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は じめに

　2011年か ら米国に お い て 母体血 中の cel1−free

DNA を利用 した 出生前診断が 開始され た．わが

国で は，2012年 8月 の セ ン セ ーシ ョ ナ ル な報道

後，2013 年 4 月よ り
ta

非侵襲的出生 前診断 ；Non

invasive　prenatal　testing：NIPT
”
は 日本医学会の

認定施設にお い て臨床研 究 と して開始され た，こ

の 新 しい 出生前診断が 適切 に運用 され る こ とを目

的に，有志 の グル ープ として NIPT コ ン ソ ーシア

ム が発足 した． コ ン ソ
ーシ ア ム の 1年 間の 報告で

は，7740 人の妊婦が検査 を受 け，陽性 141例 （約

1．8％），陰性 Z581例 ， 初回報告不可 18 例 と い う結

果で あ っ た
1），これ を契機に 産婦人科医は もとよ

り，医学界，
一
般市民の 間で も出生前診断 ・遺伝

カ ウ ン セ リ ン グに つ い て 意識が 高まっ た，

　 こ こ で は実施か ら約 2 年が経過 し，実際に
一

次

診療施設に必要な情報や さまざまな課題，そ して

わが国の 現状，問題点お よび将来につ い て解説す

る．

NIPT

　Dennis　Lo，　Diana　Bianchi らに よ り，母体循 環中

に約 10〜15％ が cell−free　DNA が 存 在 す る事 が

明 らか に され て か ら，すで に 20年近 くが 経過 し

た
2〕31
．その 後，1，000万個以 上 の DNA 断片の塩基

配列を読み 込み，1断片ずつ そ の 由来染色体 を決

め ，染色体 ご とに カ ウ ン トする ，MPS （massive

parallel　sequence ）法 に よ り，母体血 中の 胎児染色

体検査が米 国にお い て 臨床応用 され る に至 っ た．

わが国で は，2013 年 4 月か ら開始 されて ，現在 2

年が経過 して い る．その 間の 受検者数 は，約 18，250

人，陽性 者数は 311 人 （1．71％）とな っ て い る （2015

年 3 月末時）．こ の 結果は ほぼ米国 と同様 であ り，

理 論的な陽性的中率とも同等 な結果が得 られ て い

る ．NIPT は，日本医学会の 指針 の もと，  臨床遺

伝専門医の 存在　  十分 な遺伝 カウ ン セ リ ン グが

可能な体制　  出生前検査 も含め臨床遺伝に 関連

する専門外来の 有無　  分娩まで の 周産期管理 が

可能な施設，などの 条件下に 臨床研究と して 実施

され て い る．2015年 3 月末で は，50 施設，月間約

キ
ー

ワ
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今回 の論文に 関 し て，開示すべ き利益相反状態 は あ りませ ん．
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料 　 　 　　　 　　　　【図 2 】　妊娠中に行

染色体疾患の検 査法の比較 900 件 が 実施さ

てい る が，いまだ実施 施設の存 在しない地域

ある（図 1 ），そ の 検 査 の 対象は，現 在 ハイ

ス ク グルー プとされて おり，   高 年妊娠 （日

医 学 会で
は

明
確
な年 齢設 定 はない ）  超 音 波

の 胎児 形態異常の 指摘 　  染色体 異 数 性 児の 分

既 往などとな って いる ．陽性的中 率 は， 年 齢

より変
化
し， 従 来 の 母 体 血 清 マ ー カ ー ， 超 音 波 ソフ ト マ ー カ ー
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【図 4】 検査前に話す内容

め胎児染色体非確定 的検査 に分類 され る （図 2）．

　 NIPT コ ン ソ ーシ ア ム の 2013 年 4 月 か らの 1

年間の 実績 を図 3 に示す．全 受検者は，7，740 名，

陽性者数 は 141人で 1．8％ とな っ て い る，検査適

応 をみ る と，大多数は，高年を理由に受けて い る．

適応別 の 陽性 者 の 割合 は，超音波 にて形態異常 を

指摘 されて い る場合 は 18．5％ と高値 を示 して お

り，妊娠初期で の 超音波 ソ フ トマ
ーカーと染色体

異 数性の 関係 を表 して い る もの と考えられる．

一次診療施設での対応

妊娠の 診断で，フ ァ
ー

ス トタ ッ チ となる，
一
次

診療施設で は，NIPT の 開始以来，さ まざまな対応

が要求され て い る．何を話すべ きか ？　 こ れ まで

経験の な い NIPT 登場に よ り，実際の 臨床現場で

は戸惑 い を感 じる場面に遭遇する こ ともある．検

査前 に最 も大切 なこ とと は ，カ ウ ン セ リ ン グ マ イ

ン ドを も っ た 正 確 な 情報 提 供 で あ る．図 4 に

NIPT 検査 を希望 された 妊婦 に ，話す必要事項 を

列記 した．

課　 　題

　研究開始か ら 2 年を迎 えた現在，NIPT 検査 に

つ い て ，ある い は広 く出生 前診断 に関 して ，各関

係学会で の これ ら に テ
ー

マ と した シ ン ポジ ウ ム ，

さ らには公 開討論な ど国民的な議論が な され て き

た．そ して さま ざまな立場（患者お よび支援団体 ・

一
般市民 ・ジ ャ

ーナ リ ス ト ・宗教 関係者 ・看護

職 ・医師な ど）の 視点か ら課題が浮 き彫 りとな っ

て きた （図 5）．  対象希望者 に対 する 実施施設数

の 不足　  検査予約取得方法の 煩雑さ　  対応す

る専門職の 数（臨床遺伝専門医，特 に認定遺伝カウ

ン セ ラ
ー
）   適切で 十分な遺伝カ ウ ン セ リ ン グ

時間の 確保などが 主な もの と して 挙げ られる．わ

が 国で は NIPT の 導入 に伴い ，これ まで議論が 十

N 工工
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【図 5】　NIPT の 課題

分 になされて い なか っ た出生前診断の 領域につ い

て も検討する 機会が増 えた．既 に 施行 されて きた，

羊水 ・絨毛を利用 した侵襲 的な出生前検査や，超

音波検査に よ る胎児形態 ・構造変化に よる方法，

母体血清マ
ー

カ
ー
，およ びそれ らを組 み合わせ た

出生前診断の 現 況に つ い て も報告 され る よ うに

な っ て きた．こ れ に よ りク ラ イ エ ン トに と っ て
，

出生前診断に つ い て の 選択肢は増 え，従来 まで の

侵襲的な出生前診断の み と うい う状況 は変化 して

きて い る．大切なこ とは，現在 わが国の 出生 前診

断の 状況で ，妊婦 ・その 家族の ため に ，ニ ーズ に

合 っ た施行可能で 適切 な診断法を提示する こ とで

あ る．

　現在 わが国で の対象疾患は．13，18，21番染色体

トリ ソ ミーの み で あるが ， 米国で は NIPT に よ り，

他 の 常染色体異数性や性染色体異数性，染色体の

微細構造変化 さらには遺伝子変異 に つ い て 解析が

なされ，一部は実際にサービ ス が提供 されて い る．

今後わが国で もそれらに つ い て 導入 され る可能性

は否定で きず，さ らに得られる情報は膨大 とな り，

その 解釈が複雑化す る こ とが予想 される ．その た

め ， 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ はます ます重要 とな り，

出生前診断 を考える うえで 極め て 大切な問題で あ

る．しかし，現在，認定遺伝 カ ウン セ ラ
ーの 数は

151人に過 ぎず，出生前診断の 中核 を担 う遺伝 カ

ウ ン セ リ ン グ を各施設で 適切 に行 うに は，あま り

に も少 ない 数 である，膨大な遺伝情報が短時 間に，

簡便に得 る こ とが可能となれ ば なる ほ ど，遺伝カ

ウ ン セ リ ン グは さ らに細分化 され複雑化 し，ク ラ

イエ ン トとともに満足 の い く時 間を共有す るため

には，よ り長い 時間をか ける必要がある ．したが っ

て遺伝 カ ウ ン セ ラ
ー

の 増員は急務で あ り，新 た な

教育施設の 設置，内容の 充実や確立 した職種 と し

て の 認知，他施設 問で の ネ ッ トワ
ーク の 整備 など，

体制作 りが必要 と考 えられる．また 日本産婦人科

医会で は，現状 また近い 将来を想定 し
，

わが 国の

産婦人科医全体の 遺伝学，特に臨床遺伝学の 知識

の 習得 ・向上 を目的に，NIPT 導入 開始後速やか

に有効 な対応 を検討 し，妊婦 ・その 家族に 最初 に

接す る一次診療施設の 産婦人科医の
一

助となる よ

う，具体的 ・実践 的な状況 を想定 し，研修ノ
ー

ト

と して 「産婦人科に必要な臨床遺伝学 ；総論 ・各

論」，また NIPT に特化 した「
一

次診療施設 にお け

る NIPT 基礎知識」を作成した
4）5］

．

お わ りに

　出生前診断の将 来は，よ り非侵襲的 に簡便で，

さら に 多 くの 正確な遺伝情報を得る方向に向か っ

て い るこ とは い うまで もない ．こ の よ うな状況 を

踏 まえ る と私 たち産婦 人科医は，ますます正確な

情報提供 と適切な ア ドバ イス をする必要がある．

NIPT は今後そ の 採血 の み とい う簡便さ ， また将

来的な検査対象 の 拡大か ら，出生前診断の 中心的

な検査 とな っ て い く可能性を秘め て い る．短時間

で ，膨大な遺伝情報 を得 る こ とが可能とな る時代

が眼前に迫 っ て い る．今後，出生前検査の 適切な

施行を考えるあた り，専門職で ある医療者は，そ

の 選択肢の 提示を正確にする とい う点か ら非常 に

重要な立場 となる こ とは い うまで もない ．クラ イ

エ ン トにあ っ た，出生前診断は何か ？また 出生前

診断が 本当に必要 な の か ？を提示する ことは重要

である．また，ク ライ ア ン ト自身，家族 もその 実

施につ い て は，自律性 をもっ て 考え選択する こ と

が大切である．妊娠初期 に フ ァ
ース トタ ッ チ とな

る，
一…
次診療施設の医師は，現在の 日本で 自分の

役割を十分に認識 し，確実に遂行す る こ と，およ

び カ ウ ン セ リ ン グ マ イ ン ドを もっ た正確 な情報提

供が重要で ある．私た ち産婦人科医は，日本 の 出

生 前診 断の 将来に つ い て ，各領域の メ ン バ ーに よ

り論議 を尽 くし，国民に向け専門家 と して の 方向
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性 を示す こ とが大切 である，
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