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今回の報告内容

1. 調査実施の背景
• NIPTコンソーシアムでの検査実績

（2013年4月～2020年3月）

• 無認定施設の状況

2. アンケート調査結果

3. アンケート調査結果を踏まえた考察
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認定施設数と検査実施数(NIPTコンソーシアム)の推移

2013年4月 – 2020年 3月（７年間）の検査
 検査実施総数： 86,813件
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わが国の認定施設数の年次推移 NIPTコンソーシアムの検査数の推移

2020年認定109施設のうち、
NIPTコンソーシアム加盟施設は93施設 - 2-- 2-



NIPTの受検理由と検査陽性率

2013年4月 – 2019年 3月（6年間）に実施した72,526件のデータ（NIPTコンソーシアム）

高年妊娠 出産既往

超音波マーカー 母体血清マーカー

その他（染色体転座など）
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高年妊娠

出産既往

超音波マーカー

母体血清マーカー

その他（染色体転座など）

全体での陽性率 1.79%

検査適応別NIPT陽性率受検理由（適応）

平均年齢 38.4 歳・妊娠週数 13.1週
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検査陽性者の確定検査実施状況
全検査会社検査データ結果86,813例中の陽性例の集計（2020年3月まで実施分）

Trisomy 21 Trisomy 18 Trisomy 13 TOTAL

陽性者数 943 470 141 1,556*

確定検査実施数 845 349 122 1,318*

真陽性数 821 311 67 1,199

陽性者的中率 97.2％ 89.1％ 54.9％ 91.0％

偽陽性数 24 38 55 119*

確定検査非実施数 98 121 19 238

子宮内胎児死亡(IUFD) 61 100 16 177

核型判明 14 32 8 54

核型不明 47 68 8 123

妊娠継続 9 6 1 16

研究脱落 28 15 2 45

2020年10月現在* 多発陽性例2例を含む - 4-- 4-



検査陽性者の妊娠転帰
全検査会社検査データ結果86,813例中の陽性例の集計（2020年3月まで実施分）

Trisomy 21 Trisomy 18 Trisomy 13 TOTAL

陽性者数 943 470 141 1,556*

偽陽性数 24 38 55 119*

妊娠継続数 30 23 4 57

IUFD*2 81 142 22 245

妊娠中断 774 251 58 1,083

妊娠中断率*3 87.5％ 60.3％ 69.0％ 78.2％

研究脱落 34*4 16 2 52

2020年10月現在

*1 多発陽性例2例を含む
*2 妊娠継続希望がありIUFDになった場合を含む
*3 妊娠中断率＝妊娠中断数/（陽性者数－偽陽性数－研究脱落）
*4 確定検査後の転帰が確認不可の症例を含む - 5-- 5-



国内でのNIPTの実績：検査陰性者の妊娠転帰
72,525件の検査で陰性であった症例の一部58,893例の追跡調査結果

（2013年4月～2019年3月の6年の検査分）

形態異常の内訳(n=1,611)

心奇形・心疾患 510

腎尿路生殖器系奇形 297

口唇口蓋裂・顔面裂 82

四肢奇形 95

耳介奇形 98

多発奇形*1 52

その他（鼻腔狭窄・二分脊椎など）*2 442

その他（先天代謝異常症） 35

妊娠中断の理由 (n=147)

胎児水頭症・無頭蓋症 15

子宮内感染・前期破水 21

胎児水腫 16

羊水過少関連疾患 8

その他の胎児異常 42

その他 23

原因不明 22

子宮内胎児死亡(IUFD)の原因(n=501)

子宮内感染・前期破水 47

胎児発育不全 11

胎児異常* 51

その他（胎盤早期剥離・臍帯異常 ほか） 76

原因不明 316

*1 20番染色体異常（1例）を含む
*2 Prader-Willi症候群（7） 45,X（1） Williams症候群（2） 3番染色体構造異常（1）

4p-症候群(2) Sotos症候群（1） 15トリソミーモザイク（1：新生児死亡）
骨形成不全（1） Beckwith-Wiedemann症候群（1） 22q11.2欠失症候群（3）

* Trisomy16(1) 45,X(1)を含む 2020年5月現在

正常

56,523件

95.98%

偽陰性

0.01%

形態異常

1,611件 2.74%

IUFD

501件 0.85%

妊娠中断

147件 0.25%
不明

105件 0.18%

偽陰性 0.01％
Trisomy 18 3件
Trisomy 21 3件
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日本
感度

（検出率）
特異度

有病率
（中央値）

陽性的中率
（対象集団）

偽陰性頻度

Trisomy 21 99.6％ 99.97％ 1.25％ 97.5％ 1/19527

Trisomy 18 99.2％ 99.95％ 0.60％ 91.8％ 1/19527

Trisomy 13 100％ 99.91％ 0.12％ 58.0％ 0/58580

検査総数：59,864件（研究離脱・判定保留症例を除く）

わが国でのNIPTの染色体数的異常の検出精度
NIPTコンソーシアムでの検査59,864件の実績
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ハイリスク集団におけるNIPTの染色体疾患検出精度
NIPTコンソーシアム（検査総数59,864件）vs Systematic Review(2016)

日本
感度

（検出率）
特異度

有病率
（中央値）

陽性的中率
(対象集団）

偽陰性頻度

Trisomy 21 99.6％ 99.97％ 1.25％ 97.5％ 1/19527

Trisomy 18 99.2％ 99.95％ 0.60％ 91.8％ 1/19527

Trisomy 13 100％ 99.91％ 0.12％ 58.0％ 0/58580

ハイリスク妊婦
感度

（検出率）
特異度

有病率
（中央値）

陽性的中率
(対象集団）

偽陰性頻度

Trisomy 21 97.0％ 99.7％ 3.33％ 91％ 1/1,054

Trisomy 18 93.0% 99.7% 1.50% 84% 1 /  930

Trisomy 13 95.0% 99.9% 0. 50% 87% 1/4,265

参考データ：Systematic Review：NIPTの検査精度に関する26論文を集計して解析

Taylor-Phillips S, et al. BMJ Open 2016
9
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遺伝カウンセリングに対する評価：NIPT受検者へのアンケート結果
(2013.4-2014.3；n=7,292)

◆ 遺伝カウンセリングを多くの受検者が肯定的に評価しており、適切な遺伝カウンセリングが提供されている。
◆ 現在のNIPT認定施設は主に、臨床遺伝の分野では地域の基幹病院に相当する施設で実施されている。

遺伝カウンセリング

に対する感想

平均ランク

遺伝医療の専門家のカウンセリングを
受けてよかった

3.60

NIPTには遺伝カウンセリングは必要で
ある

3.60

遺伝カウンセリングの専門家が行うべ
きと思う

3.42

倫理的な側面についてよく考えること
ができた

3.06

もう少し時間をかけて説明して欲しい 1.32

0% 20% 40% 60% 80% 100%

強くそう思う まあまあそう思う

どちらともいえない

あまりそう思わない 全くそう思わない

Yotsumoto J, Sekizawa A, et al JHG 2016

48%

(3476)
42%

(3075)

7%

(532)

3%

(170)
0%

(16)

Q. 遺伝カウンセリングが、「子供を持つ
ということについて十分に考える機
会になった」と思いますか？
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NIPT実施施設数の推移
NIPT認定施設と無認定施設数
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NIPTコンソーシアムの調査
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無認定施設グループの状況

病院名
担当医師の基本診療科

出検先
連携施設（採血施設）

●●病院

(計2施設)

産婦人科

米国Verinata Health社
東京都(1)

●●クリニック

(計6施設)

精神科、小児科

不明

北海道(1)、東京都(2)、
福岡県(2)

●●クリニック

（計1施設）
内科

ベルギーGENDIA社
ー

●● Japan株式会社

（計82施設）

不明

米国Verinata Health社
福島県(1)、東京都(24)、
千葉県(3)、埼玉県(2)、
神奈川県(2)、栃木県(1)、
群馬県(2)、新潟県(2)、
愛知県(4)、大阪府(21)、
京都府(5)、兵庫県(6)、
滋賀県(1)、愛媛県(1)、
高知県(1)、福岡県(4)、
佐賀県(1)、沖縄県(1)

●●クリニック

(計1施設)
内科

米国Verinata Health社
日本全国(オンラインNIPT)
かかりつけ医にて採血

無認定施設では、性染色体、微小欠失、全ゲノム検査、単一遺伝子病検査など、さまざまな検査を実施している。

病院名
担当医師の基本診療科

出検先
連携施設

●●クリニック

（計7施設）

産婦人科、小児科など

東京衛生検査所（文京区）

東京都(1)、神奈川県(1)、
愛知県(1)、大阪府(1)、
岡山県(1)、福岡県(1)
・北海道、宮城県開院予定

（2021年1月）

●●クリニック

（計8施設）

整形外科

独国LifeCodexx社
東京都(2)、愛知県(1)、
大阪府(1)、福岡県(2)、沖縄県
(1)

●●クリニック

（計19施設）

内科

英国Yourgene Health社
北海道(1)、新潟県(1)、
東京都(4)、埼玉県(1)、
愛知県(5)、大阪府(1)、
京都府(1)、滋賀県(1)、
山口県(1)、福岡県(1)、
沖縄県(1)

●● CLINIC
（計2施設）

美容外科、形成外科

英国Yourgene Health社
神奈川県(1)

NIPTコンソーシアムで現状調査（NIPT実施施設数128施設）2020年11月27日時点
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無認定施設での検査で妊婦が不利益を被った事例

適切な遺伝カウンセリングと産科的な対応の必要性を示す事例

• NIPTの結果が「モノソミーX陽性（モノソミーXの感度95%）」であったことについて、「トリソミーではなくターナー症

候群ですので羊水検査の必要はありません」と説明をうけて相談に来院。

• NIPTの結果はターナー症候群疑いで、羊水検査（SNPアレイ）を受け、ターナー症候群ではなかったが、染色体の部分重複

が検出された。「このような事例は世界のどこにもないから大丈夫」と説明を受けたが、ネットで調べると重篤な病気があ

るようで心配になって来院。

• 超音波所見では、cystic hygromaなどの胎児異常を認める症例にNIPT（対象疾患は13,18,21トリソミーのみ）を実施（結果

陰性）し、その結果に対して適切に対応してくれないことで心配になって来院。

• NIPTを受検し、結果が出る前に別施設で行った超音波検査で染色体疾患のリスクを指摘され、結果の説明時にそのことを話

すと、「NIPT（結果は陰性）以外の結果はわからない」と対応してくれず、心配になって専門機関とのことで来院。胎児に

心奇形が認められた。

• NIPTの結果、13トリソミー疑いの結果が郵送されてきたので電話で問い合わせたところ「内容はネットで調べてください」、

「羊水検査ならお安くできますよ」との返答でって不安になり相談のために来院。

検査管理体制が不適切であることによる事例

• 検査結果の翻訳ミスのある報告書を交付。再診して説明を求めると他の疾患の可能性があると説明をうけ、心配になって来

院。 （2018年10月NIPTコンソーシアムの調査）- 12-- 12-



NIPTの結果に混乱して精神科受診を要した症例

35歳の女性

• 5年間の不妊治療の後に妊娠

• 妊娠11週「安心のために検査を受けたい」と思い、インターネットで探した無認定施設を受診して
NIPTを受検

• 検査2週間後に21トリソミー「陽性」の説明を受ける

• 別の病院産婦人科を中絶を希望し受診。

• 「ようやく授かったのに、なぜ私たちにはこのような試練ばかりが起こるのか」と怒りと落胆を表出

• 「検査で陽性になったら中絶する人が殆どだという記事をみた。障碍を持つ子が歓迎されない世の中
でこの子を産むのは可哀そう」

• 確定検査が必要なことを説明。

• 「このまま妊娠を続けることがつらくて耐えられない。いっそ、この子と一緒に死んでしまいたい」

• 夫「妻がこれ以上中絶を待つのは精神的にも限界。妊娠週数がすすむほど妻への負担が大きくなる」

• 「死んでしまいたい」との訴えがあったことから、精神科医への紹介が必要になった。

精神科治療学35:285-290, 2020
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無認定施設で検査を行うことの問題点

⚫無認可施設で検査を行った場合、必要なフォロー体制

がないため、実際に妊婦に不利益が生ずることがある。

◆検査前のカウンセリングが不十分であることも多い

◆検査結果についての正確な情報の提供ができない

◆その後の確定的検査などの計画を迅速に立てること

が出来ない

⚫適切な説明、その後の管理と心理的なケアを包括的に

行える体制で実施することが重要である。

NIPT

遺伝カウ

ンセリン

グの質の

担保

産科医

の関与

検査管理

体制

妊婦が無認定施設に行かなくて済むような現実的な検査体制の構築が必要- 14-- 14-



認定施設と無認定施設の比較
厚生労働省「NIPTの調査等に関するWG 報告書(2020年)」
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34歳以下 35-39歳 40歳以上

5.8％ 43.3％

8

8

4

5

1

1 

13番、18番、21番の染色体

性別（性染色体検査）

染色体微細欠失

全ゲノム検査

親子（父子）鑑定

無回答

受検者年齢の比較 検査対象疾患
（無認定施設 n=9）2018年の受検者

認定 無認定

カウンセリング後の
検査受検をやめた率 28.9% 0.5%

検査陽性率 1.7％ 0.5％

判定保留率 0.6％ 2.3％

◆認定施設と無認定施設の検査精度が同一とは思えない
◆無認定施設では年齢制限なく、3種の染色体疾患以外の多く検

査を行っている2019年度 子ども・子育て支援推進調査研究事業
調査実施：有限責任監査法人トーマツ

• 無認定施設では検体を海外に送っている
施設が多い。
輸送時の検体管理・海外の検査施設の精度管
理などについて問題がある可能性がある。

• 国内で検査を実施する衛生検査所でも精
度についてのデータが公表されていない。
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調査実施の背景
小括

• 認定施設で実施するNIPTの検査精度は海外に比しても高く、安定した検査を提

供できている。また、提供されている遺伝カウンセリングについての評価も高い。

• 無認定施設数は増加を続けており、多くの検査が実施されていると推定されるが

無認定施設の実態は不明である。

• 2019年に行った厚労省の調査（NIPTの調査等に関するWG）でその実態が把握

できなかった。また、検査精度についても疑問を抱く結果も報告された。

➢無認定施設での検査の実態を把握すること、および、実際に検査を受けた女性が

NIPTを含む出生前検査についてどのような意見を持っているかを把握すること

が、今後のわが国の検査体制を考えるうえで重要であると考えられた。
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今回の報告内容

1. 調査実施の背景
• NIPTコンソーシアムでの検査実績

（2013年4月～2020年3月）

• 無認定施設の状況

2. アンケート調査結果

3. アンケート調査結果を踏まえた考察
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NIPT受検者を対象にした
妊婦用アプリを用いたWeb調査

の結果報告(2020年実施）

日本産科婦人科学会

倫理委員会

周産期委員会

（周産期遺伝に関する小委員会）
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調査の概要
調査対象

• NIPT受検経験のある女性（妊婦・産後女性など）

• 「Babyプラス」の妊婦用アプリ使用者

調査の実施期間

• 2020年9月14日～11月2日

• 回 答 数：1,200件（アクセス数47,144）

• 解析対象数：1,198件

• NIPT以外の検査を受検と推定される：2例

調査結果についての注意点

• 調査対象はNIPTを受検経験のある女性であり、妊婦全般

の意見ではない。また、調査は妊産婦向けのアプリ使用

者であるため対象は妊婦や分娩後間もない女性である。

• 胎児異常で妊娠中断を選択した女性は対象になりにくい。

• COVID-19の影響でカウンセリングの在り方が影響を受

けている。

• 緊急事態宣言後、認定施設でもWebをつかったカウ

ンセリングや電話での結果開示など模索されている

「Babyプラス」

• 妊娠中と産後5週までの情報を提供

• 日産婦学会がコンテンツを監修

• 利用者：80％は妊婦

20％は妊婦家族

• ダウンロード累計数：57万件

• アクティブユーザー：11万人/月
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検査対象者の検査受検施設
認定施設 vs 無認定施設

修正の基準

1．「認定」「不明」と回答⇒「無認定」
• 検査対象に「3種類のトリソミー」以外を含む
• 検査結果を郵送・FAX・メールなどで伝えている

２．「不明」と回答⇒「認定」
• 検査前に15分以上説明している
• 3種類の染色体トリソミーのみを検査している
• 口頭で結果を伝えている

３．「無認定」と回答⇒全て「無認定」

（各項目は全てを満たしていることが条件）

NIPT受検者の半数以上が無認定施設で検査を受検している

認定施設 無認定施設 不明

646
357

195

575610

13
自己申告 修正後

n=1,198

48.0％50.9％
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受検者年齢分布

受検者年齢：無認定 vs 認定

• 無認定施設では34歳以下の受検者が相対的に多い。
• 34歳以下の受検者の70％は無認定施設で受検している。

2

14

84

234

532

305

17

0 100 200 300 400 500 600

-19

20-24

25-29

30-34

35-39

40-44

45-

検査受検者の年齢分布（全体）

n=1,198

（検査数）

無認定施設 認定施設

0.2

1.2

3.3

11.6

50.6

31.5

1.6

0.2

1.2

10.6

27.0

39.6

20.2

1.3

0.0 10.0 20.0 30.0 40.0 50.0 60.0

-19

20-24

25-29

30-34

35-39

40-44

45-

（%）
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都道府県(居住)別の検査実施数：認定 vs 無認定

検査実施数

検査実施数の割合：認定 vs 無認定

認定施設のない県
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n=1,198（人）
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検査対象疾患

無認定施設では3種類のトリソミー以外のさまざまな検査が行われている。

n=1,198
全体 無認定施設 vs 認定施設

1129

398

318

258

169

42

58

10

0 200 400 600 800 1000 1200

３種類の染色体トリソミー

性別

性染色体疾患

特定の微小欠失/重複

全ゲノム検査

遺伝性疾患

詳細はわからない

答えたくない

例 ％

無認定施設 認定施設

97.7

4.9

1.0

91.6

65.2

52.1

42.3

27.7

6.6

4.1

0.5

0.0 20.0 40.0 60.0 80.0 100.0

３種類の染色体トリソミー

性別

性染色体疾患

特定の微小欠失/重複

全ゲノム検査

遺伝性疾患

詳細不明/覚えていない

答えたくない

＊重複あり ＊重複あり
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検査前説明の方法

無認定施設では個別に簡単な説明・集団での説明・説明文書のみが多かった。

全体

635

29

379

69

13

59

14

0 100 200 300 400 500 600 700

個別に遺伝C

集団説明後に個別C

個別に口頭説明

集団説明のみ

動画による説明

説明文書を渡すのみ

説明なし

無認定施設 vs 認定施設

（人） （%）n=1,198

無認定施設 認定施設

83.0

1.4

14.1

1.0

0.3

25.4

3.4

47.4

10.3

2.1

9.2

2.1

0.0 10.0 20.0 30.0 40.0 50.0 60.0 70.0 80.0 90.0

個別に遺伝C

集団での説明後に個別C

個別に口頭説明

集団説明のみ

動画による説明

説明文書のみ

全くなし
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検査前説明の所要時間

（人）

無認定施設の70％以上では説明なし～15分未満である

37

152

380

293

336

0 100 200 300 400

なし

5分未満

15分未満

30分未満

30分以上

全体 n=1,198

（％）

無認定施設 vs 認定施設

0.2

3.5

16.9

32.5

47.0

5.9

20.3

45.7

17.2

10.8

0.0 10.0 20.0 30.0 40.0 50.0

なし

5分未満

15分未満

30分未満

30分以上

無認定施設 認定施設
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NIPTの検査結果とその後の対応

98.2%

例

• NIPTでは98％で陰性となり、残り約2％がそれ以外の結果となる。
• 無認定施設ではその後の対応がなされていない症例も散見される。

98%

1% 1%

陰性 陽性 判定保留

1175

n=1,198 6
6

1

1

1

2

0 1 2 3 4 5 6 7

検査施設で対応

産婦人科施設を紹介

妊婦健診医に相談指示

上記以外施設を紹介

対応されなかった

結果が陰性以外の女性への医療機関の対応NIPTの検査結果

無認定施設 認定施設
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結果の説明方法

• 検査結果が陰性以外であっても、郵送のみの対応の場合が25％以上ある。
• 無認定施設での結果説明は大部分で、郵送などが行われている。

610

86

498

0 200 400 600 800

検査施設で口頭説明

電話説明

郵送・FAXなど

全体

50.8

7.2

42

68.4

5.3

26.3

0 10 20 30 40 50 60 70 80

検査施設で口頭説明

電話説明

郵送・FAXなど

（％）（例）

検査結果別（陰性以外 vs 陰性）

n=1,198
陰性以外 陰性

（例）

500

68

0

86

17

493

0 100 200 300 400 500 600

検査施設で口頭説明

電話説明

郵送・FAXなど

無認定 vs 認定

無認定施設 認定施設
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結果の説明の所要時間

無認定施設での結果説明
• 約75％は5分以内（説明なしを含む）であった。
• 結果が陰性以外であっても説明がない場合がある。

全体

（例）

n=1,198

6
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結果が陰性 結果が陰性以外
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0 100 200 300 400

説明はなかった
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15分未満

30分未満

30分以上

無認定施設 認定施設
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追加検査の実施状況と妊娠転帰

• 妊娠継続を諦めた女性のWeb調査参加は僅かであった（主に妊婦が閲覧するアプリである影響が考えられる）
• 無認定施設で微小欠失/重複の検査を受けた判定保留者で、妊娠継続があきらめた症例があった。

受検した内容 追加検査 妊娠帰結

３種類の
染色体ト
リソミー 性別

性染色体
疾患

特定の微
小欠失/
重複

全ゲノム
検査

遺伝性疾
患

詳細はわ
からない
/覚えて
いない

答えたく
ない

AC・
CVS

超音波検
査 左記以外

現在検討
中

特に受け
ていない妊娠継続

妊娠継続
をあきら
めた

経過中に
IUFD

認定
施設

判定保留

● ● ●

● ● ●

● ● ●

陽性

● ● ●

● ● ● ●

● ● ●

無認定
施設

判定保留

● ● ● ● ● ●

● ● ● ● ●

● ● ●

● ● ● ●

● ● ●

● ● ● ●

陽性

● ● ● ● ● ●

● ● ● ● ● ●

● ● ● ● ● ● ●

● ● ● ● ● ●

● ● ● ●
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受検施設を決めた要因

無認定施設を選択する理由として、3種類以外の検査ができること、当日に検査できること、
ネット上の口コミ、ネット予約、安価であることなど挙げられた。

％

53.9

0.0

25.6

4.3

45.6

4.2

2.3

32.3

0.0

11.3

17.9

1.2

3.7

9.0

11.8

9.7

27.9

34.4

10.7

30.5

33.4

15.4

3.4

36.7

8.2

9.7

35.4

15.4

0.0 10.0 20.0 30.0 40.0 50.0 60.0

認定施設であること

認定施設ではないこと

近くであること

検査費用が安いこと

かかりつけ医から紹介されたこと

ネットで予約ができること

インターネット上の広告や口コミ

検査前に遺伝カウンセリングがあること

検査前に遺伝カウンセリングがないこと

受診当日に検査を受けることができること

パートナーと一緒に話を聞くことが必要であること

パートナーと一緒に話を聞く必要がないこと

3つの染色体疾患以外の検査ができること

その他

●

●

●

●

●

●

●

●

無認定施設 認定施設
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陰性以外の結果を得て感じたこと(1)

検査時に検査内容を十分に理解していなかった
ことを検査後に再認識した

検査を受けたことを後悔する感情が生じた

結果をどのように判断して良いか分からずに悩んだ

検査後の説明が不十分で不安が強まった

n=17 (無認定施設 n=11; 認定施設 n=6)

16.7

36.4

16.7

0.0

66.7

63.6

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

27.3

33.3

9.1

66.7

63.6

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

16.7

54.5

16.7

18.2

66.7

27.3

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

9.1

16.7

9.1

83.3

81.8

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

はい どちらでもない いいえ

● ●

●
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陰性以外の結果を得て感じたこと(2)
検査結果を伝えられて以降の不安な気持ち
に対するサポートを得られずに混乱した

検査施設は検査結果に対するその後の
対応を行うべきだと思った

確定検査をうけるための施設選択や手続
きについての説明が不十分であった

確定検査の結果が出るまでの期間の不安が強
かった

0.0

18.2

16.7

0.0

83.3

81.8

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

0.0

9.1

16.7

18.2

83.3

72.7

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

16.7

63.6

33.3

9.1

50.0

27.3

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

16.7

63.6

33.3

18.2

50.0

18.2

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

はい どちらでもない いいえ

●

●

n=17 (無認定施設 n=11; 認定施設 n=6) - 32-- 32-



陰性以外の結果を得て感じたこと(3)
検査は確定検査まで対応できる施設で

受けるべきだと思った
自身の検査施設の選択を後悔している

検査は認定施設で受けるべきだと思った

66.7

63.6

16.7

9.1

16.7

27.3

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

66.7

27.3

33.3

36.4 36.4

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

9.1

16.7

9.1

83.3

81.8

0% 20% 40% 60% 80% 100%

認定施設

無認定施設

はい どちらでもない いいえ

●

n=17 (無認定施設 n=11; 認定施設 n=6)
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NIPTと情報提供などについての意見

36.5

17.9

46.8

18.1

28

47.8

25.4

45.7

46.2

38.7

6.6

30.1

29.7

33.7

41.1

34.6

39.8

40.7

44.1

32.8

41.2

40.2

37.9

43.5

20.1

36.9

49.9

46.3

16.8

34.4

9.3

28.1

21.7

15.9

26.2

10.4

11.9

13.3

39.2

18.5

14.3

16.3

4.3

10.1

3.3

11.3

5

2.8

5.5

2.7

3.3

3.2

20.0

9.5

4.8

3.1

1.3

3

0.8

1.8

1.2

0.8

1.7

1.1

0.8

1.3

14.0

5.0

1.3

0.6

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

染色体異常がわかった場合には産み育てるための公的支援に関する情報を聞きたい

染色体異常がわかった場合には家族会などからの説明を聞きたい

染色体異常がわかった場合には小児科医からの説明を聞きたい

検査前に小児科医から染色体異常の児に関しての説明を聞きたい

検査施設が検査後の対応についても行って欲しい

もっと気軽にNIPTを受けられるようになったら良いと思う

NIPTは産婦人科施設で行うのがよい

NIPTは妊婦健診で通院する産婦人科で受けられる状態が望ましい

NIPTがもっと身近な施設で受検できるようになったら良いと思う

NIPTの実施対象を染色体疾患の可能性の高い妊婦に限定する必要はない

NIPTには一定の制限（国や学会などによる規制）が必要である

出生前検査を受けるか受けないかは一人ひとりの女性が判断することである

NIPT検査前に遺伝カウンセリングは必要である

妊婦には平等にNIPTについての情報が提供された方がよい

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

●

●

●

●

●

●

●

●

●

●

●
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NIPTと情報提供などについての意見(1)

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

妊婦には平等にNIPTの情報が提供された方がよい

28.3

39.0

48.0

44.4

19.7

13.1

4.0

2.3

0.0

1.1

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

認定施設

無認定施設

NIPT検査前に遺伝カウンセリングは必要である

37.2

22.8

50.6

49.2

9.2

19.0

2.6

6.9

0.3

2.1

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

認定施設

無認定施設

34.0

10.5

46.5

42.1

16.0

31.6

3.1

5.3

0.4

10.5

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

陰性

陽性or判定保留

29.8

26.3

50.2

36.8

14.0

31.6

4.8 1.2

5.3

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

陰性

陽性or判定保留

陰性：n=1,181: 陰性以外：n=17

認定：n=575: 無認定：n=610
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NIPTと情報提供などについての意見(2)

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

NIPTは産婦人科施設で行うのがよい 検査前に小児科医から染色体異常の児に関しての
説明を聞きたい
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NIPTと情報提供などについての意見(3)
出生前検査の結果で染色体異常が判明した場合の希望

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

小児科医からの説明を聞きたい 家族会などからの説明を聞きたい
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NIPTと情報提供などについての意見(4)
出生前検査の結果で染色体異常が判明した場合の希望

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

生み育てるための公的支援に関する情報を聞きたい
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NIPTと情報提供などについての意見(5)

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

検査施設が検査後も対応して欲しい NIPTには一定の制限:国や学会の規制が必要
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NIPTと情報提供などについての意見(6)

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

出生前検査を受けるか受けないかは一人ひとりの
女性が判断することである

NIPTの対象をハイリスクに制限する必要はない
（ハイリスク：染色体疾患の可能性の高い妊婦）

25.4

35.1

36.5

37.0

21.0

15.9

11.3

7.7

5.7

4.3

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

認定施設

無認定施設

31.0

46.4

46.3

40.5

16.9

10.0

4.2

2.3

1.7

0.8

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

認定施設

無認定施設

29.9

36.8

37.1

31.6

18.5

21.1

9.6 4.9

10.5

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

陰性

陽性or判定保留

39.0

21.1

43.4

52.6

13.2

15.8

3.2 1.2

10.5

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

陰性

陽性or判定保留

陰性：n=1,181: 陰性以外：n=17

認定：n=575: 無認定：n=610

- 40-- 40-



NIPTと情報提供などについての意見(7)

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

NIPTがもっと身近な施設で受検できる
ようになったら良いと思う

NIPTは健診中の産婦人科で受検できるのが望ましい

34.8

57.0

43.0

33.1

16.9

7.0

4.3

2.1

1.0

0.7

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

認定施設

無認定施設

39.8

51.1

44.5

35.9

11.7

9.3

3.1

2.3

0.9

1.3

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

認定施設

無認定施設

46.3

36.8

38.0

36.8

11.7

15.8

3.2

5.3

0.8

5.3

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

陰性

陽性or判定保留

46.0

21.1

40.3

42.1

10.1

21.1

2.6

10.5

1.0

5.3

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80% 90% 100%

陰性

陽性or判定保留

陰性：n=1,181: 陰性以外：n=17

認定：n=575: 無認定：n=610

- 41-- 41-



NIPTと情報提供などについての意見(8)

強くそう思う そう思う どちらともいえない そう思わない 全くそう思わない

もっと気軽にNIPTを受けられるように
なったら良いと思う
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調査結果の概要(1)

1. 今回の調査では、医療機関などで調査への協力を呼びかけていないため、NIPT

を受けた経験のある女性の偏りのない意見を確認できた。

2. NIPT受検者の半数以上が無認定施設で受検している実態が確認された。

3. 無認定施設での検査の特徴は以下のようであった。

• 34歳以下の妊婦の割合が相対的に多い（34歳以下の妊婦の70％は無認定施設で受検）

• 3種類のトリソミー以外の検査が行われている

• 無認定施設では結果の多くが郵送などで伝えられており、陰性以外の結果でも追加のフォ

ローのない場合もある。

4. 無認定施設での受検を決める理由として、3種類のトリソミー以外の検査ができ

ること、当日検査ができること、口コミ、ネット予約、安価などが指摘された。
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調査結果の概要(2)

5. 検査で「陰性以外」の結果を受けての心境

• 無認定施設で受検し、陰性以外の結果が出た場合には、理解の不足による不安、後悔
などの感情が生じやすく、その後の対応を行ってくれないことに対する不満も強いこ
とが分かった。

• 検査前カウンセリングによって「陰性以外」の結果がでた場合の理解も促進され、結
果の受け入れがスムースになることを示唆する結果であった。

6. NIPTと情報提供についての意見

• 出生前検査についての情報は平等に提供され、遺伝カウンセリングのもと身近な施設
で、年齢などの制限もなく、受検できるようになることを望む意見が非常に強かった。

• 「NIPTには国や学会による一定の制限が必要である」については、意見の幅が大きく、
肯定的意見が26.7％、どちらでもないが39.2％、否定的意見が34.1％であった。また、
肯定的意見は認定施設受検者では33.0％とやや多かった。
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NIPTアンケートの自由記載欄
記載内容の集計と考察

アンケートの回答数： 1198人
自由記載欄に意見を記載： 591人*（49.3%）

100文字以上記載： 251人 (36.3%)
400文字以上記載： 26人 (3.8%)

*「特になし」と記載した13名は除く
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記載内容

以下の7つに分類された（重複あり）

I. NIPTの運用（システム）に関する意見・要望：423人(61.2%)

II. NIPTを受検して感じたこと（自身の気持ち）：154人(22.3%)

III. 社会・国・学会・医療従事者に対する意見・気持ち・要望：132人(19.1%)

IV. カウンセリングに関する意見・要望：87人(12.6%)

V. 無認定施設に関する意見：52人(7.5%)

VI. 染色体異常や出生前検査などの妊娠に関連する医学的知識の周知や教育に
関する意見：13人(1.9%)

VII.その他：10人(1.4%)
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I. NIPTの運用（システム）に関する意見・要望：423人

1. 費用：223人
• 高額/安くしてほしい/認定と無認定とで差がありすぎる など ：195人
• 保険適用, 助成金, 無償化といった経済的サポートの必要性：59人
• その他(2回目の受検のカウンセリング料の減額, NIPTの費用にAC代を組み込まずAC受検者から追加徴収するべき)：2人

2. 検査対象の条件：101人
• 年齢を制限しないで欲しい ：92人

希望したら誰でも受検できるようにして欲しい(そうあるべき) 
• 妊婦健診に組み込むべき, 全員が受検するようにしたらよい ：23人

3. NIPTの位置づけ：97人
• 手軽に/気軽に受検できるようになるとよい：61人

一般的な検査になってほしい

• 安易に受検すべきでない：37人

※「安易に受検すべきでない」と感じている人が37人おり(後述）, 妊婦の意向は一様ではない

※妊婦の意向は一様ではない
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I. NIPTの運用（システム）に関する意見・要望：423人

4. アクセスの改善について：92人
• 近くに実施可能な施設があってほしい, 認定施設を増やしてほしい：48人

※受検時期が悪阻症状のある時期と一致するため, 遠方の施設への受診や複数回の受診は心身ともに負担であった

との意見が多数みられた

• 妊健施設, 分娩施設, 産婦人科で受検できるようにしてほしい：27人

※「中絶に対し、ニュートラルに判断基準を与えてくれるならもちろん産婦人科で受けたいが、慣習は今すぐには変え

られないと思うので基本的に産むことを促すかかりつけの産婦人科とは無関係の施設で受けたい」という意見もあった

• 予約～受検～結果確認のステップの簡便化とスピードアップ：28人
✓ 病院を介さなくても（紹介状がなくても）予約できるようにしてほしい

✓ その施設で分娩予定でなくても対応してほしい

✓ 予約がいっぱいで受検まで時間がかかるのはやめてほしい など

• 平日以外も受検できるようにしてほしい：16人

• 夫同伴を必須にしないでほしい：17人
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I. NIPTの運用（システム）に関する意見・要望：423人

5. NIPTに関する情報提供・周知の方法の見直し, 改善：52人
• 妊婦健診施設において適切な情報を提供してほしい

※「自分で調べるしかなかった」との記載が多かった

• （リスクの有無に関わらず）妊婦全員に情報提供するべき

• もっと早く知りたい

• 当事者だけでなく周囲の人にも理解してほしい

• 年齢別の成績などは当日情報提供されるのではなく, 事前にHPなどで知ることはできるほうが
よい

• 年齢制限がなくなったことなど、最新の情報が周知されていない

• 陽性だと分かった際のカウンセリング、サポートなどの体制が整っていることがもっと公にさ
れているべき
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I. NIPTの運用（システム）に関する意見・要望：423人

6. 検査対象項目の拡大：42人
• 認定施設においても 3つの染色体トリソミー以外の染色体疾患についても検査してほしい

• 検査項目を選択できるようにしてほしい

• 「認定施設で得られる情報が無認定施設よりも詳しくない」という状況は変えた方が良い
など

7. 陽性であったときのサポートの充実：11人
• 追加検査、行政など相談窓口との連携

• いろいろな意見やアドバイスを受けられる場所は必要

• 出生後にどのように子どもが育っていくのか、家族会などの話を聞くことができる方が望ましい

• 現状のサポートは不充分 など
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I. NIPTの運用（システム）に関する意見・要望：423人

8. 認定施設基準の見直し：5人
• 分娩や中絶を行っている産婦人科に限定する必要は全くない

• 胎児ドック専門クリニックでもNIPTを受けられるようにすべき

• 認可外だからダメだと一纏めにせず、基準をしっかりと決めた上で受けられる病院を増やしても
らいたい

9. 検査精度の担保・向上：4人
• 海外へ検体を輸送することで検査精度が落ちないか心配

• さらなる精度の向上/手軽に受検できるようになると良いが, それよりも正確な検査結果が出るこ
とが最優先事項

• もっと早い時期から受検できるようにしてほしい

10. その他：4人
• 陰性なら郵送や電話, ファックスなどで済ませて欲しかった/済ませるのでも良いと思う

• 認定施設と無認定施設とでやっていることの差が大きい
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II. NIPTを受検して感じたこと（自身の気持ち）：154人

positiveな感情

• 受検して良かった/陰性結果で安心した：74人
• 継続する場合にも心の準備や産後の動きなど

勉強しておく事ができるのでよい：23人
• 妊娠中ずっと不安な気持ちでいるよりは結果

が分かったほうがよい：18人
• 受検をきっかけに夫婦で話し合うことができ

た/絆が深まった：12人

negativeな感情

• 安易に受けるべきではないと思った：37人
• 罪悪感を覚えた/感じている：15人

(今でも「受けてよかったのか」と自問する/「検査
を受けた時点で命の選別をしてしまったのではない
か」と思う。生まれて来た子を見たとき、ふと陽性
だったらこの子を生んで無かったかもしれないと罪
悪感を感じることがある/染色体異常を持つ子供の
存在を自分は認めないのかという罪悪感を抱くよう
になった/検査を受けること自体が良かったのか未
だに分からない/夫と揉めた.など)

• 陽性だったら悩み苦しんだと思う：7人

• 結果が出るまで待つ時間は辛かった/不安だった：17人
• 妊婦だけでなく夫婦で決断するべき：6人

※ 受検後の心境は様々である
※ 結果が陰性であっても, 検査後のメンタルケアを要する人は少なくない
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III. 社会・国・学会・医療従事者に対する意見・要望：132人

1. 受検する人の意見を尊重してほしい：86人
• 受検する権利は夫婦にある
• 否定的な考えのある中で受検することが一番苦しい
• 病気とどう向き合うかは産み育てる人が自由に選択できる世の中であってほしい
• “命の選別”と言われるとそうかもしれないが、そんな綺麗事では済まされないのも事実
• 福祉が充実しておらず、偏見の目が強く、 親のみに負担を強いる日本で、産む前の検査すら自由に
受けられないのはおかしい

• 実際に障害がある子を育てることができる人とできない人はいる。できないと判断する人のことを、
「命なのに…」という考えで威圧的にならないでほしい

• 母親の自分勝手な理由だけでなく、子供の将来や家族のためを思って受検する人が多いという事実も
広めてほしい

• 全員が「陽性＝中絶」と思っていると決めつけないでほしい

2. 他国との違い：31人
• 他国に比べて日本は遅れている

• 海外では当たり前な検査なのにどうして日本は違うのか
• 海外ではもっと安価なのにどうして日本では高額なのか など
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III. 社会・国・学会・医療従事者に対する意見・要望：132人

3. 医療従事者の態度・対応を改善してほしい：17人
• 相談したら嫌な顔をされた

• NIPTを快く思わない医師がいるので相談したくてもできなかった

• かかりつけの産婦人科からは反対された

• 主治医に無認定施設で受検したことを非難され, とても不快に思った

• 個人的な思想や理想を妊婦やその家族に押し付けるのは間違っている など

4. タブー視せず, オープンに議論されることを望む：10人
• 出生前検査の受検や受検したことを話すのがタブーになっている気がする

• 罪悪感なく受検できるようになってほしい

• 家族以外には話せないタブー感がある

• ナイーブに扱われすぎる. もっとオープンに話し合えるようになってほしい.

5. 妊婦の経済状況の差が影響しないよう配慮するべき：7人
• 裕福かそうでないかで知る権利すら奪われてしまっている

• 現在の経済的に余裕のある人間だけが受けられる状況は貧困の連鎖に繋がる

• リスクの高い貧困家庭には公費を投入しても良いと思う
- 54-- 54-



III. 社会・国・学会・医療従事者に対する意見・要望：132人

5. その他：12人
• 倫理的に・・と言うのであれば、現在羊水検査は認定など関係なく受けられるのに、それとの違
いが分からない

• 日本では中絶基準の運用が曖昧なためにNIPTに関してもダブルスタンダードがまかり通る状況に
なってしまっている

• 安易な堕胎を増やしていると声高に異議を唱えるのは簡単だが、染色体異常が原因の堕胎数をは
るかに上回る予期せぬ妊娠による堕胎に対しての対策や意識の啓蒙を推進する事の方が余程大事
だと思う

• 第1子のときと比較すると今回(第2子)は県内で受検可。妊健施設との連携もスムーズであり, 状況
は変化しつつあることを実感した

• もっと障害者でも生活していける世の中であることが認知されて欲しい

• 家族会などの話など、どの施設で受けても一定の同じ理解ができるよう国や医師会主導で情報提
供して欲しい.
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III. 社会・国・学会・医療従事者に対する意見・要望：132人

6. その他（つづき）：12人
• 遺伝診断については学会の指針ではなく、厚労省が仕切って認可制にすべき。NIPTに限らず遺伝
診断は不適切な民間業者も多く、一方で人権に関わる問題でもあるので自由競争にはなじまない

• 妊活にしても日本で十分な技術はあるのに、規制によってできないことが多すぎる。米国の検査
機関に頼るなど本末転倒。医療を進歩させようという姿勢が国に全く見られない。子供を欲しい
と思う人が減っている中、欲しいと思っている人の声を聞いてもっと積極的にサポートすべき

• 学会がNIPTを規制することで、無認定施設でNIPTをうけ陽性だった人へ混乱を招いている

• 「命の選別が～」とか、「優生がどうの～」とかは結局、何の責任も負わない他人の無責任な理
想の押し付けだと思う。医療機関やその他の団体は選択肢を提示するに留めるべきで、個人的な
思想や理想を妊婦やその家族に押し付けるのは間違っている

• どの施設でカウンセリングを受けても一定の同じ理解ができるように国や医師会主導で情報提供
して欲しい

• 検査を受ける受けないを国が規制をかけるべきでないと思う。もし染色体異常の子どもが産まれ
たら手厚い国や行政のサポートがあるならば規制も分からなくはないが、日本でその様な子ども
を育てて(大人になったその先も)いくのは苦労も絶えないので、そのへんもきちんと考えてほし
い - 56-- 56-



IV. カウンセリングに関する意見・要望：87人

【推奨する意見】

• （遺伝カウンセラーによる)カウンセリング
やケアやサポートは必要：41人

• カウンセリングを受けてよかった/カウンセ
リングで初めて解ることが多くあった：23人

• 夫婦でカウンセリングを受けることを必須に
したほうがよい：2人

【改善を求める意見/不要】

• 説明やカウンセリングの内容, カウンセラー
やカウンセリング体制に対する不満, 改善を
求める意見：20人

• 自分には知識があるので遺伝カウンセリン
グを受ける必要はない（重要視しなかっ
た）：8人

• 夫婦でカウンセリングを受けることは必須
にしなくてもよい：2人

• その他：12人
（2回目の受検の際は不要・減額してほしい/対象は陽
性者のみでよい/文書説明のみでよい/陰性なら郵送or電
話or FAXでよい）

※ カウンセリングの必要性については肯定的な意見が多い一方、改善を求める声は少なくない. 
※ 対面でのカウンセリングの必要性を感じていない人も一定数存在する.
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カウンセリングの内容・体制の改善を求める意見

• 説明が少ない/思ってたより簡素だった

• カウンセリングを受ける＝検査を受けることに同意したとみなされ、夫婦に最終判断をする時間はなく、流れ作業
的に検査へと進んでしまった

• 認定施設で遺伝カウンセリングは受けたが、形式的な感じで、あまり意味はなかった気がする

• 結果報告の説明をササって説明されただけで何も分からなかった

• 夫も一緒に聞けなかったのが不満

• 無断陪席

• T21児妊娠の可能性は夫の親族のせいと言われた、カウンセリングを受けて辛い思いをした

• 3つのトリソミー以外にも分かる情報があるのであればそれを知らせるべき

• 大学病院のカウンセリングで陽性だった場合におろすどうかまで夫婦で決めなければ検査出来ないという事でとて
も辛い思いをした

• 医師からの説明に「女性に原因が多くある」という言葉があり、夫の偏見が強まったのではないかと不満が残った

• 精度的な説明よりもメンタル面でのカウンセラーとの面談が必要- 58-- 58-



カウンセリングの内容・体制の改善を求める意見

• 陽性の時の説明がもう少し詳しくあると良かった

• もし陽性だった場合にどのような生活が待っているのか、公的支援を含めた情報をカウンセリング時に伝えてお
くことが大切なのではないか

• 検査でどんなことがわかるのか、例を出して細かく知りたかった

• 産科医や遺伝カウンセラーの意見だけでなく, 小児科医の話などもききたい

• 俯瞰的な内容を話してほしい

• 各番号の染色体に異常がある場合の病状の説明を詳しく聞きたい

• 検査前の遺伝カウンセリングの質が施設により差がかなりあるため、妊婦の情報の受け取り方によっては誤った
理解をしてしまう可能性がある。カウンセリング機能が不十分の場合、検査の結果が妊婦を苦しめてしまうため
正しい情報を得られるようにサポートが必要

• DVD10分と医療者の説明5分では不足があると思う。学習時間を増やしたり、チェックシートなどで理解度をはか
るべき

• 身近な相談役となれる助産師さんに遺伝カウンセラーとしての資格制度を作るなりして、「いつもの顔見知りの
人」に対応して貰えれば患者さん側は変に緊張することもなく、医療側も体や心の不調や変化がより診やすく
なって良いのではないかと思う

（つづき）
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V. 無認定施設に関する意見：52人

1. 無認定施設で受検した理由：15人
• 認定施設で受検したかったが・・・

✓夫の仕事を調整できなかったから

✓費用が高かったので

✓カウンセリング含む複数回の予約、夫婦同伴の通院など制限多数では日程的に間に合わなかったから

✓カウンセリングの必要性を感じなかったので

✓煩雑さがネックになった

✓遠くまで行くほど時間ないので

✓年齢制限があって対象外だったので

• 検査項目が多かったので
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V. 無認定施設に関する意見：52人

2. 無認定施設での受検を通しての意見：11人

肯定的な意見

• 予約も取りやすく、費用も安く、また、説明も割り切ったものだったがそれで十分だった

• 無認定施設は認定施設に劣るとは決して思わない.

• 受診前にHPを熟読してくるように指示され、受診の際にも検査対象の疾患に対する説明書類を読まされた。その
上で、分からないことがあれば遺伝子専門医の先生に直接質問できたので、不必要に沢山の検査をしないと夫婦
で決めることができた。検査内容を正しく理解する為にもカウンセリングは必要だと感じた

中間の意見

• 金額、項目内容、配偶者の同伴不要もいう観点では無認定施設の方が断然良いと思う。ただ、それは結果が陰性
だと言うことが前提。陽性だった場合の対応を考えると命の選択という観点からみると無認定施設よりも認定施
設での受検の方が真剣に向き合えると思う
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V. 無認定施設に関する意見：52人

2. 無認定施設での受検を通しての意見(つづき)：11人

否定的な意見

• 雑で不安だった.

• 簡便さを望んで選択したが、医師や看護師からの説明が一切ないことに驚いた

• 医師や看護師からの説明が一切ない。陽性時のフォローのことを考えると医療従事者以外は無認定で受検しない
ほうがいい

• タブレットの説明は簡素で、間違いも含まれていたのでこの分野に理解がない人には安易に検査項目を増やすよ
うに促したり、誤解を与える部分があると感じた.

• 説明のない安価な無認定施設で受検するのは、陽性の時のリスクがありハードルが高いと感じた

• 集団説明があったが、内容はかなり不十分であり一部誤解を招いてしまうような内容もあり、やはりしっかりと
した知識のある医師からの事前カウンセリングは必須だと思う

• 皮膚科の無認定施設はNIPTに対する知識が十分にあるとは思えなかった

• 明らかに金儲け目的と感じた

• 病院ではない検査機関がたくさんあり気軽にうけることができるが、やはり一定の不安感は否めない
- 62-- 62-



V. 無認定施設に関する意見：52人

3. 無認定施設の存在に対する意見：15人 ※大半が否定的な意見で, 現状を憂慮している

肯定的な意見

• 認可外施設だと推奨していない理由がわからない

否定的な意見

• 遺伝診断については学会の指針ではなく、厚労省が仕切って認可制にすべき. NIPTに限らず遺伝診断は不適切な
民間業者も多く, 一方で人権に関わる問題でもあるので, 自由競争には馴染まない.

• 変な業者が増える前に広く産婦人科で受けれるよう対応してほしい

• 認定、無認定の検査施設が入り乱れている状況は何とかしてほしい

• 無認定施設で比較的安価で手軽に多くの項目の検査が受けられてしまうことには疑問がある

• ビジネスでやるのはやめてほしい. 人の命を軽視しすぎ

• 金儲けの無認可が跋扈しているのは本当に憂慮すべき事態

• 産婦人科や遺伝カウンセリングを専門にしていない, 全く関係ない診療科が儲けるためにNIPTを行っていること
は是正されるべき - 63-- 63-



V. 無認定施設に関する意見：52人

3. 無認定施設の存在に対する意見：15人 ※大半が否定的な意見で, 現状を憂慮している

否定的な意見（つづき）

• 検査機関が地下に潜り十分な遺伝カウンセリングや疾病に関する情報提供も無しに検査が行われるのは怖い

• 陽性だった場合にあとは知らぬ存ぜぬのような検査施設は反対！

• 産科と連携の取れていない施設での検査は望ましくない

• 無認定施設が行う全染色体検査や遺伝子検査などは充分な情報やアフターフォローができないので、妊婦の不安
を食い物にしているのではないかと心配。赤ちゃんと赤ちゃんを迎える家族の利益を真に考えた運用になること
を望む

• 現在の認定施設は数が少なく妊婦側のNIPTの需要を十分に受け止め切れておらず、カウンセリングやフォロー
アップの不十分な無認定施設での検査が横行している現状は問題だと思う.

• 美容系の病院が知識もないままNIPTに乗り出す病院が増えているという記事を見る。知識がないまま安易に受検
する/受検させる検査ではない

• 無認定施設は美容整形の医者がやってる施設が多く、不信感や不愉快に感じる。あまりも無責任である

• 無認定施設は皮膚科や美容外科が行っているため, 本当に大丈夫なのか不安が残る
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VI. 染色体異常や出生前検査などの妊娠に関連する医学的知識の
一般的な周知・教育に関する意見：13人

• 知識の一般的な普及を是非してもらいたい.

• 妊婦だけでなく多くの人に広く周知されるようになったらいいなとおもう。あまり発信されてないのでわかりづらい

• 遺伝カウンセリングは受検しない人にも必要だと思う

• 不妊治療をしている段階から NTやNIPTの事をもっと知りたかった

• 受検の有無に関係なく、妊娠する前から知識があるといいと思う

• 妊娠検査薬の箱に広告を入れる等、もっと広まって良い知識だと思う

• 学生の性教育の中で勉強することで、もっとオープンに話し合える内容になるとよい

• 義務教育の保健や社会の授業などでNIPTの存在自体を教えてもいいと思う

• 染色体異常の知識が不十分な状態で検査を受けている人が多いと感じる

• 年齢が上昇するほど染色体異常児を妊娠する可能性は上昇することやNIPTに関する説明を受けていない35歳以上の人が多い

• NIPTだけが注目されているが、結果に異常がなくても他にも障害等の可能性はあることを皆承知していてほしい

• 遺伝カウンセリングを充実させ、「染色体異常＝重度の障害児」といった世間的な誤解を解いた上で検査を多くの方々が受けや
すくしていく必要があると考える.

• 超音波検査である程度のリスク評価ができることや染色体異常のある児の出生率は高くないことを幅広く知ってほしい.- 65-- 65-



VII. その他：10人

• それぞれいろいろな事情があると思うが、命の選択になりえることに変わりはないため、認定機関のみでの検査

とし、その重みや責任を負うべき

• 今まで、何でも(この検査も)保険適用になったらいいと思っていたが、保険適用になることでのデメリットがある

こと(質の低下の懸念等)を最近知ってまた色々考えさせられた。難しい問題である

• 染色体異常児・病気を持つ子を育てる親・家族への支援を充実させてほしい

• 染色体異常者が生きやすい社会にしていくことが必要

• もっと子育て支援を充実させてほしい

• 胚盤胞の状態の着床前診断を認可するべき

• こんな筈じゃなかったと子供を虐待したり、捨てたり、母親が育児ノイローゼになったり、自殺したり、経済破

綻したりと、このような状況を事前に回避できるのであれば受検すべきだと強く思う。国として出生率を上げた

ければこういうところから取り組むべき

5人
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自由記載意見：小括

• アンケートへの回答者の多くから積極的な意見表明があり、現状の検査のあり方に対す

る憂慮や不満を反映したものと思われた。

• NIPTを含む出生前検査に対しての情報提供、検査対象の制限、検査対象疾患、検査への

アクセス、サポート体制、検査費用、などについての多くの意見が寄せられた。

- 出生前検査に関する情報提供の平等性、受検を選択する権利と機会の平等性の確保な

ど、妊婦の視点から検査のあり方を検討する必要性が再認識させられた。

• 医療者には出生前検査についての相談者の意見を尊重する対応が必要であり、また、社

会の中でも出生前検査について相談しやすい環境をつくっていくことが必要との意見が

多くあった。

- 医療者への教育・研修とともに、遺伝学的な知識や人の多様性についての理解を促す

一般教育の重要性が指摘された。
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アンケート調査のまとめ

1. 多くの回答者は遺伝カウンセリングの重要性を理解しており、正確な情報提供のもと、

身近な施設で相談できる体制が整備されることを強く望んでいる。

2. 検査の半数以上が無認定施設で行われている実態が明らかになった。その要因として

は、検査対象疾患が多いこと、年齢などの制約が少ないこと、利便性が高いことなど

認定施設で対応できない事項が指摘されており、認定施設を増やしたとしても、無認

定施設での受検者は減らないと考えられた。

3. 多くの回答者が現在の検査のあり方に対して憂慮している実態が明らかになった。さ

らに、検査実施について国や学会が規制することについて否定的な意見を含め様々な

意見があった。

4. 無認定施設での受検者を含めた多くのNIPT受検者は、検査について熟慮の上で意思

決定していると考えられた。また、その意思決定の結果については尊重されるべきと

考えていることが分かった。
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今回の報告内容

1. 調査実施の背景
• NIPTコンソーシアムでの検査実績

（2013年4月～2020年3月）

• 無認定施設の状況

2. アンケート調査結果

3. アンケート調査結果を踏まえた考察
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出生前検査に関する社会的な意見と遺伝カウンセリング

出生前検査

妊婦

Reproductive health

障害者差別の助長

胎児治療の前提

優性思想母体保護法違反

堕胎罪

生命倫理の原則
に反する

遺伝カウンセリング：自律的な意思決定をサポート

対社会的な責任を担保している

• 胎児条項がない
• 胎児異常による人工妊娠中絶は母体保護法

上の問題点が指摘されているが、現実とし
て法律が運用されていない

他人に危害を加えない範囲内で
自己決定権を有するとされるが、
胎児に危害が及ぶ可能性がある

障害者を生み育てにくい社会に

あって自律的といっても生む選択

をしにくい社会ではないか

各種の胎児治療法の開発
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リプロダクティブ へルス・ライツ
Reproductive health/right

• リプロダクティブ へルス

性や子供を産むことに関わるすべてにおいて、身体的にも精神的にも社会的に
も本人の健全さ、あるいは意思が尊重され、自分らしく望むように生きられる
ことをいう。

• リプロダクティブ ライツ

すべての個人とカップルが、子供を産むか産まないか、産むならいつ産むか、
何人産むかを自己決定することができ、そのために必要な情報と手段を入手す
る権利をいう。

リプロダクティブ へルスを守るための権利であり、Reproductive autonomy
は尊重されるべきである。
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生殖の自律性 Reproductive Autonomy

現在の女性がおかれている環境

• 女性の社会進出とともに、共働きが必要な社会になっている。

• 男女共同参画社会を実現する必要性が指摘されているが、実現されていない社会でも
ある。

• 妊娠に伴う女性の身体的負担は大きい。

➢このような状況になか、妊娠した瞬間に、母親として子どもの将来を引き受ける覚悟
が求められる。

➢女性は妊娠した場合にそれがどのような妊娠であるか、どのような胎児であるのかに
ついて知る権利（知らない権利も含む）を有している。

➢妊娠を継続するか、産まないかについて女性自身が決める権利がある。

➢産婦人科医は女性のReproductive Autonomyをサポートする立場にある。- 72-- 72-



出生前検査とその検査体制

➢出生前検査を受けるか否かは極めて個人的な問題であり、個人の生き方や考え
方が尊重されるべきである。

➢出生前検査は社会的な問題でもあるが、国（公共）が個人の判断の前面に出る
ことは優性思想にもつながる可能性があり、不適切である。

➢出生前検査の真の当事者は妊婦であり、Reproductive autonomyを尊重する立
場から、今回の調査で示された妊婦(NIPT受検経験者) の意見が反映されるよ
うに、検査体制が整備されていく必要がある。
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2020年10月28日～2021年2月
厚労省は専門委員会を設置して出生前検査の在り方についての審議を行っている- 74-- 74-



厚労省専門委員会の発出文書の重要性

• 厚生労働省の専門委員会の発出する文書はこれからの周産期医療での出生前検査のあり方を規

定するものとなる。

• 1999年に専門委員会から発出された「医師が妊婦に対して、本検査の情報を積極的に知らせる必要

はな い」という見解により、妊婦健診で医師が出生前検査のことについて話すことが極端に制限さ

れ、十分な情報提供がなされない状況となった。

• NIPTの登場前は、産婦人科の学会でも出生前検査について議論されることは極めて少なかった。

• 妊婦が出生前検査について後ろめたさを感じるのも、このような文書が影響していると思われる。

• 日産婦指針の運用を停止して、2019年6月から1年半以上をかけて検討を進めてきたものであ

り、新たな発出文書は現在の社会的な要求に合致するものでなければならない。

• その文書が次の改定まで通用するようなものでなければならない。

• 無認定施設で検査の半分以上が行われている状況を打開する方策を示して欲しい。

• 妊婦が検査や検査前カウンセリングを希望した場合に、無理のない範囲でアクセスできる環境（検

査体制）の整備につながるものであって欲しい。
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親になるということ 
-おなかの赤ちゃんの検査(出生前検査)を 

考える前に知っておいてほしいこと 

 

 ご妊娠おめでとうございます。どんなかわいい赤ち

ゃんが生まれてくるのか、楽しみにしていることでし

ょう。それとともに、赤ちゃんはちゃんと育っている

のかな？お産はどんな感じかな？など、気になること

があるかもしれません。 

 近年の医学の進歩により、赤ちゃんについての情報

を妊娠中に知る方法が開発されてきました。情報は多

ければ多い方がよいと考えている人もいるかもしれま

せんが、情報が多くなると悩みの種が増えるというこ

ともあります。このリーフレットでは，通常の妊婦健

診には含まれない検査である，おなかの赤ちゃんの出

生前検査についての基本的な考え方を Q&A の形でまと

めました。 

 おなかの赤ちゃんは、お母さん、お父さんに全てを

頼っています。それぞれの検査で何がわかるのか、わ

からないのか、などについての情報を十分に得た上で、

検査で何を知りたいのか、検査結果が分かったらどう

したいのか、などについて良く話し合っておなかの赤

ちゃんとご両親にとって、最もよい選択をしていただ

きたいと思います。そのためのさまざまな相談窓口に

ついても紹介していますので、お気軽にご利用下さい。 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

遺伝カウンセリング施設の検索には 
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Q1 出生前検査って何？何のために行われるの？ 

A お腹の中にいる赤ちゃんのことを知ろうとすることはす

べて出生前検査に含まれますが、狭い意味での出生前検査は

赤ちゃんが生まれながらに病気を持っているかを調べるこ

とです。このリーフレットでは特に赤ちゃんのからだを作る

遺伝情報をもつ染色体を調べることを指しています。通常の

妊婦健診の中で行う検査と違って全ての人が受ける検査で

はありませんし、受けないことで妊娠出産に際して困ること

もありません。赤ちゃんの染色体について知りたいかどうか

は、お母さんやお父さんの考え方によります。知った時にど

うしたいのかをあなたの気持ちに基づいて決めるという、一

人一人にとって違った目的があります。そのために遺伝カウ

ンセリングというものがあります。 

 

Q2 出生前検査にはどのようなものがあるの？ 

A 直接、赤ちゃんからの細胞を調べて、染色体疾患などを

正確に診断するものとしては、羊水検査や絨毛検査がありま

す。しかし、羊水検査や絨毛検査にはわずかながら流産の起

こる可能性があるため、これらの検査を行うかどうかを判断

するために非確定的検査があります。これには、母体血清マ

ーカー検査、胎児超音波検査（頸部肥厚の評価など）、無侵

襲的出生前検査（NIPT）などがあります。検査を受けるか受

けないか、受けるとした場合どのような検査を受けるかにつ

いて、遺伝カウンセリングの中で一緒に考えて行きます。 

 

Q3 遺伝カウンセリングって何？それは必ず受けなくて

はいけないの？ 

A 正確な情報を正しく理解し、様々な問題点を整理するこ

とにより、それぞれの方にとっての選択をするためのお手伝

いが遺伝カウンセリングです。妊婦さんへの遺伝カウンセリ

ングの目的は、おなかの赤ちゃんのことを理解して、妊娠生

活を過ごしていただくことです。出生前検査を受けるかどう

かやその目的は一人一人異なります。おなかの赤ちゃんにつ

いて心配な事があるなら、出生前検査を受けるかどうかに関

わらず、臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラーによる遺伝

カウンセリングを受けてみませんか。 
 

Q4 赤ちゃんが生まれながらに病気を持つことはよくあ

るの？そしてそれはすべて検査で分かるの？ 

A 赤ちゃんの 3～5%は、何らかの先天性疾患をもって生まれ、

その疾患の約 25%が染色体の変化によるものです。検査で染

色体疾患がないことが分かっても先天性疾患がないとはい

えません。検査を受けた後も、妊婦健診で妊婦さんの健康と

赤ちゃんの成長をチェックしていくことが大切です。 

 

Q5 “ハイリスク”ってどういう意味なの？ 

A “ハイリスク”という言葉をよく耳にするかもしれませ

んが、この言葉は誤解されていることが多いようです。妊婦

さんのからだは、妊娠中さまざまに変化します。妊娠前とは

違うという点で“リスク”になります。だからこそ、妊婦さ

んの健康をサポートするため妊婦健診があるのです。 

妊婦健診や検査の回数を多めにして、注意しながら経過

をみていく必要のある妊婦さんが、ハイリスクの妊婦さんで

す。このリスクは、妊娠前の健康状態、過去の妊娠歴や現在

の妊娠経過によって判断されます。一方、それとは別に出生

前検査においては、赤ちゃんが先天性疾患を持つ確率が高い

ことを“ハイリスク”といいます。 

 

Q6 他の人はどうしているの？ 

A 現在、35 歳以上の妊婦さんの場合、年齢以外の医学的理

由も含めて、約 10%の人が出生前検査を受けているという報

告もあります。ご夫婦でよく相談されて、最終的に出生前検

査を受けるかどうかを決めておられます。 

 

Q7 病気が見つかったらどうするの、どんな風に育つ

の？ 

A おなかの赤ちゃんについて、将来の全てを知ることはで

きません。病気の可能性がみつかった場合は、疑われる病気

の説明、妊娠中、出産後のお母さんのケアや支援内容につい

て、専門家から説明をうけることができます。 

  

Q8 家族の病気は赤ちゃんに影響するの？ 

A お母さんまたはお父さんの病気で、赤ちゃんの健康状態

に影響するものは、ごく一部です。遺伝カウンセリング担当

者が、くわしくお話を伺った上で判断します。 

 

Q9 赤ちゃんの病気は家族に影響するの？ 

A おなかの赤ちゃんに病気があると聞くと、妊婦さんや家

族の方にも病気が隠れているかもしれないと考えたり、妊婦

さん自身の健康に影響を及ぼすと心配される方がいるかも

しれません。でも実際には特殊な状態を除いて家族に影響す

ることはありません。 

 

Q10 いつから相談できるの？ 

A 気になった時に、いつでもご相談（遺伝カウンセリング）

をお受けします。妊娠を考えるとき、あるいは妊娠前にご相

談いただくこともあります。妊娠がわかった時、妊娠中、子

育てがはじまった時など、いつでもご連絡ください。 

 

Q11 どこで相談できるの？ 

A 専門的な遺伝カウンセリングを行っている施設は、裏表

紙に記載されている施設の他、全国遺伝子医療部門連絡会議

のホームページから検索できます。かかりつけの産科医や医

療スタッフに相談先を確認してみてください。遺伝医療の専

門家である臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラーが、ご相

談に対応します。 

 

Q12 何を相談したらよいの？ 

A 遺伝に関する様々なこと、妊娠に関連した悩み・不安や

おなかの赤ちゃんの検査のことなど、相談内容はいろいろで

す。赤ちゃんの病気やどのように育つかについても相談でき

ます。気になっていることを遠慮せずお話しください。 

 

Q13 どのように相談したらよいの？ 

A 遺伝カウンセリングを希望される場合には、かかりつけ

の産科医や医療スタッフに相談して、専門外来を紹介しても

らうことができます。また、直接、相談の窓口に連絡いただ

くこともできます。ご心配な点（おなかの赤ちゃんの検査な

ど）や問題点をお話しください。詳しい医学的情報が欲しい

時やご夫婦でよく話し合うための場が必要と感じた時など

もご連絡ください。担当者がお待ちしています。 
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母体血胎児染色体検査(NIPT：Non-invasive prenatal testing)について（案） 

 

この文書は、NIPTの検査前カウンセリングのあとに、妊婦に渡して知識を整理して受検を判断するために利用することを想定し
ています。検査前カウンセリングの際の説明に、これを使うこともあると思います。妊婦の検査についての理解のサポートに活用さ
れることが目的になります。遺伝カウンセリング以上に中立的な記載が求められます。また、ここにない疾患についての詳細な説
明は検査前カウンセリングの中で行われるものと思います。 

 

☆はじめに                                                                                                    

出生前におなかの赤ちゃんが染色体疾患をもっているかどうかを診断する方法には羊水検査や絨毛検査があります。た

だ、この検査は流産などの危険性を伴う検査（子宮に針を刺す検査）です。そこで、危険を伴わずに赤ちゃんが染色体疾患

をもつ可能性を評価する方法が開発されており、その一つが新型出生前検査（NIPT）です。この説明文書には NIPT をお

受けになるかどうかを決めるために知っておいていただきたいことや注意していただきたいことが記載されています。遺伝カウ

ンセリングの内容の確認にご活用ください。 

 

 

☆NIPTの概要  

✧ NIPTはおなかの中の赤ちゃんが染色体疾患をもっているかどうかをスクリーニングする目的で行われます。 

✧ 検査対象となる染色体疾患は 21 トリソミー、18 トリソミー、13 トリソミーです。 

✧ 妊娠 9～10週以降に妊婦さんから約 10～20mlを採血して、血液中に浮遊している cfDNA（染色体が細かく分解され

たもの）を分析して結果を出します。 

✧ 結果は「陽性」、「陰性」、または「判定保留」と報告されます。「陽性」とはその疾患の可能性が高いという意味です。 

✧ 母体血中 cfDNA の 90％は母体由来であり、残りの 10％は赤ちゃんに由来しますが、赤ちゃんそのものではなく胎盤に

由来します。そのため NIPTは精度の高い検査ではありますが、確定検査にはなりません。 

✧ この検査では診断を確定できないため、「陽性」の場合には確定検査(羊水または絨毛検査)が必要です。また、「判定保

留」の場合には、その後に取りうる対応について再度相談する必要があります。 

 

☆染色体とは                                                                        

✧ 多くの人の染色体は 46 本で、常染色体（1～22 番染色体）のペアと、

性別によって異なる染色体（X・Y染色体）のペアからなっています。 

✧ 染色体には多くの遺伝子（ヒトの体や働きの設計図）が詰まっていま

す。 

✧ 染色体の異常（数やかたちの変化）が起こると、成長や発達に影

響を与えたり、生まれつきの合併症を生じたりすることがあり

ます。 

✧ 「トリソミー」とは本来 2 本（ペア）である染色体が、3 本あ

る状態で、例えば 21 トリソミーとは、21番染色体が 3本ある状態のこ

とです。 

 

 

        

   図．染色体（46,XY) 

 

☆NIPTでわかること・わからないこと                                                                 

✧ 21 トリソミー、18 トリソミー、13 トリソミーの染色体疾患

の可能性を調べる検査で、それ以外の疾患はわかり

ません。 

⮚ 生まれて来る赤ちゃん 100人中に 3～5人ほどは

先天的な疾患をもって生まれてきます。 

⮚ この中で染色体が原因の疾患は約 25％で、

NIPTの検査対象である 3つの染色体疾患は、さ

らにその約 70％程度です。 

 

図．先天性疾患の頻度と染色体疾患 

（Thompson & Thompson Genetics in Medicine 8th Edition Saunders 2016; Wellesley D, et al. Eur J 

Hum Genet 2012: 20:521）。 
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☆母体年齢とトリソミー児出生頻度の関係                                                  

✧ 妊婦さんの年齢が上昇すると、トリソミー児の出生頻度が高くなることが知られてい

ます。 

✧ それ以外の染色体疾患では、その影響は明らかではありません。 

 

 

図．出産時の母体年齢別の染色体疾患の出生率 

（Gardner, RJM. Chromosome abnormalities and genetic counseling. 4th Ed. Oxford University Press: 2011） 

 

☆ 染色体の多様性と先天性疾患 

 染色体が原因となる生まれつきの変化を含め、児が先天性疾患をもつことは誰にでも起こることです。そ

のことにより赤ちゃんが多くの人とは違った特徴を示すことがありますが、それは人としての多様性、そ

の人の個性の一部として理解すべきものであり、生まれてきてはいけない命などないといえます。 

 生まれつきの変化によって人とは違った特徴をもつことが生き辛さにつながる可能性は否定できません

が、そのことが幸福か不幸かということとは本来関係ありません。 

 どのような境遇にあろうと、みな我々と共に生きる社会の一員であり、お互いを認め合い、助け合う社会

であるべきで、そのために手厚い公的福祉サービスが用意されています。 

 一方で、十分な遺伝カウンセリングを受けた上で、生むことをあきらめる選択をすることもありますが、

その選択も尊重されるものです。妊娠の継続や中断についてのピアサポートなどを行っている団体もあり

ます。 

■親子の未来を支える会 (https://www.fab-support.org) 【ここの持ってくるという意見もあります】 

 

☆検査対象となる疾患の特徴 

21 トリソミー(ダウン症候群) 

✧ 一般的に、約 1000人に 1人の割合で出生するといわれています。 

✧ 生後の身体や言語の発達は全体的にゆっくりですが、適切な成育環境（療育など）によって成長発達を促すことができま

す。 

✧ 心疾患、消化器系疾患などの合併症をもつ場合があります。しかし最近は医学の進歩により、多くは乳幼児期に改善す

るようになっています。 

✧ 学齢期は地元の学校や特別支援学校に通っています。 

✧ 大人になると生活介護が必要になることもありますが、手厚いサポートを受けながら地域の中で生活する方も多く、生涯

に渡ってさまざまな支援サービスが用意されています。 

✧ 各地には親の会やサークル活動などの情報交換の場があり、福祉のサポート体制も整っています。 

■公益財団法人日本ダウン症協会（https://www.jdss.or.jp） 

■親子の未来を支える会 (https://www.fab-support.org)   

■ヨコハマプロジェクト (https://livingwds.info/) 

 

18 トリソミー（エドワーズ症候群）  

✧ 一般的に 4,000～10,000人に 1人の割合で出生するといわれています。 

✧ 18 トリソミーの胎児の約 95％は妊娠経過中に流産や死産になるといわれています。 

✧ 妊婦健診で行われる胎児超音波検査によって重度の胎児発育不全、心疾患、消化器系疾患、四肢の形態変化などで

発見されることがあります。 

✧ 複数の合併症を持って生まれてくることが多く、呼吸や哺乳のサポートなど、多くの場合、生後早期は医学的な管理が必

要になります。 

✧ 心疾患や呼吸不全などの合併症のため、生後早期に亡くなることが多いですが、成人に達する方もいます。 

✧ 運動面・知能面での遅れを示し、医学的な管理の継続が必要な場合もあります。 

✧ 小児慢性特定疾病に認定されており、手厚いサポート体制があります。 

■18 トリソミーの会 (http://18trisomy.com/) 
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■Team18 https://team-18.jimdofree.com/ 

 

13 トリソミー（パトウ症候群）  

✧ 一般的に約 5000人に 1人の割合で出生するといわれています。 

✧ 13 トリソミーの胎児の約 95％は流産や死産になるといわれています。 

✧ 妊婦健診で行われる胎児超音波検査によって心疾患、中枢神経・消化器系疾患などの合併症、身体の形態変化など

で発見されることがあります。 

✧ 複数の合併症を持って生まれてくることが多く、呼吸や哺乳のサポートなど、多くの場合、生後早期は医学的な管理が必

要になります。 

✧ 心疾患や呼吸不全などの合併症のため、生後早期に亡くなることが多いです。 

✧ 運動面・知能面での遅れを示し、医学的な管理の継続が必要な場合もあります。 

✧ 小児慢性特定疾病に認定されており、手厚いサポート体制があります。 

■13 トリソミーの子供を支援する親の会（http://www.13trisomy.com） 

■13 トリソミーの子どもたち☆PROJECT13☆ (http://trisomy13.blog.jp/) 

 

 

☆検査を受ける前に再度確認しておくべきこと                                                         

✧ NIPT は妊婦さんの採血のみで実施できますが、赤ちゃんの染色体疾患を出生前に調べる検査です。「陰

性」以外の結果がでることで、さまざまな困難に直面する可能性があります。 

✧ NIPT は羊水検査などを受けるか悩む妊婦さんがその判断材料として行う検査ともいえます。 

✧ 検査についてよく知って考えた上で、ご自身とパートナーで決めていただくことになります。遺伝カウンセ

リングの中で、この検査がご自身とパートナーにとってどのような意義があるのか十分納得したうえで受検

する必要があります。 

✧ NIPT「陽性」とは、3 つのトリソミーのうちいずれかの可能性が高いという結果です。 

⮚ この検査では診断を確定できませんので、診断を確定するために羊水検査や絨毛検査を受ける必要があり

ます。 

- 羊水検査や絨毛検査はお腹から子宮内に針を刺す検査で、300 分の１程度の確率で流産が起こります。 

⮚ 偽陽性（陽性でも当該染色体疾患ではない）もあります。例えば、35 歳の妊婦さんが「21 トリソミー陽

性」とでた場合でも、実際に赤ちゃんがダウン症候群ではない確率は約 20％です。 

⮚ 偽陽性の大部分は妊婦さんの血液中cfDNA中の胎児由来成分が胎盤に由来していることによって起こりま

す。胎盤に染色体の変化がみられるが胎児には染色体の変化を認めない胎盤性モザイクや双胎妊娠であっ

たものの途中で 1 児が亡くなったまま子宮内にとどまる(Vanishing twin)などの現象が影響することが知ら

れています。 

⮚ 陽性の結果であった場合、原則として基幹施設でその結果に関する詳しい説明やその後の対応についての

相談を受ける必要があります。診断を確定するための羊水検査は NIPT を行った施設もしくは基幹施設の

いずれかで受けることができます。 

✧ NIPT「陰性」とは、3 つのトリソミーの可能性が低いという結果です。 

⮚ 3 つのトリソミーでない確率はいずれも 99.9％以上ですが、100％否定できるわけではありません。非常

にまれですが、陰性の結果がでたとしても染色体疾患のある場合（偽陰性）があります。 

⮚ 3 つのトリソミー以外の先天性疾患も多いため、「陰性」だとしても、赤ちゃんが健康であることを示す

結果ではありません。 

✧ NIPT「判定保留」とは、「陽性」か「陰性」か判定できないという結果です。 

⮚ 0.3～0.4％ほどの確率で出ることがあります。 

⮚ その後に取りうる対応（再度 NIPT を行う、NIPT での検査をあきらめる、羊水検査などを行うなど）に

ついて再度相談する必要があります。 

✧ 検査でおなかの赤ちゃんに染色体疾患が判明しても、実際に生まれてくる赤ちゃんの症状やその後の発育の

様子については個人差があるためはっきり分かりません。また、疾患の治療にも直接つながりません。 

✧ 検査は赤ちゃんの染色体疾患について検査することを目的にしていますが、妊婦さん自身の染色体疾患や悪

性腫瘍などが、この検査を契機に発見されることがあります。 

✧ NIPT で染色体の微小欠失・重複や遺伝性疾患を対象とする検査がありますが、それらの疾患を実際に赤ちゃ

んがもつ可能性は極めて低く、その検査の信頼性については国際的にも評価が定まっていない状況にあり、

スクリーニング検査としての実施は国際的にも推奨されていません。 

✧ 母体保護法のもとで妊娠中断する場合、その処置は人工的に陣痛を起こして分娩する方法で行われます。 

✧ NIPT を受けても受けなくても、ご希望があれば、妊娠の終了までこの説明を行った施設もしくは連携する

施設で赤ちゃんについての心配の相談に応じます。 
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✧ 当施設は、出生前検査について以下の施設(基幹施設)と連携しています。 

- 施 設 名： 

- 担当医師名： 

- 施設 住所： 

- 相談連絡先： 

 

✧ 検査前や検査後に小児科医の遺伝カウンセリングを受けることもできます。当施設で連携している小児科専門

医は以下の通りです。 

- 医師名：  

- 施設名： 

- 連絡先： 

 

✧ この検査について、当院ではない施設で別の産婦人科医や遺伝に関する専門的な知識を持った医師(臨床遺伝

専門医)、生まれた後の育ち方や気を付けることに詳しい小児科専門医などに相談できる相談窓口が設置され

ています。（Web address）で検索ください。 

 

 

 

(参考資料)妊娠中の赤ちゃんの染色体疾患を調べる検査の種類とその特徴 

 

 
超音波マーカー検査 

(コンバインド検査) 
母体血清マーカー検査 

NIPT 

(母体血胎児染色体検査) 
絨毛染色体検査 羊水染色体検査 

実施可能時期 11-13 週 15-18 週 ９-10 週以降 11-14 週 15-16 週以降 

対象疾患 21 トリソミー 

18 トリソミー 

(13 トリソミー) 

21 トリソミー 

18 トリソミー 

21 トリソミー 

18 トリソミー 

13 トリソミー 

染色体疾患全般 染色体疾患全般 

検査内容 超音波検査（NT など） 

*コンバインド検査は 

採血も 

採血のみ 採血のみ 絨毛穿刺 羊水穿刺 

検出率(感度) NT :60％程度 

コンバインド検査:80％ 

80% 99％ 99.9％ 99.9％ 

結果の出方 確率（1/○○○） 確率（1/○○○） 陽性・陰性・判定保留 染色体の写真・核型 染色体の写真・核型 

利点 安全な検査 

実施時期が早い 

安価 

安全な検査 

実施可能施設が多い 

安価 

安全な検査 

実施時期が早い 

精度が高い 

確定検査 

実施週数が早い 

確定検査 

実施可能施設が多い 

欠点 非確定的検査 

偽陽性が多い 

非確定的検査 

偽陽性が多い 

非確定的検査 

実施可能施設が少ない 

高価 

流産リスクがある(1%) 

胎盤性モザイクの可能

性がある 

流産リスクがある(0.3%) 

 

 

 

（このバージョンは厚労科研小西班で検討中のもので確定ではない。2020 年 12 月 28 日） 
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周産期臨床遺伝 学習マニュアル 

 

 

 

 

 

 

厚生労働科学研究費補助金（成育疾患克服等次世代育成基盤研究事業） 

出生前診断実施時の遺伝カウンセリング体制の構築に関する研究班 

（H29-健やか-一般-002） 
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20 1/1441 1/10000 1/14300 

25 1/1383 1/8300 1/12500 

30 1/959 1/7200 1/11100 

35 1/338 1/3600 1/5300 

36 1/259 1/2700 1/4000 

37 1/201 1/2000 1/3100 

38 1/162 1/1500 1/2400 

39 1/113 1/1000 1/1800 
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41 1/69 1/530 1/1200 

42 1/52 1/400 1/970 

43 1/37 1/310 1/840 

44 1/38 1/250 1/750 

45 1/30 

Gardner RJM. Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling 4th Edition, 

New York, Oxford University Press  2011��
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What You Might Want to Know Before 

Embarking on Your Parenting Journey 

�

Our heartiest wishes to you, mom to be! During this 

special phase of your life, you must be so excited and 

look forward to meeting the youngest member of your 

family. But at the same time, many of you might have 

concerns about what is happening with you and your 

baby.  

Today, medical advances offer new options for 

obtaining information about baby's health even before 

the birth. While more information sounds helpful, the 

truth is that it often leads to an information overload 

and causes confusion among patients. There are many 

optional tests that aren’t included in regular checkups, 

which makes it even harder for parents to decide on 

their own.  

Our professional mission is to assist you in order to 

make the best-informed choice. This leaflet includes 

an overview of your prenatal options, as well as a few 

resource suggestions to better meet your needs. Feel 

free to contact any of them if needed. 

Following is a handy list of questions and answers that 

will help you in your learning of the basic concept of 

your prenatal options.   

�
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Search for accessible institutions. All the centers 

listed are the members of The Japan National 

Liaison Council for Clinical Sections of Medical 

Genetics. 

http://www.Idenshiiryoubumon.org/search/ 

�
Available only in Japanese 
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Q1. What are prenatal genetic tests? 

A. They are medical tests used to obtain genetic 

information about unborn babies. Certain tests done on 

prenatal check-ups are routine and almost all pregnant 

women are to get them, while prenatal testing we discuss 

here is completely optional. In this leaflet, we focus on the 

evaluation of the fetus to find out specific chromosomal 

abnormalities. You can have a safe delivery without 

these tests and it's up to you to choose whether or not to 

have them. 

It is becoming increasingly complicated to make a 

decision, with there being more options for you to 

consider. Genetic counseling offers support in order for 

you to be comfortable with your pregnancy whether or 

not you decide to undergo the testing. 

Q2. What are the common types of prenatal tests? 

A. There are two types of prenatal tests: screening and 

diagnostic. The former includes NIPT, maternal serum 

tests, or special ultrasounds such as NT scans, none of 

which are definitive. When the screening test result 

shows a possible problem, you might consider diagnostic 

tests, including amino or CVS, which can carry a small 

chance of miscarriage.  

In genetic counseling, specialists will outline all the 

options available for you and help you decide how to 

proceed. 

Q3. What is genetic counseling? Should every 

expectant mom get it? 

A. Genetic counseling is the process of helping people 

understand and adapt to the medical, psychological, and 

familial implications of genetic contributions to disease, 

and it involves specialists who identify families at risk, 

investigate the problem, interpret medical information, 

and review available options with the family. Anyone 

with unanswered questions about her baby should seek 

genetic counseling. It provides helpful information, 

education, support, and very often, a peace of mind. 
Q4. Is a birth defect common? How much can a test 

find out? 

A. One in every 20�33 babies are born with a birth 

defect and about 25% of them are affected by 

chromosomal abnormality. It’s impossible to detect 

everything about a fetus, but proper prenatal care does 

help ensure things go right, as it enables your doctor 

monitor your/your baby’s health and identify any 

problems before they become serious. 
Q5. What is a “high risk” pregnancy? 

A. A high-risk pregnancy is any pregnancy that can 

result in health problems for the mother/baby. The term 

sounds scary, but it simply means that extra special 

attention must be paid. In the framework of prenatal 

testing, however, ’’high risk’’ means “higher chance” of 

the baby having a genetic condition. Both cases require 

special management, and again, regular prenatal visits 

are very important. 
Q6 Is getting tested a common option? 

A. Currently, about 10% of expectant mothers over 35 

years old get prenatal testing in Japan. The decision to 

pursue the tests is yours. People choose to have or not to 

have them for different reasons. The decision must be 

made after a thorough discussion between you and your 

partner, along with genetic professionals. 
Q7. What are my choices if the test result shows a 

problem? 

A. There are always some options for you, and it is a 

hard choice to make, especially in such an anxious time. 

However, you don’t have to go through it all alone. Your 

practitioner, as well as genetic specialists, will help you 

decide what to do and what life will be like for your child 

if he/she has a disorder. 
Q8. Does a health problem in the family affect the 

baby? 

A. Only very few types of diseases can be passed on, 

while it is possible to inherit some types of genetic 

disorders. Estimating the chance of inheriting the 

condition can be complex. You’ll be provided a detailed 

explanation based on your profile during your genetic 

counseling. 
Q9.Does a disorder found on a test mean another 

risk factor among family members? 

A. A vast majority of the family are not affected at all, 

but there are a few exceptions. When a genetic disorder 

is diagnosed, family members often want to know the 

likelihood that they or their children will develop the 

condition. The answers vary and additional genetic 

counseling may prove useful.   
Q10. When should I see a genetic professional? 

A. Genetic counseling is helpful any time during —or 

even before— your pregnancy. You can get the support 

you need when you intend to start a family, you’re 

expecting, or after the baby is born. 
Q11. What can I discuss with my geneticist/genetic 

counselor? 

A. You can talk about absolutely anything you need to be 

clarified: the consequences and nature of a disorder, the 

options and supports open to you, family planning and 

parenting. Make the most of the counseling for your own 

best interest. It serves as a continued resource for you.  
Q12. Where do I start for genetic counseling? 

A. To find the right institution for you, visit the website 

on the back cover.  

You can talk to your practitioner about where to seek 

genetic services. Specially-trained professionals, such as 

board-certified geneticists/genetic counselors will be of 

your help. 

*Patients with limited Japanese proficiency are expected 

to bring an interpreter. 

Q13. How can I make an appointment? 

A. You can always ask a referral from your health care 

provider, or locate a service and make an appointment 

yourself. Bring your partner with you to the session if 

possible. Your geneticist/counselor will always be happy 

to assist you. 
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NIPT検査を実施する施設の認定・登録
日本産科婦人科学会の理事会内

「母体血を用いた出生前遺伝学的検査」審査委員会

NIPT をはじめとした出生前検査についての継続的な検討を目的
とし幅広い関係者が参画する協議会

（医療関係者（産婦人科、小児科、遺伝診療等）、法学･生命倫理の専門家、障害者福祉分野
の専門家、その他の有識者等）
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NIPT検査を実施する施設の認定・登録
1. 日本産科婦人科学会の理事会内「母体血を用いた出生前遺
伝学的検査」審査委員会で行う。

2. 本審査委員会は、日本産科婦人科学会、日本小児科学会、
日本人類遺伝学会からの推薦を受けた委員および法学・倫
理専門家で構成される。

NIPT実施施設認定とNIPTを含む「出生前に行われる遺伝学的検査と診断に関する見解」の今後の進め方

理事会内「母体血を用いた出生前遺伝学的検査」審査委員会（以下審査委員会と称す）
産婦人科学会、小児科学会、人類遺伝学会、産婦人科遺伝診療学会、法学・倫理専門家などが共同体制で構築

「出生前に行われる遺伝学的検査と診断に関する見解」及び
「母体血を用いた出生前遺伝学的検査に関する指針」など

ー継続的な見直しを含めた議論ー
周産期における遺伝に関する小委員会＋倫理委員会

診断テクノロジーなどの進歩に伴う倫理的観点について継続的なWatching

倫理的見解改定など提案、問題点

社会への説明
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