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P2−43・5　 日本 における 2 年間の 無侵襲的出生 前遺伝学検査 （NIPT）の 現況
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【目的】2011年 10月にア メ リカと中国で無侵襲的 出生前遺伝学的検査 （以下 NIPT ）が 開始され た．日本におい て は 2013年4月か ら各施

設倫理委員会の承認を得た上 で 臨床研究と して 開始された．検査 開始後 2年間の 状況につ い て 評価 ・検討す る こ とを目的と した．【方

法12013年 4月か ら2015年3 月 まで の 2 年問 に遺伝カ ウ ンセ リ ン グを受 け臨床研究 に同意 し NIPT を受検した全国47施設の 妊婦につ い

て，その 受検理 由，受検週数 年齢 検査陽性例の 確定検査にお ける最終結果，陰性例の 妊娠経過につ い て調査を行っ た．【成績】2年間で

18，337件の受検者が あり，そ の うち解析可能で あっ た 18，251例 を対象 とした．受検者の 平均年齢は 383歳で，平均施行週数は 13．4週 で

あっ た，検査適応の ほ とん どを高齢妊娠 17204例 （94．3％）が占め た．陽性の 結果は 311例 （1，7％），陰性 は 17，889例 （9＆0％），判定保留

は51例 （0．3％）で あっ た．21 トリソ ミー陽性で確定検査 を行い ，真の 陽性 と判定さ れ た の は 157例中 151例 （96．2％），18 トリソ ミー陽

性は 69例中 57例 （82．6％），13 トリ ソ ミ
ー
陽性は 27例中22例 （81．5％）であ っ た．確定的検査施行前に子宮内胎児死亡 となっ たの が 41

例で あっ た．確定診断された症例の うち 4例 が妊娠継続 した．また，経過が 判明して い る 陰性例 5，483例の 中で 18 トリソ ミー1例を認め，

偽陰性率は 0、02％ で あっ た，【結論】目本 で の 2年間の NIPT 受検者の 背景と結果が明らかに なっ た．また，　 NIPT の 陽性的中率は 80％
以上であ っ たが，偽陽性も存在し，NIPT施行に際して は検査前後の 十分な遺伝カ ウ ン セ リ ン グが 必須で ある こ とが確認され た，
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【目的】出 生前診断 ・遺伝外来 にお け る 胎児精密超音波検査 〔dUS ）と NIPT の 臨床的 位置付け に関 して 後方視的に 検討す る．

【方法】NIPT 臨床研究 ：出生 前診断検査 の希望者に対 し遺伝 カ ウ ン セ リ ン グ （GC）お よび 初期 dUS 施行の うえ，　 NIPT や 侵

襲的検査を行っ た．2014年 5 月〜2015年 8 月の 登 録 症 例 の 経 過を分析 した．初期 dUS で は胎児計測 に よ る週数の 妥当性，　NT ，

鼻骨．四肢，手指，心血管系の 形態 と血 流，全身形態
・
胎児行動の 所見等 をチ ェ ッ ク した．NIPT は HarmonyTM （Ariosa）を

採用．臨床研 究 は倫 理 委員 会 の 承 認 を得，日本医学会 の NIPT 臨床研究施設認可 を受けた．【成績】1）140名が 臨床研究 に登録

され，最終的に 79名 （56．4％）が NIPT を受検，61名 （43，6％）は初期 US で納得 され NIPT を希望されなか っ た．2）NIPT
で 4例 （5．1％） が high　risk の 結果 （trisomy 　21，18，13 そ れ ぞ れ 2，1，1例）で 確定検査が行 わ れ た．4 例 と も dUS 上 3

項 目以 上 の 特 異 所見 を認 め た．3）NT と顔面 profileの 異常で NIPT で low　risk ，妊娠 14週 で胸郭 ・腹部の disproportion
を認め た 1 例で 16週 に 羊水穿 刺，SNP 　microarray で UPD 　l4が 証 明 され た ．4）初期 dUS で 異常 を認めずNIPT を選択 し な

か っ た 母 Robertson転座の 1 例で 17週 に 進行性 の 水頭症 が 発 見 され 19週 に trisomy　21が 証明 された．【結論】出生前遺伝学

的 検査 の 希 望 者 に は充 分 な GC と dUS の 両 者が 必須 で ある ．　 dUS の 結果 をふ ま え NIPT ・侵 襲的検査に 進むべ きで ある．
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【目的】当院で は 2013年 4月，「母体血 中 cell
−free　DNA を用い た無侵襲的出生前遺伝学的検査の 臨床研究」の た め NIPT 外来

を開設 し た．今回 我々 は 当院で の 約 2 年半の NIPT 外来 受診 妊婦 の 現 状 を ま とめ た，【方法】院内倫理 委員会 承認 の も と 2013

年 4 月
〜2015年 8 月まで 当院 NIPT 外来を受診 した 妊婦 288 名を対象 と した．年齡，初 診時週 数，適応 ， 外来受診後受検率，

妊娠帰結，児の 転機，非受検妊婦 で他 の 出生 前診 断 な ど に つ い て 検討 し た，【成 績】平均 年齢 は 38．2 歳 （2  歳〜48歳 ），平均受

診週数は 妊娠 13週 5 日 （10週 1 日〜16週 4 日），適 応 は 95．8％ が 高齢妊娠で あ っ た．外来受診後 の NIPT 受検者は 238名

（82．64％），検査陽性者は 3名 （1％）で あ っ た．検査陽性 は 3 名 と も 18trisomy で あ り，うち 2名 は 羊水検査 で 18trisomy，
1名 は 正 常核型 で あっ た．NIPT で 異常な しで あっ たが IUFD となっ た の が 2名 で そ の うち 1名は 47XY，＋16で あっ た．また

先 天性心疾患を 1名 に認めた．NIPT 非受検者の 羊水検査施行率 は 56％ で あ っ た．【結論】受検率 は年 々 上 昇 して お り，カウ ン

セ リ ン グ前の 妊婦 にお け る NIPT 検査 の 理解が 高まっ て い る もの と考え られ た．また，偽陽性 もあり，出生前の カ ウ ン セ リ ン

グ の 必要性を再認識した．また，当院で の 過去 5年間 の 羊水検査 数 に 変化 は な く，現 時 点 で は NIPT 検査が 羊水検 査 数に 与 え

て い る影 響 は少 な い と考えられ た．
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