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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．具体的な登録システムソフトウェアを作成し，出生前検査を実施する国内のボラン
ティア医療機関で試験運用とその使用感調査を行い，さらに改良を加えた．この登録シス
テムを利用し, 今後の出生前診断体制構築に関する提言を作成した. 
 【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ごとに明確化し，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．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）作成を初年度より開始し，平成２７年度
にはプロトタイプのリーフレットを作成し，使用感などの調査を行った．平成２８年度は
この結果を踏まえ，リーフレットを完成させるとともに，外国人に対しても使用可能なよ
うに英語版も作成し，広く使用していただくためにその使用上の注意とともにホームペー
ジに掲載して公開した．さらに本リーフレットは遺伝カウンセリングへの導入という位置
付けとなるため，その受け皿としての地域における二次，三次遺伝カウンセリング実施施
設データベースを作成した．産科一次施設からスムーズに遺伝カウンセリングへアプロー
チできるようにホームページにおける公開を行った． 
 【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：ダウン症候群を持つ
人から本人の自己認識や生活の実感を，また，その家族からは，教育・就労・福祉の実情
を調査した．この調査の結果，アンケートに回答したダウン症候群を持つ人の多くは高校
を卒業して働いているが，就労している人においては収入の問題が存在していた．そして，
ダウン症候群を持つ人の 8 割以上で，幸福感と肯定的な自己認識を持ち，周囲との人間関
係にも満足している状況が認められた．この調査をもとに，教育，就労，福祉，医療の関
係者を交えた公開シンポジウムを開催した．現行の教育体制はバリエーションに富んだ選
択肢があるものの細部の改善が必要であること，安心して就労可能な支援や受け入れ体制
が必要であること，そして，障害を持つ人が生涯に亘り，地域の一員として生活する支援
の福祉体制が必要であることが，結論づけられた． 
 【研究総括】以上の研究内容に関するシンポジウムを平成２８年１２月に開催し研究成
果の公表を行い，結果の総括を行った． 
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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。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、1) 出生前診断の

実態を把握するためのシステム構築，2) 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，3) 相談者お

よび当事者支援体制に関わる制度設計，を

目的とした研究を行うこととした。 

 

 

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２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 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】（全体会議前後に分科会を併催） 

第１回会議：平成２６年４月２０日 
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・ 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 

・ 分科会での要点は分科会ごとに下に記

載 

第２回会議：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 

・ 分科会での要点は分科会ごとに下に記

載 

第３回会議：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 

・ 分科会での要点は分科会ごとに下に記

載 

第４回会議：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５回会議：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６回会議：平成２８年７月１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７回会議：平成２８年１２月１７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 

・ 分科会からの提言についての討論 

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６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
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調査か 

・ 今年度の目標確認 

第７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８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９回会議：平成２８年７月１日 

・ 登録システムソフトウェアの作成進捗

状況について 

・ 今年度の最終目標確認 

第 10 回会議：平成２８年１０月２４日 

・ 侵襲的出生前診断の登録ソフトウェア

試用研究について 

・ 提言書（案）の読み合わせ 

・ 今年度の目標確認 

第 11 回会議：平成２８年１２月１７日 

・ 現状の確認 

・ 提言書の読み合わせ・修正 

・ 今後の予定 

 

 

【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 

・ 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１回遠隔会議：平成２７年５月１１日 

・ リーフレット内容打ち合わせ 

第２回遠隔会議：平成２７年５月２８日 

・ リーフレット内容打ち合わせ 

第５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６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７回会議：平成２８年２月１９日 
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・ 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８回会議：平成２８年６月１３日 

・ 翻訳者打ち合わせ 

第９回会議：平成２８年７月１日 

・ 日本語版リーフレットの読み合わせ 

・ HP について 

・ ２次施設・３次施設について 

・ ２次施設・３次施設への協力依頼内容・

アンケート内容 

・ 今後の予定 

第 10 回会議：平成２８年１０月１４日 

・ アンケート結果の確認 

・ リーフレット活用の手引きの確認 

・ ASHG2016 発表ポスターの確認 

・ 今年度の目標確認 

第 11 回会議：平成２８年１２月１７日 

・ HP について 

・ 二次・三次の周産期遺伝カウンセリン

グ実施候補施設向けアンケート結果 

・ リマインドのリスト作成 

・ HP に載せる二次施設・三次施設のリ

スト作成 

・ 広報について 

 

【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回会議：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回会議：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回会議：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 

第６回会議：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７回会議：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８回会議：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９回会議：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 
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・ 次年度のシンポジウムについて内容の

検討 

第 10 回会議：平成２８年６月１３日 

・ １０月シンポジウム打ち合わせ 

第 11 回会議：平成２８年７月１日 

・ １０月シンポジウム打ち合わせ 

・ 学会発表について 

・ 今回の研究から見えてきたこと 

・ 方向性の確認 

第 12 回会議：平成２８年１２月１７日 

・ シンポジウムのアンケート結果について 

・ ダウン症協会のアンケート・自由回答ワ

ードクラウドの結果 

・ 提言内容の検討 

・ 学会発表について 

 

【シンポジウム等】 

 平成２８年１０月５日および１２月１７

日に本研究班に関するシンポジウムを開催

した．概要は以下の通りである．プログラ

ムの詳細は「Ｃ．研究結果」に記載した． 

 

「ダウン症候群から考える日本の教育・就

労・福祉」 

日時：平成２８年１０月５日（水） 

   18：00～20：30 

場所：東京医科歯科大学 鈴木章夫記念講堂 

 

教育シンポジウム「出生前診断と診療支援

体制の現状と将来展望」 

日時：平成２８年１２月１７日（土） 

   10：40〜12：30 

場所：メルパルク京都（第２回日本産科婦

人科遺伝診療学会のプログラムの一部とし

て開催） 

 

 

（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） 

 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 一次医療機

関から高次医療機関までを対象とした

試用調査 − 」（承認番号 R0678） 

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） 
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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 

 出生前遺伝学的検査の実態を把握するた

めの基盤となる登録システムソフトウェア

のプロトタイプを開発することができた．

さらに，第１分科会内での実際の臨床デー

タを使用した試用運転を経て，本研究班員

（第１～３分科会）の所属施設，または，

同意を得られた出生前検査を実施する産婦

人科医療施設を対象に本ソフトウェアを無

料で配布し，多施設におけるその使用感の

フィードバックを行い，より多くの意見を

得て改良を重ねた． 

 

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 

 全国の産科診療における遺伝診療の標準

化のため，産科一次施設から適切な遺伝カ

ウンセリングへのアプローチとして，情報

提供ツール（リーフレット）の作成を行っ

た．プロトタイプのリーフレットの完成後

は使用感などの調査を行った．調査結果を

踏まえて問題点を改善し，リーフレットを

完成させるとともに，外国人に対しても使

用することを目的に英語版も作成し，広く

使用していただくためにその使用上の注意

とともにホームページに掲載して公開した．

さらに本リーフレットは遺伝カウンセリン

グへの導入という位置付けとなるため，そ

の受け皿としての地域における二次，三次

遺伝カウンセリング実施施設データベース

を作成した．これらを産科一次施設からス

ムーズに遺伝カウンセリングへアプローチ

できるようにホームページにおける公開を

行った．  

 

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 

 ダウン症候群を持つ人から本人の自己認

識や生活の実感を，また，その家族や同居

される方から，教育・就労・福祉の実情を

調査した．あわせて，社会への啓発，理解

を深め，さらなる意見を得るためにシンポ

ジウムを開催した． 

 調査の結果，アンケートに回答したダウ

ン症候群のある人の多くは高校を卒業して

働いていること，ダウン症候群を持つ人の

8 割以上で，幸福感と肯定的な自己認識を

持ち，周囲との人間関係にも満足している

ことが明らかになった．その一方で，収入

や就労環境が，この幸福感に影響している

ことも明らかになった．調査結果を元に，

開催した公開シンポジウムを開催し，障害

も持った方に対して，社会の一員としての

生活ができる環境整備が必要であることが

明らかになった． 

 

 

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．
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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，本邦での遺伝医療体制

を充実させ，出生前遺伝学的検査が適切に

行われるための基盤を構築することを目的

とし，本登録システムソフトウェアの導入

と我が国における継続性のある出生前遺伝

学的検査の総合的登録制度を確立すること

を提言（「我が国における出生前遺伝学的検

査の全体把握に向けての提言」）した． 

 第２分科会では， 本研究により，多元的

な検討のもとで，一般妊婦に対する，出生

前診断に関する情報提供と遺伝カウンセリ

ングへのアプローチを目的としたリーフレ

ットを作成することができた．出生前診断

に関する価値観は多様であり，リーフレッ

トの利用に関しても，医療従事者が責任を

もって慎重に行うことが望まれるため，配

布の方法にも心を配った．妊婦とその家族

の不安に寄り添い，ファーストタッチの重

要性を十分認識し，必要に応じて二次三次

の遺伝カウンセリングへ繋げ，その後も一

次施設と高次施設が連携して行くことが重

要であると考えられた． 

 第３分科会では，今回の調査により，こ

れまで本邦に無かったダウン症候群に関す

る社会的な知見を得ることが出来た．この

情報は，出生前診断における遺伝カウンセ

リングにおいて大きな意義を持つと考える．

その一方で，教育，就労，福祉における課

題も明らかになり，障害のある児を持つ親

が育てやすい親の労働条件の検討，本人の

労働環境について，更なる検討が必要であ

ると考えられた． 

 以上の第１〜第３分科会の本年度の研究

の成果を踏まえ，平成２８年１２月に日本

産科婦人科遺伝診療学会にてシンポジウム

として発表し，遺伝診療に関わる多くに医

療従事者に研究班の意義や成果を周知する

ことができた． 

 

 

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実態

を把握するための基盤となる登録システム

ソフトウェアの原案を作成することができ

た．一方で，出生前の検査は急速な拡大傾
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向を見せており，本研究班による提言をも

とにした，遺伝カウンセリングの普及を伴

うわが国での出生前診断の在り方，その適

切な体制の構築が急がれる．第２分科会で

は一般妊婦に対する，出生前診断に関する

情報提供と遺伝カウンセリングへのアプロ

ーチを目的としたリーフレットを作成する

ことができた．出生前診断に関する価値観

は多様であり，リーフレットの利用に関し

ても，医療従事者が責任をもって慎重に行

うことが望まれるため，配布の方法にも心

を配り，妊婦とその家族の不安に寄り添い，

ファーストタッチの重要性を十分認識し，

必要に応じて二次・三次の遺伝カウンセリ

ングへ繋げ，その後も一次施設と高次施設

が連携して行くことが重要であると考えら

れた．第３分科会ではダウン症候群を持つ

人およびその家族に対する調査の結果から，

ダウン症候群を持つ人の多くは高校を卒業

して働いているが，就労している人におい

ては収入の問題が存在していること，ダウ

ン症候群を持つ人の 8 割以上で，幸福感と

肯定的な自己認識を持ち，周囲との人間関

係にも満足していることを明らかにした．

この成果に基づいたシンポジウムを開催し，

現行の教育体制はバリエーションに富んだ

選択肢があるものの細部の改善が必要であ

ること，安心して就労可能な支援や受け入

れ体制が必要であること，そして，障害を

もつ人が生涯に亘り地域の一員として生活

する支援の福祉体制が必要であることが，

結論づけられた．これらの成果について，

「ダウン症候群を含めた小児慢性疾患など

の出生前診断の対象となる疾患をもつ人々

の，教育・就労・福祉についての提言」と

してまとめることができた． 

 以上のような本研究班の成果により，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こ

とになると期待される． 

 

Ｆ．研究発表 

【第１分科会】 

1. 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） 

2. Sasaki A，Sago H，Yoshihashi H, 

Yamada S，Miyake H，Suzumori N, 

Takada F，Masuzaki H，Hirahara F, 

Kugu K，Konishi I. A new software 

application for recording data 

pertaining to invasive prenatal 

testing for a nationwide registry in 

Japan. The 20th International 

conference on Prenatal Diagnosis 

and Therapy, Berlin, 2016. July 

3. 久具宏司. 教育シンポジウム「出生前

診断と診療支援体制の現状と将来展

望」わが国における出生前診断の実態

把握．第 2 回日本産科婦人科遺伝診療

学会学術講演会．京都市．2016 年 12

月 



  12 

4. 佐々木愛子，左合治彦，吉橋博史，山

田重人，三宅秀彦，鈴森伸宏，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 1998-2014. 第 2 回日本産科婦

人科遺伝診療学会学術講演会．京都市．

2016 年 12 月 

【第２分科会】 

5. Yamada T，Sameshima K，Sawai H, 

Sekizawa A，Nakagomi S，Hayata K, 

Yamanouchi Y，Fujii Y，Miyake H, 

Yamada S，Fukushima Y，Konishi I. 

The establishment of a new leaflet 

for prenatal diagnosis as an 

approach to prenatal genetic 

counseling. The 66th Annual 

Meeting of the American Society of 

Human Genetics, Vancouver, 2016. 

October   

6. 山田崇弘. 教育シンポジウム「出生前

診断と診療支援体制の現状と将来展

望」出生前診断の診療レベル向上を目

指して. 第 2 回日本産科婦人科遺伝診

療学会学術講演会．京都市．2016 年

12 月 

【第３分科会】 

7. Miyake H, Yamada S, Fujii Y, 

Taniguchi-Ikeda M, Urano M, Ozasa 

Y, Kanai M, Fukushima A, 

Matsubara Y, Saito K, Konishi I. 

Current status of social issues for 

people with Down syndrome in 

Japan: From Nationwide Survey. 

The 13th International Congress of 

Human Genetics, Kyoto, 2016. April 

8. Miyake H, Yamada S, Fujii Y, 

Taniguchi-Ikeda M, Urano M, Ozasa 

Y, Kanai M, Fukushima A, 

Matsubara Y, Saito K, Konishi I. 

Self-perception of People with Down 

Syndrome in Japan: Results from a 

Nationwide Survey. The 20th 

International conference on 

Prenatal Diagnosis and Therapy, 

Berlin, 2016. July 

9. 三宅秀彦，山田重人，池田真理子，金

井誠，福島明宗，斎藤加代子，小西郁

生. Down 症候群を持つ方の自己認

識：全国調査からの検討．第 52 回日

本周産期・新生児医学会学術集会. 富

山市．2016 年 7 月 

10. 三宅秀彦，山田重人，藤井庸祐，池田

真理子，浦野真理，小笹由香，金井誠，

福島明宗，松原洋一，斎藤加代子，小

西郁生．ダウン症候群を持つ方の自己

認識と社会的要因の検討．第 23 回日

本遺伝子診療学会大会．東京都．2016

年 10 月 

11. 斎藤加代子．教育シンポジウム「出生

前診断と診療支援体制の現状と将来

展望」当事者・相談者への支援体制構

築に向けて―ダウン症候群をもつ家族

と本人へのアンケート調査から見え

てくるもの．第 2 回日本産科婦人科遺

伝診療学会学術講演会．京都市．2016

年 12 月 
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12. 三宅秀彦，山田重人，伊尾紳吾，金井

誠，福島明宗，小西郁生．Down 症候

群を持つ人達の自己認識への社会的

要因の関与．第 69 回日本産科婦人科

学会学術講演会．広島市．2017 年 4

月 

 

本研究班の研究成果の報道 

1. 平成 28 年 4 月 7 日 読売新聞「ダウ

ン症８割が就労経験，待遇面には課題

…厚労省研究班調査」 

2. 平成 28 年 7 月 3 日 ＮＨＫニュース 

3. 平成 28 年 10 月 5 日，13 日 日本テ

レビ系ニュース「厚労省研究班 ダウ

ン症の人対象 初の調査」「ダウン症

のある人『幸せに思う』９０％以上」 

4. 平成 28 年 11 月 24 日 朝日新聞「ダ

ウン症の人『毎日幸せ』９割超 厚労

省研究班が初調査」 

 

本研究班の研究成果の受賞 

1. Miyake H et al., “Self-perception of 

People with Down Syndrome in 

Japan: Results from a Nationwide 

Survey.” が「The 20th International 

Conference on Prenatal Diagnosis 

and Therapy」にて Top 7 Posters に

選出 

 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

 なし 
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II．分担研究報告書 
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厚生労働科学研究費補助金 

成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業（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．具体的な

登録システムソフトウェアを作成し，出生前検査を実施する国内のボランティア医療機関

で試験運用とその使用感調査を行い，さらに改良を加えた．この登録システムを利用し, 今

後の出生前診断体制構築をどのように制度設計していくかに関する提言を作成した. 

 

第１分科会研究分担者一覧（五十音順） 

伊尾 紳吾  京都大学大学院医学研究科器官外科学講座婦人科学産科学  特定病院助教 

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・母性診療センター長 

佐々木愛子  国立成育医療研究センター       産科医員 

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  独立行政法人国立病院機構・横浜市南西部地域中核病院 

横浜医療センター     院長 

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 

研究代表者 小西 郁生 京都大学 名誉教授 

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 京都大学大学院医学研究科 教授 

 三宅 秀彦 京都大学大学院医学研究科 特定准教授 

 伊尾 紳吾 京都大学大学院医学研究科 特定病院助教 

研究分担者（報告書担当） 佐々木愛子 国立成育医療研究センター 産科医員 
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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．平成 25 年度，本研究班の前身である

厚生労働科学特別研究事業「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」（研究代表者・久具宏司，通称

「久具班」）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，その調査結果により，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分科会の目的とし

た．また，これらの登録システムを利用し，

今後の出生前診断体制構築をどのように制

度設計していくか，提言を行うこととした． 

 

Ｂ. 研究方法 

 平成２６年度に，これまでに医療機関が

独自に実施し，その実態が明らかでなかっ

た，絨毛染色体検査，羊水検査に関して，

出生児の所見までを含めた登録・報告すべ

き基礎的な内容を抽出し，平成２７年度に

はそのデータベース登録のための試験的な

登録システムソフトウェアを作成した．本

登録システムソフトウェアでは，検査の方

法，結果，合併症，児の予後までを含めた

登録を想定した．平成２８年度では，本研

究に賛同する「出生前検査を実施している

医療機関」を対象に登録システムソフトウ

ェアを無料で配布し「出生前診断登録プロ

グラム使用調査」を実施し，多施設での試

験運用における問題点の抽出と，さらなる

システムソフトウェアの改良を行った．ま

た並行して，出生前遺伝学的検査解析を行

う主要施設に対するアンケート調査を行い，

わが国における出生前遺伝学的検査の現状

の把握に努めた． 

 

（倫理面への配慮） 

 登録システムソフトウェアへの入力に際

し，個人情報を扱うことから，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

（承認番号 R0045）． 

また，多施設を対象とした「出生前診断登

録プログラム使用調査」は，京都大学大学
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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 

（承認番号 R0678） 

 

Ｃ. 研究結果 

 ３年計画の初年度である平成２６年度は，

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）の

結果を 

踏まえ，わが国の出生前診断における今後

のあり方につき，計画立案を行った．この

研究は，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

象に行ったものである．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
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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
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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． 
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 次年度である平成２７年度は，まず，前

年の議論とプロトタイプとなる登録システ

ムソフトウェアを，現場での実際の臨床デ

ータを用いたデータ入力を行い，その使用

感のフィードバックによる改良を分科会内

で行った． 

 

１．プロトタイプとなる登録システムソフ

トウェアの改良と実臨床での試用 

a． 仕様について 

 作成した「侵襲的出生前診断実態調査ソ

フトウェア」はデータファイルがソフトウ

ェアを内蔵している Runtime®形式である． 

ソフト開発会社である，株式会社コンパス

により作成されたダウンロード用ページ 

（http://www.applecenter.co.jp/kyoto-u/in

dex.html）より小西班にて共有するパスワ

ードを使ってダウンロードを行う．この侵

襲的出生前診断実態調査ソフトウェアを使

用する際，通常は特別なソフトは必要なく，

ダウンロードした「侵襲的出生前診断実体

調査ソフトウェア」フォルダを任意の場所

に保存し，配布されたものが ZIP 形式の場

合は，任意の場所に解凍する事で「侵襲的

出生前診断実体調査ソフトウェア」フォル

ダが作成される．このフォルダ内に，「侵襲

的出生前診断実態調査ソフトウェア.exe」

という実行ファイルが含まれており，これ

をダブルクリックにより実行することでソ

フトウェアのトップページが開かれる． 

 今回，Windows 版と Macintosh 版の 2

つの OS に対応できるよう開発した． 

 動作環境は， 

  ・画面解像度 

    横：1024，縦：900 以上 

  ・対応 OS 

    Windows 8.1，Windows 8.1 Pro 

    Windows 8，Windows 8 Pro 

    Windows 7 Ultimate，Professional，

Home Premium 

    Mac OS X Yosemite v10.10 

    Mac OS X Mavericks v10.9 

    Mac OS X Mountain Lion v10.8 

    Mac OS X Lion v10.7 

である． 

 

b． 登録画面について 

 左上には，施設番号，施設名が表示され

ており，初期設定は，「A0001」「京都大学

医学部付属病院」である．これは「環境設

定」より「施設情報登録」内容を修正する

ことで変更が可能である．また，入力され

た侵襲的出生前診断検査データは「侵襲的

出生前診断実体調査ソフトウェア」フォル

ダ内の「侵襲的出生前診断実態調査ソフト

ウェア.fmpur」というライブラリファイル

に保存されているが，この「侵襲的出生前

診断実態調査ソフトウェア.fmpur」のコピ

ーを取ることでバックアップも容易である．

また，「侵襲的出生前診断実態調査ソフトウ

ェア.exe」と同じフォルダ内にある

「backup.fmpur」を読み込むことで，バッ

クアップデータの再読み込みやソフトのバ

ージョンアップ時のデータ移行も可能であ

る． 
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 ソフトのトップページ（添付資料・第１

分科会・図１，以下同様）は，侵襲的出生

前診断症例レコードの「リスト」表示と設

定されている． 

このリストには， 

・施設内患者識別番号 

・患者名のふりがな 

・患者名 

・検査日（穿刺日）とその妊娠週日数 

・分娩予定日 

・胎数 

・検査種別 

・経腹/経腟 

・転帰 

・出生日 

が表示されている．また，このリストは検

査日が新しい順に整列するようになってお

り，各行の頭には個々の症例入力画面にリ

ンクするボタンが設置されているため，デ

ータの追加記入も容易となっている． 

 このリスト上部の項目行の上には，下記

の頻用する各種ツールボタンを設置した． 

・find（検索） 

・all record（検索解除） 

・new record（データ追加） 

・view（閲覧） 

・list（一覧表切り替え） 

・export（excel データへ書き出し） 

「list」からは，「基本情報一覧表」「分類情

報一覧表」「検査内容/検査結果一覧表」へ

切り替えができるように設定した． 

各一覧表において，「find（検索）」機能を

設定し，データの検索や概要把握が容易に

なるよう設定した． 

画面左下には，閲覧時点での「レコード総

数」「対象レコード総数」が表示されており，

検索機能使用時に検索対象レコード件数が

一目で視認可能である． 

 

c． 各侵襲的出生前診断症例レコード

の入力内容について（図２） 

ヘッダーとして，下記を配置した． 

1，施設内患者識別番号，患者名（ふりがな），

生年月日（予定日年齢）， 

2， 検査日（穿刺日）とその妊娠週日数 

3， 分娩予定日 

4， 胎数（1～3 のプルダウン） 

5， 検査アプローチ（経腹/経腟） 

以上の項目は，画面上部に固定とし，以下

の項目は，各タブにて切り替え設定とした． 

日にちの入力には，カレンダー入力とキー

ボード入力の両方が可能なように設定した． 

タブは， 

・分類入力（検査適応分類） 

・検査内容 

・検査合併症 

・検査結果 1（主に染色体検査） 

・検査結果 2（主にアレイ検査） 

・検査結果 3（主に遺伝子検査） 

・検査結果 4（主に感染症検査） 

・妊娠転帰 

・分娩データ 

・その他（自由記載欄） 

とした． 
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d． 各タブの内容について 

①分類入力（検査適応分類）（図２） 

 これは，日本産科婦人科学会にて「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」 

http://www.jsog.or.jp/ethic/H25_6_shussei

mae-idengakutekikensa.html として公開

されている分類に従った．よって，見解中

の表１「侵襲的な検査や新たな分子遺伝学

的技術を用いた検査の実施要件」（本分科会

報告書末尾に記載）に示される各項目に該

当する場合には，チェックボックスにて選

択（複数選択可能）する仕様とした． 

「g．その他，胎児が重篤な疾患に罹患する

可能性のある場合」に関しては，近年の出

生前検査の状況を踏まえ， 

i. 超音波所見 

ii. 母体血清マーカー検査結果（NT 

combined 検査含む） 

iii. NIPT 検査結果 

iV. ウイルスなど胎内感染の可能性 

の 4 項目に分類した．さらに，上記のいず

れにも該当しない症例も実際には存在する

ことから， 

「h.妊婦の希望のみ」とする選択分類も追

加した． 

「i. 超音波検査」については， 

A)NT 異常などの超音波マーカー陽性 

B) 単発形態異常 

 これについては，形態異常の詳細を分類

することとし，I)心臓，II)脳脊髄（神経管），

III)その他（自由記載） 

C) 多発形態異常（自由記載） 

とした 

「ii. 母体血清マーカー検査結果（NT 

combined 検査含む）」に関しては，主な対

象疾患である， 

A) T21 

B) T18 

C) T13 

D) 開放性神経管障害 

4 択とした． 

「iii. NIPT 検査結果」の分類については，

現在の日本で行われている NIPT 対象疾患

と海外での適応となっている疾患も念頭に

おき， 

A) T21 

B) T18 

C) T13 

D) 性染色体異常 

E) その他（自由記載） 

とした． 

 

②検査内容（図３） 

 これについては，まず，大きく下記の 7

つに分類した． 

a. 染色体検査 

b. 遺伝子検査（DNA/RNA 検査） 

c. 遺伝生化学的検査 

d. 次世代シーケンサーを用いた検査 

e. 感染症検査 

f. ホルモン・マーカー検査 

g. その他 

上記各検査が，国内施設/海外施設のどこで

解析実施されているのか，また，出生前遺
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伝子検査に関しては保険適応がないため，

研究との関連で医療費があいまいになるこ

とも多く，医療経済上，実際にはどのよう

に負担されているのかを把握するために，

検査項目選択時に検査解析実施施設も，以

下のプルダウンから選択するために自動表

示されるように設定した． 

＜解析施設＞ 

1 ラボコープ・ジャパン 

2 SRL 

3 LSI メディエンス 

4 胎児生命科学センター 

5 リッツメディカル 

6 自施設 

7 その他の会社 

8 他の大学・研究施設（有償） 

9 他の大学・研究施設（無償） 

 

また，「a. 染色体検査」については， 

i. G バンド法 

ii. FISH 法 

 A) T21，B) T18, C) T13, D) 性染色体，

E) 微細欠失・重複  

iii. QF-PCR 

 A) T21，B) T18，C) T13  

iv. アレイ(CGH, SNP) 

の４つに細分した． 

「b.遺伝子検査（DNA/RNA 検査）」と「c.

遺伝生化学的検査」については，様々な疾

患が想定されるため，疾患名と遺伝子名は

自由記載とした． 

「d.次世代シーケンサーを用いた検査」は，

現在の臨床では実際には行われていないと

思われるが，今後の分子遺伝学の影響を想

定して選択肢として含めることとした． 

「e.感染症検査」は，ウイルスの DNA を用

いた遺伝学的検査ではあるが，胎児の germ 

line の遺伝情報を調べる検査ではない．し

かしながら，その他の出生前遺伝学的検査

と同時に実施されることも経験するため，

項目内に設定することとした． 

同様に，羊水中のホルモン値による児の先

天的形態異常（主には開放性神経管障害）

を推定する検査として，「f.ホルモン・マー

カー検査」も選択肢として設定した． 

また，現在のところ想定されないが，新し

く検査実施される項目が増える可能性があ

ることから，「g.その他」を自由記載として

設定した． 

 

③検査合併症（図４） 

 侵襲的出生前検査は，穿刺による検査合

併症があることが報告されている．しかし

ながら，日本では検査件数同様，検査手技

に伴う合併症がどの程度発生しているのか，

報告されたことはない．よって，各施設の

検査手技の精度管理とともに，日本での状

況を把握するため，合併症の登録も組み込

むこととした． 

a. 破水 

b. 流産 

c. 子宮内感染 

d. 胎児死亡 

e. その他 （自由記載） 

f. なし 
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これは手技に伴う合併症として関連が疑わ

れるものを登録することとし，複数選択可

能なように設定した． 

 

④検査結果１（図５） 

 「検査結果１」には，日本における侵襲

的出生前検査の大多数を占める G バンド法

の結果とそれに付随して実施することの多

い FISH 法・GF-PCR の結果とした． 

登録項目は， 

a.染色体検査 

i. G バンド法 

 A) 正常（variant 含む） （自由核型記

載） 

 B) 異常 

  I)21 トリソミー（標準型・転座型・モ

ザイク型・同腕染色体） （自由核型記載） 

  II)18 トリソミー（標準型・転座型・モ

ザイク型など） （自由核型記載） 

  III)13 トリソミー（標準型・転座型・

モザイク型・同腕染色体） （自由核型記

載） 

  IV)性染色体異常 （自由核型記載） 

  V)その他 （自由核型記載） 

 C)解析/判定不能 

ii. FISH 法 

 A) 正常 

 B) 異常 

  I) T21 3 signals 

  II) T18 3 signals 

  III) T13 3 signals 

  IV)性染色体異常 （自由核型記載） 

  V)微細欠失・重複 （自由核型記載） 

 C)解析/判定不能 

iii. QF-PCR 

 A) 正常 

 B) 異常 

  I) T21 positive 

  II) T18 3 positive 

  III) T13 3 positive 

 C)解析/判定不能 

とした． 

 

⑤検査結果２（図６） 

 このタブには，染色体検査のうちアレイ

検査についての結果記載とした． 

iv.アレイ（CGH,SNP)とし， 

A)CGH アレイ 

B)SNP アレイ 

ともに， 

I)異常なし 

II)benign CNV(copy number variation) 

III) pathogenic CNV 

IV)VOUS(variations of uncertain clinical 

significance) 

V) 解析/判定不能 

とした 

II)～IV)においては，アレイ検査結果の

ISCN 記載は長くなることから，自由記載

欄を画面に広く取った． 

 

⑥検査結果３（図７） 

 ここには遺伝子疾患の結果を記入するよ

うにした． 

b.遺伝子検査（DNA/RNA 検査）について

は， 
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i)非罹患児 （自由記載欄） 

ii)罹患児 

 疾患名（自由記載欄） 

 遺伝子名（自由記載欄） 

 遺伝子診断結果（自由記載欄） 

とした．各々の自由記載欄の右側に，記載

内容の参考となるよう例を示した． 

c.遺伝生化学的検査については， 

i)非罹患児 

 疾患名（自由記載） 

 測定物質名（自由記載） 

 測定結果（自由記載） 

ii)罹患児 

 疾患名（自由記載） 

 測定物質名（自由記載） 

 測定結果（自由記載） 

iii)解析/判定不能 

とした．こちらも各々の自由記載欄の右側

に，記載内容の参考となるよう例を示した． 

 

⑦検査結果４（図８） 

 こちらは，「検査結果１」～「検査結果３」

以外のものの記載欄とした． 

d.次世代シーケンサーを用いた検査（自由

記載） 

e.感染症検査 

 i 風疹 

 ii.サイトメガロウイルス 

 iii.トキソプラズマ 

 iv.その他 

につき，各々， 

A)非罹患児 

B)罹患児 

c)その他（自由記載） 

とした． 

f.ホルモン・マーカー検査 

については，現時点では羊水中の AFP 測定

のみが該当すると考えられるため， 

i.AFP 

 A)非罹患児 （数値入力）MoM 

 B)罹患児  （数値入力）MoM 

ii.その他（自由記載） 

とした． 

また，最後に検査内容の「g.その他」に対

応させ， 

g.その他（自由記載） 

を作成した． 

 

⑧妊娠転帰（図９） 

 こちらには，妊娠２２週０日相当時点で

の妊娠状態を４択にて記載することとした． 

a.継続 

b.中断 

c.進行流産または IUFD 

d.不明（自由記載） 

 

⑨分娩データ（図１０） 

 分娩データについては，今回の「侵襲的

出生前診断実態調査ソフトウェア」の本質

ではないため，「※以下は，情報がおわかり

の場合に任意でご回答ください」タブ上部

に表示した． 

記載する場合には， 

11.出生日 

12.出生後の児の経過（判明している場合の

み） 
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a.生産 

b.早期新生児死亡（-7 日） 

c.新生児死亡（8-28 日） 

d.乳児死亡（29 日-1 年） 

e.妊娠 22 週以降の胎児死亡（死産） 

の 5 択とした． 

13.出生後の児の疾患 

 a.なし 

 b.あり 

  i.染色体異常 （自由記載） 

  ii.形態異常 （自由記載） 

  iii.その他 （自由記載） 

とした． 

⑩その他（図１１） 

 「その他」のタブは，覚書など自由記載

できるようにした． 

 

 最終年度である平成２８年度は，平成２

６・２７年度に作成してきた登録システム

ソフトウェアを本研究班員（第１～３分科

会）の所属施設，または，同意を得られた

出生前検査を実施する産婦人科医療施設を

対象に本ソフトを無料で配布し，多施設に

おける使用調査を行いその使用感のフィー

ドバックを行い，より多くの意見を得て改

良を重ねるとともに，この登録システムが

実際に全国で導入され実用されるための提

言をまとめた． 

 

１．プロトタイプとなる登録システムソフ

トウェアの使用調査 

 

＜調査期間＞ 

 試用期間：2016 年 9月 15 日から 10 月 20
日 
 回答期間：2016 年 10 月 20 日から 10月
24 日 
＜参加施設・回答施設＞ 

 参加施設：14 施設 

 調査への回答：14 施設中 11施設，12人 

＜回答者属性＞ 

医師 10 人（全て産婦人科医） 

認定遺伝カウンセラー 1 人 

以下に回答の詳細を記す． 

１．このプログラムについて： 

この登録プログラムは使いやすかったでし

ょうか． 

a.そう思う 8件 

b.ややそう思う  2 件 

c.どちらでもない 1 件 

d.あまりそう思わない 1 件, 

e.そう思わない 0件 

 

→その理由を教えてください． 

a.  

 詳しい情報もタブで整理されていて，

効率よく入力できる． 

 項目が系統立てて選べるようになっ

ていたのでスムーズに入力できまし

た． 

 細かい内容まで記入できるようにな

っていたので，抜けのない情報を残せ

ると思いました． 

 患者氏名や結果が一覧になり，一目瞭

然であること．今までは，万が一の漏

えいを恐れ，氏名と結果を別々にして

いたため，後から見づらかった． 
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 クリック一つで登録できるのがよか

った．適応や結果が細かく記載できて

よい． 

 よく考えて作られている．直感的であ

る． 

 

b. 

 ほとんどが G-band の羊水穿刺であり，

他の遺伝子検査の記入欄が勿体ない

と感じました．  

 

c. 

 基本的には選択式でタブ分けもわか

りやすいので，操作がわかりにくいと

ころはありませんでした．ただ，比較

対象となるソフトがないので優位性

はわかりません．当院は羊水検査自体

の数も多くない，複雑な症例も少ない

ので，ここまで詳しい細分化は必要な

いのかも？とも感じました． 

 

d. 

 今後普及した場合には解決されるこ

とかと思いますが，ダウンロードした

ソフトを試用している間中セキュリ

ティレベルを下げておかなければな

らなかったので，十分な試用には至り

ませんでした．これは私側の問題とは

思いますが，いちど強制終了したあと，

ソフトを開くことが出来なくなりま

した． 

 

2. 改善して欲しい部分，機能はありました

か． 

 大多数が，羊水検査・G-band だと思う

ので，もっと目立ったほうがやりやす

いと思う． 

 Export された Excel Data の項目が分

かりにくい． 

 「卵子年齢」という項目は，採卵時年

齢のことでしょうか． 

 エクセルにエクスポートすると，項目

が記号になってしまう点． 

 NT 陽性かつ，他の奇形などの所見があ

った時に，入力できない． 

 強いて言うならば，マックで使用しま

したが，最初の解凍の際に本体のセキ

ュリティー変更を要するのが煩わし

かった． 

 字が小さいのと，フォントの色が薄い

ので，若干見づらい． 

 分類入力の g.欄が煩雑に感じました．

検査内容の入力も少し面倒です． 

 検査内容の b.流産の理由が，穿刺の影

響によるものなのか，胎児自体の問題

なのか，記入する時に迷うと思います

（もちろん厳密に区別出来るもので

はありませんが）． 

 「超音波断層法上の異常所見」で，胎

児水腫やヒグローマは NT 異常に含め

るのか，それとも「その他の多発奇形」

に分類するのか，わかりにくいと思い

ます． 

 入力項目の割にファイルサイズが大

きい，重い． 

 ファイルメーカーで作られています
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が，最適化されていない． 

 SQL ベースでもっと軽いウイジットの

ようなソフトが望ましい．iPad 版が

better と思います． 

 ウィンドウのサイズや位置が勝手に

変わってしまう．マルチモニターで使

用しているといちいち調整が必要で，

調整してもまた移動してしまう． 

 古いマックで動作しない． 

 

3. 追加して欲しい機能はありますか． 

 デスクトップで文字の大きさが変更

（拡大）できると助かります． 

 妊娠転帰 c.の流産や IUFD となった妊

娠週数を記載する欄があるとよいの

ではないか． 

 多胎に対する機能強化・・・組み込む

ギミックの手間と得られる効果を秤

にかけると，使用者側が工夫すべきで

しょうね． 

 

4．この登録プログラムの内容，および使用

することに関してご意見があれば，自由に

記載してください． 

 オンラインで随時データ蓄積されて，

どの検査が国内年間に何件行われた

かなど，リアルタイムで集計されると

良い． 

 今後，全国登録に利用することも考え

ているのでしょうか？ 

 院内の電子診療録システムに取り入

れることも可能か？ 

 そ の 場 合 ， Data 取 り 込 み は 

FileMaker ではなく，CDC の仕組みに

なりますが，CSV データとして，登録

受付もできるようにしてほしいです． 

 電子カルテで使えるようになると，多

くの人が分担して入力できるように

なり，普及が広がると思います． 

 お疲れ様です．これからも，研究班活

動頑張ってください． 

 今までは自施設のエクセル登録だっ

たので，日本共通のフォーマットがあ

ることは良いことだと思います． 

 2.3.に関わることですが，このプログ

ラムと電子カルテをリンクさせて，遺

伝学的情報は電子カルテと別に保存

する，といった使い方はできるのでし

ょうか． 

 妊娠転帰の項目があり，当たり前だが，

検査後のフォローが必要であること

を思い起こさせてくれるのがよい．遺

伝カウンセリングの有無，等の項目も

入れば，使用者に対して「行うことが

必然だよ」，というアピールになると

思う． 

 

との反応を得た． 

要望のうち，修正が妥当かつ可能な点にお

いては，「Runtime 修正版(2017/02/08) 

Revision.2.07」において，修正を行った． 

 

２．出生前検査を扱う検査会社に対する調

査について 

 作成中の出生前検査登録システムが全国

レベルで稼働するにはまだ期間を要するこ
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とが見込まれたため，従来の検査解析施設

ベースでの全国調査も継続して実施した．

平成２７年度に実施した調査では，2013 年

までの 1～12 月に国内で解析が実施された

出生前検査件数について調査を行った．平

成２８年度に実施した調査では 2009 年～

2012 年に海外の検査解析施設へ送付され

た国内検体についても，検査件数，解析結

果を得たため，既報告調査に修正を加えた．

また，2005 年と 2016 年の 1～12 月に国内

で解析が実施された出生前検査件数につい

ても追加で調査票への回答を依頼した．そ

の結果，各年の母体血清マーカー実施数

（「MSM」），羊水検査実施数（「AC」），絨

毛検査実施数（「CVS」）について以下のよ

うな集計となった． 

 

年 MSM AC CVS 

2010 20,700 15,200 1,000 

2012 24,100 20,000 1,700 

2014 29,800 20,700 2,100 

2016 35,900 18,600 2,000 

 

これにより，2016 年には羊水検査実施数，

絨毛検査実施数は減少傾向に転じているこ

とが判明した． 

 

Ｄ．考察 

 本研究では，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，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．

平成２７年度は実際に登録システムソフト

ウェアの作成を行い，第 1 分科会内での試

験運用を経てソフトの登録内容をほぼ固め

た．平成２８年度には本研究班員（第 1～3

分科会）の所属施設，または，同意を得ら

れた出生前検査を実施する産婦人科医療施

設を対象に本ソフトを無料で配布し，より

多くの意見を得て改善点を提案していくこ

とを目標とした．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．この内容を 7 月 11～13

日にベルリンで開催された「The 20th 

International Conference on Prenatal 

Diagnosis and Therapy」にて発表し，海外

で同様のソフトを販売している会社の担当

者の反応，他国での登録状況について情報

を得ることができた．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． 

 出生前検査解析を行う主要検査施設に対

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，国内の自施設での解

析が可能となった施設が加わったことによ

る把握件数増加傾向，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
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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．そのため，本年度は，

本邦での遺伝体制を充実させ，出生前診断

が適切に行われるための基盤を構築するこ

とを目的とし，以下に記載する提言を作成

することとした（付録「提言」参照）． 

 

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ソフト

ウェアの原案を作成することができた．一

方で，出生前の検査は急速な拡大傾向を見

せており，遺伝カウンセリングの普及を伴

うわが国での出生前診断の在り方その適切

な体制の構築が急がれる．本研究の成果で

ある登録ソフトウェアを完成させ，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，我が国の医療統計に寄

与するデータの把握などの，わが国でのよ

り適切な出生前診断の在り方，体制の構築

に大きく寄与することが可能となると考え

られる． 

 

Ｆ．研究発表 

1. 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） 

2. Sasaki A，Sago H，Yoshihashi H, 

Yamada S，Miyake H，Suzumori N, 

Takada F，Masuzaki H，Hirahara F, 

Kugu K，Konishi I. A new software 

application for recording data 

pertaining to invasive prenatal 

testing for a nationwide registry in 

Japan. The 20th International 

conference on Prenatal Diagnosis 

and Therapy, Berlin, 2016. July 

3. 久具宏司. 教育シンポジウム「出生前

診断と診療支援体制の現状と将来展

望」わが国における出生前診断の実態

把握．第 2 回日本産科婦人科遺伝診療

学会学術講演会．京都市．2016 年 12

月 

4. 佐々木愛子，左合治彦，吉橋博史，山

田重人，三宅秀彦，鈴森伸宏，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 1998-2014. 第 2 回日本産科婦

人科遺伝診療学会学術講演会．京都市．

2016 年 12 月 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

  なし 
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提言 

 

我が国における出生前遺伝学的検査の全体把握に向けての提言 

 

平成 26～28 年度厚生労働科学研究（成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業） 

「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」研究班（代表者：小西郁生） 

 

１．はじめに 

 医学医療の進歩により子宮内の胎児の状態を出生前に診断する技術が開発され、その精

度はますます向上している。一部の疾患については、出生前診断をもとに出生前に子宮内

の胎児に対して、または出生後早期に新生児に対して治療を行うことが可能となっている。

一方、根本的治療が不可能な先天異常については、出生前診断を行うことが胎児治療につ

ながらず、妊娠の中断へと進むことも多い。したがって、出生前診断を受ける妊婦および

夫（以下、パートナーを含む）には、あらかじめ検査を受けることの意味を十分に理解し

てもらうことが重要である。すなわち、出生前診断、とりわけ胎児のゲノム情報を得る検

査においては、妊婦および夫に対する適切な遺伝カウンセリングが必須であり、その体制

の整備が急務である。このように、出生前診断と遺伝カウンセリングが注目を浴びる一方

で、我が国における出生前診断の実施状況の全体を把握する制度は構築されていない。 

 本提言は、出生前診断が適切に行われるための基盤構築を目的とし、その第一歩として

の我が国における出生前診断の全体把握に関するものである。なお、本提言で述べる「出

生前遺伝学的検査」とは、胎児の染色体や遺伝子などを検査することにより胎児のゲノム

情報を得るものを指している。 

 

２．背景 

 現在わが国で行われている出生前の診断技術には主として、超音波検査、絨毛検査、羊

水検査、母体血清マーカー検査、母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査（noninvasive 

prenatal testing: NIPT]）があり、これらは、公益社団法人日本産科婦人科学会（日産婦

学会）の「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）および「母体

血を用いた新しい出生前遺伝学的検査に関する指針」（2013）、日産婦学会および公益社団

法人日本産婦人科医会の共同編集による「産婦人科診療ガイドライン-産科編 2014」に基

づいて行われている。 
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 このうち NIPT は、最も新しく導入され、現在、臨床研究として実施されているものであ

り、妊娠初期に母体血を採取するだけで検査を行うことができ、かつ高い精度を有してい

る。わが国への導入に際しては、日産婦学会が「母体血を用いた出生前遺伝学的検査に関

する検討委員会」を設置し、4回の委員会開催のほか、公開シンポジウム開催、およびパ

ブリックコメント収集などを経た後に、NIPT に関する指針を策定した。本指針を受け、日

本医学会のなかに NIPT 施設認定登録部会が設置され、申請施設の審査・認定が行われ、平

成 25年 4月から、認定施設に限定して実施されている。 

 日産婦学会の指針で重視されたことは、臨床遺伝学の知識を備えた専門家による適切な

遺伝カウンセリングの実施である。その内容は、NIPT 検査結果は確定的でなく、最終診断

には染色体分析が必要であるという検査の特性、NIPT によって診断しうる状態、とくにダ

ウン症候群の自然史を含めた出生後の生活状況、障害とみなされる状態への先入観の排除、

検査結果が確定した後に妊婦が選択しうる行動を含むものであり、これらを十分に説明し、

医療者と妊婦および夫との間で双方向に意見を交換することを通じて、妊婦および夫の意

思決定を支援することを求めている。NIPT は、平成 28年 12 月現在、認定登録部会で認定

された全国 79の施設において、臨床研究として行われており、検査結果や妊娠転帰などが

同部会にすべて報告されている。 

 一方、NIPT 以外の検査については、母体血清マーカー検査が 1990 年代に始まり、その

他は 1990 年以前から日常診療として行われている。日産婦学会は、これらの検査について

「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」を発表し、検査を施行するに

あたっての基本的な考え方を提示しているが、検査実施の登録制度は存在していない。と

くに、羊水検査と絨毛検査は胎児由来の細胞を採取して染色体などを分析することにより、

胎児のゲノム情報を確定させる検査であるにもかかわらず、我が国全体での実施状況を把

握することは困難である。これらの検査についても、胎児のゲノム情報を得る検査である

こと、出生前診断と遺伝カウンセリングの重要性を考えると、NIPT と同様に、検査実施施

設の登録、および症例ごとの検査結果登録が必要ではないかと考えられた。 

 

３．我が国における羊水染色体検査の実施状況調査 

 平成 25年 4月から NIPT が臨床研究として開始された後、同年 7月に、厚生労働科学特

別研究事業「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」の研究

班（研究代表者：久具宏司）が設置された。NIPT 導入時に重要視された遺伝カウンセリン

グの体制の充実を図り、カウンセリングに関する手引きを作成して、我が国全体の遺伝学

的知識や出生前診断に関するリテラシーの向上につなげることを目的とした研究である。
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この研究班の研究開始にあたり、染色体検査について国内の実施状況が不明であることが

注目された。なかでも歴史の古い羊水染色体検査について、全国の実施状況を把握するこ

とが不可欠と考えられ、本研究で実施状況の全国規模調査を行うこととなった。 

 全国すべての産婦人科医療施設 5,622 施設に調査票を送付し、40.8%にあたる 2,295 施設

から回答が得られた。このうち羊水染色体検査を行っていると回答した施設は、619 施設

（27.0%）であった。1か月あたりの平均検査施行件数では、1回以下の施設数が 324（羊

水検査を行っている全施設の 52.3%）、1回より多く 2回以下の施設数は 114 で、合わせて

438 施設（全施設の 70.8%）が平均検査施行数 2回以下という結果であった。検査施行件数

と、遺伝医療に関する専門外来の設置状況、妊婦への結果の説明にかける時間、および説

明にあたる職員の職種、自施設で結果の説明が完結するか否かに関する質問の回答から、

検査施行件数の多い施設ほど、遺伝専門職が時間をかけて妊婦への説明にあたり、自施設

内で完結させている状況がうかがえた。 

 

４．今後の出生前診断および遺伝学的検査のありかた 

 出生前診断は高度な技術に基づく先進医療とみなされ、これまで大きな疑問を抱かれる

ことなく施行されてきた。しかしながら、NIPT が注目を浴びて以来、検査結果によっては

妊婦が重大な決断を迫られるため、遺伝カウンセリングを含めた妊婦への適切な対応の必

要性が改めて認識されることとなった。その結果、日本医学会による NIPT の施設認定・症

例登録制度が開始され現在に至っている。なお、染色体やゲノムを扱う遺伝診療が医療全

体のなかで、近年、大きな比重を占めてきたことを踏まえ、2011 年 2月、日本医学会から

「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」が発信されている。 

 このように、我が国全体で遺伝診療・ゲノム医療に対する考えが深化し、社会全体の遺

伝診療に対する関心が広がるなかで、NIPT 臨床研究の開始以来、多くの産婦人科医、小児

科医が遺伝診療における妊婦への対応の重要性を再認識してきている。このような状況下

で、従来行われてきた種々の出生前診断のあり方についても見直すべき時期がきていると

考えられる。とくに、染色体検査については、究極の個人情報、ゲノム情報を取り扱って

いることから、検査実施状況の全体が適切に把握・管理され、遺伝カウンセリングが保証

され、その実態が社会に見える形にしておくことが重要である。すなわち、従来からの出

生前診断のうち、羊水検査と絨毛検査については、NIPT と類似の登録制度を確立すること

が強く望まれる。 

 

５．羊水・絨毛を用いた遺伝学的検査の登録制度について 
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（１）羊水・絨毛染色体検査登録制度とは 

 平成 26年 4月、平成 25 年度の厚生労働科学特別研究事業「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」に続いて、平成 26～28 年度厚生労働科学研究（成

育疾患克服等次世代育成基盤研究事業）「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」（研究代表者：小西郁生）が組織され、3つの分科

会の第 1分科会において、直接胎児の遺伝情報を取り扱う検査について実態を把握するた

めの研究が開始された。 

 現在、日産婦学会の下では、周産期医療、婦人科腫瘍、生殖医療の 3分野において症例

の個別登録が行われているが、このうち生殖医療の実施全症例個別登録システムは直接胎

児の遺伝情報を取り扱う出生前診断の登録システムに適していると考え、本分科会での研

究に先行事例として取り入れ、登録システムの開発を始めた。慎重に検討を重ねた結果、

羊水・絨毛染色体検査を実施した症例の情報を、ソフトウェアにて 1例ごとに登録するシ

ステム「羊水・絨毛染色体検査症例登録」を作成し、現在、試験的運用を行っているとこ

ろである。図に、登録画面を示す。 

 今後、我が国において、羊水・絨毛染色体検査の登録システムが確立され、この「羊水・

絨毛染色体検査症例登録」を利用して管理・運営がなされれば、出生前遺伝学的検査の大

多数を把握することが可能となる。産婦人科の基本領域学会である日産婦学会には、この

「羊水・絨毛染色体検査症例登録」を採用いただき、その運営主体となることを強く要望

するものである。 

 

（２）羊水・絨毛染色体検査登録制度の利点 

 羊水・絨毛染色体検査実施の登録システムを導入するにあたって、検査実施施設を登録

する制度を導入すべきか否か検討を要する重要事項といえる。 

 近年、遺伝診療においてはカウンセリングが必須となっていることから、胎児ゲノム情

報の確定検査である羊水・絨毛染色体検査にあたっては、その技術の精度だけでなく、遺

伝カウンセリングを行うことが求められ、NIPT と同様の施設登録制度が存在することが望

ましい。さらに、羊水・絨毛染色体検査では、NIPT と異なり妊婦への侵襲を伴うことから、

医療安全や合併症の情報収集の点からもこの制度が必要と考えられる。また、実施症例を

1例ごとに登録するシステムでは、同様の制度が生殖医療登録システムにおいて順調に運

営されていることを考慮すると、日産婦学会が羊水・絨毛染色体検査を実施する全施設を

把握し運営することが適切と考えられる。 
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 羊水検査、絨毛検査はどちらも 1990 年以前という早期に確立された技術であり、産婦人

科診療施設の個々の裁量に基づいて行なわれてきたという歴史がある。このような状況で

施設認定制度を新たに導入して実施施設を限定することには困難も予想されるが、運営主

体となる日産婦学会が強いリーダーシップを発揮し、羊水・絨毛染色体検査の症例登録シ

ステムと施設登録制度を構築することを期待する。 

 

（３）出生前遺伝学的検査を行う検査機関に求められるもの 

 出生前遺伝学的検査を担当する検査機関は、その機関独自の検査精度や精度管理の状況、

感度や特異度について基礎データを公表し、検査の質を保証しなければならない。また、

検体の輸送手段、取り違えの防止等のリスク管理についての具体的方法を明示しなければ

ならない。 

 さらに、出生前遺伝学的検査の業務の遂行によって得られる個人情報、検査結果等につ

いての守秘義務を徹底するとともに、検体は検査終了後速やかに廃棄し、他の検査や研究

に利用してはならない。 

本条項の遵守のために、検査実施医療施設は検査機関との間に文書をもって契約を交わし、

その文書を保管しなければならない。また、「羊水・絨毛染色体検査症例登録」の運営主体

は、上記の諸条件を勘案したうえで、検査機関についても、認定・登録制を導入すること

を考慮するのが望ましいと考える。 

 

６．出生前遺伝学的検査の総合的登録制度の確立に向けて 

 NIPT については、現在、日本医学会において登録制度が立ち上がり運営されている。将

来は、NIPT 以外のすべての出生前遺伝学的検査についても、この登録システムに類似した

システムが開発され、包括的に管理されることが望ましいと考える。これら染色体や遺伝

子を取り扱う検査は、将来さらに精密な解析へと進み、個人の詳細な遺伝情報を明らかに

していくことが予想され、日本国民の総体的な遺伝情報を呈示する可能性を秘めている。

ゲノム情報の保護の観点からも、我が国がその全体像を把握し管理できる体制を整えてお

くことが国家としてとるべき道であり、日産婦学会がその実務を担当すべきと考える。 

 

７．おわりに 

 厚労労働省研究班において作成した「羊水・絨毛染色体検査症例登録」ソフトウェアを、

日産婦学会が導入し、我が国における羊水・絨毛を用いた染色体検査の全体を把握・管理

する継続性のある制度を確立することを提言する。 
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（第１分科会報告書 図１〜１１ 

 

図１ ソフトのトップページ 
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図２ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（ヘッダーおよび分類入力） 
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図３ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（検査内容） 
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図４ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（検査合併症） 
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図５ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（検査結果１） 
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図６ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（検査結果２） 
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図７ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（検査結果３） 
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図８ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（検査結果４） 
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図９ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（妊娠転帰） 
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図１０ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（分娩データ） 
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図１１ 各侵襲的出生前診断症例レコードの入力内容（その他） 
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厚生労働科学研究費補助金 

成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業（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

点を診療レベルごとに明確化し，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．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）作成を初年度より開始した．平成２７年度にはプロトタ

イプのリーフレットの使用感などの調査を行った結果，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．この結果を踏ま

え，平成 28 年度はリーフレットを完成させるとともに外国人に対しても使用可能なように

英語版も作成し，広く使用していただくためにその使用上の注意とともにホームページに

掲載して公開した．さらに本リーフレットは遺伝カウンセリングへの導入という位置付け

となるため，その受け皿としての地域における二次，三次遺伝カウンセリング実施施設デ

ータベースを作成した．産科一次施設からスムーズに遺伝カウンセリングへアプローチで

きるようにホームページにおける公開を行った． 

研究代表者 小西 郁生 京都大学 名誉教授 

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 京都大学大学院医学研究科 教授 

 三宅 秀彦 

伊尾 紳吾 

京都大学大学院医学研究科 

京都大学大学院医学研究科 

特定准教授 

特定病院助教 

研究分担者（報告書担当） 山田 崇弘 北海道大学大学院医学研究科 特任准教授 

研究協力者（統計解析） 藤井 庸祐 京都大学大学院医学研究科 大学院生 
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第２分科会研究分担者一覧（五十音順） 

伊尾 紳吾  京都大学大学院医学研究科器官外科学講座婦人科学産科学 特定病院助教 

鮫島希代子  独立行政法人国立病院機構南九州病院小児科    医長 

澤井 英明  兵庫医科大学医学部産科婦人科学     教授 

関沢 明彦  昭和大学医学部産婦人科学講座     教授 

中込さと子  山梨大学大学院総合研究部     教授 

早田  桂  岡山大学病院産科婦人科学教室     助教 

福嶋 義光  信州大学医学部遺伝医学・予防医学講座    教授 

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 

山田 崇弘  北海道大学大学院医学研究科総合女性医療システム学講座 特任准教授 

山内 泰子  川崎医療福祉大学医療福祉学部     准教授 

 

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医療機関でも実

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出生前診断に関わって

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
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ではないかと考えられた．そこで，この目

的に合致する産科一次施設の外来診療や保

健指導で利用できるような資料を作成し，

試験的に運用し，その使用感などの調査を

行い，最終的に完成させた後はホームペー

ジを通じて公開し幅広く利用していただく

こと目的とした．さらにこれを遺伝カウン

セリングへのアプローチと位置づけ，その

受け皿としての地域における二次，三次遺

伝カウンセリング実施施設データベースを

作成し，ホームページにおける公開を行う

ことも目的とした． 

 

 

Ｂ. 研究方法 

 本研究では以下のステップに従って研究

を進めることとした．初年度には出生前診

断に関する情報提供のために研究班員が所

属する施設における資料を検討し，出生前

診断に関するリーフレット作成に着手する

こととした．２年目にはリーフレットのプ

ロトタイプを完成させ，実際に班員の所属

する全国の施設で試験的に運用し，その使

用感について医療従事者と妊婦を対象にア

ンケート調査を行うこととした．さらに３

年目の最終年度には前年度に行った調査結

果をもとに１．リーフレットを完成させる

こと，２．ホームページでのリーフレット

の公開と使用の手引きの作成，３．診療で

の使用を目指した体制調査 

を行うこととした． 

 

１）妊婦への情報提供資料リーフレットの

作成 

 初年度には必要となる情報提供資料とし

て，妊婦向けの情報提供資料と医療従事者

向けの資料の 2 つを作成する方針とした．

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

料として医療従事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，最

終的には 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． 

 母子健康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というイメージ

で，A4 サイズ 1 枚，裏表を三つ折りにし

たデザインにした． 

 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 の検査に関する情報を知っ

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に配慮する

こと 

 

 本分科会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
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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． 

 出来上がったリーフレット原案につき，

全体班会議で討議ののち，完成版として印

刷し，試験運用のための配布を行った． 

 

２）リーフレットの使用感アンケート 

 ２年目には作成したリーフレットにつき，

その使用感を確認するためのアンケートを

行い，その結果をもとにリーフレットの修

正を行った． 

 

（倫理面への配慮） 

 本分科会研究中の一般妊婦を対象とした

アンケート調査に当たっては，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

（承認番号 R0130）．医療従事者向けのア

ンケート調査については，「人を対象とした

医学系研究に関する倫理指針」の対象外で

あり，倫理委員会での審査は行わなかった． 

 

３）妊婦への情報提供資料リーフレットの

修正及び完成 

 上記２年目の平成２７年度の調査結果を

まとめると以下のような知見が得られた． 

 作成されたリーフレットは妊婦に

対して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． 

 出生前検査に関する価値観は多様

であり，リーフレットの利用に関し

ても，医療従事者が責任をもって慎

重に行うことが望まれる． 

 この調査結果を踏まえたリーフレ

ットの修正を行うと同時に産科一

次施設における使用時の注意を添

えることが必要と考えられた． 

 これらを踏まえ最終年度ではリーフレッ

トの改定を行なった（図１）．また，並行し

て外国人妊婦の増加を鑑み，英語版を作成

した（図２）． 

 

４）ホームページでのリーフレットの公開

と使用の手引きの作成 

 平成２７年度に実施した調査の結果で得

られた「出生前検査に関する価値観は多様

であり，リーフレットの利用に関しても，

医療従事者が責任をもって慎重に行うこと

が望まれる．」をもとに実際に各医療機関で

使用する際の手引き（図３）を作成した．

この中には，１．リーフレット作成の目的，

２．リーフレットの普及の目標，３．リー

フレットの使用にあたっての注意事項を盛

り込んだ． 

 

3）診療での使用を目指した体制調査 

 一次遺伝カウンセリングは各産科施設で

行うのが前提であるが，専門的な遺伝カウ

ンセリングへの導入が可能となるようにリ

ーフレットの裏表紙に二次，三次の遺伝カ

ウンセリング実施施設を記載する欄をつけ

ている．そこでその受け皿となる二次，三

次の遺伝カウンセリング実施施設の整備が

必要と考えた．  
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 そこで，全国遺伝子医療部門連絡会議の

構成施設は当然候補となるが，それだけで

は当然不十分であるため，二次施設との位

置付けで全国の各地域の研究班員がそれぞ

れの地域の施設を推薦し（臨床遺伝専門医

や周産期専門医などの特徴や診療実績など

を総合的に考慮），遺伝カウンセリングの受

け入れ態勢についてのアンケート調査を実

施した． 

 

（倫理面への配慮） 

 本分科会研究中の医療従事者向けのアン

ケート調査については，「人を対象とした医

学系研究に関する倫理指針」の対象外であ

り，倫理委員会での審査は行わなかった． 

 

 

Ｃ. 研究結果 

 

１．妊婦への情報提供資料の作成 

 以上の検討を踏まえた上で，妊婦への情

報提供資料の作成を行った． 

 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１に示す．  

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） 

 

以上の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，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． 

 

２．妊婦への情報提供資料の評価 

 上記１において作成された「妊婦への情

報提供資料」を実際に使用することを想定

し，まず臨床研究の形で資料の評価を行う

こととした．評価は無記名のアンケートに

よって行うこととした．対象を１．配布す

る側の医療従事者と２．受け取る側の妊婦

とその家族としてそれぞれ計画した．本ア

ンケート調査は研究班第２分科会研究分担

者の所属施設及び関連施設とすることとし

た．また，実施するにあたり各施設の臨床

研究審査委員会（倫理委員会）の承認を得

て実施した． 

 添付資料にアンケート及び説明文書「ア

ンケートご協力のお願い」について示す．
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これらのアンケートを 2015 年 11 月〜12

月に実施した．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%）．以下に実際のア

ンケートの結果を記す．まず医療従事者向

け，妊婦とその家族向けそれぞれのみの設

問についての結果を記載し，次に共通した

設問（医療従事者向けの設問 1,2,5 と妊婦と

その家族向けの設問 2,4,5）について比較し

た結果を記載する（第２分科会アンケート

結果 表１〜１６参照）． 

 

a．医療従事者用アンケート結果(n=382) 

 アンケートの回答者の内訳は助産師が最

も多く 221 名（57.9%）で医師，看護師，

認定遺伝カウンセラー，事務職がそれぞれ

83 名（21.7%），54 名（14.1%），5 名（1.3%），

3 名（0.8%）であった．  

 今回の調査施設で出生前診断の遺伝カウ

ンセリングを行っているかとの設問に対し

ては 202 名（52.9%）が「はい」と回答し，

122 名（31.9%）が「いいえ」と回答し，「わ

からない」と回答したものが 54名（14.1%）

であった． 

 設問４「このリーフレットは全ての妊婦

さんに向けて作られていますがよろしいで

しょうか」では「はい」が 250 名（65.4％）

と賛成が多く，「いいえ」が 106 名（27.7%）

であった．その背景を見るために設問２「こ

のリーフレットで出生前診断を勧めている

ようにあなた自身は感じましたか？」との

関連を見てみると出生前診断を勧めている

と感じる人が設問４で「いいえ」と回答す

ることが有意に多いという結果であった． 

 

b．妊婦とその家族向けアンケート結果

(n=170) 

 アンケートの回答者の内訳は本人が最も

多く 159 名（93.5%）で夫・パートナー，

妊婦さんの親がそれぞれ 9 名（5.3%），1 名

（0.6%）であった．  

 設問３「このリーフレットを読むことで

妊娠がわかって嬉しい気持ちに変化があり

ましたか」では「変化はない」が 149 名

（87.6%），「嬉しい気持ちが半分くらいに

なった」「嬉しくなくなった」という人が合

わせて 14 名（8.2%）であった． 

 

c．共通した設問について 

 「親になること．-おなかの赤ちゃんの検

査を考える前に知っておいてほしいこと-

を読んでどう感じましたか」では「不安を

感じた」「嫌な気持ちになった」という回答

は医療従事者では 119 名（31.2%）であり

妊婦とその家族では 41 名（24.1%）であっ

た．「前向きな気持ちになった」「安心した」

という回答は医療従事者では131名（34.3%）

であり妊婦とその家族では 76 名（44.7%）

であった．  

 「このリーフレットで出生前診断を勧め

ているようにあなた自身は感じましたか？」

では「はい」は医療従事者では124名（32.5%）

であるのに対して妊婦や家族では 22 名

（12.9%）であり，反対に「いいえ」は医
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療従事者では 161 名（42.1%）であるのに

対して妊婦や家族では 93（54.7%）と医療

従事者の方が勧められていると感じており，

医療従事者がより慎重である一方で妊婦や

家族の方が冷静に受け止めていることがこ

こでも示された． 

 設問５「どういう場面でこのリーフレッ

トを配布／使用することが望ましいと考え

ますか？」では「初診の後」は医療従事者

では 145 名（38.0%）あるのに対して妊婦

や家族では 49 名（28.8%）であり，「保健

指導（医師や助産師と話すとき）の時」は

医療従事者では 141 名（36.9%）あるのに

対して妊婦や家族では 87 名（51.2%）であ

った．  

 

d．自由記載 

 自由記載では様々な感想が記載されてい

た．このリーフレットの目的はあくまで適

切な相談窓口への導入／道標であるという

意図が伝わらず説明ツールとして受け取ら

れているようなコメントが多く見られた．  

 

３．妊婦への情報提供資料リーフレットの

修正及び完成 

 前年度の調査結果に基づき内容とその表

現について再検討の上で修正を行った．ま

た，同時に行った英語版作成の過程で英語

にしてみて初めて明らかとなった内容の論

理的飛躍や曖昧さを解消した． 

 最終的にプロトタイプでは１６あった

Q&A は１３に集約化され内容も明確なも

のとなった． 

 

４．ホームページでのリーフレットの公開

と使用の手引きの作成 

 リーフレット作成の目的として産科診療

の場において，妊婦が出生前検査に関する

情報が得られ，必要な時には遺伝カウンセ

リングが受けられるようにする体制づくり

のために作られたことを記載した． 

 リーフレットの普及の目標としては各地

域において，リーフレットを介して産科医

療施設と遺伝カウンセリング実施施設が連

携することを通して，妊婦の不安への対応

がなされ，妊婦が安心して妊娠期間を過ご

すことができることと記載した． 

 リーフレットの使用にあたっての注意事

項の具体的な内容はとして以下の内容とし

た． 

「１．リーフレットの裏面に，近隣の遺伝

カウンセリング実施施設を記入してくださ

い．」 

 この部分は妊婦に近隣の遺伝カウンセリ

ング実施施設を知らせることを目的とした． 

各施設に通う妊婦が利用しやすい地域の施

設を 1 か所または複数記入することとした． 

「２．リーフレットは，妊婦やその家族が

おなかの子への不安を抱えている場合や，

出生前検査の情報を更に詳しく知りたいと

考えている場合など，必要な時に適切な情

報を得られるよう，ご活用ください．」 

 それぞれの施設の体制に応じて，配布方

法を検討していただけるように以下のよう

な具体例を記した． 

 例１：受付カウンターや，待合室内など，
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妊婦の目に留まりやすい場所に設置する． 

 例２：妊娠初期の保健指導や母子健康手

帳の交付の案内などと一緒に渡す． 

「３．リーフレットを見た妊婦が相談でき

る機会を作ってください．」 

 リーフレット内容についての質問，補足

説明の希望，などの相談があった場合に妊

婦への対応をお願いした．また，具体例を

提示した． 

 例１：遺伝カウンセリング実施施設に紹

介する． 

 例２：自施設の医師または助産師等によ

って最初の面談を行い，更に相談を希望し

た場合に遺伝カウンセリング実施施設に紹

介する． 

「４．遺伝カウンセリング実施施設に紹介

した後について」 

 妊婦が安心して妊娠期間を過ごせるため

には産科医療施設の皆様の暖かなサポート

が欠かせないため，必要があれば，遺伝カ

ウンセリング実施施設にいつでも相談して

いただけるようお願いした． 

 

５．診療での使用を目指した体制調査 

 アンケート調査の結果は以下のようであ

った． 

 アンケート調査は全国の 310 施設に送付さ

れ 114 施設から回答があった．そのうち HP

掲載可能な施設は全国で 83 施設（2016 年 11

月 24 日現在）であった．回答のあった施設の

背景として全国遺伝子医療部門連絡会議に参

加していない施設が 70.2%(80/114)と多く、

施設内の組織として遺伝診療部門がない施設

が 61.4%(70/114)と多かった． 

 それぞれの施設に所属する臨床遺伝専門医、

認定遺伝カウンセラーの数の調査では以下の

ようでありいずれも少ないという結果であっ

た 

● 臨床遺伝専門医 

・常勤は 1～4 人が 67.5%と最も多かった

(median=2 人)、0 人の施設は 12.3%(14/114 

施設) 

・ 常勤+非常勤は 1～4 人が 57.0%と最も多

かった (median=2 人 )、0 人の施設は

12.3%(14/114 施設) 

 各施設に所属する臨床遺伝専門医の基本領

域の内訳の調査では産婦人科は 80%の施設に

在籍しており，約半数の施設に小児科が在籍

していた．以下内科，耳鼻咽喉科，外科と続

いていた． 

● 認定遺伝カウンセラー 

・常勤 0 人の施設は 90/114 施設、非常勤 0

人の施設は 92/110 施設 

 各施設において周産期の遺伝カウンセリン

グを担当する臨床遺伝専門医の数を調査した

結果は以下のようであった． 

・常勤は 1～4 人が 78.1%と最も多かった

(median=2 人)、0 人の施設は 12.3%(19/114 

施設) 

・ 常勤+非常勤は 1～4 人が 78.9%と最も多

かった (median=1 人 )、0 人の施設は

13.2%(15/114 施設) 

 周産期遺伝カウンセリングを担当する臨床

遺伝専門医以外の常勤医師がいないのが 51

施設（51/112 施設），非常勤医師もいないの

が 96 施設（96/108 施設）であった．周産期
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遺伝カウンセリングを担当する臨床遺伝専門

医以外の医師の診療科は常勤では産婦人科が

87 人（うち周産期（母体・胎児）専門医が 37 

人）で小児科が 39 人（うち周産期（新生児）

専門医が 25 人）であり，非常勤では産婦人科

が 19 人（うち周産期（母体・胎児）専門医が

7 人）で小児科が 3人（うち周産期（新生児）

専門医が 1人）であり， 周産期専門医が相当

数対応していることがわかった． 

 各施設において周産期の遺伝カウンセリン

グを担当する常勤の認定遺伝カウンセラーが

いないのが 82 施設（82/104 施設），非常勤も

いないのが 87 施設（87/101 施設）であった． 

周産期の遺伝カウンセリングを担当する看護

師助産師がいない施設は 92 施設（92/114 施

設）であった． 

 各施設における周産期遺伝カウンセリング

の件数を調査した結果は初診件数が月 10 件

以上であった施設が約 37%、さらに、半数以

上の施設が今後の受け入れが可能であると回

答していた． 

 以上の結果は以下のようにまとめられる． 

 遺伝子診療部門がある大規模病院だけ

でなく地域の小規模な施設の活用が期

待される 

 多くの施設で産婦人科を基本領域とし

た臨床遺伝専門医が在籍し、非常勤の活

用が行われている 

 臨床遺伝専門医以外が周産期の遺伝カ

ウンセリングを行うことは多くはない

が、周産期専門医の活躍が見込める 

 認定遺伝カウンセラーの増員や看護師、

助産師の活用も課題である 

 各施設は今後さらに遺伝カウンセリン

グを増やしていく意欲がある 

 HP に掲載可能と回答してきた施設があ

る地域には偏りがある 

 

 

Ｄ．考察 

  今回行った，妊婦への情報提供資料リ

ー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

えられる．さらに，このリーフレットの試

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．計画２年

目には，実際に班員の所属する全国の施設

で試験的に運用し，その使用感などについ

てアンケート調査を行った． 

 

１．医療従事者用アンケート結果の分析 

 アンケートの回答者の内訳は，実際に外

来でリーフレットを渡す機会の多い職種の

意見が反映されていた．今回の調査施設で

出生前診断の遺伝カウンセリングを行って

いるかとの設問に対しては，本研究の研究

分担者の所属施設や関連施設で行われた研

究であったため比較的遺伝カウンセリング

の環境が整っていた可能性があると思われ

た．しかし一方で「わからない」と回答し

たものも 1 割程度あり，回答者によっては

遺伝カウンセリングについての意識が必ず
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しも高くない可能性が考えられた． 

 リーフレットの対象者について問う質問

（設問４「このリーフレットは全ての妊婦

さんに向けて作られていますがよろしいで

しょうか」）では肯定的な意見が過半数を占

めていたが，全妊婦を対象にすることに対

して慎重な考えも一定数存在する．その背

景を見るために設問２「このリーフレット

で出生前診断を勧めているようにあなた自

身は感じましたか？」との関連を見てみる

と，出生前診断を勧めていると感じる人は

有意に設問４で「いいえ」と回答しており，

出生前診断を勧めていると感じるから全て

の妊婦さんに配布するのに反対であると考

えていることがわかった． 

 

２．妊婦とその家族向けアンケート結果の

分析 

 アンケートの回答者の内訳からは，本調

査結果はほぼ妊婦さん本人の意見と考えら

れた． 

 設問３のリーフレットによる影響を問う

質問（「このリーフレットを読むことで妊娠

がわかって嬉しい気持ちに変化がありまし

たか」）からは，多くの妊婦さんは冷静に受

け止めていることがわかる一方，ネガティ

ブな反応も一定数見られ，リーフレットの

配布には十分な配慮が必要と思われた． 

 

３．共通した設問の分析 

 リーフレットの読後感を問う質問（「親に

なること．-おなかの赤ちゃんの検査を考え

る前に知っておいてほしいこと-を読んで

どう感じましたか」）では，ネガティブな回

答は医療従事者では 119 名（31.2%），妊婦

とその家族では 41 名（24.1%）であった一

方，ポジティブな印象を持った回答は医療

従事者では 131 名（34.3%），妊婦とその家

族では 76 名（44.7%）であった．これは，

医療従事者が妊婦や家族に対する時により

慎重であることに対し，妊婦や家族自身は

実際にはかなりポジティブに捉えている可

能性が示唆された． 

 リーフレットの配布場面を想定する質問

（設問５「どういう場面でこのリーフレッ

トを配布／使用することが望ましいと考え

ますか？」）では「初診の後」と「保健指導

（医師や助産師と話すとき）の時」のどち

らが好ましいかの捉え方は，医療従事者と

妊婦や家族では意見が分かれる結果となっ

た．しかし，我々が当初設問を作成した時

には NT の計測や NIPT などの選択肢が始

まる早い週数から情報提供のチャンスを得

るという観点から「初診の後」という選択

肢を設定したが，そういった意味付けが伝

わっていないことも今回の結果には反映し

ているのかもしれないために本結果の解釈

は難しい． 

 

４．自由記載の分析 

 自由記載からは，アンケート対象者から

の率直な感想が聞かれた．研究班が意図し

たリーフレットの目的である「適切な相談

窓口への導入／道標」が伝わらずに，「説明

ツール」として取られたであろうコメント

が多く見られた．そういった点ではやはり
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このリーフレットは正確な情報提供を目的

としたものではなくあくまで導入用のリー

フレットであるということを明確に示す必

要があると思われる． 

 

 以上のアンケート結果からは，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． 

 

 上記２年目に実際に班員の所属する全国

の施設で試験的に運用し，その使用感など

についてアンケート調査を行い，評価をお

こなったが，その結果，改善点が明らかに

なったために，計画最終年度にはこれらを

元にリーフレットを修正改善し完成するこ

とを行なった．また，国際化に鑑みてその

英語版も同時に作成することとした．さら

に，昨年度のアンケート調査の中で指摘さ

れた実際に運用する際の問題点を考慮して

使用上の手引きを作成し，リーフレットと

共にホームページで公開することとした． 

 リーフレットはそれだけで情報提供が完

結するわけではなくあくまで遺伝カウンセ

リングへのアプローチという位置づけであ

る．この点からリーフレット裏表紙に一次

施設からの紹介先候補として全国遺伝子医

療部門連絡会議ホームページ（主に三次施

設として想定）を記載しているが，それに

加えてそれぞれの一次施設の最寄りの二次

施設を記載する欄を設けている．このよう

な二次三次の遺伝カウンセリングへ適切に

つなげることを実現するために体制調査を

実施し，その情報をホームページで公開す

ることによって一次施設からリーフレット

を通じて二次三次遺伝カウンセリングへつ

ながる適切な出生前診断に関わる遺伝カウ

ンセリング体制の実現を目指した． 

 

１．妊婦への情報提供資料リーフレットの

修正及び完成及び英語版の作成 

  前年度の調査結果に基づく内容の修正

と英語版作成を並行して行なった．前年度

の調査でネガティブな気持ちになった方が

一定数いることや出生前診断を勧めている

ように感じる方が少数とはいえおられるこ

となどに鑑み，より慎重な表現に修正する

ことは重要と考えられた．また，英語版作

成の過程で英語にしてみて初めて明らかと

なったロジックの矛盾，飛躍，曖昧さを解

消する作業の中で，情報提供が主ではなく

遺伝カウンセリングへのアプローチである

という目的や内容が明確化されたという効

果も得られた．この点は前年度のアンケー

ト自由記載欄に見られた「研究班が意図し

たリーフレットの目的である適切な相談窓

口への導入／道標ということが伝わらずに，
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説明ツールとして解釈されたと推察される

コメント」への対策となったと思われる． 

 最終的にプロトタイプでは１６あった

Q&A 項目を１３の明確なものにまとめた． 

 

２．ホームページでのリーフレットの公開

と使用の手引きの作成 

 前年度のアンケート調査で妊婦，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が明らかとなり，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．そういった観点からリーフレ

ットについての医療従事者への解説資料と

して手引き書を作成し，リーフレット共に

公開することとした．この手引書には前年

度のアンケート結果に基づいてどのような

懸念があるか，そしてどのような配慮が必

要とされるかを詳細に記した． 

 本リーフレット使用にあたって重要なの

は情報提供そのものよりも，むしろ個々の

クライエントへの配慮であり，連続性を持

った一次施設と高次施設の連携であり，遺

伝カウンセリングへのアプローチであるこ

とを強調することが重要と考えられた． 

 

３．診療での使用を目指した体制調査 

 上記のように連続性を持った一次施設と

高次施設の連携のためには適切な遺伝診療

資源の調査が必要と考えられたため，今回

調査を行なった．臨床遺伝診療が発展途上

である現在の本邦においては専門診療科と

して実施されている場合は非常に少なく，

産婦人科や小児科などの診療科内において

それぞれの医師の資質や専門性に依存して

限定的に行われていると考えられるため，

本研究班員の中で全国それぞれの地方に勤

務し，中心的な立場にあるメンバーそれぞ

れが推薦した施設や医師を対象に調査を行

った． 

 当然ながら二次遺伝カウンセリングを担

うためには遺伝子診療部門がある大規模病

院だけでなく地域の小規模な施設の活用が

必要であるが，本アンケート調査からもそ

の実現の可能性は十分あると考えられた．

しかしながら，この数年で増加したとはい

え臨床遺伝専門医数は少ない．その中で多

くの施設で産婦人科を基本領域とした臨床

遺伝専門医が在籍しつつあるが，非常勤の

活用も行われている実態が見えてきた．ま

た，臨床遺伝専門医以外に周産期の遺伝カ

ウンセリングを行って行く必要もあるかも

しれないが，本調査では周産期専門医の活

躍が見込めると思われた．一方，非医師の

認定遺伝カウンセラーや看護師、助産師は

一定数の活躍はあるものの未だ数の点でも

雇用実態においても十分ではなく，そのさ

らなる活用は課題である． 

 このような中で，各施設の考え方として

は厳しい周産期医療の中でも周産期の遺伝

カウンセリウングに対する意識は非常に前

向きであり，今後さらに遺伝カウンセリン

グを増やしていく意欲を示している施設が
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多く，期待感が持てる．しかし，その一方

で産科診療自体に疲弊している施設もあり，

HP に遺伝カウンセリングの提供を掲載す

ることに対しては，余力の無い体制で行わ

れている周産期医療の現状に加えて，さら

に臨床遺伝診療を担うことへの躊躇から慎

重に考えている施設もあると考えられる．

実際 HP に掲載可能と回答してきた施設が

ある地域には偏りがあった． 

 

 以上のように３年間の本研究班の中でリ

ーフレットとその利用の手引きの作成，そ

してそれによって遺伝カウンセリングを受

けたいと願う妊婦とその家族への対応を実

現するための体制構築を行ってきた． 

 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． 

 

 

Ｅ．結論 

 本研究により，多元的な検討の元で，一

般妊婦に対する，出生前診断に関する情報

提供と遺伝カウンセリングへのアプローチ

を目的としたリーフレットを作成すること

ができた．出生前診断に関する価値観は多

様であり，リーフレットの利用に関しても，

医療従事者が責任をもって慎重に行うこと

が望まれるため配布の方法にも心を配り妊

婦とその家族の不安に寄り添いファースト

タッチの重要性を十分認識し，必要に応じ

て二次三次の遺伝カウンセリングへ繋げ，

その後も一次施設と高次施設が連携して行

くことが重要であると考えられた． 

 

 

Ｆ．研究発表 

1. Yamada T，Sameshima K，Sawai H, 

Sekizawa A，Nakagomi S，Hayata K, 

Yamanouchi Y，Fujii Y，Miyake H, 

Yamada S，Fukushima Y，Konishi I. 

The establishment of a new leaflet 

for prenatal diagnosis as an 

approach to prenatal genetic 

counseling. The 66th Annual 

Meeting of the American Society of 

Human Genetics, Vancouver, 2016. 

October   

2. 山田崇弘. 教育シンポジウム「出生前

診断と診療支援体制の現状と将来展

望」出生前診断の診療レベル向上を目

指して. 第 2 回日本産科婦人科遺伝診

療学会学術講演会．京都市．2016 年

12 月 

 

 

Ｇ．知的財産権の出願・登録状況 

 なし 
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表１ 

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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第２分科会アンケート結果 表１〜１６ 

「妊娠がわかったみなさんへ －妊婦健診で行われないおなかの赤ちゃんの検

査について－」の活用に関する調査 （医療従事者用）  

回答者数 医療従事者 382 名， 妊婦･家族 17０名 

 

表１．回答者の立場 

１）産婦人科医 45，小児科医 9，臨床遺伝専門医を含む． 

 

表２．あなたの施設では出生前診断の遺伝カウンセリングを行っていますか． 

はい いいえ わからない 無回答 計 

202 (52.9) 122 (31.9) 54 (14.1) 4 (1) 382 (100) 

 

表３．「親になるということ おなかの赤ちゃんの検査を考える前に知っておいてほしいこと」を読ん

で あなたはどう感じましたか． 

不安を感じた 嫌な気持ちになった 前向きな気持ちになった 安心した 記述 無回答 計 

105 (27.5) 14 (3.7) 53 (13.9) 78 (20.4) 90 (23.6) 42 (11.0) 382 (100) 

 

表４．「親になるということ おなかの赤ちゃんの検査を考える前に知っておいてほしいこと」を読ん

で あなたはどう感じましたか．    

医療従事者と妊婦・家族の回答の比較     

  

 

 

 

 

 

 

χ二乗検定 p=0.03  

医師１） 助産師 看護師 
認定遺伝カウ
ンセラー 

事務職 その他 計 

83 (21.7) 221 (57.9) 54 (14.1) 5 (1.3) 3 (0.8) 16 (4.2) 382 (100) 

  医療従事者 (%) 妊婦･家族 (%) 

不安を感じた 105 （27.5） 39 (22.9) 

嫌な気持ちになった 14 (3.7) 2 (1.2) 

前向きな気持ちになった 53 (13.9) 39 (22.9) 

安心した 78 (20.4) 37 (21.8) 

記述 90 (23.6) 42 (24.7) 

無回答 42 （11） 11 (6.5) 

計 382 (100) 170 (100) 
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表５．このリーフレットで出生前診断を勧めているようにあなた自身は感じましたか． 

はい いいえ どちらでもない 無回答 計 

124 (32.5) 161 (42.1) 89 (23.3) 8 (2.1) 382 (100) 

 

表６．このリーフレットで出生前診断を勧めているようにあなた自身は感じましたか． 

医療従事者と妊婦･家族の回答の比較    

 
はい いいえ どちらでもない 無回答 計 

医療関係者 12 （32.5） 161 (42.1) 89 (23.3) 8 (2.1) 382 

妊婦・家族 22 (12.9) 93 (54.7) 55 (32.4) 0 170 

計 146 (26.4) 254 (46) 144 (26.1) 8 (1.4) 552 

χ二乗検定 p<0.001. 

  

表７．このリーフレットは全ての妊婦さんに向けて作られていますがよろしいでしょうか． 

はい いいえ 無回答 計 

250 (65.4) 106 (27.7) 26 (6.8) 382 (100) 

 

表８．出生前診断を勧めているように感じたかの回答(表５)とリーフレットがすべての妊婦さん向け

かの回答（表７）の比較 

 

二乗

検定 

p<0.0

01.

  

 

表９．どういう場面でこのリーフレットを配布/使用することが望ましいと考えますか．  

初診後 保健指導の時 記述 無回答 計 

145 (38.0) 141 (36.9) 82 (21.5) 14 (3.7) 382 (100) 

「妊娠がわかったみなさんへ －妊婦健診で行われないおなかの赤ちゃんの検

 表７） リーフレットがすべての妊婦さん向けか 

表５）出生前診断を勧

めているように感じたか 

  はい いいえ 無回答 計 

はい 57 57 10 124 

いいえ 128 25 8 161 

どちらでもない 62 22 5 89 

無回答 3 2 3 8 

計 250 106 26 382 
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査について－」の活用に関する調査 （妊婦さんと家族向け）  

回答者数  妊婦･家族 17０名 

 

表１０．あなたについて教えてください． 

妊娠中の本人 夫・パートナー 妊婦さんの親 その他の家族 無回答 計 

159 (93.5) 9 (5.3) 1 (0.6) 0 1 (0.6) 170 (100) 

 

表１１．親になるということ ・・おなかの赤ちゃんの検査を考える前に知っておいてほしいこと・・    

を読んでどう感じましたか． 

不安を感じた 嫌な気持ちになった 前向きな気持ちになった 安心した 記述 無回答 計 

39 (22.9) 2 (1.2) 39 (22.9) 37 (21.8) 42 (24.7) 11 (6.5) 
170 

(100) 

 

表１２．このリーフレットを読むことで妊娠がわかって嬉しい気持ちに変化がありましたか． 

変化はない 嬉しい気持ちが半分くらいになった 嬉しくなくなった 無回答 計 

149 (87.6) 7 (4.1) 7 (4.1) 3 (1.8) 170 (100) 

 

表１３．出生前診断を勧められているように感じましたか． 

はい いいえ どちらでもない 計 

22 (12.9) 93 (54.7)  55 (32.4) 170 (100) 

 

表１４．どのような場面でこのリーフレットを配布，使用することが望ましいと考えますか． 

医師や助産師と話すとき 初診のあとですぐ全員に 自分で希望した場合のみ その他 計 

87 (51.2) 49 (28.8) 30 (17.6) 4 (2.4) 170 (100) 

 

 

 

表１５． どのような場面でこのリーフレットを配布，使用することが望ましいと考えますか．  

医療従事者と妊婦･家族の比較 



 
 

68 

 

表１６．裏表紙の遺伝カウンセリング実施施設の案内はわかりやすいでしょうか．   

 

 

 

 

  

 医師や助産師と話すとき 初診のあとですぐ全員に 自分で希望した場合のみ その他 計 

妊婦･家族 87 (51.2) 49 (28.8) 30 (17.6) 4 (2.4) 170 

 保健指導時 初診時 記述 無回答 計 

医療関係者 141(36.9) 145 (38.0) 82 (21.5) 14 (3.7) 14 (3.7) 382 

はい いいえ 無回答 計 

123 (72.4) 31 (18.2) 16 (9.4) 170 (100) 
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図１ リーフレット日本語版 
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図２ リーフレット英語版 
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図３ リーフレット活用の手引き 
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厚生労働科学研究費補助金 

成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業（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 

 

 

研究要旨 

 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．この情報提供は出生前診断における意思決定に影

響する可能性が大きい。このような背景から，ダウン症候群のある人から本人の自己認識

や生活の実感を，また，その家族や同居される方から，教育・就労・福祉の実情を調査す

る事とした．あわせて，社会への啓発，理解を深め，さらなる意見を得るためにシンポジ

ウムを開催した． 

 調査の結果，アンケートに回答したダウン症候群のある人の多くは高校を卒業して働い

ていること，ダウン症候群のある人の８割以上で，幸福感と肯定的な自己認識を持ち，周

囲との人間関係にも満足していることが明らかになった．その一方で，収入や就労環境が，

この幸福感に影響していることも明らかになった．調査結果を元に，開催した公開シンポ

ジウムを開催し，障害も持った方に対して，社会の一員としての生活ができる環境整備が

必要であることが明らかになった． 

 今回の調査により，これまで本邦に無かったダウン症候群に関する社会的な知見を得る

ことが出来た．この情報は，出生前診断における遺伝カウンセリングにおいて大きな意義

を持つと考える．その一方で，教育，就労，福祉における課題も明らかになり，障害のあ
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る児を持つ親が育てやすい親の労働条件の検討，本人の労働環境について，更なる検討が

必要であると考えられた．  
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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

された．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っている疾患を持

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

であり，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が必要と

考えられた．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、研究内容を

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． 

 また，出生前診断における決断は，社会

における障害を持つ人達へのサポートが影

響することを鑑み，本研究で得られた結果

を，障害を持つ人達への支援に活かすこと

も目的の一つとした． 

 

Ｂ. 研究方法 

 本研究では，出生前診断の対象となる疾

患を持つ当事者及びその家族がおかれてい

る状況についての情報収集に重点をおき，

当事者を対象としたアンケート調査を企画

した．実際の対象としては，出生前診断の

対象となってい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ダウ

ン症候群（DS）を持つ本人及び家族とした．

調査内容は，当事者に対しては，自己認識

や幸福感，周囲との関係に対する意識を中

心とし，家族および同居の方に対しては，

当事者の教育・就労・福祉に関する現状調

査とした．調査の実施にあたっては，研究

における質問紙の作成，配付を含めて，日

本ダウン症協会の全面協力の下で行った．

なお，DS を持つ人へのアンケートは，対象

を１２歳以上に限定した． 

 アンケートの作成にあたっては，研究班で

素案を作り，DS を持つ人のご家族から意見

をいただき改訂を行い，さらにダウン症協

会との意見交換の上でアンケート案の詳細

な改善を行った．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．アンケートは，率直な意見を得

るために，無記名自記式とし，郵送による

返送の形式を取った．また，内容に偏りが
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生じないよう，中立性に配慮した． 

 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． 

 本調査に当たっては，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（承認番

号 R0072）． 

 当事者を対象とした調査を，社会に広く

広めること及び，更なる意見を得るために，

公開シンポジウムを開催する事とした． 

 

Ｃ. 研究結果 

１．本人向けアンケート結果とご家族／保

護者のアンケート結果  

 アンケート調査では，5,025 件配付し，

家族／保護者向けは 1,571 件の回答（回答

率 31.3%）であり，本人（当事者）向けは

866 件の回答をいただき，うち 852 件が有

効な回答であった．さらにこの 852 件から，

保護者の回答の無い 11 件を除いた 841 件

について，本人の自己認識と教育・就労・

福祉の環境との関連に関する検討を行った． 

 

２．ご家族／保護者向けアンケートの結果 

a. 基本的な事項について 

 回答者の 88.0%（1382 件）が母親からの

回答であり，次いで父親の回答が多かった

（165 件, 10.5%）．きょうだいの数につい

て，最も多かったのは 1 人という回答で

（718件, 45.7%）次いで 2人（448件, 28.5%）

であり，きょうだいがいないという回答の

割合は 20.6%(324 件)であった．DS がある

人の年齢は 0 歳から 51 歳まで広く分布し

（報告書添付資料・第３分科会添付資料・

図１，以下「図１」とのみ記す），性別は女

性 42.7％，男性 56.0％（無回答 1.3%）で

あった． 

 居住地について（図 2）は，東京，神奈

川，埼玉からは 100 件以上の回答があり，

50 件以上の回答が得られたのは，大阪，岡

山，広島，福岡であった．回答の件数が 0

件の都道府県は，存在しなかった． 

 

b. 就学について 

 年齢別に幼稚園，保育園から，大学に至

るまでの就学，卒園・卒業の状況について

調査を行った．（この調査では，無回答，就

学猶予，就職した方なども含まれているた

め，かならずしも総和が 100%とならない） 

 6 歳以下の子ども（329 人）では，保育

園に通っているのが 39.8%（119 人），通所

施設も同じく 39.8%（119 人），幼稚園には

14.4%（43 人）が通っていた．7 から 12 歳

の児童（350 人）では，普通学級（小学校）

に通っているのが 11.1%（39 人），特別支

援学級（小学校）に通っているのが 46.3%

（162 人），特別支援学校（小学校）には

30.3%（106 人）が通っていた．13 から 15

歳の児童（117 人）では，普通学級（中学

校）に通っているのが 4.3%（5 人），特別

支援学級（中学校）に通っているのが 24.0%

（28人），特別支援学校（中学校）には41.0%
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（48 人）が通っていた．16 から 18 歳の児

童（150 人）では，高等学校の普通科に通

っているのが 0.7%（1 人），特別支援学校

に通っているのが 53.3%（80 人），高等特

別支援学校の普通科には 15.3%（23 人），

高等特別支援学校の職業科には 1.3%（2 人）

が通っていた． 

 13 歳以上の人達についての，小学校の卒

業の状況を示す．13 歳以上の方全体（847

人）では，普通学級（小学校）を卒業した

のが 23.3%（197 人），特別支援学級（小学

校）を卒業したのが 55.3%（468 人），特別

支援学校（小学校）は 16.5%（140 人）が

卒業していた．16 歳以上の方（730 人）で

は，普通学級（中学校）を卒業したのが 8.9%

（65 人），特別支援学級（中学校）を卒業

したのが 45.6%（333 人），特別支援学校（中

学校）は 34.7%（253 人）が卒業していた．

19 歳以上の方（580 人）では，高等学校の

普通科を卒業したのが 5.0%（29 人），特別

支援学校を卒業したのが 55.3%（321 人），

高等特別支援学校の普通科は 18.4%（107

人），高等特別支援学校の職業科には 2.2%

（13 人）が卒業していた． 

 19 歳以上の方（580 人）で，専門学校に

通われている方はいなかったが，卒業され

た方が 4 人，短期大学には 1 人在籍，1 人

卒業，大学は 2 人在籍，2 人卒業という状

況であった． 

 また，よりよい教育環境を求めて転居し

た，または転居を考えた割合については，

幼保の段階において 2 割程度，小学校の段

階で 14%程度であり，その後は更に減少し

た． 

 

c. 公的扶助と就労について 

 公的扶助は，18 歳以下では特別児童扶養

手当の支給割合が高く，18 歳を超えると障

害年金の支給が多くなることが明らかにな

った（表 1）．また，全体の 18.6%（292 人）

は，公的扶助を受けていなかった．このう

ち 253 人には就労経験がなかった（表 2）． 

 18 歳以下では，学校に通っていることが

多く，19 歳以上の就労状況を見ると，就労

している割合が 74.5%（432 人），これまで

一度も就労経験がない割合が 18.8%（109

人），過去に就労していたが今は就労してい

ないという割合が 6.6%（38 人）であった

（図 3）． 

 現在または直近の就労経験としては，就

労継続 B による通所が 46.7％（238 人）で，

次いで生活介護による通所 21.2％（108 人）

であった（表 3）．障害者雇用による一般就

労，特例子会社就労をあわせて，20.3%（93

人）が一般就労で勤務していた．就労日数

は週 5 日と答えたのが 410 人（81.8％）と

多数を占めていた（図 4）． 

 年収に関しては 30 万円以下と答えたの

が 60.4%（308 人）であった．100 万円以

上との回答も 50 件（9.8%）あった一方で，

“もらっていない”との回答も 24件（4.1%）

あった（表 4）．東京圏と非東京圏に分けて

検討を行ったところ，東京圏では 100 万円

以上の収入を得ている割合が高かった（表

5）．  

 仕事場における困難については，「給料が
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安い」が 36.3%と最も多く，次いで「利用

者同士のトラブル」が挙げられていた（表

6）． 

 就労形態は，常勤が約 2/3（321 件）を占

めていた．仕事の内容は，清掃，販売，お

菓子作り，軽作業，農業，など多岐に渡っ

ていた（図 5）． 

 

d. 福祉サービスについて 

 手帳としては，愛の手帳の取得者が 1480

人，身体障害者手帳の取得が 193 人，精神

保健福祉手帳は 2人が取得していた（図 6）．

また，福祉サービスの利用状況について，

レジャー施設の入場割引，公共交通機関の

運賃割引，税金の障害者控除，は 7 割以上

で利用されていたが，住宅改造補助や，自

動車改造費補助，自動車免許取得費補助，

NHK 受信料減免の利用は 1 割以下であっ

た（表 7）．手帳に関する満足度は，48.9%

（769 人）が満足と回答したが，38.7％（608

人）は不満な点があるとしていた（表 8）．

また，よりよい福祉を求めて転居した割合

は，5％（79 人）であった． 

 

e. DS を持つ人への開示について 

 7 歳以上の DS を持つ人に「Down 症候群

である事」を開示していると回答したのは

48.9%（585 人/1197 人）で，回答者の 9 割

近く（517 人）が両親から開示が行われて

いた（表 9）．56.2%（329 人）の方が，開

示に役立つサービスがないと答えていた

（表 10）．開示後の反応としては，特に変

わりないという回答が 60.0%（351 件）で

あり，不安が強くなったという回答は 2.9%

（17 件），納得していなかったという回答

は 4.6%（27 件）であった（表 11）． 

 今後の開示について，889 名から回答が

あり，開示しようと思っているのが 516 人

（58.0%）であったが，開示しないつもり

の方が 238 人（26.8%），開示を迷っている

のは 135 人（15.2%）であった（表 12）． 

 

f. 余暇活動について 

 余暇活動としては，ダンスサークル，水

泳，学会，絵画，学習塾など多岐に渡った

活動を行っている様子が明らかになった． 

 

３．DS を持つ方（当事者）を対象としたア

ンケートの結果 

 回答者（866 人）の平均年齢は 22.9 歳（12

歳-51 歳）で，19 歳以上からの回答が 512

件（60.0%）であった．この年齢構成から

回答者の約半数（443 人）が職に就いてお

り，学生は約 1/3（275 人）であった．性別

は男性の回答がやや多く（女性 347 人，男

性 437 人），親と一緒に暮らしている方から

の回答が 8 割以上（727 人）であった． 

 本研究における，本人を対象とした意識

調査は，“はい”，“ほとんどいつもそう”，

“ときどきそう”，“いいえ”の 4 段階 Likert

スケールで評価した． 

 

a. 自己認識や幸福感，周囲との関係に関す

る調査 

 回答者の中で，毎日の生活に幸福感を持

っている割合は，回答者の 8 割程度を占め
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（はい 531 人，ほとんどいつもそう 152 人，

ときどきそう 53 人，いいえ 8 人，無回答

108 人），また，学業や仕事についての自己

認識としても，肯定的な自己認識を持つ割

合が，学生，就労者，それぞれ 8 割程度を

占めていた[勉強をがんばることができて

いますか（学生 275 人）：はい 186 人，ほ

とんどいつもそう 49 人，ときどきそう 16

人，いいえ 7 人，無回答 17 人；仕事をして

いて満足な気持ちがありますか（就労者

443 人）：はい 279 人，ほとんどいつもそう

92 人，ときどきそう 42 人，いいえ 10 人，

無回答 20 人]． 

 また，「友人をすぐ作れるか」との問につ

いては，約 6 割（はい 465 人，ほとんどい

つもそう 85 人，ときどきそう 121 人，い

いえ 69 人，無回答 112 人）で肯定的な回

答であり，周囲の人達との信頼関係に関す

る質問に対しても 3/4 以上の回答者が肯定

的な意見を表していた（お父さんやお母さ

んや周りの人は話をよく聞いてくれると思

いますか: はい 484 人，ほとんどいつもそ

う 146 人，ときどきそう 84 人，いいえ 26

人，無回答 112 人；もし困ったことがあっ

たときお父さんやお母さんや周りの人が助

けてくれますか：はい 569 人，ほとんどい

つもそう 130 人，ときどきそう 35 人，い

いえ 13 人，無回答 105 人；お父さんやお

母さんや周りの人は自分のことを大事に思

ってくれていると感じますか：はい 614 人，

ほとんどいつもそう 85 人，ときどきそう

37 人，いいえ 5 人，無回答 111 人）． 

 

b. 自由記載の解析 

 ワードクラウドを作成し，頻出語から傾

向を検討した． 

① 「どんなことをしているときが幸せで

すか？」 

「ダンス」「DVD」「ビデオ」「ジャニー

ズ」「カラオケ」などの音楽関係や人間

関係に関わる言葉がクローズアップさ

れた． 

② 「家族や他の人とどんなことをしてい

るときが楽しいですか？」 

「カラオケ」「食事」などが，中心であ

った． 

③ 「どんなことを言われるとうれしいで

すか？」 

「がんばる」「かわいい」「ありがとう」

など褒められたり，感謝されることに喜

びを感じている． 

 

４. 本人の自己認識と教育・就労・福祉の

環境との関連に関する検討 

 本人からの回答者（841 人）の属性とし

て，性別については，性別についての回答

があった792人のうち，男性439人（55.4%），

女性 353 人（44.6%）となっていた．年齢

は，12 歳から 18 歳が 283 人（36.0%），19

歳から 29 歳が 345 人（43.9%），30 歳以上

が 158 人（20.1%）であった．また，教育

に関わる状況としては，小学生 24 人(2.9%)，

中学生 104 人(12.2%)，143 人(17.0%)，専

門学校に行っている 3 人(0.4%)，大学また

は短期大学に行っている 4 人(0.5%)，高校

を卒業して働いている 448 人(52.4%)，高校
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を卒業して働いていない 41 人(4.9%)，大学

を卒業して働いている 6 人(0.7%)，大学を

卒業して働いていない 1 人(0.1%)，という

状況であった．  

 本研究における，本人を対象とした意識

調査は，“はい”，“ほとんどいつもそう”，

“ときどきそう”，“いいえ”の 4 段階 Likert

スケールで評価しているが，この評価につ

いて， “はい”と“ほとんどいつもそう”

と回答した割合を，肯定的な回答と定義し

た． 

 841 名中で，毎日の生活における幸福感

に対して肯定的な回答をした割合は，回答

者の 9 割程度を占め（設問：あなたは毎日

幸せに思うことが多いですか），また，学業

や仕事についての自己認識としても，肯定

的に回答した割合は，学生，就労者，それ

ぞれ約 9 割を占めていた（設問：勉強をが

んばることができていますか，お仕事をし

ていて，満足な気持ちがありますか）．これ

らの本人の幸福感及び自己認識と，家族お

よび同居の方を対象とした調査の双方の結

果を照合し，生活圏[東京圏（東京，千葉，

神奈川，埼玉）とそれ以外の地域の比較]，

在学状況（中学生，高校生のみ），年収（30

万円超と 30 万円以下で比較：就労経験あり

の方のみ），就労環境（一般就労と福祉就労

の比較：就労経験ありの方のみ）の関連に

ついて検討した．さらに，在学状況につい

ては「勉強をがんばることができるか」（勉

強への達成感）と，年収および就労環境に

ついては「お仕事をしていて満足な気持ち

がありますか」（仕事への満足感）と比較検

討を行った． 

 本人の幸福感と生活圏[東京圏（東京，千

葉，神奈川，埼玉）とそれ以外の地域の比

較]を比較したところ，東京圏と非東京圏に

おいて幸福度について優位な差は認められ

なかった[東京圏(286 人)：はい 205 人，ほ

とんどいつもそう 58 人，ときどきそう 21

人，いいえ 2 人，無回答 34 人；非東京圏(465

人)：はい 328 人，ほとんどいつもそう 99

人，ときどきそう 32 人，いいえ 6 人，無回

答 56 人]．また，本人へのダウン症候群の

診断の開示と幸福度の比較にしたところ，

開示状況は幸福度に影響していなかった

[開示あり(420 人)：はい 313 人，ほとんど

いつもそう 83 人，ときどきそう 27 人，い

いえ 4 人，無回答 35 人；開示無し(314 人)：

はい 219 人，ほとんどいつもそう 73 人，

ときどきそう 25 人，いいえ 4 人，無回答

52 人]． 

 回答のあった中学生における本人の幸福

感，勉強への達成感は，ともに 9 割が高い

肯定感を示していた（あなたは毎日幸せに

思うことが多いですか：はい 72 人，ほとん

どいつもそう 19 人，ときどきそう 2 人，い

いえ 1 人；勉強をがんばることができてい

ますか：はい 72 人，ほとんどいつもそう

15 人，ときどきそう 7 人，いいえ 1 人）．

また，高校生においても同様に，高い割合

の回答者が，高い幸福感，勉強への達成感

を示していた（あなたは毎日幸せに思うこ

とが多いですか：はい 101 人，ほとんどい

つもそう 27 人，ときどきそう 8 人，いいえ

0 人；勉強をがんばることができています
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か：はい 93 人，ほとんどいつもそう 30 人，

ときどきそう 9 人，いいえ 6 人）． 

 就労経験のある方の幸福感と就労環境

（一般就労と福祉就労の比較：就労経験あ

りの方のみ）で比較したところ，いずれも

8 割以上で高い肯定感を持っていたが，“は

い”と答えた人の割合は，一般就労では

85.4%であったのに対して，福祉就労では

65.6%と低い割合になっていた[一般就労

(89 人)：はい 76 人，ほとんどいつもそう 9

人，ときどきそう 4 人，いいえ 0 人；福祉

就労(299 人)：はい 196 人，ほとんどいつ

もそう 72 人，ときどきそう 27 人，いいえ

4 人]．また，仕事への満足感と就労環境を

比較したところ，一般就労での肯定的な回

答が 92.0%であったのに対し，福祉就労で

は 86.1％，また，“はい”と答えた人の割合

も，一般就労では 72.7%であったのに対し

て，福祉就労では 63.2%であり，いずれも

福祉就労では一般就労に比べて低い割合を

示していた[一般就労(88 人)：はい 64 人，

ほとんどいつもそう 17 人，ときどきそう 4

人，いいえ 3 人；福祉就労(296 人)：はい

187 人，ほとんどいつもそう 68 人，ときど

きそう 35 人，いいえ 6 人]． 

 年収についても 30 万円超とそれ以下で比

較したところ，年収は幸福感に影響してい

なかったが[年収 30 万円以下(259 人)：はい

178 人，ほとんどいつもそう 56 人，ときど

きそう 22 人，いいえ 3 人；年収 30 万円超

(112 人)：はい 87 人，ほとんどいつもそう

18 人，ときどきそう 7 人，いいえ 0 人]，

仕事への満足感は年収 30 万円以下の群で

“はい”と答えた人の割合が 64.0%であっ

たのに対し，30 万円以上の群で 77.7%とな

っており，年収は仕事の満足感に影響して

いた[年収 30 万円以下(258 人)：はい 165

人，ほとんどいつもそう 57 人，ときどきそ

う 32 人，いいえ 4 人；年収 30 万円超(110

人)：はい84人，ほとんどいつもそう15人，

ときどきそう 5 人，いいえ 6 人]． 

 

５．公開シンポジウムの開催 

 本研究班がこれまでに行ってきた，ダウ

ン症候群を持つ方の生活環境および本人の

生活に対する意識の調査の結果を，現在の

遺伝カウンセリングの充実だけでなく，社

会保障のより一層の充実にも活かすために，

疾患当事者や家族を含めた関係する方々か

らの意見をいただき，さらなる意見の集約

を行うために公開シンポジウムを企画した． 

 企画内容は以下の通りである． 

 

シンポジウム名称：「ダウン症候群から考え

る日本の教育・就労・福祉」 

日時：2016 年 10 月 5 日（水）18：00～20：

30 

場所：東京医科歯科大学 鈴木章夫記念講堂 

 

司会：小西郁生，斎藤加代子 

シンポジウム内容とパネリスト（敬称略）： 

1. 研究班調査の報告 ～Down 症候群を持

つ人達を対象とした社会調査より～ 

 三宅秀彦（京都大学医学部附属病院倫理

支援部/遺伝子診療部准教授） 

2. インクルーシブ教育システムの構築と
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特別支援教育の推進 ～教育の立場から～ 

 森下 平（文部科学省初等中等教育局特

別支援教育課特別支援教育企画官） 

3. 障害のある人の雇用・就労支援の現状 

 香月 敬（厚生労働省社会・援護局障害

保健福祉部障害福祉課就労支援専門官） 

4. マスメディアの立場から 

 中川 真（NHK 佐賀放送局記者） 

5. 日本ダウン症協会の立場から 

 玉井邦夫（大正大学心理社会学部臨床心

理学科教授/公益財団法人日本ダウン症協

会代表理事） 

6. 生きてるだけで 100 点満点！ 

 奥山佳恵（アミューズ） 

 

 各演者の講演のあと，総合討論を行い，

さらに来場者を対象としたアンケートを実

施し，意見集約を行った．シンポジウム参

加者数は 133 名であり，アンケート回収数

は 102 件であった．アンケートの結果から，

参加者の年齢構成としては，40 代から 50

代を中心として，20 代から 70 代まで幅広

い世代の方が参加し，「知人に聞いて」参加

した割合が高く（55.7%），次いで「ネット

で見て」が多かった（20.5%）．全体的な感

想（回答 96 件）としては， 参加して「よ

かった」と答えた人が 93.8％いた一方で，

「期待外れだった」と答えた人もいた．幅

広い分野の立場のパネリストから意見が聞

けたことが，好評に繋がったと考える．自

由記載からは，奥山氏，玉井氏の話が印象

に残ったという内容として，多く見られた． 

 「教育の中で，改善して欲しいこと」は，

77 件中 90.9%から「改善して欲しい」との

意見があった．「個別化せず普通学級での教

育」と言う意見がある一方，「インクルーシ

ブ教育を前提とした個別化教育」を行って

欲しいなど，などインクルーシブ教育に対

する考え方も様々であった．全体的には，

教員の質の向上を期待する意見が多く，社

会における多様性の受容が望まれていた．

一方，特別支援級の勉強の進度の問題，教

師の労働環境の問題も提起されていた．  

「就労の中で，改善して欲しいこと」は，

68 件中 88.2%から「改善して欲しい」こと

があるとの意見があった．具体的な内容と

しては，賃金・工賃の問題，就労にとどま

らない生活支援，社会との関連，社会との

接点，生きがい，など，幅広く改善が望ま

れていた．  

 「福祉の中で，改善して欲しいこと」は，

69 件中 82.6%から「改善して欲しい」との

意見があった．多岐に渡る意見があったが，

生活支援，生きがい，親が安心して死ねる

社会が主なキーワードであった．障害のあ

る人達が，社会の一員として生活できるこ

とが重要である事，また，障害のある人達

の家族への支援も重要であるとの意見も見

られた． 

 

Ｄ. 考察 

 本研究は，DS を持つ人やその家族の生活

に関する千人単位での大規模なデータが得

られた．特に，DS を持つ人の自己認識に関

しては，本邦初のデータでもあり貴重な資

料となりうる． 
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 本調査結果から 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，親や後見する立場から見た時に

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 を持つ事自体は否定的な事では

ない事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． 

 その一方で，就労された方の本人の幸福

感と福祉，就労と，幸福感や仕事への満足

度は，就労環境に影響されている可能性が

示唆された．就労経験のある方の直近の就

労経験では，75.5%が福祉就労に従事し，

60.2%で年収が30万円以下であった．また，

親，保護者の考える，職場での困難として

も，給与と人間関係が主であった．公開シ

ンポジウムのアンケートでも，多くの参加

者から，ダウン症候群を持つ方達に対して，

社会の一員としての生活が望まれていた． 

 子どもの将来に対する心配が，障害を持

つ人の親にとって重大な関心事である事は，

市民公開講座のアンケート結果から明らか

であり，出生前診断を受ける動機の大きな

理由の一つであることが推察される．この

ような現状を考えると，医療，教育から，

就労や日常生活まで，生涯に渡る支援体制

を充実させ，安定した運営を行い，その状

況を一般に周知することが，今後の出生前

診断体制において有用である事が推察され

た． 

 

Ｅ. 結論 

  出生前診断における検査前のインフォ

ームド・コンセントや遺伝カウンセリング

において，疾患の情報のみならず，障害や

疾患のある人の利用できる社会資源の情報，

患者や家族の暮らしが重要な情報となる．

また，出生前診断における意思決定には，

社会が障害や疾患のある人の生活の様子を

理解することが大きな意味を持つ．よって，

今回得られた情報は，今後の出生前診断に

おける遺伝カウンセリングにおいて大きな

意義を持つ． 

 これまで，一般的な出生前診断の対象は，

ダウン症候群であると広くとらえられてき

た．本研究班では，ダウン症候群を持つ人

から本人の自己認識や生活の実感を，また，

その家族からは，教育・就労・福祉の実情

を調査した．この調査の結果，アンケート

に回答したダウン症候群を持つ人の多くは

高校を卒業して働いているが，就労してい

る人においては収入の問題が存在していた．
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そして，ダウン症候群を持つ人の 8 割以上

で，幸福感と肯定的な自己認識を持ち，周

囲との人間関係にも満足している状況が認

められた．今回得られた情報は，これまで

本邦に無かった情報で有り，今後の出生前

診断における遺伝カウンセリングにおいて

大きな意義を持つと考える． 

 また，出生前診断の実施において，対象

となり得る疾患を持つ方達への社会環境は，

重要な意思決定の因子である．現行の教育

体制はバリエーションに富んだ選択肢があ

るものの細部の改善が必要であること，安

心して就労可能な支援や受け入れ体制が必

要であること，そして，障害をもつ人が生

涯に亘り地域の一員として生活する支援の

福祉体制が必要であることが，結論づけら

れた．さらに，障害のある本人だけでなく，

親に対しても支援が必要である．障害のあ

る児を持つ親が育てやすい親の労働条件の

検討，本人の労働環境について，更なる検

討が必要である． 

 

 本研究班では，ダウン症候群を含めた小

児慢性疾患などの出生前診断の対象となる

疾患をもつ人々の，教育・就労・福祉につ

いて，以下のように提言する． 

 

 出生前診断の対象となる疾患の出生前，出

生後の診断，治療，そして社会的支援を含

めた個別性の高いフォローアップ体制を

構築する必要がある．（例：生涯の健康管

理につなげられる，全医療情報を記載した

個人別の健康手帳やカードの作成） 

 出生前を含めた本人の生涯に亘る支援体

制は，特に親がいない状況であっても対応

できる環境整備に努めるべきである． 

 支援の中心機能は，1 箇所で様々なサービ

スの受けられるワンストップサービスの

設置を提案する．例えば，認定遺伝カウン

セラー，遺伝看護専門看護師やソーシャル

ワーカーが所属し，小児慢性特定疾患や難

病に対応できる公的病院（大学病院，公的

病院）に公的機関の外部出張機関を置き，

遺伝外来が密な協力体制を担う体制であ

る． 

 個別の支援に対応するため，支援機能を果

たす病院に所属する遺伝外来は，臨床遺伝

専門医の統括の下，認定遺伝カウンセラー

がコーディネートの中心を担当し，関連診

療科やソーシャルワーカー，心理職，難病

コーディネーターとの連携を取る体制が

望ましい．認定遺伝カウンセラーは，各施

設に複数名が常勤する体制が望ましい． 

 

F．研究発表 

１．斎藤加代子．教育シンポジウム「出生

前診断と診療支援体制の現状と将来展

望」当事者・相談者への支援体制構築

に向けて―ダウン症候群をもつ家族と

本人へのアンケート調査から見えてく

るもの．第 2 回日本産科婦人科遺伝診

療学会学術講演会．京都市．2016 年

12 月 

２．三宅秀彦，山田重人，藤井庸祐，池田

真理子，浦野真理，小笹由香，金井誠，

福島明宗，松原洋一，斎藤加代子，小
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西郁生．ダウン症候群を持つ方の自己

認識と社会的要因の検討．第 23 回日本

遺伝子診療学会大会．東京都．2016 年

10 月 

３．三宅秀彦，山田重人，池田真理子，金

井誠，福島明宗，斎藤加代子，小西郁

生 . Down 症候群を持つ方の自己認

識：全国調査からの検討．第 52 回日本

周産期・新生児医学会学術集会. 富山

市．2016 年 7 月 

４．Miyake H, Yamada S, Fujii Y, 

Taniguchi-Ikeda M, Urano M, Ozasa 

Y, Kanai M, Fukushima A, 

Matsubara Y, Saito K, Konishi I. 

Self-perception of People with Down 

Syndrome in Japan: Results from a 

Nationwide Survey. The 20th 

International conference on Prenatal 

Diagnosis and Therapy, Berlin, 2016. 

July 

５．Miyake H, Yamada S, Fujii Y, 

Taniguchi-Ikeda M, Urano M, Ozasa 

Y, Kanai M, Fukushima A, 

Matsubara Y, Saito K, Konishi I. 

Current status of social issues for 

people with Down syndrome in 

Japan: From Nationwide Survey. The 

13th International Congress of 

Human Genetics, Kyoto, 2016. April 

６．三宅秀彦，山田重人，伊尾紳吾，金井

誠，福島明宗，小西郁生．Down 症候

群を持つ人達の自己認識への社会的要

因の関与．第 69 回日本産科婦人科学会

学術講演会．広島市．2017 年 4 月 

 

G．知的財産権の出願・登録状況 

  なし 
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図 1. Down症候群を持つ方の年齢分布 図 2. 都道府県別回答数の分布

C-a. 基本的な事項について

C-c. 公的扶助と就労について

表 1. 支給されている公的扶助（年齢別） 

表 2. 支給されている公的扶助（就労経験別） 

図 3. 年齢別就労経験の有無

図 4. 現在または直近の就労における
1 週間あたりの就労日数
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V．刊行に関する一覧表 

（該当なし） 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 


