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「筋ジストロフィーの遺伝子診断」が
高度先進医療として承認

筋ジストロフィー、脊髄性筋萎縮症の診療と分子遺伝学的研究

アルボウイルス胎内感染による福山型筋ジストロフィーのモデル動物の解析

http://www.twmu.ac.jp/IMG/より1
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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

NIPTにおいて遺伝カウンセリングは必要か？
遺伝カウンセリングのあるべき姿は？
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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（侵襲的方法）による遺伝学的検査
（染色体検査・遺伝生化学的検査・遺伝学的検査等）

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

出生前診断（出生前に行われる検査および診断）
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染色体疾患
一般集団
高齢、既往、超音波所見
21トリソミー 18トリソミー
13トリソミー など
突然変異が多い
稀
高齢妊娠：1/100－300
羊水穿刺
染色体検査

単一遺伝子疾患
稀な疾患のハイリスクカップル
きょうだい/子等に同疾患
DMD  SMA I型 FCMD
先天性代謝異常症 など
X劣/常劣/常優
高
ハイリスク：1/2－1/4
絨毛穿刺/羊水穿刺
遺伝学的検査

対象

例

遺伝性
家系内発生頻度

方法

出生前診断の対象による違い

超音波検査

母体血清マーカー検査

母体血を用いた
出生前遺伝学的検査（NIPT）

着床前診断
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染色体疾患
25%

コピー数バリアント
10%

単一遺伝子疾患
20%

多因子疾患・形質
40%

催奇形因子
5%

先天性疾患の赤ちゃんが生まれる頻度は3-5%

Thompson & Thompson Genetics in Medicine, 2017

T21
T18
T13
・
・
・

DMD
FCMD
SMA I
DM1
・
・
・

染色体疾患

遺伝子疾患

染色体疾患は1/4 (0.7-1%)
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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

日本産科婦人科学会
「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

侵襲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

7



出生前診断の対象

新生児期もしくは小児期に発症する重篤な遺伝性疾患

遺伝関連10学会による遺伝学的検査に関するガイドライン(2003)

「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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8
9

10
11
12
13
14
15
16
17
18
19
20
21
22
23

絨毛検査

羊水検査 母体血清
マーカー
検査

超音波検査
ＮＴ

初期
中絶
手術

中期
中絶
手術

胎動

出生前検査の実施時期
妊娠週数

結果の開示

稀な疾患の
ハイリスク

カップルが対象

一般集団を
対象

一般集団を
対象

ＮＴ＝頸部透瞭像

ＮＩＰＴ

いずれの検査も、児の妊娠中絶を考える場合には、
中期中絶手術となる検査である
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Palomaki GE et al. DNA sequencing of maternal plasma to detect Down syndrome: 
An international clinical validation study. Genetics in Medicine 13, 913-920,2011

ＤＳと診断されたが
ＤＳでなかった

ＤＳでないと診断されたが
ＤＳだった

結果が出なかったので２回実施

NIPTの検査結果と臨床の結果

特異度
99.8% 0.2%

感度
98.6% 1.4%

1000人に2人 1000人に14人

対象：ＤＳハイリスク妊婦（高齢、既往、超音波所見）

10



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べき多くの課題が
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、
適宜遺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）

侵襲的な検査：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，インフォームドコンセントを
得て実施すること。

出生前診断に関するガイドライン
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遺伝カウンセリング
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）

疾患の遺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）インフォームド・チョイス（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

遺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、遺伝学的検査・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。
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遺伝カウンセリングとは

患者・家族（クライエント）のニーズに対応して、
遺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
◆ 一方的な遺伝医学的情報提供だけではない

もう少しわかりやすく・・・
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遺伝カウンセリングの流れ
予約受付 遺伝カウンセリング

スタッフ
カンファランス

遺伝学的検査

遺伝カウンセリング

フォロー
アップ
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東京女子医科大学における出生前診断体制
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型筋ジストロフィー

福山型筋ジストロフィー

1996年～ 脊髄性筋萎縮症 自施設にて遺伝学的検査

2013年～ NIPT

単一遺伝子疾患の遺伝カウンセリング

臨床遺伝専門医（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）

＋認定遺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 → NIPTコンソーシアムの臨床研究として
2013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
１.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）
＋認定遺伝カウンセラー（CGC)

２.羊水検査前遺伝カウンセリング：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9～17時の随時実施

 連絡会議：1-2カ月毎、両担当部門間で情報共有
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出生前診断を希望する理由

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(引越し,福祉利用,病院受診)をしたい

２．未知の将来・「障がい」への漠然とした不安
・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

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
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NIPTを希望する理由は？

１．非侵襲性・精度の高さ・時期が早いこと
・羊水検査よりも安全、非侵襲的
・非侵襲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」のステップ

２．受けるべきルーティン検査との認識(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、自分も受けた方がよい

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

18



1回目の遺伝カウンセリング（以下GC)

NIPT検査希望者、本人が電話で予約

検査会社に検査を依頼

2回目のGC、同意書作成、採血

検査会社より報告書到着

陰性の場合
分娩後に転帰の情報を

分娩時の主治医が当院に
報告し終了

陽性の場合
産婦人科にて羊水検査を実施 4回目のGC、結果を開示

報告は約2週間後

報告は約2週間後

その他

3回目のGC、結果を開示
検査会社より報告書到着

初
診
か
ら
分
娩
後
ま
で
、
常
時
遺
伝
カ
ウ
ン
セ
リ
ン
グ
に
て
対
応

診療関連

妊娠中断または妊娠継続
当院産婦人科にて対応

分娩後の転帰を主治医が当科に
報告し終了

検査会社に検査を依頼

東京女子医科大学におけるNIPTの流れ

陽性の場合
産婦人科にて羊水検査を実施

GA8週以降

GA10週0日以降

GA14週6日まで

GA17週6日まで
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予約受付

初回診療

スタッフカンファランス

NIPT採血

NIPT結果開示

NIPTにおける遺伝カウンセリングの内容

NIPTの希望動機・適応
カップルのどちらが希望しているのか
家族歴（家系図を描く）、精神科・心療内科の受診歴
NIPTについての知識
対象疾患についての知識・イメージ
NIPT結果が陽性確定時の方針

インフォームド
コンセントの取得

NIPTの結果の開示と解釈、説明
陰性の場合：今後の手続き、報告していただきたい事に関して
陽性の場合：確定検査としての羊水検査の重要性について

羊水検査の結果の開示と解釈、説明
結果に基づき、疾患に関する医学的、社会的情報提供
本人、カップルからの相談への対応、今後の方針

羊水検査の結果開示
20



ＮＩＰＴ

罹患（の可能性）

羊水検査 妊娠継続 中期中絶

結果の開示

非罹患（の可能性）

妊娠継続

10週以降

14週以降

15週以降

17週以降

罹患 非罹患

妊娠継続 中期中絶

もしかして病気でなかっ
たかも・・・罪の意識

結果に対する
不安・・・

疾患に対する
不安・・・

陽性だったら
どうしよう・・・

NIPTを受けた場合の妊婦さんの気持ち

本当に大丈夫なの？

大丈夫だと思っ
て受けたのに・・・

妊娠継続

生んであげられな
かった・・・罪の意識
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情報提供資料

資料の内容
・先天異常や染色体疾患について一般的事項
・NIPTの方法と精度
・その他の出生前診断との比較
・対象疾患をもつ赤ちゃんを妊娠する確率
・対象疾患の自然歴と合併症
・社会資源や福祉制度について 等
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ヨコハマプロジェクト作公益財団法人日本ダウン症協会作

参考情報
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相談支援事業利用仲介

インターネットを通した
相談サポートの紹介

参考情報
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1回目GC
来談
1575

2回目GC
来談
1419

NIPT受検
1406

陽性
31

13T陽性
3

47, +13
1

妊娠中断
1

偽陽性
2

妊娠継続
2

18T陽性
6

47,+18
5

妊娠中断
4

流産
1流産

1

21T陽性
22

47, +21
19

妊娠中断
19

偽陽性
2

妊娠継続
2

流産
1

陰性
1368

判定保留
7

陰性
3

流産
1

判定保留
2

羊水陽性
1☆

妊娠中断
1

妊娠継続
1

羊水検査
1

正常核型
1

妊娠継続
1

NIPT中止
13

他検査
6

検査中止
7

2回目GC
キャンセル

156

他検査
56

検査中止
96

流産
3

分娩施設
でNIPT 1

NIPT受検者 1406/1575=89.3 %
NIPTを中止し妊娠継続 103/1575=6.5 %

（出生前検査非受検）
NIPTを中止し他検査受検 62/1575=3.9％
陽性 31/1406=2.2 %
偽陽性 4/1406=0.28 %
陽性的中率※ 25/29 = 86.2 %
疾患別陽性的中率※ 21T 19/21＝90.5 ％

18T 5/5＝100 ％
13T 1/3＝33.3 ％

※陽性の内、T21/T18原因未同定2件はカウント含まず
☆46,i(21)(q10)/45,-21

平成25年5月〜平成31年9月31日

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

陰性後の転帰
出産後に児の異常あり：112件
（内、子宮内胎児死亡3件）
自然流産：1件
人工妊娠中絶：1件

高年妊娠 1524 96.8％
妊娠既往 40 2.5％
胎児所見 11 0.7％
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初診の遺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、保因者であることが判明
→ 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グが必要であった
・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、遺伝カウンセリングが必要
・悪性腫瘍の既往がある
・腎移植のレシピエントであった

NIPTの結果が出た後の遺伝カウンセリング
・NIPTの結果、判定保留となり、その後の羊水検査で46,i(21)(q10)/45,-21が判明、
→人工妊娠中絶

・NIPT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グ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ピングに長期間を要した

遺伝カウンセリングが重要であったと判断した症例

26



過剰マーカー染色体
35歳 G0P1 妊娠13週2日（初診時） 結婚2年目 不妊治療により妊娠
夫：不妊症、染色体検査で47,XY,+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グ：
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。

◆2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情報提供された。
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➡羊水検査実施

◆4回目遺伝カウンセリング：
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



悪性腫瘍

39歳 G0P1 妊娠11週6日（初診時） 結婚2年目

◆既往歴
37歳 粘液型脂肪肉腫、現在経過観察中（肺レントゲン、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

◆2回目遺伝カウンセリング：
腫瘍細胞由来cell-free DNA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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全国に遺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

全国遺伝子医療部門連絡会議
現在大学病院 82施設
国立高度医療機関 7施設
その他の医療機関 38施設
計 127施設

臨床遺伝専門医 1,343名
認定遺伝カウンセラー 269名
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医師

臨床遺伝専門医

日本人類遺伝学会、日本遺伝カウンセリング学会認定

非医師

認定遺伝カウンセラー

臨床遺伝専門職・遺伝カウンセリング専門職

http://jbmg.org/ http://plaza.umin.ac.jp/~GC/

1,343名 269名 2019.11現在2019.11現在
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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専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）遺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）遺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。

臨床遺伝専門医

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)。臨床遺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グ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、不足領域のロールプレイに1
回以上参加すること

臨床遺伝専門医
臨床遺伝専門医制度規則および施行細則 http://www.jbmg.jp/より

31
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臨床遺伝専門医の領域（2019.1）

基本領域 人数 ％

産婦人科 500 36.0

小児科 456 32.9

内科 121 8.7

耳鼻科 68 4.9

外科 42 3.03

皮膚科 21 1.51

臨床検査科 19 1.37

眼科 13 0.94

精神科 11 0.79
32
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各都道府県に少なくとも1か所は存在して
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合計
信州大学大学院
北里大学大学院
お茶の水女子大学大学院
京都大学大学院
千葉大学大学院
近畿大学大学院
川崎医療福祉大学大学院
東京女子医科大学大学院
長崎大学大学院
東北大学大学院
藤田保健衛生大学院
札幌医科大学
岩手医科大学大学院
新潟大学大学院
大阪大学大学院
国際医療福祉大学大学院
東京医科歯科大学大学院

計17大学院

http://plaza.umin.ac.jp/~GC/
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• 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

• 臨床遺伝専門医、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

母体血を用いた出生前遺伝学的検査（NIPT）に関する新指針（案）
に関する日本人類遺伝学会の意見表明

2019年3月29日
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日本産科婦人科学会の提案「母体血を用いた出生前遺伝学的検査（NIPT）
に関する新指針（案）」への意見要望に対する回答

・・・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。

[連携施設について] 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べきと
考えます。
[遺伝カウンセリングについて] 本来、遺伝カウンセリングとは，中立的な立場に立つ遺伝カウンセリング担当者が，
主治医・担当医とは独立して自律的選択を支援する医療行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
可欠と考えられます。中立的な遺伝カウンセリング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、
遺伝カウンセリングは、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べきです。研修内容
については、遺伝カウンセリング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
遺伝カウンセリングへの陪席が必要
[認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

2019年3月29日
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まとめ
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組のカップルが来談し1406例89.3%がNIPTを受けた。
103例6.5％は遺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。

・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。
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