであろうが、超音波検査につ

いてはほぼ全ての産科施設で行われており、

通常の胎児発育を見る検査と出生前診断の

境界の線引きが難しいことから、最初から登録

対象に入れるのは困難であろうと考えられ、今

後の検討課題とすることにした。検査に侵襲性

があるかどうかという観点で見て、まずは羊水

検査、絨毛検査、臍帯穿刺などをターゲットとす

ることとした。 

 

４）登録システムの入力項目について 

 入力をなるべく簡単に、しかし少しでも多くの

項目を盛り込みたいということで、現在実施さ

れている生殖補助医療の登録システムを元に
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して入力項目案の検討を行った。この際、検

討された課題としては、以下の i）〜iv）が挙げ

られ、さらに詳細に検討した項目した点につい

て箇条書きで記す。 

i） 個人情報の保護について 

 施設にアクセスしなければ分からない情

報は，個人情報でないとされる。 

→ID は院内 ID と提出用 ID で，連結可能

匿名化すればクリアできそうである 

→個人情報となる院内 ID，生年月日，検

査施行日（年月レベルは可），分娩日時

などは，施設内で削除する 

 ART 登録で事前説明があってもクレーム

が生じた事例があった。 

→同意書の作成の際に検討する。羊水検査

の同意書と別に研究（登録）の同意書を

取得する 

ii） 入力のタイミングについて 

 検査当日 

 検査結果が出た段階 

 妊娠の転帰 

上記の様に、１件の検査に関して複数の入力

タイミングが存在しうるので、これに対応できる

システムを作成しなければならない。ART 登録

では，胚培養士，看護師，助産師により行われ

ていることが多く、これが登録システムの施行

に寄与していることから、医師以外の看護師，

助産師が記入することについても検討する。 

iii） 転帰について 

 分娩転帰については，他院で分娩となる

ケースが相当数予想されるため，追跡が

困難になる内容がある。 

 さらに，被検者の追跡において，個人情

報の保護への配慮が必要である。 

 先天異常を持った児の追跡はより困難で

あると予想されるので，事前の確認が必

要と考える。 

 簡便化と記録整備のため，データベース

のリンク（例えば周産期登録）を検討する

必要がある。周産期登録のデータの流し

込みが可能になれば良いだろう。 

iv） 入力の内容について 

 単一遺伝子疾患の検査も念頭におくべき

である。 

 将来的に、全ゲノムシーケンスなども行わ

れるようになった時に、対応できるように

準備をしておく。 

 解析を行った施設（自施設あるいは検査

会社）を入力できるようにする。 

 検査結果の記載については、大まかには

選択メニューで、一部を自由記載とするこ

とで、「平易な入力」と「詳細な情報」を両

立させるように努める。 

以上の観点から、実際の項目についての検討

をおこなった。結果は資料（第２回全体会議・

資料３参照）に示す。 

 

５）登録システムの運営方法について 

 登録システムの入力項目とも関連するが、登

録システムの運営方法についても検討が加え

られ、特に以下の i）ii）が重要な問題として認

識された。 

i） 登録の継続性の問題 

 ボランティアベースの登録では継続性な

ど難しい問題がある 

 登録することで、出生前診断の質が保証
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される、など何かインセンティブを与える

方法の検討 

ii） 登録の主体をどうするか 

 日本産科婦人科学会，日本医学会，

national clinical database，法的整備など、

様々なパターンが想定される。 

これらについては、次年度以降に引き続き検

討することとした。 

 

６）プロトタイプとなる登録システムソフトウェア

の作成 

 １）〜５）の議論を経て、入力項目の検討と並

行してソフトウェアそのものの作成も行った。各

施設ともインターネットに接続しないスタンドア

ロンのパソコンを用意することを念頭におき、

Windows あるいは Mac でも安定して動くソフト

ウェアの仕様を検討した。Filemaker ベースで

動くソフトウェアが安定であり、データファイル

がソフトウェアを内蔵している Runtime®形式を

選択し登録システムソフトウェアの開発を行っ

た。これにより、個々のマシンに Filemaker 等の

データベースソフトウェアをインストールする必

要が無くなり、普及しやすい形にすることがで

きた。まず、プロトタイプを作成し、班員の施設

で架空データを用いたテスト入力を行い、不具

合の改善を行った。このような過程を経て、実

際の使用に耐えるソフトウェアを作成すること

ができた。次年度はこれを実際に全国の班員

の施設で使用し、その使用感および入力され

たデータの検討を行う予定である。 

 

 

Ｄ．考察 

 本研究では、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、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。そして実際に登録システムソフ

トウェアの作成に至り、全国規模でトライアルが

行えるところまで到達することができた。次年

度に向けて、倫理申請を行い、認可がおりた

後に実際のトライアルを行うこととなる。一方で、

このシステムが全国規模で確実に行われるた

めの検討課題も明らかとなった。転帰をいかに

して確実に入力するかという点、実際に誰が入

力するか、という点である。生殖医療登録シス

テムでは胚培養士が入力を行い、システムの

安定化に寄与したが、この役割を本登録シス

テムで誰が担うかは重要な問題である。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、あるいはデータの互換が可能に

なるなど、さらには本登録システムが従来のも

のよりも容易に入力可能なものとなれば、広く

普及するのではないかと考えられる。そのため

には、次年度に行われる研究班内での全国規

模のトライアルで、多くの改善点を提案してい

くことが重要となろう。また、結論では触れてな

いが、登録システム内で使われている用語が

専門用語の単語のみの部分が多いことから、

システムの翻訳は非常に容易であり、その他

の言語への翻訳などを通して、世界中で使わ

れるものとなる可能性もあり、発展的なプロダク

トになりうると考えられる。そのためには、次年

度のトライアルの結果を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。 
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Ｅ．結論 

 本研究により、出生前診断の実態を把握す

るための基盤となる登録システムの原案を作

成することができた。このシステムを完成させ、

国内に広めることができれば、出生前診断の

件数やその内容の把握が容易となるばかりで

なく、我が国の医療統計に寄与するデータを

得ることが可能となると考えられる。 

 

 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｆ．研究発表 

  なし 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

  なし 
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平成２６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） 

分担研究報告書 

 

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 

【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 

 

研究代表者 小西 郁生 京都大学大学院医学研究科教授 

研究分担者（研究統括担当） 福嶋 義光 信州大学医学部 教授 

研究分担者（代表補佐）   山田 重人 京都大学医学研究科 教授 

                 三宅 秀彦 京都大学医学研究科 特任准教授 

 

研究要旨 

 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２分科会研究分担者一覧（五十音順） 

鮫島希代子、澤井 英明、関沢 明彦、中込さと子、早田  桂、福嶋 義光、 

三宅 秀彦、山田 重人、山田 崇弘、山内 泰子 
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Ａ. 研究目的 

 我が国における出生前診断の実態として、

佐々木、左合ら (Prenat Diag 31,1007-1009, 

2011)の検査実施施設を対象とした調査では、

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 件と報告されて

いる。これらの従来から行われている出生前診

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。しかしながら、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

能性が示唆されている。2013 年 11 月現在で

産婦人科を基本領域とする臨床遺伝専門医

が 300 名に満たない現状を考慮すると、出生

前診断の提供体制を整えるためには、一次医

療での産科医療従事者においても基本的な

遺伝カウンセリングについては理解・習得する

必要があると考えられた。また、これらの遺伝

カウンセリングの提供においては、標準化して

実施される事が必要と考えられる。このため、

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

会の目的とした。 

 出生前診断の遺伝カウンセリングは一般的

には出生前検査を受検する前に行われるが、

出生前診断に関わる診療は妊娠の初診の段

階から始まることも多い。よって、妊娠のプライ

マリケアの段階から、基礎的な遺伝カウンセリ

ングとして対応が出来ることが望ましいと考えら

れる。このため、説明を充実させることが困難

な施設で簡単に利用することができ、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資料が必

要ではないかと考えられた。そこで、この目的

に合致する外来診療や保健指導で利用できる

ような資料を作成することを初年度の目標とし

た。 

 

 

Ｂ. 研究方法 

 平成２６年度の研究では、診療における資料

作成を目的とし、実際に行われている保健指

導内容および指導教材の収集、分析を行い、

これを元に出生前診断に関する情報提供内

容および情報提供の方法を検討し、説明資料

を作成することとした。 

 

(1) 保健指導内容および指導教材の収集、分

析 

 研究者の所属施設および関連施設より、保

健指導で用いている指導教材の収集を行った。

指導教材の提供が得られたのは以下の 7 施設

であった。添付資料（巻末：「第２分科会検討

資料」）に、各資料の表紙を示す。 

岡山大学病院、葛飾赤十字産院、京都大学

医学部附属病院、昭和大学、日本医科大学

付属病院、北海道大学、山梨大学病院（50 音

順） 

 

 特に昭和大学での説明資料において出生

前診断の記載が最も内容が充実しており、公

平な医療情報の提供体制を整えるよう整備が
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なされていた。北海道大学では出生前診断と

遺伝カウンセリングに関して別紙で添付してい

た。ただし、両施設とも出生前診断を勧めるよ

うな記載はなされていない。 

  

(2)作成資料の方針決定 

 上記を元に、作成資料の概要を検討し、妊

婦向けの情報提供資料と医療者向けの資料

の 2 つを作成する方針とし、まず、妊婦向けの

情報提供資料を作成し、それが確定した後に

妊婦向け資料の解説資料として医療者向け資

料を作成する事とした。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する方針とした。 

 

a．妊婦への情報提供資料 

概要：母子手帳をもらう前の保健指導時に、全

妊婦を対象に、状況に応じて遺伝カウンセリン

グの利用が可能である事の情報提供をおこな

うための配付資料を作成する。 

形態：A4 サイズ 1 枚 

   裏表を三つ折りにしたものとする。 

   文責は、本研究班名とする。 

 

内容として、以下の点に配慮して作成する方

針とした。 

１）「親になるということ」など、総説的な文章を

掲載する。 

２）妊娠をポジティブに捉える内容であること 

３）Well-being の検査 情報を知った上でどう

するかの相談であること 

４）遺伝カウンセリングを利用できるタイミングに

ついて記載すること 

５）診断＝中絶とならないよう、排除の風潮を作

らないように配慮すること 

 

b. 医療者向けの資料 

１）医師向けの情報は日本産婦人科医会など

からもでているため、開業産婦人科医師〜助

産師・看護師という産科診療に当たるスタッフ

全体を主たる対象にする。 

２）a)で作成する妊婦向け資料の解説を掲載

する。 

３）遺伝カウンセリングを必要とする妊婦には、

主治医が紹介できる担当者連絡先（専門外来）

を記載できるようにする。さらに、主治医が対

応できない場合に備え、全国の遺伝カウンセリ

ング窓口が掲載された全国遺伝子医療部門

連絡会議の遺伝子医療部門検索システムを

掲載する。 

 

 研究者で形式について検討した結果、本文

は理解がしやすい Q&A 形式とした。最初に、

質問項目の抽出、分類、整理を行い、質問項

目それぞれに対しての分かりやすい回答を討

議して作成する事とした。 

 

（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) 妊婦への情報提供資料の試作 

 以上の検討を踏まえた上で、妊婦への情報

提供資料の試作を行った。 
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 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。 

 内容は、表面は、表紙、裏表紙（連絡先、相

談先を記載）、見開き部に「親になるということ」

（担当：福嶋）の文章を掲載した。主たる内容

は、出生前遺伝学的検査についての記載とす

る。超音波検査については普及状況や通常超

音波との関係もあり、今回は取り扱わない方針

とした。 

 内容について、質問項目の抽出、分類、整

理をおこなった結果を表に示す。大分類は、

① 検査について、② 妊婦自身の対応・行

動・自己評価、③ 相談体制とした。詳細を表

（次ページ）に示す、項目の後ろの数字は大

分類の候補である。 

これらの抽出された項目について、以下のよう

に担当を決めて、質問に対する回答を作成し

た。 

① 検査について（担当：関沢、山田崇、早田） 

② 妊婦自身の対応・行動・自己評価（担当：

澤井、中込） 

③ 相談体制（担当：山内、鮫島） 

 

以上で作成された文章を統合し、さらにオリジ

ナルのイラストなどをいれて、全体会議で討議

を行った。イラストを含めて全体の内容につい

て、評価を受けて、一部修正を行い、原案を作

成した。（第３回全体会議・資料７参照） 

 

 

 

 

Ｄ．考察 

 今回行った、妊婦への情報提供資料パンフ

レットの試案作成は、産婦人科医だけでなく、

小児科医、助産師、認定遺伝カウンセラーの

多職種の共同作業で行われた。これは、出生

前診断の情報提供における中立性を保つた

めに、大きな意義を持つと考える。さらに、この

パンフレットの試案は、研究班の全体会議で

の議論を経て承認されており、広い観点から

の批評的考案を経たものと言うことができる。

今後、より妥当性があり、臨床的有用性を持っ

たパンフレットとし、社会実装するために、次年

度には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。 

 さらに、妊婦への情報提供資料パンフレット

の完成の後には、医療従事者への解説資料

の作成を予定している。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、本パン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。 

 以上より、本研究は、社会に対する情報リソ

ースの充実につながるものであり、出生前診断

に対するリテラシーを涵養することに役立つ事

が推察される。 
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表 

質問項目 分類 

どんな検査なの？ 

何のために検査を行うの？ 

検査は正確なの？ 

どの程度の精度でわかるの？ 

検査を受けたら安心できるの？ 

お金はかかるの？ 

絶対受けなくてはならないの？ 

病気が見つかったらどうするの？ 

（どんな風に育つの？を含む） 

他の人はどうしてるの？ 

遺伝カウンセリングは必ず受けなくてはいけないの？ 

検査を受けたら安心できるの？ 

ハイリスク妊娠って何？ 

赤ちゃんの病気は家族に影響するの？ 

家族の病気は赤ちゃんに影響するの？ 

超音波で気になるところがあると言われました、どうすればいいの？ 

誰に相談できるの？ 

いつから相談できるの？ 

検査を受ける本人だけが相談できるの？ 

病気が見つかったらどうするの？ 

（どんな風に育つの？を含む） 

検査の後も相談できるの？ 

遺伝カウンセリングは必ず受けなくてはいけないの？ 

① 

① 

① 

① 

①② 

① 

② 

②③ 

②③ 

② 

②③ 

①② 

② 

② 

② 

② 

③ 

③ 

③ 

②③ 

②③ 

③ 

②③ 
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Ｅ．結論 

 本研究により、多元的な検討の元で、情報提

供資料パンフレットを作成することができた。今

後の試用試験により、外部からも知見を得てよ

り良いものの作成していくことが必須であると

考えられた。さらに、本研究班の課題である出

生前診断に関する機能分担を明確化し、医療

連携を推進するという観点からも、啓発資料に

よる遺伝カウンセリングの要点の明確化が役

立つと考えられた。 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｆ．研究発表 

  なし 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

 なし 
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平成２６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） 

分担研究報告書 

 

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 

【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 

 

研究代表者 小西 郁生 京都大学大学院医学研究科教授 

研究分担者（研究統括担当）齋藤加代子 東京女子医科大学 教授 

研究分担者（代表補佐）  山田 重人 京都大学医学研究科教授 

                三宅 秀彦 京都大学医学研究科特任准教授 

 

研究要旨 

 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、公益財団法人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。 

 

 

研究分担者一覧（五十音順） 

池田真理子、小笹 由香、金井 誠、齋藤加代子、福島 明宗、松原 洋一、三宅 秀彦、山田 

重人 
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Ａ. 研究目的 

 母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査

（NIPT）の導入により、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。出生前診断に関わる遺伝カウンセリング

における情報提供においては医学的情報だ

けでなく、対象となる疾患を持つ方の一般的な

生活史や、これらの方々に対する社会保障、

支援体制についても言及する必要がある。こ

れらの情報提供は受検者の意志決定に影響

する可能性があるため、常に最新のものである

ことが要求される。さらに、我が国においては、

平成 25 年 4 月 1 日からの障害者総合支援法

の施行により環境が大きく変化している事が推

察される。このような情勢を踏まえて、現在の

出生前診断の対象となる疾患を持つ方の生活

の実際を調査し、明確化する必要があると考

えられた。実際に行われている他の調査として

例を挙げると、障害者雇用の実態について、

統計法に基づいた 5 年に１回の調査が施行さ

れている。しかし、この調査は、民間事業主を

対象として調査が行われており、当事者を対

象とした実態ではない。 

 そこで、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。 

 

 

Ｂ. 研究方法 

 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。出生前

診断の対象となる代表的疾患であり、さらに当

事者からの意見聴取も可能であるため、ダウン

症候群を持つ本人、家族および同居の方の実

感としての調査を行う方針とした。公益財団法

人日本ダウン症協会（以下日本ダウン症協会

とする）と話し合いの上で全面的な協力が得ら

れたため、ダウン症協会会員を対象に、①患

者家族へのアンケート ②患者本人へのアン

ケートを行う事を計画した。 

 まず、研究班でアンケートの素案を作成し、

ダウン症を持つ方のご家族から意見をいただ

き改訂を行い、１２月には日本ダウン症協会を

訪問して、関係者と結果の項に示すような意

見交換の上でアンケート案の詳細な改善を行

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。 

（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 

 日本ダウン症協会との話し合いで確認したア

ンケート内容に関する検討と方針は、以下の

通りである。 

 

アンケート内容について 

・ 出生前診断を受けた方が安心して産むこと

を選択できるように、当事者における現在
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必要な福祉・社会資源に関しての調査を行

う。よって、ニーズ、社会保障の現状をどの

ように捉えているかを質問項目として、調査

対象は家族を 1 つのユニットとして調査を

する。 

・ 当事者の背景についての確認も必要である

ため、収入、職業、など、デリケートな項目

も調査対象になる。ダウン症協会には、こ

の点についてもご賛同いただいた。 

・ 素案には出生前診断についての項目があ

るが、発達などの差による理解度の違い、

質問の与える影響などを考慮すると削除す

る方針とした。 

・ 告知の時期、社会保障の状況など、きょうだ

いではわからない内容もあるため、家族の

役割を念頭に置き質問項目を検討する。 

・ 当事者の就学、就労などの発達・発育状況

にあわせた質問の流れを作成する（未就学、

就学未就労、就労中、在宅、状況別）。出

生前診断を受ける方が、将来について心

配されている事が多いので、障害を持った

方の人生を俯瞰できるような内容とする。 

・ 就労されている方については、当事者の収

入や就労環境についても調査を行う。 

・ 当事者の回答については、家族の協力を許

容し、だれが手伝ったかを記載する。 

・ 社会に対して伝えたいこと（いわゆる自慢し

たいこと）を加える。 

 

アンケートの回答方法について 

・ 解析の方法を念頭に置いた、質問紙の作成

を検討する。 

・ 自由記載では解析が煩雑になる可能性が

ある。特に本人向けでは、本人の年齢や発

達の状況によっては検討が難しくなる可能

性がある。 

・ アンケートの量は、多少多くなっても良いと

考える。 

 

上記を踏まえた上でアンケート案（①患者家族

用、②患者本人用）を作成した（第３回全体会

議・資料８参照）。 

 

 次年度には、作成した本アンケートを日本ダ

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事

としている。なお、この際には京都大学医の倫

理委員会での審査・承認を受ける予定であ

る。 

 

 

Ｄ. 考察 

 本研究は、ダウン症を持つ本人やその家族

の生活に関する数千人規模の大規模なデー

タが得られることになるため、今後の障害者福

祉における基礎資料となりうる。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。これは、本邦におけ

る出生前診断の基礎資料となるだけでなく、障

害者における社会福祉の実態資料となりうる、

さらに、一般社会への障害や遺伝に関するリ

テラシーの向上にも寄与すると考えられる。 

 今回、アンケート案の詳細な検討のため、進

捗は遅れたものの、当事者団体との協力の上

で、研究者と対象者双方が納得して行えるア

ンケートの内容を作成する事ができた。この事
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は、研究者の視点と当事者の視点を共有した

調査の基盤となり得る。次年度は、アンケート

の集計から得られた知見を元に、社会におけ

る支援体制に関する提言を作成していく方針

である。 

 

 

Ｅ. 結論 

 本研究では、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、当事者団体と

の綿密な話し合いの上で、アンケート案を作成

した。本アンケートの集計結果は、出生前診断

のみならず、社会福祉や社会啓発に対しても

有益に働く事が推察される。 

 

 

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 

 なし 
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