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P243 −2　SNP 解析を基盤とする non 　invasive　prenatal　testing（NIPT）の科学的精度検証
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【目的】母体血 中 DNA フ ラグ メ ン トか ら SNP （Single　Nucleotide　Polymorphism）解析 により13，18，21番染色体の 異数性

を診断す る NIPT に つ い て，胎児また は 出生児 に 対 して FISH 法に よる直接診断を行 い ，最終的な精度を明 らか にす る事 を 目

的とした．【方法1妊娠 9週か ら 14週で年齢が 分娩時 35歳以 上 の カ ッ プ ル を対象と した．当施設 の倫理 承認お よび 日本医学会
へ の 承認報告 の 上 で 実施 した NIPT は，　 SNP 解析 に よる Panorama （Natera社）を用 い た，検体 は 母親の 血 液に 加 え，父親

か らの 頬粘膜擦過細胞 を採取 し，次世代 シークエ ン サ
ー

に よ りSNP 解析を行 い 判定 した．陽性判定の 場合 は羊水検査を実施

して G−band法で核型を確 認 し，陰性判定の 場合 は 出生 後 に新生 児の 頬粘膜 擦 過細 胞 を採 取 し FISH 法 を用 い て 直接診断を行

い，NIPT の 結果 と対比 する こ とで精度の 検証を行っ た．【成績】ハ イリス ク群 1251 例の うち，陽性判定 は 18例 （21 トリソ

ミー： 10例，18 トリソ ミー ： 5例，13 トリソ ミー ：3例）で あり，羊水検査 な どの 結 果 ，トリソ ミー
の 存在 が証 明 され た例 は

16例（21 トリソ ミー ：10例，18 トリ ソ ミー ：5例，13 トリ ソ ミー ：1例）で あっ た．陰性判定 1，233例 の うち，新生児に FISH

解析 を行 っ た 354 例 に つ い て，全 例で NIPT の 結果 と一
致 した．直接染色体分析 に よ る 検証結果 と して，感 度 100％，特異度

99．896，陽性的中率 88．9％，陰性的中率 100％ の 精度が 得 られ た．【結論】FISH法 を用 い た直接診 断 に よる 精度検証 に よ り，SNP
解析 を基盤 とす る NIPT にお い て偽 陰性 症 例 は認 め られず，諸 外国 の Massive　parallel　sequencing 法 に よ る NIPT に 比 較 し

，

偽陰性 の 発生 を減少 させ る可能性が 示された．

P2−43−3　無侵襲的出生前遺伝学的検査開始後の 当院 にお ける 出生 前診断の 現状
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【目的】当院で は 2014年 9月 よ り無侵襲的出生 前遺伝学的検査 （NIPT ）を開始した．　 NIPT 実施内容や NIPT 開始 に よる他の

出生 前診断検査実施内容 に対す る影響を検討する こ とを目的とした，【方法】NIPT は 院内倫理委員会承認後，日本医学会に承

認され開始 した．NIPT 開始後 2014年 9 月か ら2015年 8 月まで の 出生前診断実施結果 につ い て の 内容 を後方視的に 調査 し

た．【成 績】こ の 間 の 出 生前診 断に 関す る遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ数 は 538件 で あっ た．その うち，NIPT を実施 した の は 222 例で

あ っ た，また，羊水検査実施は 196例，ク ア トロ テ ス ト実施 は 61例，検査なしは 59例で あ っ た．NIPT の 月別 件数の 内訳 は

11 から 28例で，前半 6 か月（86例）， 後半 （136例）で 次第に増加傾向を示して い た，羊水検査の月別件数は 10か ら 24例 で．
前半 6か月（106例），後半（90例）と次第に減少傾向を示 し，ク ァ トロ テ ス トの 月別件数は 2 か ら 7 件 で あっ た．また，NIPT
を受けた ク ラ イア ン トの 年齢 の 内訳 は 40歳未満が 141例，40歳以上が 81例 で あっ た．受検者数が最 も多か っ た の は 39歳
40歳 で あっ た．検査 結果 は 218 例が 陰性，3 例が 21 トリソ ミ

ー
陽性，1例 が 13 トリ ソ ミ L−・で あ っ た．21 トリ ソ ミー陽性 で あ っ

た 3例 はい ずれ も 40歳以 上の症例で，羊水検査 に よる確定診断の 結果い ずれ も 21 トリ ソ ミーと診断 され た，13 トリソ ミ
ー
陽

性例 は羊水検査 の 結果，正常確i定 と診断され た．2014年9 月か ら 2015 年 8 月まで の 間に NPT 希望 で 受診 した 結果，同検査

を受けなか っ た ク ラ イァ ン トは 16例存在 した，【結論】NIPT 開始 に より．羊水検査数が 減少 して い る こ とが 判明 した，今後 も

羊水検査か ら MPT へ の シ フ トが 予 想 され，　 NIPT に 関す る遺 伝 カ ウ ン セ リ ン グ の さ らな る充 実 が 必 要 と考 え られ た．

P243 −4　当院 にお ける NIPT2486 件 の 検討
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【目的】2013年 4 月か ら本邦で 臨床研究 と し て 非侵襲的出生 前遺伝 学 的検査 （NIPT）が 開 始 され た．当 院 で NIPT を施行 した

症例の 転機 を明らか にす るた め 検討を行 っ た．【方法】2013　4 　4月か ら 2015年 6月の 間に出生前遺伝学的検査を希望 し，当院
で 遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ を行 っ た 後，臨床 研 究 に 同意 し MPT を受検 した症 例 に つ い て 検討 した．【成績】期 間中の NIPT 受検例

は 2486例あ り，平均年齢 388歳，平均採 血 週数 13，0週で あ っ た．適応 は高齢妊娠が 2404例 （96．7％）と大半を占め た．結果
は 陽性 43 例 （1．7％），陰性 2434例 （97．9％），判 定保留 9例 （0．4％）で あ っ た，判定保留 9例中 7例 で 再検査 を行 い 陽性 2
例，陰性 2例，連続判定保留 3例で あっ た．陽性 2例 は ともに 18trisomy陽性 で あっ たが羊水検査で 正常核型で あっ た．再検

査 を含 め た 陽性 45 例中 21trisomyが 26例，18trisomy が 15例，13trisomyが 4 例で あっ た，確定検査施行例の 陽性的中率は
21trisomy で 100％，18trisomyで 8L8％，13trisomyで 75％，全体で 92．7％ で あっ た．連続判定保留の 3例中 1例は絨毛検査

で正 常 核 型，2例 は APS 合 併 妊 娠 で ヘ パ リ ン投与中の た め 1 例は 追加検査 施行せ ず 1例は 母体血清マ ーカ ーを施行した．再検
査 を施行しな か っ た 2例中 1例 は羊水検査 で 正常核型，1例は追加検査を行わず妊娠継続 した．結果陰性 の 2434例中 1495
例 で 妊娠転帰が 判明 し，染色体異常例 は認め なか っ た．心奇形を 23例 （1．5％），そ の 他 の 構造異常を 83例 （5．6％）に認めた．
【結論1これ まで の報告同様今回の検討で も NIPT は 高い 陽性的中率を示した，しかし偽陽性や 判定保留，染色体正常で も先
天異常 を認 め る例もあ り， 十分な遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ を行い 受検者が検査限界を理解し検査に臨む こ とが重要で ある と考え
られ た．
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