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緒　　　言

本邦では晩婚化とそれに伴う出産年齢の高年化が進ん
でおり，2016年の総出生数に対する 35歳以上の出生数
の割合は 28.5%に及んだ（図 1）1）．母体年齢が上がると
児の染色体異常，特に 21trisomyの罹患率が高くなるこ
とは一般に知られている2）．医療検査技術の進歩と出産
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出生前診断に伴う遺伝カウンセリングが行われた．本稿では，当院での周産期遺
伝カウンセリングと出生前検査の実績を振り返り，今後の課題や展望について検
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年齢の高齢化に伴い，胎児の異常の有無の判定を目的と
して妊娠中に実施する検査である種々の出生前検査が普
及してきた．それらの中でも，妊婦から採血し血液中の
遺伝子を解析する非侵襲的出生前遺伝学的検査（non-

invasive prenatal genetic testing : NIPT） は，2013 年 4

月より臨床研究として本邦で導入され3），近年実施数が
著明に増加している．日本医学会では遺伝カウンセリン
グと検査後に適切な診療が受けられる医療機関の認定・
登録業務を行っており，宮城県内では宮城県立こども病
院が長らく唯一の認定施設であった．当院産婦人科にお
いては，以前より認定遺伝カウンセラーの協力のもとで
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トリプルマーカー検査，クアトロ検査といった母体血清
マーカー検査や羊水検査などの出生前検査を導入してい
た．2019年 12月に日本医学会の NIPT施設認定を受け，
2020年 6月より NIPT検査を開始した．検査を希望す
る妊婦や家族に対しては，出生前診断に先立って臨床遺
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
ングを実施している．本稿では，当院での周産期遺伝カ
ウンセリングと出生前検査の実績を振り返り，今後の課
題や展望について検討する．

対象・方法

2015年 3月から 2020年 12月までに当院で周産期遺
伝カウンセリングを受けた 136例について，診療録を用
いて患者背景・出生前検査結果・検査前後の遺伝カウン
セリングの対応について後方視的に検討した．診療録よ
り抽出した医療情報は，母体年齢・初回カウンセリング
時の週数・検査内容・検査結果と転帰・遺伝カウンセリ
ング受診のきっかけ，の 5項目である．なお，検査結果
の公表に関しては患者より書面にて同意を取得してい
る．

結　　　果

遺伝カウンセリング受診例の中で，出生前検査に関す

る遺伝カウンセリングは 122例，遺伝性疾患に関する遺
伝カウンセリングは 14例であった．年別のカウンセリ
ング実施数は 2015年 12例，2016年 23例，2017年 18例，
2018年 22例，2019年 32例，2020年 29例であった（図
2）．遺伝カウンセリングを受けた際の母体年齢は 29歳
以下が 21例（15.4%），30～34歳が 20例（14.7%），35

～39 歳が 54 例（39.7%），40 歳以上が 41 例（30.1%）
であり（図 3），平均は約 36.9歳，中央値は 37歳であっ
た．
初回遺伝カウンセリングの週数は 12・13週台が 79例

と全体の 58%を占めた（図 4）．全体の約 93%が 17週

図 1.　総出生数に対する母体年齢 35歳以上の割合

図 2.　年別のカウンセリング実施数
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台までに初回の遺伝カウンセリングを受けており，それ
以降のカウンセリング受診例は出生前検査の希望よりむ
しろ前児や本人，血縁者の遺伝性疾患に関する例が多く
を占めていた．
カウンセリングを受ける理由は，A : 高齢妊娠のため

（63%），B : 超音波検査で異常を認めたため（13%），C :

前児の既往歴や本人，血縁者の家族歴があるため（13%），
D : その他（11%）であった（図 5）．また，本人には出
生前検査への関心がなくとも，夫や母親など周囲に促さ
れてカウンセリングを受診する例も一定数みられた．
実際の出生前検査実施数は NIPTが 21例（うち 14例
は他院で，7例は当院で実施），クアトロ検査が 10例，
トリプルマーカー検査が 7例，羊水検査が 13例であっ
た（クアトロ検査とトリプルマーカー検査，羊水検査は
全例当院で実施）．羊水検査のうち 1例は NIPT陽性の
ための羊水検査で，残り 12例は羊水検査のみを行った
症例であった．その他に筋ジストロフィー等の遺伝学的
検査が 4例であった．
出生前検査の結果は，NIPTでは 21例中陽性が 1例，
陰性が 20例であった．陽性となった 1例は，羊水検査

で 21トリソミーが確定し，人工妊娠中絶となった．ク
アトロ検査を受けた 10例は全例スクリーニング陰性で，
どの症例も追加の羊水検査は希望されず妊娠継続となっ
た．トリプルマーカー検査を受けた 7例では，21トリ
ソミーの罹患率は最も高い例で 1/90でどの症例も追加
の羊水検査は希望せず妊娠継続となった．初めから羊水
検査を受けた 12例のうち，5例は超音波検査で胎児頸
部の嚢胞性ヒグローマなどの染色体異常を疑う所見を認
めており，それら 5例中 4例に染色体異常を認めた．4

例の染色体異常の内訳は 8番染色体異常 1例，21トリ
ソミー 1例，XXX症候群 2例であった．染色体異常を
認めた 4例のうち 3例では人工妊娠中絶となり，XXX

症候群のうち 1例は妊娠継続を希望するも，妊娠 22週
で子宮内胎児死亡に至った．初めから羊水検査を受けた
12例のうち，超音波検査で異常所見を認めなかった 7

例は検査陰性であった．

考　　　察

日本医学会の「医療における遺伝学的検査・診断に関
するガイドライン」では，「出生前診断に関する遺伝学
的検査では専門家による遺伝カウンセリングが必須」と
している4）．近年，出生前検査の選択肢が増え，結果の
解釈が複雑であることから，出生前遺伝カウンセリング
の需要が高まっている．当院においても，遺伝カウンセ
リングの受診者数は年々増加しており同様の傾向にある
といえる．もともと遺伝カウンセリングは，医療者がク
ライエントと十分なコミュニケーションをとり，正確な
情報提供を行い，自律的な選択をする過程を支援するプ
ロセスである．特に産科においては，短期間に選択を迫
られることが少なくないため，妊婦の価値観に基づいて
正確な情報提供を行い，妊婦が十分に医学的情報を理解

図 3.　 当院において遺伝カウンセリングを受診した妊婦と
全妊婦の年齢別割合の比較

図 4.　初回カウンセリングの週数

図 5.　出生前検査に関する遺伝カウンセリングを受けた理由
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して，自己決定ができるよう支援を行っている．また，
妊婦が抱える出生前検査に対する思いや葛藤について妊
婦自身が感情を整理できるよう傾聴する姿勢が大切であ
る5）6）．
遺伝カウンセリングを受けた母体年齢と本邦の母体の

年齢別出生割合との関係は（図 3）となり，年齢構成は
大きく異なっている．近年は出産年齢の高年化が進んで
いるが，出生前診断は高齢妊婦の中でより需要が高い事
が窺える5）．当院では近医クリニックで胎児心拍確認後，
12～13週に初回妊婦健診を受け入れていることが多く，
初診時の医師や助産師との面談の中で児の異常の有無に
ついての不安や出生前検査に対する関心を抽出すること
が多い．58%の例が 12・13週台に初回の遺伝カウンセ
リングを受診，93%が遅くとも 17週台までに初回の遺
伝カウンセリングを受けていた．この結果から，当院で
は，出生前診断に関する関心や不安がある妊婦に対して，
事前に十分なカウンセリングを行い，検査についての理
解や結果に応じた意思決定支援が得られていたと考えら
れる．

NIPTは母体血漿中に存在する胎児に由来するセルフ
リー DNAを用いて行う検査で7），非特異的であるがそ
の感度，特異度は高く8），また非侵襲的であるため非常
に有用なスクリーニング検査であると注目されている．
NIPTコンソーシアムによると 2020年 3月時点で，
NIPT実施可能な施設は全国に 109施設あり，検査実施
総数は 86,813件に及ぶ．一方で，本邦の羊水検査は
1998年以降増加傾向にあったが 2014年を境に減少傾向
にある9）．この要因として 2013年 4月開始となった
NIPTが大きく影響していると考えられる．つまり，以
前なら侵襲の大きい羊水検査を選ばざるを得なかった患
者群の多くが，NIPTを選択してスクリーニング陰性と
なり羊水検査を受ける必要がなくなっているのである．
この様な NIPT導入後の侵襲的出生前遺伝学的検査件数
の減少は日本における個々の出生前遺伝学的検査実施施
設でも確認され10）11），また海外からも同様な動向が既に
報告されている12）．羊水検査による流産は 0.1～0.3%程
度と言われているので，単純計算すると 2014年の約
20,700件，2018年の約 15,000件，年間 5,000件程度の
羊水検査の減少は羊水検査による流産を 5～15件程度回
避できることになる13）．これまで，「出生前検査は受けた
いが，羊水検査を行って流産するかもしれない」という
児の喪失の不安を理由に出生前検査を躊躇していた妊婦
にも，児に無侵襲で検査が可能となったことにより需要
が拡大すると考えられる14）．
また，現在，本邦で NIPTの適応は高齢妊婦（出産年

齢が 35歳以上）であることや前児の染色体異常の既往
があるなど制限されており15），出生前診断を希望する若
年妊婦は羊水検査の実施による流産リスクにさらされる
こととなる．NIPTは今後適応の拡大の方向に進むと考
えられ，広く普及されていく可能性が高い．それに伴い，
遺伝カウンセリング体制の構築も求められている．現在，
遺伝専門職へのアクセスは地域格差やマンパワーの問題
など多くの課題を抱えている16）．遺伝専門医のいる施設
へのアクセスがないことや安い検査料で検査が受けられ
るために無認可施設での検査が実施されている例もあ
る．無認可施設は全国で少なくとも 135施設あり，検査
の約半数は無認可施設で行われているという報告もあ
る．無認可施設では，検査前に検査についての十分な説
明や結果に応じた選択の支援が得られず，妊婦が検査結
果の解釈や受け入れに支障を生じ，今後の選択に困惑し
てしまう恐れがある．認可施設での NIPTを普及させる
ために，NIPTの適応拡大や指針の見直し，改定はもち
ろん，分娩取扱い施設全体で出生前診断に対応できる体
制の構築が必要である．そのため，現在認可されている
施設を基幹施設とし，その他に遺伝学的検査の知識をも
つ医師のいる連携施設を定め，遺伝カウンセリング，検
査の実施，確定的検査の実施の役割を分担して行う方法
などが考えられている17）．

結　　　語

医療技術の進歩と母体年齢の高齢化により出生前検査
の需要が増加している．今後その傾向はいっそう強まる
と考えられ，新たな出生前検査の手段として NIPTが注
目されている．NIPTは感度，特異度ともに高く母体血
を用いた非侵襲的検査である．NIPTをはじめとした出
生前検査を実施するにあたっては，妊婦が検査について
十分に理解し，結果に応じて自律性のある選択ができる
よう支援する手段として遺伝カウンセリングが重要であ
る．しかし遺伝専門職の不足が指摘されており，今後遺
伝専門職の取得者増加と分娩取り扱い施設全体で役割分
担を行い，出生前診断，それに伴う遺伝カウンセリング
に対応できる体制の構築が望まれる．
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