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本日の内容

小児科医からみたNIPTの問題点

小児科医の基本姿勢

課題解決に向けて
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小児科医からみたNIPTの問題点 その１

目的が何であれ、胎児の染色体を調べることは、個人的な、物語的なプロセスのはずで
ある。NIPTは、極めて専門的の高い検査であるにもかかわらず、その侵襲性の少なさか
ら、安易に受け止められていないだろうか。

非認定施設での検査実施の増加

日産婦アプリによるWeb調査中間解析によると：

検査前説明 （認定施設も含めて）15分未満が最多

無認定施設を選択する理由：３種以外の検査、当日検査、安価、パートナー

同伴不要等々

同調圧力はないか？あなたも受けたの？どうして受けなかったの？
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小児科医からみたNIPTの問題点 その２

対象となる疾患の医療や日常生活について、正しく伝えられているのだろ
うか。

小児医療の現場では、21トリソミー、18トリソミー、13トリソミーは数多
くある疾患の中のごく一部の疾患

21トリソミーは、小児期の標準的は診療はほぼ確立しており、課題の中心
は、移行期医療・成人期の医療へシフト

18トリソミー・13トリソミーは、外科的介入を含めた治療が行われるよう
になり、在宅医療支援などが課題

病態解明や新規治療を目指した基礎研究も活発化
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 2016年のダウン症の約20％が出生前診断され
ている。

 2016年には、ダウン症の70％が高齢出産女性
から生まれたと推定された。

ダウン症の年間予測出生数は約2,200人
（10,000人あたり22人）で不変。

日本では、出生前遺伝子検査の導入と高齢出
産率の増加により、2010年からの過去7年間
で、ダウン症の出生数が均衡。

日本におけるダウン症出生数 佐々木論文2019 より
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日本におけるダウン症の学会・研究会

日本ダウン症 療育研究会 2006年〜

http://plaza.umin.ac.jp/~JSCRD/activities-baby_gymnastics_facility.html

第１回日本ダウン症会議 2017年

第２回日本ダウン症会議 (第1回日本ダウン症学会学術集会） 2019年

第２回日本ダウン症学会学術集会 2020年

https://japandownsyndromeassociation.org/meeting/

公益財団法人 日本ダウン症協会 1995年〜

http://www.jdss.or.jp/about/index.html
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移行期医療、成人期以降の医療が課題

https://www.dsc2u.org/home

 日本では、成人期の診療体制の整備が求められ
ている。

 Dr. Brian Skotko先生が立ち上げたダウン症候群
バーチャルクリニック. 介護者とかかりつけ医
のためのオンラインパーソナルケアプランのHP
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新たな技術を用いたトリソミー研究の一例

ダウン症児の臍帯血から得られたiPS細胞
にゲノム編集と染色体工学を組み合わせ、
ダウン症に発症するTAM（一過性骨髄異
常増殖症）の細胞モデルを構築し、病因
に関わる原因遺伝子を特定した。

このようなトリソミーに関する研究は、
世界の研究者の中で活性化しており、合
併症の病態解明や治療につながる可能性
がある。

Banno et al., Cell Reports 2016 May 10;15(6):1228-41.
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大阪母子医療センターでは、18トリソミー、13トリソミーの入院治療、
外科手術、在宅医療、レスパイト入院はルーチン、通常の医療である。

出生前診断確定症例

胎児主治医を決め、プレネイタルビジット

当院での出生後の治療成績、支援の内容（在宅、レスパイトなど）の情報提供を行い、

出生時の蘇生方針や入院後の治療方針について、両親と時間をかけて決定していく。

出生後診断確定症例

外科的介入や高度医療（人工呼吸器、透析、ECMO等）の治療選択など

両親と時間をかけて決定していく。

重篤な疾患を持つ新生児の家族と医療スタッフの話し合いのガイドライン
http://jsnhd.or.jp/info/INFORMATION.html
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18トリソミー ・ 13トリソミー
今日の課題は外科的介入や在宅医療にシフト

Google scholar 検索ヒット数 (2016〜2020年 日本語のみ)

• 18トリソミー＆手術 232

• 18トリソミー＆先天性心疾患 218

• 18トリソミー＆食道閉鎖 111

• 18トリソミー& 在宅医療 126

• 18トリソミー& 緩和ケア 54

• 13トリソミー＆手術 217

• 13トリソミー& 在宅医療 116

• 13トリソミー& 緩和ケア 53
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小児科医からみたNIPTの問題点 その２

対象となる疾患の医療や日常生活について、正しく伝えられている

のだろうか。

このような情報が伝えられているか？

認定施設でも？？
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小児科医からみたNIPTの問題点 その３

今後、価格が低下しアクセスがよくなり、対象疾患が広がっていく
ことが予想される。すべりやすい坂をすべりだしていないだろうか。

性染色体、特定の染色体の微少欠失/重複、単一遺伝子疾患の検査も
技術的には可能。これらは、本来十分な遺伝カウンセリングのもと
で行われるべき検査であり、誰もが容易に受検すべきではない。

すべりやすい坂の先にあるもの：健康や健常はよいもの、疾患や障
害はわるいものという価値観。わるいものを避ける、よいものを選
ぶ、もっとよいものへ。
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滑りや

すべりやすい坂の先にある
“子どもは選ぶことができる”という誤ったメッセージ

小児科医が危惧すること
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母体血を用いた出生前遺伝学的検査（NIPT）の現状と
日本小児科学会の基本姿勢 2020年10月27日

（前略） しかし、正式に認定されていない施設において、妊婦とそのご家族に対して適切な情報提
供が行われずに実施されるNIPTの件数が日々増加している現状があります。NIPTが対象としている
染色体の病気を持つお子さんとそのご家族にも寄り添う立場にある私たち小児科医はこの状態を看過
することはできないと考えています。

（中略）日本小児科学会も、厚生労働省、患者家族会、当事者を含む一般の方々、関連学術団体など
の参画による多職種、多領域での幅広い議論をもとに、よりよい体制を整える役割を果たすとともに、
生まれてくる子どもと関わる方々の不安や悩みについて共に考え、その方々の意思決定が尊重される
よう、小児科専門医による支援相談ができる体制づくりや、支援内容について検討してまいります。

http://www.jpeds.or.jp/modules/guidelines/index.php?content_id=122
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さらに、私が思っていること

疾病、障害、老化は誰にもおとずれ、誰もが必ず医療、科学技術の恩恵を受けており、こ
れからも受け続ける。

小児医療のみならず、あらゆる領域の医療者や支援者は、当事者やその家族の協力のもと
で、新たな診断や治療、医療機器開発、制度設計を試みてきた。

すなわち、「障害児やその家族が支援される側、医療者支援者が支援する側」、ではなく、
対等なパートナーであり、共に歩む過程の積み重ねが、医学を発展させ、よりよい社会の
仕組みを形成してきた。

疾病・障害を持つ人々を排除し遠ざけることは、医学のあゆみやよりよい社会の形成と相
反することである。

不適切な状況で、実態もわからぬまま、
NIPTが広まることを非常に危惧しています。
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The safest places to be born

Japan tops the world as the country with the 
lowest rate of newborn mortality in 2016, 
followed by Iceland and Singapore, while 
Pakistan is the riskiest place to be born according 
to a new UNICEF report launched on Tuesday.

"Japan, Iceland and Singapore are the three 
safest countries in which to be born, as 
measured by their newborn mortality rates," the 
report, called "Every Child Alive," said."Babies
born in Japan stand the best chance of 
surviving," it said, reporting a 1 in 1,111 risk of 
death for newborns in the country, followed by 
Iceland with a 1 in 1,000 risk and Singapore at 1 
in 909.   KYODO NEWS  Feb.21.2018.
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小さきもの、弱きものを大切にする日本

2019年データ

出生数 86万5239人

新生児死亡率（４週未満） 0.9/1000出生

新生児死亡実数 755人

乳児死亡率（１歳未満） 1.9/1000出生

乳児死亡実数 1654人

我が国は、生まれてきた命に対して、安全な医療、高度医療を

保険診療で提供する社会を構築している。
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日本小児科学会では、小児在宅医療実技講習会
を2015年から14回開催

日本小児医療保健協議会重症心身障害児
（者）・在宅医療委員会では、各地で行われる
教材として、動画を含む小児在宅医療マニュア
ルを作成し関係者に公開している。

その内容は、医療機器取り扱い、ケアの実際の
みならず、法律、福祉制度、コメディカルとの
協働、レスパイト、防災等多岐にわたる。

小児在宅医療への取り組み
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 2015年、文部科学省「課題解決型高度人材養成プログラ
ム」として選定された、「重症児の在宅支援を担う医師等
養成プログラム」による大阪市大のインテンシブコース。

「退院から地域での生活までを横軸で捉えることができ
る」講義と実習、週末を利用したグループワークは、非常
に人気があり毎年定員オーバー。

小児在宅医療への取り組み
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小児科医は、、、

障害を持った子ども、医療が必要な子どもために、日々努力を積み重ねて
います。

障害を持った子どもとそのご家族が、社会で暮らしていく上で、困難が生
じないよう、多職種、多領域との連携に努めています。

そして、、

障害を持った子ども、医療が必要な子どものご両親、ご家族が

どれほどお子さんを大切に育てておられるかを知っています。
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検査を希望する妊婦とパートナーにお伝えしたいこと

対象となる３つの疾患がどのような疾患か、３つの疾患を持った

人々がどのように暮らしているか知って欲しいと思います。

日本では、先天性の疾患を持って出生された場合は、世界に誇る

医療を公費で受けることができます。

日本では、健康保険制度や福祉手当、障害基礎年金制度などの

制度が整っています。

NIPTが〇〇さんに本当に必要な検査なのか、検査を受ける前に

考えてみていただきたいです。
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とはいえ、、

NIPT を希望する妊婦やパートナーそれぞれの動機や本当に知りたい
情報は様々

画一的なカウンセリングは、形骸化しかねない。

必要なことは、カウンセリングを行う側の人材育成と根底にある妊婦
の不安を受け止める体制
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課題解決に向けて必要なこと

個々の妊婦とパートナーのニーズにあったカウンセリングができる

制度設計とカウンセリングマインドを持った医師・コメディカル

の育成

妊娠や出産、生まれてくるこどもへの不安や疑問（グリーフケア

も含めて）を相談できる体制整備

社会に向けて

先天性疾患、障害を持った人々にどのような医療・福祉が提供

されているのか、わかるような仕組み
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ご清聴ありがとうございました。

I have one more chromosome than you. So what? | 
Karen Gaffney | TEDxPortland May 2015
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