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母体血を用いた出生前遺伝学的検査(NIPT)

U0調査等に関するワーキンググループ（第2回）
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令和元年1 1月27日（水）

13 :OO～15 : OO

経済産業省別館104各省庁共用会議室
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【蟻事次第】

’1 ．開会

2．議事

(1)NIPTに関する調査等について

（2）その他

3．閉会

／

【配付貴料】

資料1

資料2

資料3

資料4

資料5

玉井構成員提出資料

齋藤構成員提出資料

調査設計表（案）

施設調査項目（案）

受検者調査項目（案）

参考資料： ワーキンググループ開催要綱および構成員名簿
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略歴
略歴

・ 1979年大阪医科大学卒業

・ 1985年同大学大学院修了

・ 1985年同大学助手（小児科学）

・ 1988～1990年~米国オハイオ州立大学、サール薬品研究所留学

・ 1994年同大学講師（小児科学）

・ 1996年同大学教授（小児科学）

・ 2006年~日本ダウン症療育研究会会長

・ 2010年日本ダウン症協会大阪支部長

・ 2013年日本小児神経学会幹事

・ 2014年公益財団法人日本ダウン症協会理事

・ 2014年公益ﾈ+研法人日本小児科学会副会長

・ 2017年成人期ダウン症研究会会長

・ 2019年日本ダウン症学会理事長

出生前診断に関する学会シンポジスト

・ 2014年6月28日第38回日本遺伝カウンセリング学会シンポジスト

・ 2015年3月8日第9回日本小児科学会倫理委員会公開フォーラム％シンボジスト

・ 2015年6月18日第62回日本小児保健協会学術集会シンポジスト
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'一､潔ゾミー艤擬群

。 ヒトでの常染色体トリソミーでは、 21，18，13トリソミ
が出生可能

ミーのみ

13トリソミー

(パトー症候群）

21トリソミー

(ダウン症候群）

18トリソミー

(エドワード症候群）
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2 大阪大学北畠康司先生よりスライドを提供いただきました
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小児!'曼性特定疾病情報センターから

1ヨトリソミー

出生児の5,OOO～12,000人に1人とされ、小頭症、
頭蓋骨部分欠損､~小眼球症、網膜異形成、口唇口蓋
裂・高口蓋、耳介形態異常、耳介低位、手指の屈曲
拘縮・重なり、踵の突出などを示し、成長障害、重
度の発達の遅れ、中枢神経系合併症を認めることが
多い。
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小児II曼性特定疾病情報センターから
』

18トリソミー

~~出生児の3,500～S,500人に1人とされ、成長障害
身体的特徴、先天性心疾患、肺高血圧、呼吸器系合
併症、消化器系合併症、泌尿器系合併症、筋骨格系
合併症、難聴、悪性腫瘍~ (Wilms腫瘍､ ~肝芽腫）など
の症状を呈する。
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小児'l曼性特定疾病情報センターから

21トリソミー

出生児の600～800人に1人とされる。

新生児期には、特徴的な顔貌、手掌単一二屈曲線、
筋緊張低下を主徴とする。

先天性心疾患、消化器疾患､環軸椎(亜)脱臼、一過
性骨髄増殖症や白血病などの血液疾患､~点頭てん
かんなどの神経疾患、内分泌疾患、眼科・耳皇咽
ﾛ侯科疾患 ~
その他：歯科的問題､~排尿機能障害、性腺機能不~
全症、20歳代を中心としての社会性に関連する能
力の退行様症状

5

ダウン症の出生頻度

平成28年度外表奇形等統計調査結果

（約300の分娩施設が協力）

吟口出産児総数:116,605名のうち、ダウン症は200名
~出生率は1,000人に1.71人（約600人に1人)~

出生頻度の変遷（鳥取/島根地方）
1949-1958：0.935 （1/1070） 、

1959-1968：0.815 （1/1227）

~ 1969-1978：0.803 （1/1245）

1980-1989： 1．34 （1/748）

1990と1999： 1．74 (1/573) ~ AmJMedGenet
(2008）

最近の報告では､1/450-500(2019）
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日本における過去10年間の出生数は不変

高齢出産の増加

~ ~ ~ 1980年 2.1%

2016年70.6%

出生前診断の受検率の増加

全妊娠の7.2％

高齢妊娠の25％
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ダウン症者の寿命は伸びている
70-

約60歳
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ダウン症候群とヒト染色体トリソミー

卜で出生可能なトリソミーは3つだけ ｝1

・21トリソミー （平均寿命60歳） ~ I

・18トリソミー （ 数時間～数年） ｜

・'3トリソミー （数時間~数ヶ月）｜
シノ

9 大阪大学北畠康司先生よりスライドを提供いただきました

トリソミーの症状と遺伝子数
~~
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トリソミーの症状と遺伝子数

遺伝子数
(個）

4000

遺伝子の個々の特性ではなく、 ′発現量'が

もたらす共通のストレス作用があるのでは？
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11 大阪大学北畠康司先生よりスライドを提供いただきました

現状のダウン症児者の診療はほとんど合併症
に対する診療

~ ~ NIPTをはじめとする出生前

診断にも対応が求められる ~

新生児期～乳幼児期

先天性心疾患、消化器疾患、血液疾患、内分泌疾患、眼科・耳鼻科疾患、

整形外科疾患、神経疾患

学童期～思舂期 “

内分泌疾患・肥満、整形外科疾患、眼科・耳舅科疾患

1

若年成人期
精神疾患、退行様症状

成人～高齢期老化、脳血管障害、心疾患

、

12



内分泌。代謝疾患

甲状腺機能低下症 ~

全年代に発症、成人の40％、小児の20%

症状：行動が遅くなった、意欲減退､ ~体重増加

治療：甲状腺ホルモン補充療法

甲状腺機能冗進症 ~

思舂期前後～20代に多い ~

症状：体重減少、易疲労、意欲減退、行動異常

治療：抗甲状腺剤、アイソトープ治療、手術

高尿酸血症

成人の約50％、尿酸排泄の低下による

~ ~痛風発作は比較的起こしにくいとされている

長期合併症（痛風腎）の頻度不明

治療：プリン体摂取制限、運動、水分摂取､内服治

療は8.5mg/d1以上で考慮 ~
13

生活習|員病

低血圧者が多く、高血圧症はほとんどない

動脈硬化の程度も軽い

~ 鵬職撫繍翻職撫雛認鰯撫職鯛澱雛蛎鰯繍繍
男性35.1、女性27.4

その他の生活習!|貫病高鰯症 “3翌‘,。 男性,8%､女性,7劇％
糖尿病 6．7 12．1

平成28年日本人の国民健康栄養・調査

循環器疾患

僧帽弁逸脱症約60％

僧帽弁閉鎖不全症約17％

睡眠時無呼吸症候群

成人の約50％ ~
~筋緊張の低下、皇咽頭の構造的な問題

不機嫌、日中の行動異常
14



耳皇咽喉科。眼科疾患

耳鼻咽喉科 ~

難聴および聴力低下約ﾌ0%

感音性、伝音性難聴ともにあり ~

眼科疾患

~ 視力障害約ﾌ0%

~~ 白内障約40% ~

円錐角膜約15％

いずれもADLの低下の原因になり得る

15

f

整形外科疾患

環軸椎不安定症約18%､

亜脱臼による症状出現約1～2％

骨粗憲症約S0% ~

変形性頚椎症約30～40%

変形性股・膝関節症

16



精神。神経疾患 １

てんかん 約8％~

~ 小児期と高齢期に多い

思春期以降～30代：精神疾患約20～40%

うつ病

こだわりの悪化、強迫屈強迫性障害

その他の精神疾患(psychotiClikedisorder)
誘弓｜ ：身体的要因、環境の変化

周囲の過剰な期待

40代以降：アルツ八一マー病

17

－、 ｣

小児期の標準的診療指針

1） 乳幼児期

Z～3ケ月ごとに受診し、小学生からは半年ごとに受診する。
ゾ眼科チェック： 新生児期（先天白内障の有無）

1歳．3歳。5歳では、屈折異常のチエツクと眼鏡調整

、／耳鼻科チェック：新生児期、 1歳に難聴のチェック

、／整形外科チェック: 2歳半～3歳（頚椎、足関節→装具）

、／歯科チェック：乳児期の摂食指導と蠅歯の予防

、／小児科：ワクチン接種、成長曲線（身長・体重）チェック ~

~ 甲状腺機能、成長ホルモンなどの血液検査は年1～2回

小児循環器チェック（肺高血圧、利尿剤の調整）
ダウン症としての発達milestoneを確認

ダウン症児のための療育プログラム ~

（作業療法、理学療法、言語指導など）

18

~



小児期の標準的診療指針

2)学童期～思舂期～若年成人期
Gゾ代謝。内分泌系のチェック（肥満、糖尿病､高尿酸

症など） 年1～2回実施する。
、／学校卒業後の環境変化による適応状況（行動異常な
ど）のチエック

v神経学的チェック（環軸椎亜脱臼、行動異常など） 」
ゾ整形外科チェック（側弩症、外反扁平足など）

高尿酸血

【〆

19

成人期の健康管理指針（案）

定期健康診断（年に1回）

、/一般的な健康診断（心電図、胸部レントゲンを含む）

~ 僧帽弁逸脱症(僧帽弁逆流．閉鎖不全､心不全）
ゾ生活習慣病のチェック（高脂血症、糖尿病、肥満症）

、/甲状腺機能、尿酸値

、/歯科受診

／2～3年に1回は受診

ゾ眼科（白内障の有無）

、/耳鼻咽喉科（中耳炎､~難聴）

20歳前後で1回は評価

､／認知機能検査（心理検査） ：退行様症状、認知症の予測

20



現在のダウン症候群児者のケア

教育・福祉から見た場合

特別支援学校、高等支援学校、地域小中学校の支援学級だけ

でなく、児菫発達支援事業所、放課後児童デイサービスも整

備されるようになり、利用できる制度は増加している。

支援学校卒業後も、自立支援コース、就労継続A型・B型、生

活介護など事業所も数は増え整備されてきた。学びの機会を

増やす方向で既存の大学に特別なコースが計画されたり、社

会福祉法人にも福祉型専攻科として、学びの場を提供すると

ころも増えている。また、これまでもオープンカレッジはい

＜つかの大学には存在する。

グループホームも整備されつつあるが、数はまだ少ない。

21

現在のダウン症候群児者のケア

社会制度から見た場合~

特別児童扶養手当、障害基礎年金も存在する。後見人制

度も整備されているが、さまざまな課題があり、制度変

更もあり得る。

家族会の相談機能としての役割は大きく、家族が孤立し

ないように医療や行政からも連携を期待されている。家

族会の役割として、家族と家族をきめ細かく繋ぎ､ ~不安

を取り除くようなビア・カウンセリングや不合理な事実

を社会に発信して、当事者と家族が生きていきやすい社

会の実現を目指すことも役割である。

22



現在のダウン症候群児者のケア

医療から見た場合

診療のほとんどは合併症に対するものである。

新生児～乳幼児～学童期：心疾患にはじまって、血液疾~~
患、消化器疾患、整形外科疾患、眼科・耳鼻科疾患､内分
泌疾患など ~

思春期～若年成人期：退行様症状、てんかんなどの神経
疾患が加わる。 ~

成人期～高齢期：さらに、アルツ八イマー病などの老化
や心臓疾患、脳血管疾患が加わる。

白血病は多いが、固形癌は少ない｡ ~~てんかんは多いが、熱
性痙鍾は少ない。成人になっても高血圧は少なく、動脈硬
化の程寝も軽いとされる。

23

これからのダウン症候群児者のケア

教育／療育との協働で能力を開発できる。

文科省からも障害者の生涯学習の推進提言がある

‘学びたがっている人には、学ぶチャンスを

福祉との連携は、生きがいを探すチャンスになる。

個人としての生産性より、人の役に立つ活動をしたい

医療だけでは、幸福にはなれない。

吟口医療に加え、加えて教育／福祉と連携して総合ケ
ア・ ~

~ ~生涯ケアが求められている。 ~

吟口成人期の診療体系の確立が望まれている。

24



ダウン症児者の進路

成人期ダウン症者の所属先調査（2007年） ~〉

1)ダウン症協会に所属する5,000家族を対象、回答数858家
族

（0～59歳）
就学前145名、小学生222名、中学生119名、高校生83名、

18歳以上248名の回答結果、一般就労者は“名(17.7％)、
福祉就労199名(80,2％)であった。

2)東京都の知的障害特別支援学校を過去5年間(H15年～
19年）に卒業した4,356人のうちダウン症者482人を対
象に移行調査をした結果、一般就労者は53名（11.9％)
であった。

25

NIPTの社会的課題

なぜ学会非認定の医療施設に妊婦は流れるのか？
ゾはじめからカウンセリングを希望しない？

､／なんども受診できないから？

､／知らないことへの忌避感情、見えない未来に対する漠然とした不安？

障害への誤解、事実を知らされていない、判断までの期限が短い ~

坤口煽られた不安

､／巨大マーケット（遺伝子ビジネス）の存在？

20万円xlOO万人=2,000億円

ゾ世界の潮流、社会の流れに乗れば安心？

国によっては社会保障、医療保険制度が異なることは知らされていない。日

本のように健康保険制度や福祉手当、障害基礎年金制度、加入できる生命保

険などがない、あるいは不十分な諸外国とは単純に比較できないはず、し

かし、その事実を知らせずに、世界基準に合わせることを当たり前と主張す

~る人たちがいる。もっとも、日本より福祉制度は進んでいる国では、NIPTは認可

26されても、生まれてくる障害のある児には充実した福祉制度が存在する。

少、
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NIPTの社会的課題

学会非認定の医療施設は本当に良くないのか？

医療施設には何が期待されているのか？ ~

産婦人科専門医や小児科専門医、遺伝専門医に何を期待しているのか？

カウンセリングの内容が良ければ、医師の専門性は不要？

認定施設でのカウンセリング内容は、非認定施設のものより本当に

優れているのか？

非認定施設でのカウンセリング内容はどのようなもの？

認定施設を受診した全妊婦のうち、受検した人の割合は？

カウンセリングを受けた後、受検を中止した人の割合は？

その受検しなかった理由は？

非認定施設で受験した人の意識調査は？

非認定施設でもカウンセリングをしている割合は？

その場合のカウンセリング内容は満足できるものだったのか？ ~

ザ

ザ

ゾ

ザ

27

米国の最新情報

Adherenceofcell-freeDNAnoninvasiveprenatalscreens

toACMGrecommendations・ ~

SkotkoBG'etal.

GenetMed.20190ct;21(10):2285-2292

AmericanCollegeofMedicalGeneticsandGenomics (ACMG)
の推奨にしたがって検査がおこなわれているのか、性染色体、

常染色体の感度、特異度、陽性・陰性的中率、胎児分画など

に関する変動やく通常検査するもの以外のcopy-number
variantsなど検査会社の検査精度を調査した。 10社中9社は胎

児分画について報告し、 10社中8社が13, 18,21トリソミーだ

けを検査していた。ACMGの推奨に様々さ程度に合致しない

検査方法を採用していて、検査ガイダンスに従っている会社

はなかった。
28
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Non-invasiveprenataltesting
無侵襄性出生前遣伝子検査

母体血Celi-freeDNA胎児染色体検査

遣伝カウンセリング

斎藤加代子

鍾謬東京女子医科大学臨床ゲノムセンター

東京女子医科大学病院遣伝子医療センターゲノム診療科

本発表に関連して､開示すべき利益相反状態はありません

令和元年11月27日

~ 斎藤加代子略歴
東京女子医科大学医学部卒業

東京女子医科大学大学院臨床医学系小児科学修了ｱﾙﾎｳｲﾙｽ胎内感染による福山型筋ｼｽﾄﾛﾌｨ－のﾓﾃﾙ動物の解析

東京女子医科大学小児科学教室助手

留学:VisitingResearchProfessoりDepartmentofMedicalBiology〉花nnesseeUniversity
東京女子医科大学小児科学教室帰局､同助手~筋ｼｽﾄﾛﾌｲｰ､脊髄性筋萎縮症の診療と分子遺伝学的研究

Duchenne翼筋ｼｽﾄ･ﾌｲｰのお子さんをもつ家族"次了における出生誠診断閣姶}｢筋ｼｽﾄﾛﾌｲｰの這伝子診断｣が福山型筋ｼｽﾄﾛﾌｲｰのお子さんをもつ家族の次子における出生前診断開始 高度先進医療として承認

脊髄性筋萎縮症I型のお子さんをもつ家族の次子における出生前診断開始

同教室講師､助教授を経て､同教室教授

東京女子医科大学大学院先端生命医科学系専攻遺伝子医学分野教授兼任

遣伝医療､遣伝カウンセリング､遣伝子診断を実施する診療､教育､研究施設

東京女子医科大学附属遣伝子医療センター開設､所長

大学院先端生命医科学系専攻遣伝子医学分野が認定遺伝カウンセラー養成課程として認定~

日産婦学会｢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｣委員

東京女子医科大学遺伝子医療センターにてNIPT遺伝カウンセリング開始

東京女子医科大学副学長 ~

東京女子医科大学定年退職

東京女子医科大学名誉教授､東京女子医科大学附属遺伝子医療ｾﾝﾀｰ特任教授･所長

東京女子医科大学臨床ゲノムセンター所長
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第2回母体血を用いた州牟前遺伝学的検査
(NIPT)の調査等に関するワーキンググループ

令和元年11月27日
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お知らせ

臨床研究に閥する情報および痘床研究に対するご協力のお願い

睦床ケノムセンターHPを闘設いたしました

かんケノム桧査を謁鎧い足し『ました

嘆委】這伝子医霞ｾﾝﾀｰの診察場所が変わります
1

成人Down症候群外来を開設いたしました。

望志賀伝カウンセラーと窮床這伝専門医の養成を行っています。

本学先遥生命医科学系専攻遥伝子医学分野遥伝カウンセリング専門黒
程では大学院生の舅隻を行っています。
~~~~~~~ ~~~~~~~~~~~ ~ ~ ~~~~~~~~~ ~~~~~~~~

墓本領域の専門医資格を取唇した医呼はNGSDプロジェクトとして､

キャリア形成の支援をしています。

NIPT

鋪型出生前診断の｜ご相談

~詳;日|まこちら

|’’ “
９
ｒ
４
１
１
害
１
５

■

■

一

■

＝居室的出生前邉医学的積壹橿億厘を用い乏出生前遅畳宇罰穫

査） ：NIPTを弱購いたしぎした

小児窮莞症書誌注扇姜竈症に対するバルブ口壷ナt､ﾘｳﾑ多腫證共司

星諦主導治装↓模証鈎試雲を碧謹し=した

－－~~一一~－ﾃｰｰｰｰ ~_.一 ． ．－.~~一-
HBOC (追伝注乳がん-罪皇がん〕の這伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸ､遇乞学的

捜査琶三箔しており言す

2
~

ず

NIPTにおいて遣伝カウンセリングは必要か？

遣伝カウンセリングのあるべき姿は？

論点 ~

･出生前診断について ~ ~

･遺伝カウンセリングとは何か

．女子医大におけるNIPTの遺伝カウンセリングの実状

･学会等における考え方

3



出生前診断（出生前に行われる検査および診断）

定義：広義：胎児の健康状態の診断

狭義:胎児の先天異常の有無の診断

目的： 1）胎児期からの治療~

~ 2）分娩方法の決定､出生に向けての準備~

~ ~3）妊娠継続に関する情報提供

種類：

確定診断を目的とする検査 ~

羊水穿刺，絨毛採取（侵雲的方法）による遣伝学的検査
（染色体検査･遺伝生化学的検査･遣伝学的検査等）

~非確定的（スクリーニング的）検査 ~
超音波検査､母体血清マーカー検査､NIPT

／

4

出生前診断の対象による違い

対象 単一遣伝子疾患

稀な疾患の八イリスクカッフル

きょうだい/子等に同疾患~ ~

染色体疾患

一般集団

高齢､既往､超音波所見
例 DMD SMAI型 FCMD

先天性代謝異常症など

21トリソミー

13トリソミー

18トリソミー

など

這伝性 X劣/常劣/常優 突然変異が多い
家系内発生頻度 高 稀

高齢妊娠:1/100-300八イリスク：1/2－1/4
方法 絨毛穿刺/羊水穿刺

遺伝学的検査

羊水穿刺

染色体検査

超音波検査~

母体血清マーカー検査

↓

着床前診断’ ’
母体血を用いた ~

出生前遺伝学的検査(NIPT)5



先天性疾患の赤ちゃんが生まれる頻度はﾖ-5%

染色体疾患は1/4(O.7-1%) 染色体疾患

T21

T18

T13

子染色体疾患

25％

催奇形因

5％．

■

■

■

多因子疾患。
40％

形質

、
遺伝子疾患

DMD

FCMD

SMAI

DM1

~

■

■

■

6 Thompson&ThompsonGeneticsinMedicine,2017

侵襄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
~~~

日本産科婦人科学会凸

｢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年6月

1.夫婦のいずれかが､染色体異常の保因者である場合

2.染色体異常症に罹患した児を妊娠､分娩した既往を有する場合

3.高齢妊娠の場合

4.妊婦が新生児期もしくは小児期に発症する重篤なX連鎖遺伝病のヘテロ接合体の場合
5.夫婦の両者が､新生児期もしくは小児期に発症する重篤な常染色体劣性遺伝病のヘテロ

接合体の場合

6.夫婦の一方もしくは両者が､新生児期もしくは小児期に発症する重篤な常染色体優性

遺伝病のヘテロ接合体の場合

7.その他､胎児が重篤な疾患に罹患する可能性のある場合

7



出生前診断の対象
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新生児期もしくは小児期に発症する重篤な遣伝性疾患

遺伝関連10学会による遣伝学的検査に関するガイドライン(200S)

｢重篤な疾患｣＝成人に達する以前に日常生活を強く損なう

症状が発現したり､生存が危ぶまれる疾患~

~ ~ 日本産科婦人科学会着床前診断に関する倫理審査委員会(2004)
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出生前検査の実施時期
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NIPTの検査結果と臨床の結果
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出生前診断に関するガイドライン
ー句貞句珀勺 ﾛ もこ ｡ ､n口 ･ P・・ ir・0夛駒ロヶワ"鼻0 ･"｡。－ヘロや員出

~ ~ 日本医学会

医療における遺伝学的検査･診断に関するガイドライン(Z011年）

出生前診断には､医学的にも社会的および倫理的にも留意す（き多くの課題が
あることから､検査､診断を行う場合は日本産科婦人科学会等の見解を遵守し、

適宜遣伝カウンセリングを行った上で実施する。

~ 日本産科婦人科学会

出生前に行われる検査および診断に関する見解(2013年）

侵震的な検査：胎児が罹患児である可能性の検査を行う意義､診断限界、

母体･胎児に対する危険性､合併症､検査結果判明後の対応等について検査前

によく説明し，十分な遺伝カウンセリングを行った上で，インフオームドｺﾝｾﾝﾄを
得て実施すること。
11



遣伝カウンセリング
日本医学会｢医療における遺伝学的検査･診断に関するガイドライン」 (2011より）

疾患の遣伝学的関与について､その医学的影響､心理学的影響

および家族への影響を人々が理解し､それに適応していくことを助けるプロセス
このプロセスには、

1）疾患の発生および再発の可能性を評価するための家族歴および病歴の解釈
2）遺伝現象､検査､マネージメント､予防､資源および研究についての教育 ~

3）インフオームド･チヨイス（十分な情報を得た上での自律的選択） ~

4）リスクや状況への適応を促進するためのカウンセリングなどが含まれる

遣伝カウンセリングに関する基礎知識･技能については､すべての医師が習得して

おくことが望ましい｡また､遣伝学的検査･診断を担当する医師および医療機関~
は､必要に応じて､専門家による遺伝カウンセリングを提供するか､または紹介す

る体制を整えておく必要がある｡~

12

遣伝カウンセリングとはもう少しわかりやすく･・・

患者･家族（クライエント）のニーズに対応して、

遣伝学的情報などの適切な関連情報を提供し､ ~
患者･家族が､その内容をよく理解したうえで、
意志決定ができるように支援する医療行為

◆対話：コミュニケーション ~

~◆心理的精神的援助~ ~ ~

◆一方的な遣伝医学的情報提供だけではない

13



遣伝カウンセリングの流れ
予約受付 遣伝カウンセリング

スタッフ
ﾝﾌァランス

遣伝学的検査

遣伝カウンセリング

フオロー

アップく
ニテ
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東京女子医科大学における出生前診断体制
~

~~

④本学倫理委員会の承認下に､遺伝カウンセリングを行い実施

1995年～~ Duchenne型筋ジストロフイー

福山型筋ジストロフイー

1996年～ 脊髄性筋萎縮症 ~自施設にて遺伝学的検査

2013年～ NIPT ~

⑬単一遣伝子疾患の這伝カウンセリング ：

~臨床遣伝専門医（小児科医）

＋臨床心理士（認定遺伝カウンセラー）が担当

~NIPTの遣伝カウンセリング

~臨床遣伝専門医（小児科医､産婦人科医､内科医）

＋認定遣伝カウンセラーが対応 15



東京女子医科大学におけるNIPTの実施体制
’

＞日本医学会の承認一うNIPTコンソーシアムの臨床研究として

Z013年5月より運用開始

＞担当部門：遺伝子医療センターゲノム診療科･産婦人科 ~
工｡NIPT遺伝カウンセリング： ~

~ ~ 臨床遺伝専門医(小児科医､産婦人科医､内科医）
＋認定遣伝カウンセラー(CGC)

~ Z･羊水検査前遣伝カウンセリング：臨床遺伝専門医（産婦人科医）

~ ~3.羊水検査結果開示：臨床遺伝専門医（小児科医)+CGC

＞外来：遺伝子医療センター外来で､平日9～ﾕｱ時の随時実施

＞連絡会議:1-"力月毎､両担当部門間で情報共有
一

16

出生前診断を希望する理由
ー一一一~~一一一~一一~－一一

松尾真理:NIPTについて,小児科医の立場から.日本人類遺伝学会第58回大会(2013年）より一部1動ロ

1，~具体的な理由

・事前に子どもの情報を知って､心の準備をしたい ~

・出産後の準備(弓|越し,福祉利用,病院受診)をしたい ~
Z｡未知の将来･｢障がい｣ヘの漠然とした不安

・安心したい（相手を安心させたい）から

・今の生活を壊したくないから

・障がいのある子を育てるのは､大変そうだから ~
・障がいがあると､子ども自身がかわいそうだから ~
3．福祉制度の不十分さへの不安~

・自分が高齢で､最後まで面倒をみられないから

・将来自立できない子の後ろ盾が不安(金銭･孤独） ~
4．社会からの圧力が影響して

・クライエントの家族・医師の勧め

~．既にいる同胞の負担(いじめ,面倒,結婚困難)の不安 ~17



NIPTを希望する理由は？
画…垂一画

松尾真理:NIPTについて,小児科医の立場から.日本人類遺伝学会第58回大会(2013年）より一部追加

1．非侵襄性･精度の高さ･時期が早いこと

・羊水検査よりも安全句F侵襄的

・非侵襄的に調べられることは受けて､知っておきたい
・非確定検査の中では高い精度~

・新技術だから

.早い時期に検査可能

・羊水検査の前の｢とりあえず｣のｽﾃｯﾌﾟ
、

Z．受けるべきﾙｰﾃｲﾝ検査との認識(誤認？）
・医師から勧められたから ~

~･不妊治療の流れとして認識しているから

・知人が受けたからく自分も受けた方がよい

18

東京女子医科大学におけるNIPTの流れ
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NIPTにおける遺伝カウンセリングの内容
一･･一･J,繰癬"?亀-.,諸-胃･･,､” ”‘ , :: .』､〒昌了:"r､･己.可.･蔀'－5‘§'．鯵?侭..:1-.．｡‐里了‘噸:量1－羊別｡?。.:1-昂:．! ･､､.一･･･房丁冒-寺?,'--ｧ･‘言｡ :令一,‘, - i,. ‘.､, ↑看､.今･･へ。 』.･･･ .=号･9,,,1.-富'--才島'"､'r"覇・ 『.. ．､．．;､馬.-丁､．､.'｡.? ･ﾜ9．－－．F､－．常・-.…･’ -. -.? ････‘ ･･-.....,．’、 '｡、 '-． ． －，． ■.『再咋5．~＝

I､ 【常1

予約

幾m
初回診療 畠-----ﾑｰｰｰｰｰｰ‐

心療、科の黒

且 ■ｽﾀｯﾌカンファランス

■NIPT採血
インフォームド

コンセントの取得

~且 ~
NIPT結果開示 I■■Q■■ー＝q＝■q■■1■■I■■

且
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用

出生前診断や子どもの病気について、不安や悩みを一人で抱えていませんか？

、病気や"いと鍵に…子…縛蘂についゞ他の家族や医療者に無料相談できるサービス yurikq9q

産むかどうかすぐ決めなければならない

まさかお腹の中の赤ちゃんが励ましだけでなく、正しい佃報が欲しい
病気だなんて

いろんな人の屈見が間ける

日常生活ではなかなか仲間が見つからない

同じような病気や陣がいと生活する上でのﾘｱﾙな声が聞ける
関わる家族に出会いたい

新しいｺﾐｭﾆﾃｨをつくりたい

1.すべて無料

2.妊娠中から利用可能

3.匿名で安心

4.閲覧だけもOK
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相談サポートの紹介24 相談支援事業利用仲介

東京女子医科大学におけるNIPT遺伝カウンセリングの転帰
NIPT受検者 1406/1575=89.3%高年妊娠152496.8%
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遺伝カウンセリングが重要であったと判断した症例
〆, .',, w 『P．.~『~･弓?~z了~ｰ‘･",ﾏ．『，.~:評.ざ－． :そ弓声さ?‘託，気ﾀ:‘ ~子､言あ戸'､~､鷺一､10,.子馬~n~1．胃:･R?~､，~,~.､毎．夕騎･心司~､■'．?ﾑF1‘,ご鋸榊弓君.ｼ･寺寧…『"1.可?,雪;早卜毎.角･今・罰鈩里?可’ F1表.~

初診の遣伝カウンセリングが重要である

･NIPT受検した際に､親に単一遺伝子疾患(結合組織疾患)が疑われた症例
･問診の中でパートナー家系にマーカー染色体の保因者があり､保因者であること解り明
→羊水検査に変更となった

．家系内に単一遺伝子疾患の患者がおり､このﾘｽｸの遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸが必要であった
．夫婦（特に妊婦）が精神疾患罹患や心療内科受診歴がある ~
･妊婦の疾患により服薬中､胎児への催奇形性などﾘｽｸについて､遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸが必要
･悪性腫瘍の既往がある

･腎移植のレシピェントであった ~

NIPTの結果が出た後の遣伝カウンセリング

･NIPTの結果､判定保留となり､その後の羊水検査で46,i(21)(qlO)/45,-21が判明、
→人工妊娠中絶

bNIPTでT18陽性､自然流産｡流産胎児のﾏｲｸﾛｻﾃﾗｲﾄ検査によりT18確認した。
転座の除外ができず､後日､夫婦の遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸと染色体分析を実施した
･NIPT陰性後のIUFDの心理ケア

･他院におけるNIPT陽性で妊娠中絶後､妊娠継続の提案がなされず自動的に妊娠中絶と
なった｡その後､精神不調をきたしｺｰﾋﾝｸに長期間を要した 26

一

~ ~過剰マーカー染色体
i'~さ･･･､､．"し『 ' ･- '鷺- ,F､二・字ﾎ"J~ ．毛．盲!､寺馬駅呑‘､~や可､尋率曾､亨＝:~家-F-,F･竿･尋、，:毎‘蕗壹夕.鰯･号･『…'.?』､r'蟹-－F零?､鐸~科･存ご曼弓『．n宇串.．､げ､' 、．『;･茅!?｡ . ･可' ‘惇テー.'認'ﾁﾃ砥一言篇霧:－．b『j'謡･ ･窪PJ･弓･’

35歳GOP1，妊娠1s週Z日（初診時） 結婚之年目不妊治療により妊娠

夫：不妊症､染色体検査で47,XM+mar
夫の弟､妹､母親にも過剰マーカー染色体有り､過剰マーカー染色体の同定は未実施

◆1回目遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸ：
夫婦の希望で他院より来談~

NIPTを受けて結果が分かった後のことは検討していなかった。
◆Z回目遺伝カウンセリング：

NIPT希望で来談､検査結果が確定されたときには､人工妊娠中絶を希望。

過剰マーカー染色体がNIPTの検査精度に影響する可能性が|青報提供された。

夫は､NIPTを受けずに羊水検査を受けることは希望しなかった。

この時はNIPTを受けずにいったん帰宅。

◆3回目遺伝カウンセリング： ~
より詳しい情報が欲しいと夫婦で来談。
羊水検査にあたっても､過剰マーカー染色体の由来が分かっていた方が良いのかと ~

質問→最終的に､羊水検査希望今羊水検査実施

◆4回目遣伝カウンセリング：

染色体検査結果開示（正常核型） 。本人は､結果には安心したが､羊水検査
後の2週間の体調が辛く､検査を受けなければ良かったと表明 27



黒性腫瘍
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39歳GOP1妊娠11週6日（初診時） 結婚Z年目 ~

◆既往歴

ヨフ歳粘液型脂肪肉腫､現在経過観察中（肺レントケン､MRI) 、
再発なし

38歳子宮筋腫核摘出術~

◆家族歴~

特記すべき事項なし

◆1回目遺伝カウンセリング： ~ ~
夫婦の希望で他院より紹介､羊水検査かNIPTか迷っていた

◆Z回目遺伝カウンセリング：

腫瘍細胞由来cell-freeDNAが検査精度に影響する可能性を重く捉え、
夫婦ともにNIPTではなく､羊水検査希望となった
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全国に遣伝専門医や認定遺伝カウンセラーを

~ ~配置することが必要
雲."~'1

全国遺伝子医療部門連絡会議

82施設

フ施設

38施設

現在大学病院

国立高度医療機関

その他の医療機関

12ﾌ施設計

1,343名
269名

臨床遺伝専門医

認定遺伝カウンセラー

29
す
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臨床遣伝専門職･遺伝カウンセリング専門職
"Fー…ー写…1”雨甲評

日本人類遣伝学会､日本遣伝カウンセリング学会認定

非医師 ~

~ 蕊~
認定遣伝カウンセラー

~ 医師~~

蕊
臨床遺伝専門医

衝p://jbmg.o『リ
j!="

撚
、蚕 ~]癖勘 # )#

http://plaza.umin.aC.jp/,､JGC/

噂息…

１
１
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血
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画j亀

269名11343名30
2019.11現在2019.11現在

臨床遺伝専門医
…T・両一汗一坪

~~

臨床這伝専門医制度規則および施行細則http://www､1bmq.1p/より臨床遺伝専門医
すべての診療科からのコンサルテーションに応じ､適切な遺伝医療を実行するとともに、各医療機関において発

生することが予想される遺伝子に関係した問題の解決を担う医師

1）遺伝医学についての広範な專門知識を持っている。

2）遺伝医療関連分野のある特定領域について､専門的検査･診断･治療を行うことができる。

3）遣伝カウンセリングを行うことができる。

4）遺伝学的検査について十分な知識と経験を有している。

5）這伝医学研究の十分な業績を有しており､遺伝医学教育を行うことができる。

3年間の研修にて以下の条件を満たし､専門医受験資格を得る。

①遺伝医療20症例の経験

･ﾘｽﾄを提出｡うち5症例については要約も提出

②論文または学会発表

･臨床遺伝関連の論文または総説2編以上(研修期間外の論文も可)｡臨床這伝に関する学会発表2回で論
文1編に代える事が可能(共同演者を含む)。
③学会への出席

･3年間の研修中に､日本人類遺伝学会または日本遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸ学会の学術集会へ少なくとも2回出席

④継続して3年以上､学会員であることおよび基本領域の専門医(認定医)であること
⑤所属する施設で研修領域を網羅できない場合は､遺伝医学セミナー等に参加し､不足領域のロールﾌﾚｲに1
回以上参加すること

31



臨床遺伝専門医の領域(2019.1)

癖'，~塵『:告J ：
宴jjLL↑旨室第一今、

「 . ■粕 b , 9

M/W; ILhI| ~ ~ ~‘ "｢T" ; 『, ，

産婦人科~

小児科

『~内科

耳舅科

外科

皮層科

臨床検査科

眼科

精神科

500

456

121

68

42

21

19

13

11

36．0

3Zg

Sロブ

4．9

3~,03

1口51

1口3フ

0．94

Ob79
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臨床遺伝専門鼠(2019年11月4日現 〃

合計 http://wwlAZ・lbmR.ip/北海道

54

臨床遺伝専門医~ 1343

臨床遺伝専

認定研修施

所属県不明
0

海外
13

33



全国遣伝医療部門連絡 関数
捧(2019年10月Zア
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北海道

4全国遺伝子医療部門連絡会議HP

http://www･idenshiiryoubumon･org/

各都道府県

いる合計1
屯

己

認罵麗涯更三．
ttp://plaza.umin･aC・ip/~GC北海道

5合計
信州大学大学院

北里大学大学院認定遣伝カウンセラー 243
大

養成課程

学大学院

学大学院

海外 1

学院

学院

学大学院

学大学院

7大学院
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p

母体血を用いた出生前遣伝学的検實(NIPT)に関する新指針（案）

~ に関する日本人類遣伝学会の意見表明
~
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こぎ一一一

一一e

2019年3月29日

･連携施設は、臨床遺伝専門医､小児科医､認定遺伝カウンセラー

などの多領域･多職種の関与がなくとも実施可能となり得る点

･臨床這伝専門医､小児科医による説明､支援が失われる可能性が
ある点~ ~

､いわゆる非認可施設での実施に対する対策が不十分な点
･格差に対する対策が不十分と思われる点 ~

ー

36

日本産科婦人科学会の提案｢母体血を用いた出生前遣伝学的検査(NIPT)
に関する新指針（案）」ヘの意見要望に対する回答

一言

I
勺一一 一一, q』 や帷｡、 一向写T千 2､
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吟
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2019年3月29日

…したがって､居住地域などの条件によって差が生じるから､あるいは多くの実施要望があるから､とい
う理由を重視するあまり､不十分な体制のもとに行われるべきではないと考えます。

このような観点から､NIPT新指針（案）については､以下のような懸念を抱いています。

連携施設連携施設ではNIPTに小児科医が直接関わることを具体的に明記すべきです。[連携施設について］
に関する項目については､専門的な知識を有する臨床遺伝専門医の直接的な関与を条件として明記す(きと
考えます｡~

[遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸについて］本来､遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸとは，中立的な立場に立つ遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸ担当者が，
主治医･担当医とは独立して自律的選沢を支援する医漁ﾃ為であるべきという考えが､広くｺﾝｾﾝｻｽを得られ
ています｡NIPTという遺伝医療の適正さが強く求められる検査であればなおさら，検査提供の主体となる産遍
人科医のみならず､小児科医､臨床遺伝専門医､認定遺伝カウンセラーを交えた御或横断的な体制整備が不

亘匁と考えられます｡中立的な遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸがなされないままの検査の実施は､多様性に対する不十分な
理解のもと､検査を受けないものへの差別､生まれてくる生命に対する差別が形成される懸念が生じます｡よって、
遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸは､小児科医､臨床遺伝専門医､認定遺伝ｶｳﾝｾﾗｰの関与を明確にしておくことが必要と
考えます。

[研修について]小児医療､遺伝医療に精通した学会も協力して指定する仕組みを設ける(きです｡研修内容
については､遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸの質が確実に担保できるようなものが求められ､少なくとも複数回の研修と実際の
遺伝力ｳﾝｾﾘﾝｸﾍの陪席が必要

停定登録制度について]日本産科婦人科学会だけではなく関連する学会が合同で実施することが望ましい



まとめ ぐ

1）出生前診断､NIPTの遺伝カウンセリングに関して述べた。

2）東京女子医科大学におけるNIPTの遺伝カウンセリングの実情に関して述べた。
･2013.5-2019.9に1575組のｶｯﾌﾙが来談し1406例89.3％がNIPTを受けた。

103例6.5％は這伝カウンセリング後にNIPTおよび他の出生前診断を受けなかった。

･結果陽性が31例2.2％､陽性的中率は86.2％だった。

･陽性が確定した妊娠の転帰は､自然流産又は人工妊娠中絶だった。 ~
･遺伝カウンセリングにおける問診の中で明らかになる事実も多く､検査内容や対象
疾患に関する知識､カップル間の議論不充分な場合も少なくない。 ~

NIPTにおいて遺伝カウンセリングの実施は必須である6

．先天異常や染色体疾患に関する､正しい情報の啓発活動､福祉制度の拡充・
多様性を許容する社会作りが望まれる。

3) NIPTという遺伝医療の適正さが強く求められる検査において，検査提供の
主体となる産婦人科医のみならず､小児科医臨床遺伝専門医認定遺伝カウン
セラーを交えた領域横断的な体制整備が不可欠である。

38

’

NIPTの実施状況等に関する実態調査の実施(案)について

~ ~ ~ ~ ~ ~ ~ ~~ ~~~ ~~胴査を通じ明らかにしたい事 ~
~~一~－~ ~『子 ー … ~ … ″ ． ‐~~ .~郡

胴査対象及び胴査方法群~ 鯛査目的及び項目
. 2 .

■衛生検査所の基礎情報

･2013年以降のNlPT依頼件数の推移､依

頼元施設の割合等
･NIPT受検者の基礎情報及び受検条件の
指針適応の有無等

■全国の衛生検査所におけるNIPT検査 i
状況の把握

■2013年以降のNlPTの推移

■再委託の状況の把握等

■調査対象

全国の衛生検査所929施設

■調査方法

質問紙を郵送､回答はWebから

m_

1

NIPT

ざふ区I:111Mどﾙｰに訓. －，享討， , ！ 一~､~

呼衛蝿餅調蜜! ''〃1千と
‘ ｢ ~墓11'wL -~ 」 ”’一芹J寸

に趨罰~

ｌ
ｊ

囿毛". i r

一 1
1 － 7 1 1 」

■非認定施設におけるNlPTの実施状況
の実態把握

■NIPT実施施設の数､分布等の把握

■調査対象

web検索で判明した全非認定施設(約57
施設）

■調査方法

施設HPより情報収集 ‐＝ﾆﾆ 一一一■－ ,ﾛ

■調査対象

全非認定施設(認定施設についても同様
にコンソーシアムより調査実施） ．

■調査方法

質問紙を郵送､回答はWebから

■NIPT実施施設基本情報
･実施体制､提供方法､検査方法等

･検査モデル､広告等
~

' '1

NiPT実施状況､及び実施体制の概要

受検者属性及び受検者ニーズ

医療連携の状況

認定施設要件に対する意見･要望

■受検者ニーズ､カウンセリングの実態に
ついての概要把握

■

■

■

■

~
~
~
~
~
~
~
~
~
~
~
~
~
~
~
~擬議識謂蕊鴎

する実態調査

I

繍羅－2二 ＝‘

%l 1繍繍
I
I

l
■

篭奮"蕊……
回 , ,I ~ | '’ ~ ‐ '” Ⅷ ﾙ & :順欝撫難 ･N蕊蕊した書(受検後に回答）

・叫'…繕診零W｣？''｡＃■旧義繍謹 蕊享~……。
回 “ 』｣~ 〃 ‘…煎窪犀賑一 ﾄﾎ冒鮮:息悪扇夛

…榊而…季I唱謹慧蕊灘翰…“

l

1 1

受検者1受検者調
I

受検者ニーズ､カウンセリングの実態
についての詳細把握 ~

~~■NlPT受検者のニーズ､理解度の把握

~~~~~~

■戸諸外国におけるNlPT及びその他の出
生前診断の実施状況の把握

■諸外国における妊婦へのサポート体制
の把握

第2回母体血を用いた出生前遺伝学的検査
(NIPT)の調査等に関するワーキンググループ

令和元年11月27日

資料3
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施設アンケート

’’ I
I’

11． 実施体制及び実績

2019年度子ども・子育て支援椎准調査研究事業

「出生前検査に関する実態調査研究」

アンケートのお願い

～

l. NIPT提供体制を教えてください

①NIPTを実施している診療科の要員

職種

ア)医師

a産婦人科医

（うち)産婦人科専門医

（うち)周産期(母体･胎児専門医）

（うち)臨床遺伝専門医

b.小児科医

（うち)小児科専門医

（うち)臨床遺伝専門医

． （うち)周産期(新生児)専門医

c.( )科医師

｜ (うち)臨床遺伝専門医
イ)助産師

ウ)看護師(助産師以外） ・

エ)遺伝看護専門看護師

オ)公認心理士､臨床心理士

オ)竪定遺伝ｶｳﾝｾﾗｰ

施設基本情報

貴施設情報をご記入ください

I

数

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

人

入

人

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

非常勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

勤

常

常

常

常

常

常

常

常

常

常

常

常

常

常

常

①施設の正式名称

’’
②施設の所在地

’’
③出生前検査(NIPT)を実施している診療科(複数回答可）

’’
④出生前検査(NIPT)の遺伝カウンセリングを実施している診療科(複数回答可）

’’
非常勤

非常勤

人

人

常勤

常勤

人

人

力)その他（

その他（

ｊ

ｊ

②NIPTにおいて､どこまでの検査を提供していますか(該当するもの全てに○をつけてくださ

い）

13，18，21トリソミー

染色体微小欠失

性別 、

全ケノム検査

親子(父子)鑑定
～

2

1

第2回母体血を用いた出生前遺伝学的検査
(N正⑪の鯛査等に関するワーキンググループ

令和元年11月27日

資料4



施設アンケート 施設アンケート

③で、匙検査前』を選択した方は､以下の設問も回答してください⑤

の遺伝カウンセリン は､どなたが担当していますか(複数回答可）

11. NIPTに関する遺伝カウンセリングの実施状況について教えてください。
1 医師(専門診療科 科）

産婦人科専門医

小児科専門医

臨床遺伝専門医

その他（

|看護師
|その他（

Ｉ

Ⅱ

Ⅲ

Ⅳ

臆

ト

ト

Ｐ

NIPT受検の希望者に対し､遺伝カウンセリングを実施していますか

該当するものにOをつけてください(Oはひとつ選択）

①

所有する専門医資格

|薬施している l1 l
実施している

'｡ ’
3実施していないが､資料を

事前に提供している

実施しておらず蕊資料提供し

~ていない

1
）

'4 1遺伝看護専門看護師助産師

麗定遺伝ｶウンセラー

２

５ ）

上記霊問で｢1 実施している｣を選択した方は萱以降の設問にご回答ください

検査前｣を選択した方は､以下の設問も回答してください

､遺伝カウンセリング』にかける受検者一人当たりの平均所要時間を教えて下さい

⑥ ③で｢1．検査前｣を

『検査前の遺伝ｶウ
② は､以下の設問も回答してください

遺伝カウンセリングの必要性について貴施設のお考えをお聞かせください（複数回答可）

］ ’ 分程度’

'1 ’ |・ ’
3任意(医師が必要と判断

した場合）

任意(受検者から希望があった

場合）

必須1

4 その他（ ）

⑦ 検査結果は､どのような方法でお伝えしていますか(複数回答可）

1 1対面 ’2 1電話 ’3 1ﾒｰﾙ ~'4 1郵送
4 1その他（

'5 ｵﾝﾗｲﾝ
）

①で｢1 施している｣を選択した方③ は､以下の設問も回答してください

遺伝カウンセリングを提供するﾀｲﾐﾝｸと方法を教えて三Fさい(複数回答可）

’ ｜検査前 3で｢2.検査後｣を選択した方⑧ は､以下の設問も回答してください

しに鰹
2 1検査後(結果開示時）

吟|蝿

し ア.個別

吟 ア.個別

イ．集団 ウ.個別と集団

エ．検査前は実施していない(検査後のみ実施）

の遺伝カウンセリング は､どのような方法で実施していますか(複数回答可）

|対面 ’2 1電話 ’3 1ﾒｰﾙ ’4 1郵送~ '5 1ｵﾝﾗｲﾝ
|その他~（ ）

1

4

イ.集団 ウ.個別と集団

工．検査後は実施していない(検査前のみ実施）

⑨

『遺侭カウンセリング』は、

1 医師(専門診療科

I

Ⅱ

所有する専門医資格
Ⅲ

Ⅳ

2 助産師 ’3 1看護師 ’4
6 麗定遺伝ｶウンセラー

所有する専門医資格

科）

産婦人科専門医

小児科専門医

臨床遺伝専門医

その他（

|遺伝看謹専門看謹師 5 1公認心理士､臨床心理士
7 1その他（

で『1．④ は､以下の設問も回答してくださいした方

は､どのような方法で実施していますか(複数回答可）の遺伝カウンセリン

↑ ｜対面 ’2 1電話 ’3 1ﾒｰﾙ ’4 1郵送15 1ｵﾝﾗｲﾝ(※）
4 1その他（ ）

(※)医師-患者間において､情報通信機器を通してリアルタイムで行うものを指す｡以下同様。

3 4



上

施設アンケート施設アンケート

lH･NIPT受検者の状況について教えてください。
⑩ は､以下の設問も回答してください

検査結果が陽性もしくは保留であった場合、

の平均所要時間を教えて下さい

’
① ｜直近1ヶ月間の受検者数はおおよそ何人くらいですか

’ （ ）人/月
１
１

！ ’ 分程度’
_｡

受検者の内､遺伝カウンセリング後に検査を受けることをやめた方はおおよそ何人ですか

（ ）人／月

そのうち羊水検査など他の検査を受けることを選択した方はおおよそ何人ですか

（ ）人／月

他の検査を受けず妊娠継続を決めた方はおおよそ何人ですか

（ ）人／月

②

⑪ ｢2． 以下の設問も回答してくださいした方は、

検査結果が陰性であった場合、

にかける受桧者＝人当たりの平均所要時間を教えて下さいの遺伝カウンセリン

↑ ’ ’分程度
／

’
③ ｜所在都道府県外等の､遠方から来られた受検者の割合はおおよそどの程度ですか

｜ ↑ 、 '0~25％ ’2 125~50% |3 150~75% |4 175%以上
｜
’

全

’
④ ’35歳未満の受検者の割合はおおよそどの程度ですか

’ 1 10~25％ ’2 125~50% |3 150~75% |4 175%以上
｜
’

⑤ ｜受検者の内､検査説明･ｶｳﾝｾﾘﾝｸ等を受けられた方の割合はおおよそどの程度ですか’
’ 1 10~25％’2 125~50％ ’3 150~75％'4 175%以上’5 1基本的に全員’’
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施設アンケート 施設アンケート

ONIPT受検者はどのような理由で貴施設を選択されたと考えていますか。

該当するものに○をつけてください(主な3つまで選択可）

ONIPT受検に関し､遺伝カウンセリングの実施状況について教えてください

1.NIPTの受検前に実施している遺伝カウンセリングについて､該当するもの全てに○をつけて

下さい遺伝カウンセリング等の､相談体制が充実していた

日本医学会の認定施設のため

信頼できる施設であるため

アクセスのしやすさ(自宅･勤務先からの距離）

かかりつけの産婦人科から近い

申込のしやすさ(手続きの簡易さ）

受検から結果判定までの迅速さ

受検費用､確定検査に係る費用

広告で関心を持った(分かりやすい説明等）

他施設では適応外とされて受検できなかった

施設が平日夜間､土日祝日も診療している

パートナーの同席が必須ではないため

遺伝カウンセリングを受けることが必須ではないため

13,18,21トリソミー以外についても検査可能なため

受検にあたり､年齢制限がないため

過去に受検した利用者の体験談等評判を参考にした

①検査の運用について

~ 口頭だけでなく､文書を渡して十分に説明し､理解を得られたことを確認している

パートナーと十分に話し合い､納得した上での同意を得ることを必須としている

受検に関し自筆の署名をした文書による同意を得ている

②遺伝カウンセリング計画の準備(受診において知りたい事､妊娠についての懸念）

｜検査を希望する理由について聞いている
｜妊婦の関心事について聞いている ~

③本人のおよび家族の病歴等の聴取

｜既往歴､現病歴､既往妊娠分娩歴を聞いている
｜家族歴について詳細に聴取し､記録している

④遺伝子疾患や染色体疾患等についての情報提供

聴取した病歴を元に､NIPTの対象に限らず染色体異常等を有する子を持つ確率につ

いて説明している
一

坐

聴取した病歴を元に､NIPTの対象となる染色体異常等を有する子を持つ確率につい

て説明している
その他

（ ． NIPTの対象に限らず､染色体異常全般に関する情報(先天性疾患に対する出生後

の治療方法等)について説明している

）

NIPTの対象となる染色体異常に関する情報(先天性疾患に対する出生後の治療方

法等)について説明している○NIPT受検者はどのような不安を表出されていますか

該当するものに○をつけてください(主な3つまで選択可） ⑤出生前検査の選択肢を明確にし､検査の利点と欠点を説明
／

NIPTの位置づけについて説明している(先天性異常のうちの一部の染色体数的異常

についてのみの検査であること､確定検査ではないこと､偽陽性､偽陰性の可能性、

年齢によって陽性的中率が変わること等）

NIPT受検による妊娠や胎児への影響

結果が陽性となる事への恐れ

侵襲を伴う確定検査による妊娠や胎児への影響

確定結果が陽性となった場合の胎児への治療等対応について

確定結果が陽性となった場合妊娠継続か否かの決断をすることへの不安

次回の妊娠への影響

出生前検査の選択肢として､NIPT以外の検査についても詳しく説明している

⑥検査結果を理解するための支援

｜説明を行った後に､理解できているかどうか確麗している
⑦確定検査結果が陽性の場合のフォローについて

対象となる染色体疾患のサポートグループについて紹介している
その他

（ ）
染色体異常の児が産まれた場合に利用できる福祉サービス等について説明を実施し

ている

妊娠継続を希望される場合､継続を支援する組織(窓口)を紹介している

紹介されている場合の紹介先（ ）

へ

7 8



旬

施設アンケート施設アンケート

V.,NIPT実施における専門医療機関との連携の状況について教えてください2.NIPTの受検後に実施している遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸ等について､該当するもの全てにOをつけ

てください ．
①NIPTを実施するにあたり､他の医療機関と連携していますかNIPTの結果の解釈(確定検査ではないこと､偽陽性､偽陰性の可能性､年齢によって

陽性的中率が変わること等)について事後に説明を実施している

’| ’ ｜連携している '2 1連携していない結果が陽性の場合､確定診断の必要性について説明をしている

結果が陽性もしくは保留であった場合､受検者の希望(他施設紹介､自施設で確定検

査実施等)に応じた対応をしている
②①で｢1連携している｣を選択された場合､連携医療機関との間で書面等での契約を結ばれて

いますか
結果が陽性もしくは保留であった場合､確定検査の実施施設を紹介している

当該妊婦の妊娠終了まで､当該妊婦の遺伝に関する相談に応じている
’'2 1契約していない| ’ ｜契約している

③連携を行っていない場合､検査陽性例に対しどのように対応していますか
3．遺伝カウンセリングにおいて､人材(人数､専門性､職種)､時間(予約､検査説明･カウンセリン

グ等自体の時間)等について意見､課題等を教えてください。

④医療連携されている施設を選択してください(該当するもの全てにOを付けて下さい）

産婦人科を有する病院

産婦人科診療所

地域･総合周産期母子医療センター

NIPT実施施設（日本医学会麗定施設

その他（ ~

１

２

３

４

５

非認定施設）

）
IV.NIPTの検査の解析に関することについて教えてください

①NIPTの検査は誰が行っていますか

| ’ ｜自施設内検査~ ’2 1外部委託(国内） ’3 1外部委託(海外） ’

②外部委託されている場合､委託先検査施設名を教えてください

’ ’

③②の施設を選ばれている理由を教えてください

I’

109
く



●

インタビュー項目施設アンケート今

2019年度子ども・子育て支援推進調査研究事業

｢出生前検査に関する実態調査研究」インタビュー調査
Ⅶその他

①日本医学会の麗定要件に関する課題や要望があればご意見をお聞かせください
※アンケート鯛査で回答の得られなかった段間に関し､再度ヒアリングを行う｡アンケート

鯛査内容に追加して､以下の項目についてもヒアリングを行う｡．
I

○｢母体血を用いた出生前遺伝学的検査(NIPT)｣(以下NIPTという)の受検を含めた出生前検査

の外来を開設した経緯を教えてください。

○｢母体血を用いた出生前遺伝学的検査(NIPT)｣(以下NIPTという)の受検者について

・貴施設をご利用されるNIPT受検者の来院エリアを教えてください

．来院ｴﾘｱ<都道府県､市区町村)の人数割合が分かれば教えてください

ONIPT受検全般について※HPで確認し､不明点を補足質問する

NIPT受検の予約方法等について教えてください

①予約方法を教えてください

②検査費用を教えてください(NIPT以外の検査オプションの有無とその費用）

③申込～受検～結果受理までの期間を教えてください

④結果の通知方法を教えてください

⑤陰性以外の結果の受検者への通知方法を教えてください

⑥確定検査の費用について教えて下さい(患者負担､医療機関負担､その他）

⑦陽性判定の際､確定検査の案内について教えて下さい(自施設で確定検査を実

施､他医寝挫関を紹介する､患者本人で探す､健診施設に戻す）

⑧貴施設は､以下を実施していますか

（羊水検査､絨毛検査､人工妊娠中絶術､分娩）

○NIPT受検に関し､遺伝カウンセリングの実施状況について教えてください

○検査に関して説明資料等があれば見せてください

・資料作成の元になった情報､文献等を教えて下さい

・検体検査を自施設で行っている場合､その精度管理方法と精度結果を公開しているかどうか教

えて下さい｡またその根拠となる資料があれば見せて下さい。

○マニュアルの作成について

｡NIPT実施において､貴施設にて独自にマニュアルを作成されていますか ＝

・貴施設のマニュアル作成にあたり､参照するﾏﾆｭｱﾙを教えてください

○アクシデント､インシデントについて報告するシステムがあるか､内容の開示をしているかどうか

教えて下さい。

○日本産科婦人科学会の指針に対する意見があれば教えてください

○委託会社との契約料金について教えてください

②現在のNIPTに関して全般的なご意見等がありましたらお聞かせください

【返送先】

’AX: 03-6213-1625 Emai l

宛先 有限責任監査法人トーマツリスクアドパイザリー事業部へルスケア
●

担当： 山田、財満

発信元

施設名

発信元

ご氏名

~
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夕

インタビュー項目

■受検者調査項目案

’ 1受検者属性

: 2NIPTの知識・理解 ’ 口 卜
第2回母体血を用いた出生前週伝学的検査

(NlPT）の認査等に関するワーキンググループ
･貢科一

F

、

直近のNIPT提供実績について教えてください。 (2018年度及び2019年度4～9月期実績） 令和元年11月27日

① NIPTを希望して来院された妊婦の数

↑ ’2018年度
｜ 内検査実施件数

1

3NIPTを受けようと思ったきっかけ

件
一
件

4NIPTを受ける医療機関を選んだ理由

5NIPTの受けた時の説明等 ．

6NIPTの説明についての希望等

7その他

~

~

I

内検査非実施(遺伝カウンセ

リングの結果等により辞退)件数

件

回答瀧鋤N醐議設問2019年度(4月～9月）

内検査実施件数

内検査非実施件数

件
一
件
一
件

2

11受検者属性

ご回答されるご本人について教えてください

①

｜

②

③

｜

④

｜

，

⑤

｜

⑥

お住いの都道府県を選択してください 選択式１

２
検査を受けた医療機関の所在都道府県を

選択してください② NIPT検査結果の内訳

1 2018年度

陰性

偽陰性､偽陽性､判定保留 ・

陽性

2 2019年度(4月～9月）

陰性

－ 偽陰性､偽陽性､判定保留

陽性

画Ｉ

2

あなたの現在のご年齢を教えてください 記;ボ件
一
件
一
件
一
件
一
件
一
件
一
件
一
件

あなたの妊娠週数を教えてください

（NIPTを受けた時点）
記ミボ４

あなたの妊娠回数を教えてください

(今回の妊娠、流産も数に含む）
記蒜５

６ あなたの能産同数を教えてください 記沐

01予定外の妊娠だった

02経済面における不安

03自分の仕事を続けられるのか不安

04自分の健康面の不安

05生まれる子どもの健康面の不安

06それ以外

(具体的に

選択式

（複数回

答）

妊娠がわかったときに何か困ったことや

不安がありましたか
⑦7

|③ NIPT受検者の年代別件数(2018年度）

1 ～20歳未満

2 20歳以上～30歳未満

3 30歳以上～35歳未満

4 35．歳以上～40歳未満

5 ． 40歳以上

6 不明

NIPT受検者の年代別割合(2019年度4月～9月）

1 ～20歳未満．

2 20歳以上～30歳未満

3 30歳以上～35歳未満

4 35歳以上～40歳未満

5 40歳以上

6 不明

）
人
一
人
一
人
一
人
一
人
一
人

21NlPTの知識・理解
式

回

~

Ⅸ

単

１

選

／

ｌ

答

出生前検査（NIPT）だけでは胎児の診断

が確定できないことを知っていますか

01知っている

02知らない
①8

出生前検査（NlPT）は、年齢が若いほど

結果の正答率が下がる検査であることを

知っていますか

選択式

（単回

答）

01知っている

02知らない
②9

01とても不安がある

02少し不安がある

03どちらともいえない

04あまり不安はない

05全く不安はない

選択式

（単回

答）

人
一
人
一
人
一
人
一
人
一
人

生まれてくる子どもの健康面について不

安はありますか
③10

上記③で「01とても不安がある」 、 「02

少し不安がある」を選択した方にお聞き

します。どのような不安を感じていた

か、教えて下さい

④ 自由記述11

3INlP~｢を受けようと思ったきっかけ

13

－1‐



◆

鋲

01高年齢での妊娠のため

02不妊治療による妊娠のため ‘

03自身が染色体異常を有する子どもを妊娠したことがあるため

04家族・義族に染色体異常を有する子どもを妊娠した人がいるため

05流産、死産を経験したことがあるため

06身近な人（きょうだい、友人等）が受けていたため

07超音波検査（エコー）の結果から

08母体血清マーカー検査の結果から

09身近な家族（パートナー、親等）に勧められたため

10かかりつけの産婦人科から情報提供があったため

,1かかりつけの産婦人科から検査を受けるよう勧められたため

12知り合いの医療関係者から検査を受けるよう勧められたため

13多くの人が受ける検査だと思ったため 、

ﾕ4なんとなく受けた方が良いように感じたため

15子どもの健康面について不安を感じたため

15その他（ ）

選択式

（単回

答）

01とても重視している

02やや蔵視している

03あまり重視していない

検査にかかる費用についてどの程麿霞損

しましたか
⑤17

上配①から⑤以外の理由があれば教えて

下さい
⑥18 自由記述

あなたが出生前検査(NIPT)を受けよう

と思った理由を教えてください

（あてはまるものすべてにOをつけてく

ださい）

01かかりつけ産婦人科との関係（①）

02アクセスについて、）

03予約・診療時間について（③）

04出生前検査の検査体制等について（⑨

05検査にかかる貴用について（⑤）

06その他（⑨

選択式

（複数回

答）

①12
出生前検査(NIPT)を受けた医療握関を

選んだ理由について、最も重視した理由

を教えて下さい

選択式

（単回

答）

⑦19

あなたは、出生前検査（NIPT）の認定施

設（制度） （※）があることを知ってい

ましたか

※一定の埜準の元に、日本医学会により

認定されたNIPT実施施設（2019年11月現

在全国92施設）

1

01認定制度があることを知らなかった
･､

02認定制度があることを知っており、認定施設を選んで来院した

03湧定制度があることを知っていたが、検査を受けた施設が認壼施盤かどう

か分からない

04騨定制度があることを知づていたが、非認定施設を選んで来院した

選択式

（単回

答）

③20

4NIPTを受ける疾鱒溌関を選んだ理由

皿通院している産婦人科等で出生前検査(NIPT)を実施しているため、そこ

で出生前検査(NIPT)を受けた

02通院している産蝿人科等で出生前検査(NIPT)を実施していなかったた

め、他の医霊縫関で受けた

03通院している産婦人科等で出生前検査(NIPT)を実施していたが、検査対

象外であったため他の医察樫関で受けた

04通院している産婦人科等で出生前検査（NIPT）を実施していたが、自分の

意思で別の医療機関で受けた

5吋iFTを受けた際の説明等

出生前検査(NIPT)を受けた医療機関を

選んだ理由について教えてください_(血

かりつけ産婦人科との関係について）

選択式

（単回

答）

01個別に対面で脱明を受けた

02集団で対面で脱明を受けた

03メールや電話で鋭明を受けた

04検査に関する資料の提供を受けた

05検査前には説明を受けなかった

06その他（ ）

①13

あなたが、出生前検査(NIPT)を受ける

前に、どのような形で説明を受けたか教

えて下さい

選択式

（複数回

答）

①21

01自宅・勤務先から近い医療機関で出生前検査(NIPT)を受けたかったため

02自宅・勤務先から離れた医療機関で出生前検査(NIPT)を受けたかったた

め

03どちらも重視していない

04その他

01NIPTの結果で分かること、分からないこと

o2NIPT以外の検査の選折M技について

03染色体異常を有する子どもに多い合併症など子どもの健康状態に関するこ

と

O4染色体異常を有する子どもや家族が利用できる行政の支援、家族会、民間

サービス等に関すること

o5特になし

06その他( )

出生前検査(NIPT)を受けた医療擬関を

選んだ理由について教えてください_(ヱ

クセスについて）

選択式

（単回

答）

②14
選択式

（複数回

答）＋寵

述

あなたが、出生前検査（NIPT）を受ける

前に聞いた、検査に関する説明内容につ

いて教えてください

②22

01出生前検査(NIPT) .の予約を直ぐに取れるため 、

02出生前検査(NIPT)の予約をネットやメールで取れるため

03診療時間が平日夜間、土日祝日も実施していたため

04いずれも重視していない

05その他

出生前検査(NIPT)を受けた医療機関を

選んだ理由について教えてください4王

約・診療時間について）

選択式

（複数回

答）

③15

01説明内容について満足している

02説明時間が長すぎると感じた（もっと説明時間が短いとよかった）

03説明時間が短すぎると感じた（もっと説明時間が長いとよかった）

04NIPTに関する不安や疑問が解消された

O5NlPTに関する不安や疑問が解消されなかった

06検査前には脱明を受けなかった

07その他( y

あなたが、出生前検査(NIPT)を受ける

前に聞いた、検査に関する脱明内容につ

いて、どのように感じたか教えてくださ

い

選択式

（複数回

答）十配

述

01年齢制限がなく出生前検査(NIPT)を受けることができるため

02遺伝カウンセリングを受けられるため

03カウンセリングを受けることが必須ではないため

04カップルでのカウンセリングを求めていないため

053種類の染色体異常以外の検査もできるため

06性別についての検査ができるため

07結果がすぐにわかるため

08検査にあたり、受診が1日で済むため

09出生前検査(NIPT)検査の実績が多数あるため

10小児科が併設されている医療機関であるため

ﾕ1いずれも重視していない

12その他

③23

出生前検査(NIPT)を受けた医療機関を

選んだ理由について教えてください4世

生前検査IMPT)の検査体制等につい

工L

週択式

(複数回

答）

01検査をするつもりで来院し､鋭明を聞いてもその気持ちに変化はない（予

定どおり検査を受ける）

02検査をするつもりで来院したが、説明を聞いて、検査をしない選択をしよ

うか迷っている

03検査をするつもりで来院したが、税明を聞いて、他の検査にしようか迷っ

ている

04検査前には脱明を受けなかった

05その他( )･

④16

選択式

（複数回

答）＋記

述

出生鼓検査(NIPT)を受ける前の説明内

容によって、あなたの検査を受ける気持

ちの変化を教えください

④24

－2－ －3－
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●

6NIPTの説明についての希望等 ←

選択式

（複徴回

答）＋配

述．

01個別に対面で説明を受けることを希望する

02パートナーと二人で脱明を受けることを希望する

03検査前には説明を希望しない

04その他（ ）

O1NIPTの結果で分かること、分からないことの脱明

02NIPT以外の検査の選択肢についての説明

03染色体異常を有する子どもに多い合併症など子どもの健康状態に関するこ
との説明

04染色体異常を有する子どもや家族力荊用できる行政の支擾、家族会、民間
サービス等に関することの脱明

05特になし

06その他（ ）

出生前検査(NIPT)を受ける前の説明の

形に関して、あなたが希望する事につい

て教えて下さい

~~~~ ~

25①

母体血を用いた出生前遺伝学的検査(NIPT)の調査等に関するワーキンググループ

開催要綱

出生前検査(NIPT)を受ける前の脱明に

関して、あなたが説明されて良かった内

容や、説明を聞きたかった内容を教えて

ください

選択式

（複数回

答）＋毘

述

1 ．設置の趣旨

母体血を用いた非侵襲性出生前遺伝学的検査(NIPT (NonlnvasivePrenatalgenetic

Testing))については、日本産科婦人科学会が策定した指針を受け、平成25年度から関係

学会等の連携の下、日本医学会の麗定制度に基づき実施されてきた。他方、ここ数年、認

定施設以外の医療機関での検査が増加し、妊婦の不安や悩みに寄り添う適切なカウンセリ

ングが行われていない等の問題が指摘されている。

こうした状況を踏まえ、NIPTの実施体制等の検討に資する必要なデータや事例の収集等

を行い、その実態を把握･分析することを目的として、本ワーキンググループを開催する。

26②

01羊水検査等の確定検査についての説明－

02染色体異常を有する子どもに多い合併症など子どもの健康状態に関するこ
との説明

03染色体異常を有する子どもや家族が利用できる行政の支擾、家族会、民間
サービス等に関することの説明

04検査結果が陽性もしくは保留の場合にのみ詳細な説明を希望する
05特になし

06その他（ ）

選択式

（複数回

答）＋配

述

出生前検査(NIPT)の結果が賜性もしく

は保留であった場合に、あなたが希望す

る脱明内容等について教えてください

27③

←

2．調査事項等

麗定施設における検査の実施状況や課題の把握

認定施設以外の医療機関における検査・カウンセリング体制や利用者の状況の把握

検査前後の妊婦の不安や悩みに関する相談支援ニーズの把握

検査前後における妊婦や家族を支える相談支援の事例収集

（1）

（2）

（3）

（4）

等

7その他

選択式

（単回

答）＋妃

述

011人で来院した

02パートナーと来院した

03パートナー以外の家族と来院した

04その他（

あなたは、どなたと検査に来院されたか

教えてください
28①

）

出生前検査(NIPT)について、あなたが

感じたこと、意見等ありましたら、 ｡なん

でもご自由に教えて下さい

29② 自由配逮 3．構成

（1）本ワーキンググループは、厚生労働省子ども家庭局長が別紙の構成員の参集を求め

て開催する。

（2）本ワーキンググループには、構成員の互選により座長をおき、ワーキンググループ

を統括する。座長は座長代理を指名することができる。

（3）本ワーキンググループには、必要に応じ、別紙構成員以外の有識者等の参集を依頼

することができるものとする。

4．運営

（1）本ワーキンググループは、原則として公開とする。

（2）本ワーキンググループの庶務は、 ~厚生労働省子ども家庭局母子保健課が行う。

（3）この要綱に定めるもののほか、本ワーキンググループの開催に必要な事項は、座長

が子ども家庭局長と協議の上、定める。
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○石井美智子 明治大学法学部教授 ~

東京女子医科大学附属遺伝子医療センター教授齋藤加代子

関沢明彦 昭和大学医学部産婦人科教授

種村光代 産科婦人科種村ウイメンズクリニック院長

玉井浩 大阪医科大学小児高次脳機能研究所所長

明治学院大学社会学部教授柘植あづみ

中込さと子 信州大学医学部保健学科教授

京都薬科大学教授野崎亜紀子

平川俊夫 日本医師会常任理事

全国保健師長会副会長堀田彰恵

(○：座長）

計10名（敬称略、五十音順）
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