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P3−56・4　兵庫県 に お ける NIPT （無侵襲的出生 前遺伝学的検査） の 現況
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【目的】日本で は NIPT （無侵襲的出生前遺伝学的検査）は平成 25年 4 月に 開始され たが，兵庫県で は翌月の 5月か ら NIPT
コ ン ソ

ーシア ム の 臨床研 究 と して 施設内倫理 委員会及 び 日本 医 学 会の 承 認 を得 て 開始 した．兵 庫 県 にお け る NIPT の 実 態 に

つ い て 把握 し，検査開始後 1 年 6 か 月問の 状況 に つ い て 評価 ・検討す る こ とを目的 とす る．【方法】平成 25 年 5 月よ り平成 26

年 8 月まで 兵庫県 にお い て NIPT を受検 した 866名 につ い て 受検理 由，受検週 数 年齢，不 妊治 療の 有無，検査陽性例 の 確定

検査に お ける最終結果 を調査 した．【成 績】そ の うち 陽性 は 16名，陰性 は 850名で ，全例 で 結果 が判明 し，判定保留例は なか っ

た．内訳 は 21 トリソ ミー陽性 が 8名で ，全員が 羊水検査を受け，実際 に 21 トリソ ミーで あ っ た の が 7名で 偽陽性 （正常核型）
が 1名で あっ た．18 トリ ソ ミー陽性 が 6名で，結果が 出る前に 自然 流 産 した 1名を 除く5名が 羊水検査 を受け，実際 に 18
トリソ ミ

ー
で あ っ た の が 4 名，偽 陽性が 1名で あ っ た．13 トリ ソ ミー陽性 は 2 名で ，1名が 羊水検査 で ，1名が IUFD で あ っ

た た め 娩出胎盤で 13 トリソ ミーを確定 した．【結論1 平 成 25 年 5月か ら平成 26年 8月 まで の 兵庫県内で の NIPT 受検者 は

866名 で，NIPT 検査 陽性 は 16 名（1．8％ ）で あ っ た．こ れ らの 陽性的中率 は実施前 の 予測 と同様 に 非常に 高く，検査 の 精度の

高い こ とが 示 され た．判定保留率 は ゼ ロ で，予想 よ り大幅 に低か っ た．出生 頻度か ら考 え て Trisomy 　21 に 比 して Trisomy
18 と Trisomy 　l3症例が 想定以 上 に 多い の は，流 産す る 症 例 を NIPT が 同 定 して い る か らか もしれ な い ．

P3 −56−5　九州地区における無侵襲的出生前遺伝学的検査 （NIPT）の 現況と課題
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【目的】九 州 地 区で は現在 4県 5 施設が 無侵襲的出 生 前遺伝学的検査 （NIPT ）を行 っ て い る，九州 地 区 に お ける NIPT の 現況

につ い て 調査を行っ た．【方法】九州地区で NIPT を行 っ て い る 5施設につ い て，2013年 4月から2014年 6月までの 実施状況

につ い て 匿 名化 され た調 査 を行 っ た．【成 績】5施 設 中 2 施 設 は 2013年 4月，残 る 3施 設 は そ れ ぞ れ 2013年 6月，8月，12
月 に 日本医学会 の 承認を得て NIPT を開始して い た．5施設 に お け る 2013年 4月か ら 2014年 6 月まで の 総受診者数 は 808
例 （106例 一306例〉で，各県 に お け る 35歳以 上 の 母 の 出生 数の 約 3％ か ら 5％ に相 当 した．遺 伝 カ ウ ン セ リ ン グ を行 っ た 結

果，641例 （79．3％ ；58．5％一　95．3％）が NIPT を受けて い た．2013年 4月時点で の NIPT 施行数 は 36．0例／施設／月で あっ た

が，施設が 増える に 従 っ て 1 施設あた りの 施行数 は 減少 し，2013 年 12 月以 降は 1L9 例／施設／月 （8．4 例一13．4 例）で 概ね安

定して い た．生殖医療 に よ る妊娠 は NIPT を受け た 者の 26．1％ を占め，　 ART に よ る妊娠 は 19．2％ を占め た．九 州内の NIPT
を行 っ て い な い 県 か ら他 県へ の 受 診 者は 143例 で 全 体の 22．3％ を 占 め た．九 州外 か らの 受 診 者 は 30 例 （4．7　

°
／e ）で，20例 が福

岡県，次い で 7 例が 長 崎県の 施設 を受診 して い た，【結謝 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ に よ り，ク ラ イエ ン トの 2 割 は NII’T を選択 し

なか っ た．現在の 九 州地区に お け る 実施体制 は 概ね安定 し て い る が ，九 州 9 県の うち 4 県 に は NIPT を行う施設が な く，応需

体制は 未だ不 足 して い る こ とが 示唆さ れ た．

P3・56−6　当院の 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ 外来 に お け る 出生 前診断の 現 状
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【目的】当院で は 2009年 6 月 に 遺伝 カ ウ ンセ リ ン グ外来を新設 し た．NIPT （無侵襲的出生前遺伝学的検査）開始 と と もに さ

らに NIPT 外来，結果 外来 を増 設 して い る．今回我 々 は，当院 の 遺伝カウ ン セ リ ン グ外来の 現 状 を ま とめ，今後 につ い て検討

す る こ と を 目的 と した，【方法】2013年 1 月
一2013年 12月に 当院の 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ外来 を受診 した症例 の うち，109例を

対象 と して 後方視的 に検討 した．【成績】カ ウ ン セ リン グ の 内容 は，出生 前 カ ウ ン セ リン グ 100例，HBOC （遺伝性乳 が ん，卵

巣 が ん ）相談 3例，不育症相談 5例，Lynch症 候 群 の 相談 1例 で あ っ た．そ の うち 出 生前 カ ウ ン セ リ ン グ の 受診目的は，1＞染
色体検査 の 検討，2）他院か らの NT 肥厚や 児形態異常 の 指摘，3）遺伝性疾患 を有する 家族歴 （低 Fib 血 漿合併妊 娠，先 天性
外胚葉形成不全の 家族歴，前児 Pfeifer病 Menkes 病保因者），4）NIPT，羊水検査結果開示等 で あっ た．カ ウ ンセ リン グの

結果．選択 し た出生前遺伝学的検査の 内訳は NIPT47％，羊水検査 33％，絨毛検査 4％，　 NT 評価 8％．検査せ ず 8％ で あり，
NIPT 外来を受診 した妊婦の 選択 （NIPT90％ ， 羊水 ， 絨毛検査 6％，検査せ ず 4％ ）と比 較 して 侵襲的検査 を 受 け た妊 婦 が多

か っ た，【結論】出生 前検査 の 多様化 に伴 い ，遺 伝 カ ウ ン セ リ ン グ の 受診希望者が増加 した，明確な目的をもっ て受診する こ と

の 多 い NIPT 外来と比較する と遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ外来受診者は選択する 検査 が多岐 に わたっ た．今後も十分なカ ウ ン セ リ

ン グ と，ク ラ イ ア ン トが 自立的に意思決定で きる体制作 りが 重要で ある と考え られ た．
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