
 10 

 

 

 

 

 

 

 

Ⅱ．分担研究報告書 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  



 11 

令和５年度こども家庭科学研究費補助金 

成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業 

分担研究報告書 

 

出生前検査に関する情報提供体制、遺伝カウンセリング体制、 

支援体制の構築のための研究 

 

【第１グループ】産婦人科医を対象とした教育の検討 

 

 

 

第１グループ研究分担者一覧（五十音順） 
久具 宏司  国際医療福祉大学 成田病院             教授 
小出 馨子  昭和大学 医学部                  講師 
佐々木元子  お茶の水女子大学  基幹研究院           講師 
澤井 英明  兵庫医科大学 医学部                教授 
鈴森 伸宏  名古屋市立大学 大学院医学系研究科         病院教授 
西垣 昌和  国際医療福祉大学 大学院医療福祉学研究科      教授 
浜之上はるか 横浜市立大学附属病院 遺伝子診療科         講師 
蒔田 芳男  旭川医科大学病院 遺伝子診療カウンセリング室    教授 
三浦 清徳  長崎大学 大学院医歯薬学総合研究科         教授 
三宅 秀彦  お茶の水女子大学 基幹研究院            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  北海道大学病院臨床遺伝子診療部    教授 
 
研究協力者（五十音順） 
伊尾 紳吾  小阪産病院                     院長代理 

研究代表者 三宅 秀彦 お茶の水女子大学大学院 教授 
研究分担者（研究統括担当） 山田 重人 京都大学大学院医学研究科 教授 
研究分担者（代表補佐） 西垣 昌和 国際医療福祉大学大学院 教授 
研究分担者（代表補佐） 山田 崇弘 北海道大学病院 教授 

研究要旨 
 産婦人科医を対象とした遺伝医療に関する教育として、周産期講義シリーズおよびロ

ールプレイ研修のテキストを作成し、これらを利用して日本産科婦人科遺伝診療学会で

認定制度として実践した。卒後研修における遺伝医療について、初期研修・後期研修で

スムーズに臨床遺伝を導入するための様々なアイディアが検討され、次年度では産婦人

科専攻医対象のコンピテンシー策定を行う方針とした。 
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Ａ．研究目的 
日本産科婦人科学会の「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

（平成 25 年）」では、出生前に行われる遺

伝学的検査および診断の基本的な概念につ

いて、「妊娠中に胎児が何らかの疾患に罹

患していると思われる場合に、その正確な

病態を知る目的で遺伝学的検査を実施し、

診断を行うこと」としている。平成 9 年

(1997 年)の WHO による遺伝医学と遺伝サ

ービスにおける倫理問題に関する国際ガイ

ドラインにおいても、「出生前診断の目的

は、胎児が特定の医学的状況にあり、その

ために、妊娠を困難にしている状態を除外

することにある」とあり、その上で、「得

られた情報は、カップルが選べる選択肢、

例えば、妊娠を最後まで継続し、難しい分

娩や罹患した胎児の誕生に備える、または

妊娠を中絶するなどの意志決定のプロセス

を援助するために告知される」と記載され

ている。この妊娠に関わる意思決定では、

妊婦およびその家族にとって大きな心理社

会的課題をもたらすことになる。したがっ

て、出生前診断の診療においては、妊婦お

よびそのパートナーの自律的な意思決定を

支援するために、正確な情報提供と心理社

会的支援による対応が望まれる。 
妊娠出産に関わる意思決定において、正

確な情報が必要であるが、学校教育で必須

の事項となっておらず、インターネット上

には様々な情報が流れている。したがっ

て、妊娠の初期対応の段階から正確な情報

提供が出来る体制が望まれる。さらに、心

理社会的課題に対応するためには、単に情

報が正確であることだけでは不十分で、妊

婦やパートナーの訴えや悩みを正確に聴取

し、心理社会的な課題についてカウンセリ

ング・マインドをもって、意思決定支援が

できることも必要となる。 
平成 29 年度から令和元年度にかけて、

本研究班の前身となる厚生労働科学研究

（第二期小西班）において、出生前診断の

遺伝カウンセリングを習得するための教育

プログラム、具体的には、知識面としては

出生前診断に関して網羅的に学修できる研

修マニュアルおよび講義（「周産期講義シ

リーズ」）と、技術面・態度面を習得する

ための遺伝カウンセリングロールプレイ演

習カリキュラム（「遺伝カウンセリングロ

ールプレイ演習」）を開発した（添付資料

１）。この成果物は、第 4回日本産科婦人

科遺伝診療学会学術講演会（平成 30 年 12
月 14〜15 日）において、同学会の学会認

定（周産期）のカリキュラムとして実際に

使用されることとなった。以降、同学会の

研修プログラムとして定着し、その使用感

のアンケートをもとに翌年ブラッシュアッ

プする、というサイクルがほぼ確立した。

令和２年度から令和４年度にかけては、本

研究班の前身である厚生労働行政推進調査

研究（第三期小西班）に研究が引き継が

れ、周産期講義シリーズ・遺伝カウンセリ

ングロールプレイ演習の実施が学会から委

託され、その実施に基づき内容の再検討・

ブラッシュアップを３年間にわたり実施し

た。 
本研究班においても、今後３年間、周産

期講義シリーズ・遺伝カウンセリングロー

ルプレイ演習の実施について本分科会が中

心として行うこととなった。 
一方、上記プログラムは、すでに産婦人

科専門医を取得している医師を対象とした

ものであった。現在の医学生は医学教育モ

デル・コア・カリキュラムの改訂によりあ

る程度の遺伝医学教育を受けており、この

世代にいかにして産婦人科初期研修中に遺

伝医療を修得させるかも重要な課題であ

る。NIPT を始めとする出生前診療は特別

なものでなく全ての産婦人科医が対応可能

になること理想であり、そのためには産婦

人科専門医の資質の中に遺伝医療の項目が

入ることが必要となる。そこで、本分科会

では、卒後研修における遺伝医療について

もテーマとして研究を実施することとし

た。 
 
Ｂ．研究方法 
1. 研修教材の改訂 
研究者間で討議を行い、前年度に得られ

た改訂意見と出生前診断をとりまく現状を

踏まえて、教材の改訂方針を決定した。周

産期講義シリーズの CQ は変更せず、講義

内容の修正を主体に更新した。ロールプレ

イ教材に関しても同様に研究者間で討議を

実施した。 
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2. 周産期講義シリーズの評価 
講義の評価については、令和 5 年 12月

15 日、16 日の 2 日間の日程で、名古屋で

開催された第９回日本産科婦人科遺伝診療

学会において、本研究班の研究者によって

評価を行った。本調査は、無記名式の質問

紙票調査とした。 
研究対象者は、本研究班員とし、講義を

オンサイトもしくはオンデマンドで受講

し、講義の難易度、分量、担当 CQ の理解

を進める効果について 3段階 Likert指標
で、マニュアル／講義部分について特によ

かった点および改善点を自由記述で意見を

集約した。 
 
3. ロールプレイ演習への評価 
ロールプレイに関する評価は、第９回日

本産科婦人科遺伝診療学会に加えて令和 6
年 1月 28 日に東京で行われたロールプレ

イ研修会で行われた講義および演習を実施

し、それに対する評価を受けることとし

た。 
研修会の参加者を対象とした調査は、無

記名自記式の質問紙票調査として実施し

た。質問紙票の内容として、参加者ロール

プレイ演習における学習の成果、達成度、

要約など研修に関する感想および意見を尋

ねた。研究への参加依頼は演習の開始時に

行い、研究への不参加が研修において不利

益にならないことを明示した。研修指導者

には、研修マニュアルおよび研修の評価を

受けた。 
 

4. 卒後研修における遺伝医療 
卒後研修における遺伝医療については、

どのような手法で実施することが可能か、

自由討論にて研究者間で討議を行った。 
 
 
Ｃ．研究結果 
1. 研修教材の改訂 
研究者間で検討した結果、CQ およびコ

ンピテンシーには変更を行わなかった。 
周産期講義シリーズでは、講義の順番

を、出生前遺伝カウンセリングにおける基

本的態度、検査対象となる疾患の概要から

開始し、それらに続けて出生前診断の基

本、さらに応用という流れで構築した。 

ロールプレイ研修については、研修の参

加者、指導者のマニュアルの改訂は実施し

なかった。 
 
2. 周産期講義シリーズの評価 
周産期講義シリーズに対しては、以下の

ような評価が得られた。なお、CQ は添付

資料１に記載したとおりである。なお、講

義 1 については、CQ以外にも、研修マニ

ュアルの序文などについても講義内容に含

まれており、その内容についても評価を受

けた。 
評価の結果は、９つの講義についていず

れも分量、難易度ともに適切という評価が

ほとんどであったが、多すぎる、難しすぎ

るという評価がついた講義もあった。 
 
3. ロールプレイ演習への評価 

2023 年 12月の研修会（以下「第１

回」）については指導者 16件、参加者 65
件、2024 年 1月の研修会（以下「第２

回」）については指導者 12件、参加者 75
件の回答を得た。いずれの研修会において

も参加が初めてである参加者が多かった

（第 1回：69%、第 2回：64％）。「新しい

学びがあったか」という問いには第 1回：
97%、第 2回：98%の参加者が「あった」

と回答しており、「ロールプレイ研修は今

後の診療に役立ちそうか」という問いには

第 1回：92%、第 2回：92%の参加者が

「役立ちそう」と回答した。指導者側への

アンケートでも、内容や実施方法に対して

否定的な回答は見られなかった。 
第１回の指導者へのアンケートで「模擬

ロールプレイを最初に見せることも一案」

とあり、これに対応し第２回の冒頭で動画

による模擬ロールプレイの視聴を実施し

た。 
 
4. 卒後研修における遺伝医療 

NIPT をはじめとする出生前検査を実施

するために診療上で必要とされる技能につ

いて、現状、初期研修・後期研修で確実に

習得できるものではない。そのため、特に

NIPT の実施に際し、本研究班と日本産科

婦人科遺伝診療学会で実施する認定制度が

必要とされている。一方で、NIPT をはじ

めとする出生前検査は産婦人科では日常診
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療になりつつある。そのため、産婦人科専

門医を取得した段階で、これらの技能につ

いても同時に習得できているのが理想であ

る。専攻医レベルで、臨床遺伝についてス

ムーズに導入するための手法および内容を

設定することが必要と考えられた。産婦人

科専攻医の 3 年間のカリキュラムについて

は、最終的には日産婦が最終決定をする

が、到達目標は 1 年に 1回見直しを行なっ

ており、専門委員会に意見をもらい、現状

を確認している。まずはここに遺伝医療関

係の研修内容の追加について意見をあげる

という方法があることが確認された。 
実際の研修内容については、研修施設で

履修可能なレベル、実際の臨床に必要なレ

ベルなど具体的な内容について検討する必

要があることが想定された。具体的には、

「産婦人科専門研修における到達目標」 
（https://www.jsog.or.jp/modules/specia

list/index.php?content_id=117）にどの程

度織り込めるかも重要と考えられた。また

「産婦人科の必修知識」に掲載することも

方策として挙げられた。また、本研究班と

日本産科婦人科遺伝診療学会で実施してい

るようなロールプレイ（ロールプレイ研修

会）をカリキュラムに取り入れることも考

慮される。しかし、ロールプレイ研修会自

体は、研修にかかる人的、金銭的リソース

が大きくかかり、かつ教育できる対象人数

が限定されるので、従来の教育を見学する

ような仕組みを整備することも考慮され

る。 
 
Ｄ．考察 
1. 研修教材の改訂 
（変更なかったため特に考察はなし） 
2. 周産期講義シリーズの評価 
周産期講義シリーズとしては今回で６回

目であり、内容的には安定してきたと考え

られるが、班員による評価で「多すぎる、

難しすぎる」という評価がついた講義もあ  

り、これについては変更が必要か次年度に

検討する。 
3. ロールプレイ演習への評価 
参加者へのアンケートでは、研修会が有

効であったという評価がほとんどであり、

対象となる産婦人科専門医に貴重な機会を

提供できたと考えられる。指導者へのアン

ケートでついた個々のコメントについて、

今後の課題として次年度に検討する。模擬

ロールプレイ（動画）については、第２回

で初めて実施したが、「動画がよい」とい

うコメントが指導者側から得られたため、

今後も継続して実施する予定である。 
 

4. 卒後研修における遺伝医療 
自由討論により初期研修・後期研修でス

ムーズに臨床遺伝を導入するための様々な

アイディアが検討された。日本産科婦人科

学会と連携して、研修のカリキュラムに入

れた上で専門医試験に出題されることが一

定の成果といえる。そこに至るまでに、

「産婦人科専門研修における到達目標」に

遺伝医療関係の項目を入れること、「産婦

人科の必修知識」などの書籍に必修知識と

して入ること、なども方策である。日常診

療の場で遺伝医療の実践があれば理想的で

あるが、ロールプレイ形式での経験・学習

も研修手法の一案となり得ると考えられ

る。これらの検討を元に、次年度では産婦

人科専攻医対象のコンピテンシー策定を行

う方針とした。 
 
Ｅ．結論 

産婦人科医を対象とした遺伝医療に関す

る教育として、周産期講義およびロールプ

レイ研修のカリキュラムを構築し、運用計

画を立て、これらを利用して日本産科婦人

科遺伝診療学会で認定制度として実践し

た。講義シリーズは班員による評価を、ロ

ールプレイ研修については参加者と指導者

にアンケートをそれぞれ実施し、次年度へ

向けてブラッシュアップするための基礎デ

ータとした。卒後研修における遺伝医療に

ついては、初期研修・後期研修でスムーズ

に臨床遺伝を導入するための様々なアイデ

ィアが検討され、次年度では産婦人科専攻

医対象のコンピテンシー策定を行う方針と

した。 
 
 

Ｆ．健康危険情報 

  なし 

 

Ｇ．研究発表 

  なし 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

  なし 
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添付資料１ 
＜周産期講義シリーズ＞ 
 周産期講義シリーズは、15クリニカル・

クエスチョン（CQ）を学修するためのマニ

ュアルと、CQ を理解するための９つの講義

からなっている。CQ を以下に示す。 
【CQ】 
 本周産期講義シリーズで取り上げた 15 の

CQ は以下の通りである。 
 
CQ1: 出生前診断に関わる遺伝カウンセリ

ングとはどういうものか?  
CQ2: 産科一次施設においてもなぜ良質な

ファーストタッチ（遺伝カウンセリングマ

インドを持った初期対応）が必要か？  
CQ3: 出生前遺伝学的検査の前と後に、なぜ

遺伝カウンセリングが必要なのか？  
CQ4: 出生前診断に関する相談への対応に

おいて医療倫理はどう考えるべきか？  
CQ5: 出生前診断に関する相談への対応に

おいて関連し遵守すべき法律、見解、指針、

ガイドライン、提言は？  
CQ6: 高次施設への紹介先はどのように探

したらよいか？  
CQ7: 高次施設への紹介状に記載すること

は？ 
CQ8: 出生前診断について全妊婦に伝える

べきか？  
CQ9: 先天性の症状や疾患が疑われた場合

の自然歴，日常生活等について相談された

時の対応は？  
CQ10: 染色体検査を想定した出生前遺伝学

的検査について相談された時の情報提供

は？ 
CQ11: 単一遺伝性疾患や特定の染色体構造

異常などを対象とする疾患を想定した特異

的な出生前遺伝学的検査について相談され

た時の情報提供は？  
CQ12: 十分な遺伝カウンセリングを受けら

れずに困っている妊婦への対応を求められ

た時は？  
CQ13: 検査結果の適切な保存法／取り扱い

方法は？  
CQ14: 出生前遺伝学的検査に関わる研修を

したいときは？  
CQ15: 遺伝カウンセリングにおいて、気を

つけなければいけない言葉はありますか？ 
 

【周産期講義】 
以上の 15 の CQ を学修するための 9 つの

講義は以下のような構成となっている。 
 
1. 周産期臨床遺伝体制と施設間連携 
2. 出生前遺伝学的検査と医療倫理（関連し

遵守すべき法律、見解、指針、ガイドライン、

提言）  
3. 出生前検査の遺伝カウンセリングにおけ

る基本的態度と家族歴聴取 
4. 高年妊婦への出生前診断に関連した対応 
5. 出生前遺伝学的検査の必須知識（血清マ

ーカー検査・コンバインド検査・NIPT・羊
水・絨毛検査） 
6. 出生前遺伝学的検査異常に対する実臨床

でのアプローチ法 −超音波検査の活用− 
7. 一歩進んだ出生前遺伝学的検査（単一遺

伝子疾患・マイクロアレイ・NGS の活用と

その注意点） 
8. ダウン症候群について（自然史、生活ぶ

り、家族の状況等） 
9. 18・13 トリソミーの自然史、生活ぶり、

家族の状況等について 
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＜遺伝カウンセリングロールプレイ演習＞ 
遺伝カウンセリングロールプレイ演習は、

以下の 15 の学修目標を達成するために、16
の想定事例を設定した。 
 
【ロールプレイの学修目標】 
 ロールプレイの学修目標は以下のとおり

である。 
1. 妊婦および家族に対して支援的なコミュ

ニケーションが行える 
2. 妊婦および家族の持つ不安を傾聴し、問

題を共有できる 
3. 妊婦および家族の情報を確認し、遺伝学

的リスクの算定ができる 
4. 胎児のもつ個別の遺伝学的リスクを説明

できる 
5. 先天性疾患の一般的な事項を説明できる 
6. 妊婦の状況に合わせた出生前遺伝学的検

査の方法を選択し、提示できる 
7. 検査の内容を概説できる 
8. 出生前遺伝学的検査の限界を説明できる 
9. 妊婦とその家族の持つ心理社会的問題を

支援できる（妊婦とその家族の妊娠継続に

関わる意思決定について、支援および助言

ができる。） 
10. 他の医療者、福祉、支援者と連携できる 
11. 高年妊娠に関係する他の産科的リスク

について説明できる 
12. 胎児が Down 症候群であるリスクにつ

いて算定し、医学的な説明ができる 
13. Down症候群のある人について、心理社

会的側面からの課題および支援について説

明できる 
14. NTとその計測について意義が説明でき

る 
15. NT計測で得られた遺伝学的リスクから、

以降の出生前遺伝学的検査の選択ができる 
 
【ロールプレイ事例】 
ロールプレイ演習では検査前の遺伝カウン

セリング 18 事例と結果説明の 1 事例の計

19 事例を設定した。本ロールプレイ演習で

は、1 名の遺伝カウンセリング担当者が 2 名

のクライエントに対応する内容となってい

る。また、遺伝カウンセリング担当者と妊婦

役のシナリオを別立てとして、それぞれの

情報量の差を持たせている。また、妊婦役の

シナリオには、役作りのヒントとなる事項

を掲載した。なお、結果説明は 1 事例とし

ているが、検査の結果は、陰性、判定保留、

21 トリソミー陽性、18 トリソミー陽性の 4
通りが選べるようになっており、実質的に

は 4 通りに使用が可能である。なお、ロー

ルプレイ事例のタイトルは以下の通りであ

る。 
 
事例 1-1 漠然とした不安（全てが不安）  
事例 1-2 漠然とした不安（友人がNIPT を

受けた 34歳）  
事例 1-3 既往歴・家族歴（染色体異常によ

る流産既往） 
事例 1-4 高年妊娠（ICSI を受けたことが

心配） 
事例 1-5 高年妊娠（既往帝王切開 2回）  
事例 1-6 NT（妊娠 10週の NTが 3mm） 
事例 1-7 NT（第一子海外で出産）  
事例 1-8 NT（14週NT 検査希望） 
事例 1-9 NT（NTが 5～6mm） 
事例 1-10 漠然とした不安（うつ既往） 
事例 1-11 高年妊娠（パートナーに妻子あ

り） 
事例 1-12 Down症候群（前児が Down症
候群、自発的な相談） 
事例 1-13 Down症候群（義理の兄が Down
症候群） 
事例 1-14 既往歴・家族歴（いとこの子供

が自閉症） 
事例 1-15 Down症候群（Robertson型転
座の可能性がある Down症候群） 
事例 1-16 既往歴・家族歴（筋ジストロフ

ィー）  
事例 1-17 既往歴・家族歴（前児が Down
症候群、前医からの継続） 
事例 1-18 漠然とした不安（反復流産の既

往） 
事例 2 結果説明 
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【第２グループ】医師以外の関連職種を対象とした教育体制構築 

 

 

 

第２グループ研究分担者一覧（五十音順） 
浦野 真理  東京女子医科大学 ゲノム診療科           公認心理師 
遠藤 恵子  山形県立保健医療大学 保健医療学部         教授 
片岡弥恵子  聖路加国際大学 看護学研究科            教授 
金井  誠  信州大学 医学部保健学科              教授 
神原 容子  お茶の水女子大学 ヒューマンライフサイエンス研究所 特任助教 
佐々木規子  長崎大学 大学院医歯薬学総合研究科         准教授 
中込さと子  信州大学 医学部保健学科              教授 
西垣 昌和  国際医療福祉大学 大学院医療福祉学研究科      教授 
福島 明宗  岩手医科大学 大学院医学研究科           教授 
三宅 秀彦  お茶の水女子大学 基幹研究院            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  北海道大学病院臨床遺伝子診療部    教授 
 
研究協力者（五十音順） 
佐々木亜希子  亀田医療大学 看護学部              助教 

研究代表者 三宅 秀彦 お茶の水女子大学大学院 教授 
研究分担者（研究統括担当） 西垣 昌和 国際医療福祉大学大学院 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 
研究分担者（代表補佐） 山田 崇弘 北海道大学病院 教授 
    

研究要旨 
医師以外の職種(主として助産師，保健師)における出生前検査に関する実践，および教

育・研修の機会について実態を調査した．妊婦等への包括的な支援の一環としての出生

前検査の情報提供は，現状では十分になされているとはいえず，特に保健師においてそ

の傾向は顕著であった．．出生前検査に関する支援体制を充実させるためには，関連職

種の適切な役割分担と，質の高い教育・研修機会の確保が必須である． 
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Ａ．研究目的 
 出生前検査に関する情報提供は，令和 3

年 6月に，妊娠・出産に関する包括的な支

援の一環として妊婦等に対し行うべきこと

として通知された(令和 3年子母発 0609第

1 号)．これにより，周産期医療・母子保

健に携わる専門職は，従来の出生前検査に

関する妊婦等への対応に大きな変化を要す

ることとなった． 

 同通知では，包括的な支援の担い手とし

て，産婦人科専門医のみならず，小児科・

臨床遺伝の専門医，助産師，保健師，看護

師，心理職，認定遺伝カウンセラー，社会

福祉関連職，ピアサポーターなどの多職種

を挙げている．そのため，出生前検査に関

する支援を専門領域とする遺伝医療専門職

(臨床遺伝専門医，遺伝看護専門看護師，

認定遺伝カウンセラー)以外の職種につい

ての教育・研修の機会が必要となった． 

 このうち，医師については，本研究班の

前身である「出生前診断実施時の遺伝カウ

ンセリング体制構築に関する研究」(研究

代表者 小西郁生，平成 29年度～令和元年

度)，および「出生前診断の提供等に係る

体制の構築に関する研究」(研究代表者 小

西郁生，令和 2年度～令和 4年度)におい

て，一般産婦人科医による適切な一次対応

に関する教育資材を開発したほか，出生前

検査認証制度等運営委員会の方針にあわせ

た，講義シリーズおよびロールプレイを両

輪とした研修プログラムを作成し，実施し

てきた． 

一方，医師以外の職種については，厚労省

令和 4 年度母子保健指導者養成研修の一環

として，都道府県・市区町村母子保健担当者

及び障害保健福祉担当者，および性と健康

の相談センター事業担当者等を対象に， 
「NIPT等の出生前検査に関する研修」が実

施されたが，単年度のみの実施であった．情

報提供のツールとしては，出生前検査認証

制度等運営委員会が，情報提供に使用する

ことのできるリーフレットの作成をしてい

るものの，その活用状況は不明である．上記

の研修以降，公的な体系だった教育・研修の

機会はなく，全妊婦に対して包括的な支援

の一環として出生前検査に関する支援を提

供するためには，医師以外を対象とした教

育・研修の機会を充実することが急務であ

る． 
そこで本研究グループでは，医師以外の

職種のうち，出生前検査に関する支援の主

たる役割を担うことが求められる保健師・

助産師における出生前検査に関する教育・

研修体制を構築することを目的とする．令

和 5 年度は，医師以外の職種における出生

前検査に関する教育・研修の現状と，実際の

支援現場における出生前検査に関する支援

の実情を調査し，次年度の以降に実施する

教育体制構築の方針を定めることを単年度

目標とした． 
 
Ｂ．研究方法 
 本グループに属する助産領域，母子保健

領域，遺伝看護領域の学会・団体関係者よ

り，助産師を対象にした出生前検査に関す

る教育・研修の実情について情報を集約し

た．保健師については，日本公衆衛生看護

学会学術集会で開催されたワークショップ

「自治体における母子保健活動と NIPT 等

の出生前検査の情報提供のあり方につい

て」において，「出生前検査に係る情報提

供を担う専門職の教育プログラム」に関す

るグループワークを実施し，出生前検査の

情報提供に関する実情と，教育プログラム

へのニーズを評価した．  
 
Ｃ．研究結果 
1．助産師 
助産師を対象とした体系だった教育・研

修の機会として，日本助産学会と日本遺伝

看護学会が令和 5 年度末に看護職対象に作

成した学習動画「妊婦さんに関わるすべて

の助産師・看護師・保健師のみなさまへ」

を提供している．本動画は，「出生前検査

に関する助産師の役割」「妊娠初期の妊婦

さんとの関わり」「妊娠初期の妊婦さんと

の関わり~改善編~」「出生前検査を受けた

妊婦さんとのかかわり」「出生前検査後の

フォローに関する解説」の 5 本からなり，

事例への助産師の関わりを題材として，出

生前検査に関連する事項が示されている． 
上記動画については，両学会の研究事業

として，動画に対する評価や，視聴者の出

生前検査に関する態度や支援の経験等のデ

ータが収集されており，調査結果は令和 6
年度に公表される予定である． 
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2．保健師 
 ワークショップには，自治体保健師を中

心に 43 名が参加した．現状では，自治体

窓口での出生前検査の情報提供は行われて

おらず，出生前検査認証制度等運営委員会

による自治体情報提供用リーフレットも活

用されていなかった．情報提供がなされて

いなかった理由として，妊婦への包括的な

支援の一環とされたことを知らなかった，

情報提供するだけの技能がない，保健師が

どこまで情報提供すればよいかがわからな

い，等があげられた．リーフレットが未活

用であったことについては，リーフレット

の存在自体を知らなかった，リーフレット

の内容について質問されても答えられな

い，等があげられた． 
 保健師に対する教育プログラムとして，

一般的な知識獲得を目標としたプログラム

の他，窓口対応・電話対応等の実業務を想

定したロールプレイ，多職種合同の研修が

挙げられた． 
教育プログラム以外の課題として，自地

域における出生前検査認証制度認定施設と

の連携体制が整備されていないこと，様々

な説明すべき事項があるなかで出生前検査

関連の情報提供に割ける時間が不足してい

ること等が挙げられた． 
 
Ｄ．考察 
助産師の教育・研修の機会は，今年度より

提供され始めており，今後の普及が望まれ

る．ただし，現状では動画教材の形式をとっ

ており，それらの教材によって身につけた

知識や態度を行動レベルにうつすための研

修の機会はない．出生前検査に関わる支援

は，単に情報提供にとどまらず，カウンセリ

ングマインドをもったカップルとのかかわ

りが求められる．医師を対象とした教育・研

修において講義とロールプレイが両輪とさ

れているように，助産師の教育・研修におい

てもロールプレイの導入がのぞましい．今

後の調査により明らかにされる出生前検査

にかんする助産師の態度や認識・支援の経

験の現状をもとに，臨床現場での実際の対

応スキルの向上をめざした教育・研修体制

の整備を目指す． 
保健師に対する体系だった教育・研修は，

現時点ではほとんど実施されていない状況

といえる．また，自治体における情報提供が

そもそも実施されていない現状も明らかと

なった．本研究と同時期に研究協力者らに

より実施された千葉県南部の保健師による

情報提供に関する調査においても，自治体

情報提供用リーフレットについて 8 割が認
知せず，実際に配布していた施設がなかっ

たことから，多くの自治体においても同様

の状況であることが危惧される(大髙ら．第

9回産婦人科遺伝子診療学会，2023)．一方，
大髙らは，保健師を対象にした出生前検査

に関する教育セミナーの満足度は高く，情

報提供を実施する自治体が増加したことも

報告しており，教育・研修の機会に対するニ

ーズと効果は高いことが期待される． 
保健師からのニーズとして，自治体保健

師が取るべき役割がわからないことがあげ

られたように，妊婦等への包括的な支援の

一環としての情報提供体制を検討するにあ

たっては，包括的支援に関わるそれぞれの

職種(主として，周産期医療施設の医師・助

産師，および自治体の保健師)の適切な役割
分担が必要である．それによって，妊婦等に

段階的・連続的な支援が提供と，個々の医療

職の負担の軽減が期待される． 
具体的な役割分担のデザインを図に示す．

まず，最初の支援の担い手として，自治体保

健師が，母子手帳交付時に，まずは出生前検

査が選択肢として存在することの認識をう

ながす情報提供をし，ニーズに応じて一次

施設での相談勧奨や，地域内連携・基幹施設

の案内をする．一次施設では，医師・助産師

が遺伝カウンセリングマインドを持って初

期対応し，必要に応じて連携・基幹施設の遺

伝医療専門職へとつなぐ．出生前検査を受

検し，陽性となった妊婦等の支援として，専

門職による遺伝カウンセリングや，急性期

および中・長期的なグリーフケアの体制を

整える． 
次年度以降は，このデザインに沿って，保

健師，助産師を対象とした情報提供に関す

る教育・研修を計画し実施する． 
 

Ｅ．結論 

 妊婦等への包括的な支援の一環としての

出生前検査の情報提供は，現状では十分に

なされているとはいえない．出生前検査に
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関する支援体制を充実させるためには，関

連職種の適切な役割分担と，質の高い教

育・研修機会の確保が必須である． 
 

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 

 

 

 
図 出生前検査に関する包括的支援のデザイン 
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令和５年度こども家庭科学研究費補助金 

成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業 

分担研究報告書 

 

出生前検査に関する情報提供体制、遺伝カウンセリング体制、 

支援体制の構築のための研究 

 

【第３グループ】出生前検査に関するエビデンス集積 

 

 

 

第 3 グループ研究分担者一覧（五十音順） 
左合 治彦  国立成育医療研究センター 遺伝診療センター     センター長 
佐々木愛子  国立成育医療研究センター 周産期・母性診療センター 産科医長 
白土なほ子  昭和大学 医学部産婦人科学講座           准教授 
関沢 明彦  昭和大学 医学部産婦人科学講座           教授 
西垣 昌和  国際医療福祉大学 大学院医療福祉学研究科      教授 
秦 健一郎  群馬大学 大学院 医学系研究科           教授 
増﨑 英明  佐世保市総合医療センター              理事長・院長 
増澤 祐子  聖路加国際大学 看護学研究科            准教授 
三宅 秀彦  お茶の水女子大学 基幹研究院            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  北海道大学病院臨床遺伝子診療部    教授 
山本 俊至  東京女子医科大学 医学部              教授 
吉橋 博史  東京都立小児総合医療センター 遺伝診療部 臨床遺伝科 部長 
 
研究協力者（五十音順） 
小崎健次郎  慶應義塾大学 医学部 臨床遺伝学センター          教授・センター長 

研究代表者 三宅 秀彦 お茶の水女子大学大学院 教授 
研究分担者（研究統括担当） 山田 崇弘 北海道大学病院 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 
研究分担者（代表補佐） 西垣 昌和 国際医療福祉大学大学院 教授 

研究要旨 
欧米で行われている微細欠失症候群や単一遺伝子疾患などを検査対象とした NIPTや胎

児の網羅的遺伝学的検査など、網羅的な出生前検査にどのように対応するかを検討する

ために、複雑化しつつある出生前検査の現状調査「出生前検査に関するエビデンス集

積」を文献調査と従来から実施されている出生前検査の現状調査として行った。 
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柴田 有花  北海道大学  北海道大学病院臨床遺伝子診療部    認定遺伝カウン

セラー 
福嶋（小池）佳菜子 国際医療保健福祉大学 大学院医療福祉学研究科  助教 
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Ａ．研究目的 
 本研究班全体の目的の下、第３グループ

においては、以下の目的で研究を推進して

きた。国内の出生前検査については、日本

医学会の出生前検査認証制度等運営委員会

（運営委員会）による NIPTの提供体制が

運用されているが、現在の欧米では、国内

の NIPT対象であるトリソミー症候群に留

まらず微細欠失症候群や単一遺伝子疾患な

どを検査対象とした NIPTや、胎児の網羅

的遺伝学的検査などの検討がなされてお

り、網羅的な出生前検査にどのように対応

するかは本邦における喫緊の課題である。

そこで、複雑化しつつある出生前検査の現

状調査、すなわち「出生前検査に関するエ

ビデンス集積」を行うことを本第３グルー

プの目的とした。   

本年度としての目標は以下とした。 

【令和 5年度】 

・出生前検査、特に網羅的手法を用いた検

査に対するエビデンスについて調査する。 

・従来行われている出生前検査の現状を把

握する。 

 
Ｂ．研究方法 
 本年度の目標に対して以下の計画・方法

で研究を推進した。 
【令和 5年度】 

・胎児を対象とした網羅的解析全般に関す

る臨床的妥当性および有用性を検討するた

めに、出生前検査のエビデンスについて文

献的調査を行う。 
・従来から実施されている出生前検査の現

状調査を行う（2023 年分を 2月以降に実

施して連結）。 
 
Ｃ．研究結果 
●出生前検査のエビデンスについての文献

的調査 
胎児を対象とした網羅的解析に関する海外

のガイドライン、海外の報告、国内で想定

される研究を整理して「NIPT を取り巻く

最近の海外の現状：検査の対象者と対象疾

患について」として 3つのトリソミー以外

の NIPT の臨床研究を行う場合の留意点に

ついて厚生科学審議会 NIPT 等の出生前

検査に関する専門委員会に「NIPT を取り

巻く 

最近の海外の現状〜検査の対象者と対象疾

患について」として報告した（添付資料 3-
1：第１回NIPT 等の出生前検査に関する

専門委員会（令和 5 年 5月 31 日）資料

3）。 
その要点は以下のとおりであった。 
3種の染色体トリソミー以外を対象とする

検査については下記のような特徴があり、 
分析的妥当性や臨床的妥当性が十分に確立

されていないため、その医学的意義を評価

する必要がある。同時に倫理的・社会的影

響等についても考慮して慎重に対応する必

要があり、まずは臨床研究としての実施が

推奨される。 
・遺伝カウンセリングは困難 
・頻度の低い疾患によって偽陽性が多くな

り、侵襲的検査が増える 
・Gold standardである確定的検査を確保

することは容易ではない 
●従来の出生前検査実施の現状調査 
以下のように従来から実施している出生前

検査の現状調査を行った。 
◯超音波マーカーのみを用いた検査： 
FMF の NT資格者リストから、医師名と

所属施設を検索し、送付先をリストアップ

して調査。 
◯羊水・CVS・血清マーカー： 
今まで同様、主要検査会社 4社に、メール

で依頼状とアンケート票を送付し、メール

で調査。 
 
Ｄ．考察 
 文献的調査から 3種の染色体トリソミー

以外を対象とする検査については、分析的

妥当性や臨床的妥当性が十分に確立されて

おらず、その医学的意義を評価する必要が

あると同時に倫理的・社会的影響等につい

ても考慮して慎重に対応する必要がある。

従って、まずは臨床研究としての実施が推

奨される。また、従来の出生前検査実施の

現状調査については検討中であるが、従前

のように正確な現状認識のもとに出生前検

査と遺伝カウンセリングの提供体制を構築

してゆく必要がある。 
 

Ｅ．結論 

 網羅的手法を用いた検査については、ま

ずは臨床研究としての実施が推奨される。
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出生前検査と遺伝カウンセリングの提供体

制構築は、現在調査を進めている従来から

実施されている出生前検査の現状調査に基

づいて行われることが重要である。 
 

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 

 
 



NIPTを取り巻く
最近の海外の現状

こども科研 三宅班

「出生前検査に関する情報提供体制、遺伝カウンセリング体制、支援体制の
構築のための研究」

山田崇弘、柴田有花、関沢明彦、山田重人、西垣昌和、三宅秀彦

1

検査の対象者と対象疾患について

2023/5/31

第１回NIPT等の出生前検査に関する専門委員会 資料
３令和５年５月31日添付資料3-1



本邦の現状

●NIPTの対象者

NIPTが受検の選択肢となる妊婦は、従来本検査の対象となる疾患の発生頻度が
高くなる以下の状態である。

・ 高年齢の妊婦
・ 母体血清マーカー検査で、胎児が染色体数的異常を有する可能性が示唆された妊婦
・ 染色体数的異常を有する児を妊娠した既往のある妊婦
・ 両親のいずれかが均衡型ロバートソン転座を有していて、胎児が13トリソミーまたは21トリソミーとなる可能

性が示唆される妊婦
・ 胎児超音波検査で、胎児が染色体数的異常を有する可能性が示唆された妊婦

※ただし、対象疾患の発生頻度によらず、適切な遺伝カウンセリングを実施しても胎児の染色体数的異常
に対する不安が解消されない妊婦については、十分な情報提供や支援を行った上で受検に関する本人
の意思決定が尊重されるべきである。

NIPT等の出生前検査に関する情報提供及び施設
（医療機関・検査分析機関）認証の指針, 2022

日本医学会／出生前検査認証制度等運営委員会

日本医学会／出生前検査認証精度等運営委員会. 2022 <chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://jams-prenatal.jp/file/2_2.pdf>.
2



本邦の現状

●NIPTの対象疾患

本指針に基づくNIPTの対象は、
13トリソミー、18トリソミー、21トリソミーとする。

※これら3疾患以外の疾患については、分析的妥当性や臨床的妥当性が
現時点で十分に確立されていない。‥臨床応用にあたっては慎重な
対応が必要である。

NIPT等の出生前検査に関する情報提供及び施設
（医療機関・検査分析機関）認証の指針, 2022

日本医学会／出生前検査認証制度等運営委員会

日本医学会／出生前検査認証精度等運営委員会. 2022 <chrome-extension://efaidnbmnnnibpcajpcglclefindmkaj/https://jams-prenatal.jp/file/2_2.pdf>.
3



海外における指針・ガイドライン

ISPD（国際出生前診断学会）, 2023

対象
者

全妊婦
◎

→公的補助・費用対効果分析・ヘルスケアシステム・社会的/文化的/
法的な違いから、国や地域により状況が異なることが配慮される。

ハイリスク
妊婦

双胎
○

→双胎の判定保留率：3.6 (1.6-13.2)%、再検査成功率：50 (14.3-83.3)%

対象
疾患

13/18/21
トリソミー

◎

性染色体
異数性

◎
→精度は担保されるが、実施においては社会的/文化的/法的な違いが

配慮される。

CNV
染色体微細
欠失/重複

×
→22q11.2症候群を含め臨床的有用性に関するデータ不十分であり、

一般集団に対する日常的な使用は推奨されない。

他の常染色体
異数性

×
→臨床的有用性に関するデータ不十分であり、
一般集団に対する日常的な使用は推奨されない

Hui L, et al. Prenat Diagn. 2023;10.1002/pd.6357. Palomaki GE, et al. Prenat Diagn. 2021;41(10):1222-1232. 

◎：強く推奨 ○：推奨
△：保留 ×：推奨しない

CNV:コピー数変化 4



海外における指針・ガイドライン ―北米―

Dungan JS, et al. Genet Med. 2023;25(2):100336. doi:10.1016/j.gim.2022.11.004
American College of Obstetricians and Gynecologists’ Committee on Practice Bulletins—Obstetrics; Obstet Gynecol. 2020;136(4):e48-e69. 
Audibert F, De Bie I, Johnson JA, et al. J Obstet Gynaecol Can. 2017;39(9):805-817.

アメリカ

ACMG,2022

アメリカ

ACOG,2020

カナダ

SOGC-CCMG,2017

対
象
者

全妊婦 ◎ ◎ ×
→多くの地域で財政的に不可能

ハイリスク
妊婦

○
→従来の非確定的検査で陽性

双胎 ◎ ○ ○

対
象
疾
患

13/18/21
トリソミー ◎ ◎ ◎

性染色体
異数性 ◎ ○ ○

CNV
染色体微細
欠失/重複

○（22q11.2欠失症候群）

×（網羅的解析）
→精度が未確立

→稀少疾患では臨床的検証が困難

×（網羅的解析）
→精度が未確立

×

他の常染色体
異数性

×
→臨床的有用性が低い

×
→非モザイク例：臨床的有用

性が低い
→モザイク例：精度が未確立

言及なし

その他 胎児の性別判定
・胎児の性別判定
・Rh式血液型不適合妊娠
・父親由来の常染色体遺伝性疾患

◎：強く推奨 ○：推奨
△：保留 ×：推奨しない

5



イギリス

NHS England,
2021

ドイツ

G-BA,2019

イタリア

NHS,2015

オランダ
※臨床研究の報告

(TRIDERNT-2), 2019

対
象
者

全妊婦 言及なし ◎

ハイリスク
妊婦

◎
→従来の非確定的検査
で陽性(1/150≦）

◎
→統計的に対象疾患の

可能性が高い
（詳細の言及はなし）

言及なし

双胎 ◎ 言及なし ◎
◎

→Vanishing twin,DD双胎
は除外

対
象
疾
患

13/18/21
トリソミー ◎ ◎ ◎ ◎

性染色体
異数性 × 言及なし △

→精度が未確立
×

CNV
染色体微細
欠失/重複

× 言及なし △
→精度が未確立

△
→精度が未確立

他の常染色体
異数性 × 言及なし 言及なし △

→精度が未確立

その他 単一遺伝子疾患

海外における指針・ガイドライン ―欧州―

National Health Service England, 2021. < https://www.nhs.uk/pregnancy/your-pregnancy-care/screening-for-downs-edwards-pataus-syndrome/ (2023/5/11アクセス)> 
Gemeinsamer Bundesausschuss, 2019. <https://www.g-ba.de/downloads/40-268-5640/2019-03-22_Einleitung-SN_NiPT_Beschlussentwurf_TrG_WZ.pdf (2023/5/11アクセス)>
Ministry of Health, 2015.<http://www.quadernidellasalute.it/imgs/C_17_pubblicazioni_2438_allegato.pdf (2023/5/11アクセス)> 

van der Meij KRM, et al. Am J Hum Genet. 2019;105(6):1091-1101.

◎：強く推奨 ○：推奨
△：保留 ×：推奨しない

6

https://www.g-ba.de/downloads/40-268-5640/2019-03-22_Einleitung-SN_NiPT_Beschlussentwurf_TrG_WZ.pdf%20(2023/5/11アクセス)


海外における指針・ガイドライン ―アジア―
中国

NHC,2016

韓国
KSMFM,2021

対
象
者

全妊婦 ○
→費用対効果からハイリスク妊婦が優先

ハイリスク
妊婦

◎
→従来の非確定的検査で陽性

◎

双胎 ◎
×

→単胎と比較し判定保留率が高く、
性能が劣る

対
象
疾
患

13/18/21
トリソミー

不明 ◎

性染色体
異数性

不明 ◎

CNV
染色体微細
欠失/重複

不明 ×
→陽性的中率が低く実用的でない

他の常染色体
異数性

不明 言及なし

その他

Shang W et al. BMJ Open. 2021;11(7):e046582.
Chen YS et al. Reproductive and Developmental Medicine. 2020; 4(3):163-168.
Choe SA et al. J Korean Med Sci. 2021; 36(4):e27.

◎：強く推奨 ○：推奨
△：保留 ×：推奨しない

7



8

海外の動向 ー対象者ー

海外の動向 ー対象疾患ー

①性染色体異数性疾患

②CNV・微細欠失疾患

③他の常染色体異数性疾患

④その他

〜 単一遺伝子疾患



海外の動向 ー対象者ー

van der Meij KRM, et al. Am J Hum Genet. 2019;105(6):1091-1101. 

例：オランダ※の場合 ※国のシステムとしてNIPTを実施

TRIDENT試験(2014年〜)：初期コンバインド検査でハイリスク（≧1/200）また
は既往歴のある妊婦が対象

TRIDENT-2試験(2017年〜) ：全ての妊婦が対象

全妊婦〜ハイリスク妊婦に限定まで、国により方針が様々である。

RATs: 稀な常染色体トリソミー SAs: 構造異常

一般集団を対象とした場合、特にRATsでは陽性的中率が低下する
→不必要な羊水穿刺が増える

陽性率
4.61%

陽性率
0.84%

9

高リスク群 低〜中リスク群



①性染色体異数性疾患

②CNV・微細欠失疾患

③他の常染色体異数性疾患

④その他

〜 単一遺伝子疾患

海外の動向 ー対象疾患ー

ゲノムワイド解析

10



海外の動向 ー対象疾患ー

Steffensen EH, et al. Prenat Diagn. 2023;43(2):144-155.

対象：アジア／オーストラリア／欧米の胎児医学または臨床遺伝専門家
方法：メールによる質問紙調査

対象 国

13/18/21

イギリス
フランス
オランダ

ポルトガル
ノルウェー
スウェーデン

オーストリア
スロバキア

中国
南オーストラリア

13/18/21
性染色体

スペイン
ポルトガル
ドイツ
イタリア
チェコ

スイス
ラトビア
リトアニア
デンマーク

スウェーデン
フィンランド
アイスランド
モンテネグロ
イスラエル

アメリカ合衆国
北東/南東/西オーストラリア

タイ

13/18/21
一部の微細欠失

西オーストラリア

13/18/21
一部の微細欠失
性染色体

スペイン
スイス

リトアニア
ベラルーシ

クロアチア
アルバニア
ギリシャ
キプロス

リトアニア
セルビア
ロシア

アメリカ合衆国
中国・香港
シンガポール

西オーストラリア

13/18/21
ゲノムワイド

オランダ

13/18/21
性染色体

ゲノムワイド

ベルギー
ハンガリー
スイス

アメリカ合衆国
南東/西/南オーストラリア

※同国でも地域により対象が異なる場合がある。

①性染色体異数性疾患

性染色体を対象としている国は比較的多く存在する。
11



海外の動向 ー対象疾患ー

Steffensen EH, et al. Prenat Diagn. 
2023;43(2):144-155.

NIPTを受検する妊婦の割合

＜10% 10-24% 25-49% 50-75% ＞75%

性
染
色
体
結
果
を
希
望
す
る
妊
婦
の
割
合

＜10%

イギリス ラトビア
チェコ スロバキア
デンマーク イスラエル
フィンランド ロシア
スウェーデン
アイスランド

フランス
ノルウェー
ベラルーシ
ギリシャ

オランダ

10-24%

ポルトガル リトアニア
ハンガリー キプロス
スイス タイ
エストニア

中国
タスマニア

25-49%

スペイン
セルビア

シンガポール
南/西オーストラリア

イタリア

50-75%

ドイツ
アルバニア
クロアチア

南東オーストラリア

＞75%
ベルギー
香港

NIPTを受検する妊婦の割合が多い国ほど、性染色体結果を希望する割合も多い。

①性染色体異数性疾患
対象：アジア／オーストラリア／欧米の胎児医学または臨床遺伝専門家
方法：メールによる質問紙調査

12



海外の動向 ー対象疾患ー

対象：1992-2021年に報告された22q11.2症候群の出生前検査に関する文献
方法：システマティック・レビュー
結果：3報が該当

②CNV・微細欠失疾患（22q11.2症候群※）

Blagowidow N, et al. Genes(Basel). 2023;14(1):160. 

※再発率を検討する上では、母親の染色体情報を含めて精査することが必要である。

A.

B.

C.

A. 一般集団（有病率1/1,542）
B. 一般集団（有病率1/1,118）
C. 胎児超音波検査によって心奇形が認められたハイリスク集団 (有病率 1/16)*

感度：69.6%-100%

※一般頻度：1/4,000-5,000人

13
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海外の動向 ー対象疾患ー

対象：侵襲的検査により核型分析またはマイクロアレイを実施し、ACAsが明らかになった
42例およびコントロール集団150例（CPM2例含）（フランス）

方法：侵襲的検査およびゲノムワイドなNIPTの結果をふまえた精度の検討
結果：7Mb以上の染色体不均衡型転座の場合、不均衡型転座の感度は約85%

Kleinfinger P, et al. J Clin Med. 2020;9(8):2466. 

ACAs: SUAsまたはRATs SUAs: 不均衡型転座 RATs: 稀な常染色体トリソミー

感度：88.1%
特異度：99.32%
※偽陽性はCPM

によるもの

②CNV・微細欠失疾患

【不均衡型転座のみの場合】

感度：
・欠失： 84.6%
・重複： 85.7%
・中間部欠失：100%
・端部欠失：77.8%

→端部欠失だと感度が下がる??

【不均衡型転座+常染色体トリソミーの場合】

感度：88.1% 感度：85%

14



海外の動向 ー対象疾患ー

Kleinfinger P, et al. J Clin Med. 2020;9(8):2466. 

Group1

T8,9,22 胎児の表現型に関連する

T14,15 UPDの可能性がある

T16 妊娠経過の異常と関連がある

T12 Pallister-Killian症候群と関連がある

Group2 T3,7 頻繁に胎盤限局的に起こる

Group3
上記
以外

胎盤限局的に起こる
モザイク型の場合に表現型に影響しない

対象：その他の非確定的検査結果や既往歴/両親のロバートソン転座のために
一般的なNIPTを実施した妊婦3,097例（フランス）

方法：追加でゲノムワイドなNIPTを実施（※結果の返却や染色体検査は未実施）
結果：陽性率はACAs 1.2% (36/3,007例)、SUAs 0.3% (10/3,007例)

ACAs: SUAsまたはRATs SUAs: 不均衡型転座 RATs: 稀な常染色体トリソミー MSS: 母体血清マーカー

【背景別】

②CNV・微細欠失疾患

→MSSのリスクが高いかつ超音波所見の正常の集団に
対し、SUAs＋Group1のみ推奨する。

※超音波所見がある場合は、感度が高くないことから侵襲的検査（マイ
クロアレイ検査）を推奨

陽性率
ACAs:1.2%

SUAs: 
0.3%

陽性率
右記集団の場合: 0.33%

※MSS (Maternal serum screenings)
一般的には、T21/18/13を対象とした非確定的検査で、フラ
ンスではMSSが1/50〜1/1000の場合にNIPTが実施
される。MSS（PAPP-A/β-hCGのMoM値）がハイリスク
の場合は、ACAsのリスクも高いことが報告されている。※

15



海外の動向 ー対象疾患ー

②CNV・微細欠失疾患

海外検査会社 (Sequenom)での臨床実績
※CNVは7Mb以上の大きさに限定して報告される

陽性率
全体：4.7% (4,121/86,902例)
CNV：0.56% (490/86,902例)

490例

490例中

真陽性 168例

234例で胎児または新生児の
染色体情報を収集

陽性的中率：71.8%

Rafalko J, et al. Genet Med. 2021;23(10):1847-53. 
16



【研究課題】

母体血胎児全染色体領域ゲノム量的検査

【対象者】

胎児超音波所見などで胎児疾患が疑われる場合

【検査後の対応】

・陽性または判定保留の場合に羊水検査を施行し、染色体or遺伝
学的検査を実施する。

・出生後調査を実施する。

想定される研究

→他施設共同研究によりデータを蓄積し、精度を評価する。

17



③他の常染色体異数性疾患 (Rare Autosomal Aneuploidies: RAAs)

海外の動向 ー対象疾患ー

Mossfield T, et al. Front Genet. 2022;13:975987. 

対象：ゲノムワイドなNIPTにより、RAAsが疑われた109例
方法：染色体結果（羊水検査／絨毛検査／POC）および妊娠帰結の検討

【RAAsが疑われた109例の内訳】※T13/18/21は除く

RAAs: 稀な常染色体異数性

平均年齢 36.1y

受検理由 N (%)

母体年齢 64 (58.7%)

超音波所見 3 (2.8%)

家族歴 2 (1.8%)

上記の
複数に該当

5 (4.6%)

本人の希望 35 (32.1%)

【妊婦背景】

18



③他の常染色体異数性疾患 (Rare Autosomal Aneuploidies: RAAs)

海外の動向 ー対象疾患ー

Mossfield T, et al. Front Genet. 2022;13:975987. 

16トリソミーが4名で検出

【染色体結果】 【妊娠帰結】

胎児 胎盤

出生率：69％

10                                 5

対象：ゲノムワイドなNIPTにより、RAAsが疑われた109例
方法：染色体結果（羊水検査／絨毛検査／POC）および妊娠帰結の検討
結果：胎児RAAsの陽性的中率は13.9%(10/72例)であった。

胎児と胎盤の両方を実施：6例

胎児と胎盤の両方にRAAsを認めた症例は
存在しなかった。

真陽性 偽陽性

真陽性 偽陽性 真陽性 偽陽性

T14/22

T7/10/15/16

陽性的中率
13.9%

NIPT結果 染色体結果 妊娠経過 児の表現型

T16
UPD16
母由来

妊娠高血圧腎症
早産(27-32w)
→IUGR適応

口蓋裂

T20 モザイク 異常なし 異常なし
19



海外の動向 ー対象疾患ー

対象：オランダの臨床研究(TRIDENT-2)に参加しゲノムワイドNIPTを実施した妊婦
のうち、RAAsが疑われた196例（全体の0.18%）

方法：染色体検査（羊水検査／絨毛検査／胎盤／出生後母体血）
結果：胎児RAAsの陽性的中率は。 7.7%(15/196名)であった。

③他の常染色体異数性疾患 (Rare Autosomal Aneuploidies: RAAs)

van Prooyen Schuurman L, et al. Am J Hum Genet. 2022;109(6):1140-1152. 

7トリソミーでCPMが多い

常染色体異数性のCPMは、妊娠経過に有害な影響を起こす場合がある（特にT16）

→CPMの検出は、妊娠管理を実施する上で有益な情報になる??

陽性的中率
7.7%

20



国内の動向

対象：胎児に-2.0SD以上のFGRを認める妊婦40例
方法：ゲノムワイドなNIPTを実施し、陽性の場合に胎児および胎盤の染色体検査で確認

した。
結果：胎盤の陽性的中率は80%(4/5例)であった。

Miyagami K, et al. Reprod Sci. 2022;29(3):896-903. 

CPMは、重度なFGRの約10%を占める。
胎盤中の異常細胞割合が多いほど胎盤機能障害やFGRが重症化する傾向がある。

陽性率
12.5%

(5/40例)

胎盤の陽性的中率：80%(4/5例)

21



【研究課題】

高度胎児発育遅延（FGR）症例に対するNIPTによる胎盤限局性モ
ザイク（CPM）の検索

【対象者】

・妊娠30週以前に原因不明のFGRを認める症例

・体外受精による妊娠10週以前にFGRを認めていた症例

・週数は妊娠22週以降

【検査後の対応】

・分娩後に胎盤より複数箇所より検体を採取し、染色体検査を実施
する。

・分娩中の羊水検査も検討する。

想定される研究

→他施設共同研究によりデータを蓄積し、有効性を評価する。
22



海外の動向 ー対象疾患ー

④その他（単一遺伝子疾患）

【遺伝子疾患に対するcfDNAを用いた研究の歴史】

1998 PCR法により胎児由来成分が母体血漿/血漿中cfDNAの3-6%を占める
ことを発見

1998 RhD陰性妊婦のRhD遺伝子型判定を実施

2000 胎児の性別判定を実施

胎児の単一遺伝子疾患判定を実施 （軟骨無形成症）

2010 両親と胎児のSNP法を利用し、胎児のゲノムワイド解析を実施

父親由来：シークエンス解析で判定

母親由来：ハプロタイプ解析で判定

2012 母親由来・突然変異の場合にもシークエンス解析が活用

2016 ゲノムワイドなシークエンス解析の発展

2019 両親由来（劣性疾患）・Indelの場合にもシークエンス解析が活用

一般集団をターゲットとする単一遺伝子疾患を対象とした商業ベースの出生
前検査が開始

Samura O, et al. J Obstet Gynaecol Res. 2017;43(8):1245-1255. Rabinowitz T, Shomron N. Comput Struct Biotechnol J. 2020;18:2463-2470. 
23



海外の動向 ー対象疾患ー

④その他（単一遺伝子疾患）

Mohan P, et al. Ultrasound Obstet Gynecol. 
2022;59(1):33-39. 

対象：2017/4-2019/11に30遺伝子を対象にNIPTを実施した妊婦2,208例
方法：NIPT後に確定的検査（出生前または出生後）を推奨し、精度を確認
結果：遺伝情報が確認された症例では偽陽性・偽陰性は認められなかった。

→対象は家族歴または超音波所見あり症例に限定すべきか。

【受検理由】

【受検週数】

陽性率
家族歴：15.2%

超音波所見：19.3%

陽性率
全体：5.7%

→妊娠後管理を前提に妊娠中/後期に受検する症例が多い。
24



海外の動向 ー対象疾患ー

④その他（単一遺伝子疾患） 商業ベースの検査例 (natera)

natera HP <https://www.natera.com/resource-library/vistara/vistara-non-invasive-prenatal-screen-list>

常染色体優性遺伝またはX連鎖優性遺伝形式をとる
25疾患30遺伝子が対象 25



海外の動向 ー対象疾患ー

④その他（単一遺伝子疾患） 商業ベースの検査項目 (eurofins)

現在は特定の遺伝子を対象とした解析のみが臨床応用されている。
データの蓄積により、将来的にはより網羅的な遺伝子解析が登場する可能性がある。

eurofins HP <https://cdnmedia.eurofins.com/Microsites/media/1880/gs-brochure-web.pdf>

常染色体劣性遺伝形式をとる頻度の
高い5疾患5遺伝子が対象

重症度が高い（突然変異が予想され
る）25疾患44遺伝子が対象

上記2検査を網羅
30疾患49遺伝子が対象

26



重要なこと
3種の染色体トリソミー以外を対象とする検査については分析的妥当性や臨床的
妥当性が十分に確立され ていないため、その医学的意義を評価する必要がある。
同時に倫理的・社会的影響等についても考慮して 慎重に対応する必要かあ゙り、ま
すば臨床研究としての実施か推゙奨される。

• 遺伝カウンセリングは困難

検出される 疾患は多様であり、表現型の推定が困難なことも多く、十分な情報
に基づく自律的な意思決定は容易ではない。

• 頻度の低い疾患によって偽陽性が多くなり、侵襲的検査が増える

出生頻度が低い疾患であっても偽陽性は一定頻度で出現し、多くの疾患を対
象とすることで検査全体での陽性率は上昇することになる。本検査の目的の一
つは不必要な侵襲的検査を削減することにあるが、対象疾患を増やすことで偽
陽性が増加し、結果的に侵襲的検査が増加することにもなりかねない。

• Gold standardである確定的検査を確保することは容易ではない

これら検 査を実施する場合においては、異常所見が見つかった場合に確定検
査する方法が確保されている必要があり、 特に、単一遺伝子疾患において留意
する必要がある。

27

日本産科婦人科学会周産期委員会報告
非侵襲性出生前遺伝学的検査(Non-Invasive Prenatal genetic Testing: NIPT)の実施時の留意点
https://www.jsog.or.jp/news/pdf/NIPT_202301.pdf
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御清聴いただきありがとうございました
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令和５年度こども家庭科学研究費補助金 

成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業 

分担研究報告書 

 

出生前検査に関する情報提供体制、遺伝カウンセリング体制、 

支援体制の構築のための研究 

 

【第４グループ】倫理的・社会的課題の検討 

 

 

第 4 グループ研究分担者一覧（五十音順） 
江川真希子  東京医科歯科大学 血管代謝探索講座 寄附研究部門  准教授 
倉橋 浩樹  藤田医科大学医科学研究センター・分子遺伝学研究部門 教授 
小西 郁生  京都大学 大学院医学研究科             名誉教授 
小林 朋子  東北大学 東北メディカル・メガバンク機構      准教授 
佐村  修  東京慈恵会医科大学 医学部 産婦人科教室      教授 
白土なほ子  昭和大学 医学部産婦人科学講座           准教授 
竹内 千仙  東京慈恵会医科大学 医学部 遺伝診療部       講師 
西垣 昌和  国際医療福祉大学 大学院医療福祉学研究科      教授 
三上 幹男  東海大学 医学部専門診療学系            教授 
三宅 秀彦  お茶の水女子大学 基幹研究院            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  北海道大学病院臨床遺伝子診療部    教授 
吉田 雅幸  東京医科歯科大学統合研究機構生命倫理研究センター センター長・教授 
 

研究代表者（研究統括担当） 三宅 秀彦 お茶の水女子大学大学院 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 
研究分担者（代表補佐） 西垣 昌和 国際医療福祉大学大学院 教授 
研究分担者（代表補佐） 山田 崇弘 北海道大学病院 教授 

研究要旨 
本邦において NIPT は、実施条件が整備され、13、18、21 トリソミーを対象とする

が、海外では性染色体異数性、染色体微細欠失症候群などを対象とした NIPTが行われ

ている例もあり、実施が可能な状況となっている。しかしながら、これらの網羅的解析

による NIPT は、検査対象となる疾患の多様性が高く、臨床的有用性や臨床的妥当性の

評価も多様であり、倫理・法的・社会的課題についての十分な検討が求められる。 
R5 年度は小児科を基盤とする臨床遺伝専門医を対象にアンケート調査を実施し、網羅

的方法を用いた NIPTを、ローリスク群を含めて妊婦全体に対して実施することは、検

査精度の限界と解釈の困難さという医学的課題があることに加え、社会的にも、優生思

想の助長や生存可能性のある胎児への危害をもたらす可能性があることが示唆された。 
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Ａ．研究目的 
 現在わが国で行われている非侵襲性出生

前遺伝学的検査（Non Invasive Prenatal 

genetic Testing: NIPT）に対しては、日

本医学会の出生前検査認証制度等運営委員

会が実施医療機関や検査分析機関の認証を

行っており、「NIPT等の出生前検査に関す

る情報提供及び施設（医療機関・検査分析

機関）認証の指針」が定められている。日

本医学会が認証した医療機関においては、

上記指針のもとに NIPTが運用されてお

り、検査の対象疾患は 13、18、21トリソ

ミーに限定され、NIPTはマススクリーニ

ング検査として一律に実施されるものでは

なく、選択肢の一つであることが明示され

ている。 

海外における NIPTは、それぞれの国の関

連学会の指針・ガイドライン、あるいは法

のもとに実施されているが、実施体制、対

象者、対象疾患ともに国ごとに異なってい

る。検査対象についても、全妊婦〜ハイリ

スク妊婦に限定など、国により方針が様々

であり、性染色体異数性、染色体微細欠失

症候群などを対象とした NIPTが行われて

いる国もある。また、本邦でも認証施設以

外の施設においては、13、18、21トリソ

ミー以外の NIPTが行われ、常染色体異数

性、性染色体異数性、微細欠失・重複に加

え、単一遺伝子変異を対象とした NIPTが

行われているとの報告もある。しかしなが

ら、これらの網羅的解析による NIPTは、

検査対象となる疾患の多様性が高く、臨床

的有用性や臨床的妥当性の評価も多様とな

るため、対象となる疾患の臨床的特徴や検

査対象者の状況についての個別の検討が必

要と考えられる。さらに、これらの検査に

関する事項を理解した上で倫理・法的・社

会的課題についての十分な検討が求められ

る。 

そこで、網羅的な出生前遺伝学的検査に

おける情報提供や遺伝カウンセリング体制

の倫理的課題について検討するために、小

児期発症の遺伝性疾患の診療を担当する小

児科を基本領域とする臨床遺伝専門医を対

象に、網羅的解析による出生前遺伝学的検

査の実施に関する倫理的事項に対する意見

を聴取することとした。あわせて当事者に

対する意見聴取の検討を行うこととした。 

Ｂ．研究方法 
1. 小児科を基盤領域とする臨床遺伝専門医

を対象としたアンケート調査 
 
a. 対象および方法 

1) 研究対象者の選定方針 

対象は、小児科を基本領域とする臨床遺伝

専門医とした。連絡先は、臨床遺伝専門医

制度委員会に依頼し名簿提供を受けた。提

供された名簿より 468名が対象となった。 

 

2) 研究方法 

研究デザインとして、無記名自記式の質

問紙調査による横断的観察研究を選択し

た。 

上記の小児科を基本領域とする臨床遺伝専

門医を対象に、臨床遺伝専門医制度委員会

より提供された名簿をもとに郵送にて質問

紙票を送付し、ウエブのアンケートツール

である SurveyMonkey®での回答とした。回

答期間は、2024年 2月 28日から 2024年 3

月 19日までの回答を有効とした。 

 質問紙票の作成は、研究者間で議論の上

で原案を作成し、研究班内での試験回答を

経て、最終的な質問紙票を決定した。質問

紙の構成として、回答者の属性、網羅的解

析の NIPTの対象となりうる疾患の条件、

網羅的解析による NIPTの対象となる妊婦/

カップルの条件、児の疾患発症リスクが特

に高くない妊婦を対象とした網羅的 NIPT

の対象疾患、児の疾患発症リスクが高い妊

婦を対象とした網羅的 NIPTの対象疾患、

および網羅的解析を出生前遺伝学的検査に

応用することについての倫理的課題とし

た。今回の質問紙票調査において、「網羅

的解析による NIPT」について、染色体の

数的異常の検出に限定せず、エクソーム解

析などのゲノム配列に対する検査も含むこ

とと定義した。また、質問紙票調査にあた

り、参考資料として日本医学会の出生前検

査認証制度等運営委員会の指針を添付し

た。 

研究参加への同意については、質問紙票

の冒頭に研究への同意の項目を設定し、電

磁的方法にて明示的な同意が得られた場合

のみ解析対象とした。本研究は、無記名自

記式の質問紙調査であるため、研究参加の

可否によって研究対象者に不利益を被るこ
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とはないが、同意は撤回できないため、研

究説明書にその旨を記載した。また、研究

説明書には、個人情報保護のため、研究対

象者および患者や遺伝カウンセリングのク

ライエントなどの個人情報を回答に入力し

ないよう注意喚起した。なお、二次利用及

び他研究機関への提供は行わないことも明

記した。 

結果解析は、選択項目は単純集計、自由

記載は内容分析を行い、さらに統計的な解

析を行う方針とした。 

 

3) 研究における倫理的配慮 

本研究は、専門家を対象とした意見聴取

であり、省庁などの発出した公的な研究倫

理指針の範疇にあたらないが、国立大学法

人お茶の水女子大学研究倫理指針にしたが

い、国立大学法人お茶の水女子大学人文社

会科学研究の倫理審査委員会の承認を受け

た（承認番号 2023-161）。 

 
 
2. 当事者を対象とした調査 
 
 当事者を対象とした研究について、研究実

施における倫理課題について検討し、実施

方法について検討し、研究の準備を行った。 
 
 
Ｃ．研究結果 
1. 小児科を基盤領域とする臨床遺伝専門医

を対象としたアンケート調査 
 
486名に質問紙票を郵送し、28通が不達と

なった。期間内の回答が 178 件あり、うち

回答が不完全であった 4件を除外し、計 174

件を解析対象とした（回答率 35.8%）。 

 

回答者の属性は以下のとおりである。性別

は、男性 88名（56.3%）、女性 73名（42.0%）、

その他 3名（1.7%）であった。年代として、

30歳代 7名（4.0%）、40歳代 86名（49.4%）、

50歳代 53名（30.5%）、60歳代 21名（12.1%）、

70歳代以上 7名（4.0%）であった。日本小

児科学会の出生前コンサルト小児科医につ

いては、70 名（40.2%）が保有し、104 名

（59.8%）が非保有であった。勤務先として

は、大学病院 72名（41.4%）、大学病院以外

の総合病院 84名（48.3%）、開業医 6名（3.4%）、

その他 12名（6.9%）であった。日常の診療

において、小児科診療と遺伝診療のどちら

の割合が多いかを尋ねたところ、小児科診

療が多いとしたものが 132 名（75.9%）、遺

伝診療が 26 名（14.9%）、同程度が 11 名

（6.3%）、診療には関わっていないという回

答が 5 名（2.9%）であった。日常的に、出

生前遺伝学的検査の遺伝カウンセリングに

関わることはあるかの質問に対しては、「あ

り」が 76名（43.7%）、「なし」が 98名（56.3%）

であった。 

 

網羅的解析の NIPT の対象となりうる疾患

の条件として、どのような事項が重要と考

えられるかについて 5段階の Likertスケー

ルで質問を行ったところ、以下のような回

答が得られた。「重篤な症状があること」に

ついては、重要である 152 名（87.4%）、や

や重要である 14名(8.0%)、どちらともいえ

ない 7名（4.0%）、あまり重要ではない１名

（0.6%）、重要ではない 0名（0%）であった。

「疾患の発症様式や自然歴が明らかとなっ

ていること」については、重要である 137名

（78.7%）、やや重要である 26 名(14.9%)、

どちらともいえない 9名（5.2%）、あまり重

要ではない 2名（1.1%）、重要ではない 0（0%）

であった。「浸透率が高いこと」については、

重要である 125 名（71.8%）、やや重要であ

る 28名(16.1%)、どちらともいえない 16名

（9.2%）、あまり重要ではない 5名（2.9%）、

重要ではない 0（0%）であった。 

「疾患の診断法が確立されていること」に

ついては、重要である 139 名（79.9%）、や

や重要である 16名(9.2%)、どちらともいえ

ない 12 名（6.9%）、あまり重要ではない 5

名（2.9%）、重要ではない 2（1.1%）であっ

た。「原因に対する治療法があること」につ

いては、重要である 56名（32.2%）、やや重

要である 33 名(19.0%)、どちらともいえな

い 49 名（28.2%）、あまり重要ではない 20

名（11.5%）、重要ではない 16名（9.2%）で

あった。「原因に対する治療法がないこと」

については、重要である 56名（32.2%）、や

や重要である 30 名(17.2%)、どちらともい

えない 54名（31.0%）、あまり重要ではない

18名（10.3%）、重要ではない 16名（9.2%）

であった。その他の網羅的解析の NIPTの対
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象となりうる疾患の条件について自由記載

で尋ねたところ、概要ではあるが、「出生前

診断とそれに関わるケアや治療」、「診断精

度」、「遺伝学的特徴」などが記載されてい

た。 

 

網羅的解析による NIPT の対象となる妊婦

/カップルの条件として、どのような事項が

考えられられるか尋ねたところ、以下の様

な回答があった。「高年齢の妊婦」について

は、対象となる 69名（39.7%）、やや対象と

なる 50名（28.7%）、どちらともいえない 35

名（20.1%）、あまり対象とならない 8 名

（4.6%）、対象ではない 12 名（6.9%）であ

った。「母体血清マーカー検査で、胎児が先

天異常を有する可能性が示唆された妊婦」

については、対象となる 83名（47.7%）、や

や対象となる 48名（27.6%）、どちらともい

えない 22名（12.6%）、あまり対象とならな

い 10名（5.7%）、対象ではない 11名（6.3%）

であった。「胎児超音波検査で、胎児が先天

異常を有する可能性が示唆された妊婦」に

ついては、対象となる 99名（56.9%）、やや

対象となる 51名（29.3%）、どちらともいえ

ない 18名（10.3%）、あまり対象とならない

2名（1.1%）、対象ではない 4名（2.3%）で

あった。「先天異常、あるいは先天性疾患を

有する児を妊娠した既往のある妊婦」につ

いては、対象となる 88名（50.6%）、やや対

象となる 53名（30.5%）、どちらともいえな

い 24名（13.8%）、あまり対象とならない 5

名（2.9%）、対象ではない 4名（2.3%）であ

った。「カップルのいずれかが均衡型転座を

有している妊婦」については、対象となる

98名（56.3%）、やや対象となる 39名（22.4%）、

どちらともいえない 25名（14.4%）、あまり

対象とならない 4名（2.3%）、対象ではない

8名（4.6%）であった。「カップルのいずれ

かが常染色体顕性遺伝性疾患の罹患者であ

る妊婦」については、対象となる 75 名

（43.1%）、やや対象となる 41 名（23.6%）、

どちらともいえない 36名（20.7%）、あまり

対象とならない 7名（4.0%）、対象ではない

15名（8.6%）であった。「カップルの双方が

常染色体潜性遺伝性疾患の保因者である妊

婦」については、対象となる 78名（44.8%）、

やや対象となる 46名（26.4%）、どちらとも

いえない 29名（16.7%）、あまり対象となら

ない 7名（4.0%）、対象ではない 14名（8.0%）

であった。「X連鎖性遺伝性疾患の保因者で

ある妊婦」については、対象となる 81 名

（46.6%）、やや対象となる 51 名（29.3%）、

どちらともいえない 26名（14.9%）、あまり

対象とならない 4名（2.3%）、対象ではない

12名（6.9%）であった。また、網羅的解析

の NIPT の対象となりうる妊婦の条件とし

て、妊娠週数の考え方について尋ねたとこ

ろ、妊娠 22 週未満なら可が 86 名(49.4%)、

妊娠 22週以降なら可が 5名(2.9%)、妊娠週

数にかかわらず可が 71 名(40.8%)、週数に

かかわらず不可が 12名(6.9%)であった。そ

の他、網羅的解析の NIPTの対象となりうる

妊婦/カップルの条件について尋ねたとこ

ろ、概要ではあるが、「想定される疾患」、

「検査への理解」、「遺伝カウンセリングの

実施」、「父親年齢」や「血族婚」などの意見

があった。 

 

児の疾患発症リスクが特に高くない妊婦

を対象とした網羅的 NIPT の対象となりう

る疾患について尋ねたところ、以下の様な

回答があった。「21 トリソミー、18 トリソ

ミー、13トリソミー以外の常染色体異数性

疾患」については、対象となる 30名（17.2%）、

やや対象となる 45名（25.9%）、どちらとも

いえない 39名（22.4%）、あまり対象となら

ない 33 名（19.0%）、対象ではない 27 名

（15.5%）であった。「微細欠失・重複症候群」

については、対象となる 26名（14.9%）、や

や対象となる 48名（27.6%）、どちらともい

えない 43名（24.7%）、あまり対象とならな

い 34名（19.5%）、対象ではない 23名（13.2%）

であった。「性染色体異数性疾患」について

は、対象となる 21名（12.1%）、やや対象と

なる 32名（18.4%）、どちらともいえない 45

名（25.9%）、あまり対象とならない 42 名

（24.1%）、対象ではない 34 名（19.5%）で

あった。「治療法が確立していない単一遺伝

子疾患」については、対象となる 16 名

（9.2%）、やや対象となる 36 名（20.7%）、

どちらともいえない 59名（33.9%）、あまり

対象とならない 28名（16.1%）、対象ではな

い 35名（20.1%）であった。「治療法が確立

している単一遺伝子疾患」については、対象

となる 43 名（24.7%）、やや対象となる 39

名（22.4%）、どちらともいえない 40 名
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（23.0%）、あまり対象とならない 27 名

（15.5%）、対象ではない 25 名（14.4%）で

あった。 

 

胎児異常の可能性を指摘された妊婦、ある

いは、先天異常のある児の既往のある妊婦、

など、胎児に何らかの疾患がある可能性が

遺伝学的に高い妊婦を対象とした網羅的

NIPTについて尋ねたところ、以下の様に回

答があった。「21 トリソミー、18 トリソミ

ー、13トリソミー以外の常染色体異数性疾

患」については、対象となる 77名（44.3%）、

やや対象となる 60名（34.5%）、どちらとも

いえない 18名（10.3%）、あまり対象となら

ない 5名（2.9%）、対象ではない 14名（8.0%）

であった。「微細欠失・重複症候群」につい

ては、対象となる 63名（36.2%）、やや対象

となる 65名（37.4%）、どちらともいえない

25名（14.4%）、あまり対象とならない 8名

（4.6%）、対象ではない 13 名（7.5%）であ

った。「性染色体異数性疾患」については、

対象となる 48名（27.6%）、やや対象となる

349名（28.2%）、どちらともいえない 33名

（19.0%）、あまり対象とならない 21 名

（12.1%）、対象ではない 23 名（13.2%）で

あった。「治療法が確立していない単一遺伝

子疾患」については、対象となる 47 名

（27.0%）、やや対象となる 54 名（31.0%）、

どちらともいえない 38名（21.8%）、あまり

対象とならない 19名（10.9%）、対象ではな

い 16 名（9.2%）であった。「治療法が確立

している単一遺伝子疾患」については、対象

となる 71 名（40.8%）、やや対象となる 43

名（24.7%）、どちらともいえない 32 名

（18.4%）、あまり対象とならない 12 名

（6.9%）、対象ではない 16 名（9.2%）であ

った。 

 

診療において、網羅的解析による NIPT の

ニーズ（妊婦／カップルから希望があった、

検査ができないか悩んでいるという相談が

あった、など）を感じたことはあるかの質問

に対して、「ある」が 78 名（44.57%）、「な

い」が 33名（18.86%）、「どちらともいえな

い」が 64名（36.57%）であった。 

 

NIPTに限定せず、網羅的解析を出生前遺伝

学的検査に応用することについての倫理的

課題について、自由記述で意見を求めた。そ

の概要として、「優生思想への懸念」「検査の

解釈の難しさ」「クライエント夫婦の理解・

リテラシー」「クライエント夫婦への支援体

制」「社会的背景の存在」「営利目的としての

検査」などがあった。 

 
 
 2. 当事者を対象とした調査 
 研究実施において課題があることを前提

に、今回の小児科医を対象とした研究結果

を元に、研究計画を立てる方針を確認し

た。 
 
 
Ｄ．考察 
 今回の調査より、小児の遺伝診療に日常

取り組んでいる医師から貴重な意見を収集

することができた。網羅的解析の NIPTの

対象となりうる疾患の条件について、重篤

な症状があること、疾患の発症様式や自然

歴が明らかとなっていること、疾患の診断

法が確立されていることの 3項目は、対象

となりうる疾患の条件として 8 割以上が重

要である/やや重要であるとしていたが、

治療法に関連した 2項目を重要である/や

や重要であるとした回答は半数程度であっ

た。これは、出生前検査が、妊娠の中断の

判断に用いられている現状を反映している

ものと考えられた。 

網羅的解析による NIPTの対象となる妊婦

/カップルの条件については、本邦の出生

前検査の実施理由として多数を占める高年

妊娠を対象となる/やや対象となるとした

割合は 70%程度であった。一方、最も多く

対象となる/やや対象となるとされた項目

は、胎児超音波検査で胎児が先天異常を有

する可能性が示唆された妊婦であった。自

由回答で、検査の理解や遺伝カウンセリン

グの実施といった項目が挙げられていた。

これらのことから、網羅的手法を用いた出

生前検査は、検査の実施動機については、

リスク因子よりも表現型が重視され、十分

な説明と理解、その上で遺伝カウンセリン

グを経た上で実施されることが求められて

いると考えられた。 

ローリスク妊婦を対象とした網羅的 NIPT

の対象となりうる疾患とハイリスク妊婦を
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対象とした網羅的 NIPTの対象となりうる

疾患については、両群で性染色体疾患を対

象とする/やや対象とする割合が最も低く

なっていた。また、ローリスク群では、全

体として対象疾患とする割合は 50%以下で

あった。すなわち、表現型として生活に問

題の無い疾患の排除に対して懸念が示され

ていると考えられた。さらに、自由記述に

おいても、検査の解釈の難しさが多く挙げ

られていた。この困難性は、全ゲノムシー

クエンスから全エクソームシークエンス、

そしてマイクロアレイ検査ではいずれも意

義不明のバリアント（VUS）を検出する可

能性が高いことに由来している。しかも小

児診療で見られる VUSは、実際にいる患児

の表現型を確認して行われた遺伝学的検査

で検出されるものである。したがって、表

現型が明らかでない胎児を対象として網羅

的に NIPTを臨床に用いることは、現時点

では大きな限界をもつと考えられた。 

 

 

Ｅ．結論 

今後、今回のデータに対して、さらなる

解析を行い、検討する必要があるが、網羅

的方法を用いた NIPTを、ローリスク群を

含めて妊婦全体に対して実施することは、

検査精度の限界と解釈の困難さという医学

的課題があることに加え、社会的にも、優

生思想の助長や生存可能性のある胎児への

危害をもたらす可能性がある。また、自己

決定プロセスにおいても、十分なインフォ

ームド･コンセントがなされなくてはなら

ないが、エビデンスの蓄積が十分であると

は言えない。しかしながら、検査が実施可

能となっている現状があり、小児科医にお

いても半数弱ではあるが相談のニーズもあ

るため、検査の要件などをエビデンスに基

づいて策定することが求められると考えら

れた。また、当事者側の視点についても明

らかにする必要があると考えられた。 

 
 

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 

 
 
 



重篤な症状がある
こと

疾患の発症様式や
⾃然歴が明らかと
なっていること 浸透率が⾼いこと

疾患の診断法が確
⽴されていること

原因に対する治療
法があること

原因に対する治療
法がないこと

重要ではない 0 0 0 2 16 16
あまり重要ではな
い 1 2 5 5 20 18
どちらともいえな
い 7 9 16 12 49 54

やや重要である 14 26 28 16 33 30
重要である 152 137 125 139 56 56

重篤な症状がある
こと

疾患の発症様式や
⾃然歴が明らかと
なっていること 浸透率が⾼いこと

疾患の診断法が確
⽴されていること

原因に対する治療
法があること

原因に対する治療
法がないこと

重要ではない 0.0% 0.0% 0.0% 1.1% 9.2% 9.2%
あまり重要ではな
い 0.6% 1.1% 2.9% 2.9% 11.5% 10.3%
どちらともいえな
い 4.0% 5.2% 9.2% 6.9% 28.2% 31.0%

やや重要である 8.0% 14.9% 16.1% 9.2% 19.0% 17.2%
重要である 87.4% 78.7% 71.8% 79.9% 32.2% 32.2%

網羅的解析のNIPTの対象となりうる疾患の条件 (n=174) 



網羅的解析のNIPTの対象となりうる疾患の条件 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

重篤な症状があること

疾患の発症様式や⾃然歴が明らかとなっていること

浸透率が⾼いこと

疾患の診断法が確⽴されていること

原因に対する治療法があること

原因に対する治療法がないこと

網羅的解析のNIPTの対象となりうる疾患の条件 

重要ではない あまり重要ではない どちらともいえない やや重要である 重要である

(n=174) 



網羅的解析によるNIPTの対象となる妊婦/カップルの条件 (n=174) 

⾼年齢の妊婦

⺟体⾎清マー
カー検査で、胎
児が先天異常を
有する可能性が
⽰唆された妊婦

胎児超⾳波検査
で、胎児が先天
異常を有する可
能性が⽰唆され
た妊婦

先天異常、ある
いは先天性疾患
を有する児を妊
娠した既往のあ
る妊婦

カップルのいず
れかが均衡型転
座を有している
妊婦

カップルのいず
れかが常染⾊体
顕性遺伝性疾患
の罹患者である
妊婦

カップルの双⽅
が常染⾊体潜性
遺伝性疾患の保
因者である妊婦

X連鎖性遺伝性
疾患の保因者で
ある妊婦

対象ではない 12 11 4 4 8 15 14 12
あまり対象とな
らない 8 10 2 5 4 7 7 4
どちらともいえ
ない 35 22 18 24 25 36 29 26

やや対象となる 50 48 51 53 39 41 46 51
対象となる 69 83 99 88 98 75 78 81

⾼年齢の妊婦

⺟体⾎清マー
カー検査で、胎
児が先天異常を
有する可能性が
⽰唆された妊婦

胎児超⾳波検査
で、胎児が先天
異常を有する可
能性が⽰唆され
た妊婦

先天異常、ある
いは先天性疾患
を有する児を妊
娠した既往のあ
る妊婦

カップルのいず
れかが均衡型転
座を有している
妊婦

カップルのいず
れかが常染⾊体
顕性遺伝性疾患
の罹患者である
妊婦

カップルの双⽅
が常染⾊体潜性
遺伝性疾患の保
因者である妊婦

X連鎖性遺伝性
疾患の保因者で
ある妊婦

対象ではない 6.9% 6.3% 2.3% 2.3% 4.6% 8.6% 8.0% 6.9%
あまり対象とな
らない 4.6% 5.7% 1.1% 2.9% 2.3% 4.0% 4.0% 2.3%
どちらともいえ
ない 20.1% 12.6% 10.3% 13.8% 14.4% 20.7% 16.7% 14.9%

やや対象となる 28.7% 27.6% 29.3% 30.5% 22.4% 23.6% 26.4% 29.3%
対象となる 39.7% 47.7% 56.9% 50.6% 56.3% 43.1% 44.8% 46.6%



網羅的解析によるNIPTの対象となる妊婦/カップルの条件 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

⾼年齢の妊婦

⺟体⾎清マーカー検査で、胎児が先天異常を有する可能性が⽰唆された妊婦

胎児超⾳波検査で、胎児が先天異常を有する可能性が⽰唆された妊婦

先天異常、あるいは先天性疾患を有する児を妊娠した既往のある妊婦

カップルのいずれかが均衡型転座を有している妊婦

カップルのいずれかが常染⾊体顕性遺伝性疾患の罹患者である妊婦

カップルの双⽅が常染⾊体潜性遺伝性疾患の保因者である妊婦

X連鎖性遺伝性疾患の保因者である妊婦

網羅的解析によるNIPTの対象となる妊婦/カップルの条件 

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 



Low-risk妊婦を対象とした網羅的NIPTの対象となりうる疾患 (n=174)  

⾏ラベル

21トリソミー、18トリソ
ミー、13トリソミー以外
の常染⾊体異数性疾患 微細⽋失・重複症候群 性染⾊体異数性疾患

治療法が確⽴していない
単⼀遺伝⼦疾患

治療法が確⽴している単
⼀遺伝⼦疾患

対象ではない 27 23 34 35 25

あまり対象とならない 33 34 42 28 27

どちらともいえない 39 43 45 59 40

やや対象となる 45 48 32 36 39
対象となる 30 26 21 16 43

⾏ラベル

21トリソミー、18トリソ
ミー、13トリソミー以外
の常染⾊体異数性疾患 微細⽋失・重複症候群 性染⾊体異数性疾患

治療法が確⽴していない
単⼀遺伝⼦疾患

治療法が確⽴している単
⼀遺伝⼦疾患

対象ではない 15.5% 13.2% 19.5% 20.1% 14.4%

あまり対象とならない 19.0% 19.5% 24.1% 16.1% 15.5%

どちらともいえない 22.4% 24.7% 25.9% 33.9% 23.0%

やや対象となる 25.9% 27.6% 18.4% 20.7% 22.4%
対象となる 17.2% 14.9% 12.1% 9.2% 24.7%



Low-risk妊婦を対象とした網羅的NIPTの対象となりうる疾患 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

21トリソミー、18トリソミー、13トリソミー以外の常染⾊体異数性疾患

微細⽋失・重複症候群

性染⾊体異数性疾患

治療法が確⽴していない単⼀遺伝⼦疾患

治療法が確⽴している単⼀遺伝⼦疾患

Low-risk妊婦を対象とした網羅的NIPTの対象となりうる疾患 

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 



High-risk妊婦を対象とした網羅的NIPTの対象となりうる疾患 (n=174)  

21トリソミー、18トリソ
ミー、13トリソミー以外
の常染⾊体異数性疾患 微細⽋失・重複症候群 性染⾊体異数性疾患

治療法が確⽴していない
単⼀遺伝⼦疾患

治療法が確⽴している単
⼀遺伝⼦疾患

対象ではない 14 13 23 16 16

あまり対象とならない 5 8 21 19 12

どちらともいえない 18 25 33 38 32

やや対象となる 60 65 49 54 43
対象となる 77 63 48 47 71

21トリソミー、18トリソ
ミー、13トリソミー以外
の常染⾊体異数性疾患 微細⽋失・重複症候群 性染⾊体異数性疾患

治療法が確⽴していない
単⼀遺伝⼦疾患

治療法が確⽴している単
⼀遺伝⼦疾患

対象ではない 8.0% 7.5% 13.2% 9.2% 9.2%

あまり対象とならない 2.9% 4.6% 12.1% 10.9% 6.9%

どちらともいえない 10.3% 14.4% 19.0% 21.8% 18.4%

やや対象となる 34.5% 37.4% 28.2% 31.0% 24.7%
対象となる 44.3% 36.2% 27.6% 27.0% 40.8%



High-risk妊婦を対象とした網羅的NIPTの対象となりうる疾患 

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

21トリソミー、18トリソミー、13トリソミー以外の常染⾊体異数性疾患

微細⽋失・重複症候群

性染⾊体異数性疾患

治療法が確⽴していない単⼀遺伝⼦疾患

治療法が確⽴している単⼀遺伝⼦疾患

HIgh-risk妊婦を対象とした網羅的NIPTの対象となりうる疾患 

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 



Low-riskとHigh-risk の⽐較

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

HighRisk

LowRisk

21トリソミー、18トリソミー、13トリソミー以外の常染⾊体異数性疾患 

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 

(n=174) 



Low-riskとHigh-risk の⽐較

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

HighRisk

LowRisk

微細⽋失・重複症候群

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 

(n=174) 



Low-riskとHigh-risk の⽐較

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

HighRisk

LowRisk

性染⾊体異数性疾患

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 

(n=174) 



Low-riskとHigh-risk の⽐較

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

HighRisk

LowRisk

治療法が確⽴していない単⼀遺伝⼦疾患 

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 

(n=174) 



Low-riskとHigh-risk の⽐較

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

HighRisk

LowRisk

治療法が確⽴している単⼀遺伝⼦疾患

対象ではない あまり対象とならない どちらともいえない やや対象となる 対象となる

(n=174) 

(n=174) 
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	第4グループ添付資料

