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はじめに
近年の細胞生物学や医療工学の進歩は，出生前診断に大
きな影響を与えている．本稿は，出生前診断についての概
略と，最新の話題について解説する．

出生前診断の目的
WHOは，当事者の生殖に関する目標にとって最善の決
断を当事者自身が下すことの援助を出生前診断の目的とし
ている．最近では，胎児手術や ex utero intrapartum
treatment（EXIT）等の胎児医療の選択肢が増え，より
正確な胎児評価が要求されるようになってきている．

出生前診断の方法
出生前診断の方法は，非侵襲的検査と侵襲的検査に大別
される．非侵襲的診断法として，超音波断層法と母体血清
マーカーが，侵襲的検査法としては，羊水検査，絨毛検査，
胎児血採血が代表的である．そして，近年では着床前診断
が注目を集めるようになった．
1．超音波検査
診断機器の発達に伴い，胎児やその付属物の形態的診断
だけでなく，胎児well-being や血流計測等の機能的評価
に至るまで超音波検査の応用範囲は広がっている．また，
妊娠初期～中期の染色体異常胎児特有の超音波所見が
“soft marker”とよばれ，この中でも最も有名なのが nuchal
translucency（NT）である．NTは，胎児後頸部の液体
成分貯留による透亮像であり，病態生理学的には，①心奇
形および静脈管の異常血流，②細胞外液のマトリクスの増
加，③リンパ系の発達異常が原因と考えられている1．す
なわち，NTはダウン症候群だけでなく，様々な疾患や状
態に由来する．Souka2 らは，3.5～4.4 mmのNTを持つ胎
児では染色体異常が約 20％に，胎児異常が 10％に認めら
れたが，70％は特に問題を認めなかったと review してい
る．しかし，5.5 mm以上のNTは半数以上に染色体異常
を伴い，NTの厚みと染色体異常の可能性は正比例の関係
を示す．
2．MRI
胎児に対するMRI は，広い範囲で高い解像度の画像が

得られるため，超音波で診断が困難な胎児の頭蓋内疾患，
羊水過少例等に有用である．胎児への安全性が確立してい
ないため，米国FDAは妊娠第 1三半期ではできるだけ避
けるのが望ましいとしている3 が，現実的には明らかに有
害とは言えないというのが一般認識となっている．また，
ガドリニウム造影剤の妊娠中の使用は勧められない．
3．母体血検査
母体血清マーカーは，神経管開存やダウン症候群，18
トリソミーのスクリーニングに用いられる．α-フェトプロ
テイン，非結合型エストリオール，ヒト絨毛性ゴナドトロ
ピンを加えたトリプルマーカーテストや，この 3項目にイ
ンヒビンAを加えたクアトロマーカーが応用されてい
る．米英では，これらのスクリーニングを妊婦に対する標
準的医療としているが，本邦においては厚生省（当時）が，
妊婦に対してこれらの検査の情報を積極的に知らせる必要
はなく，検査を勧めるべきではないとの見解を平成 11 年
に示している．
また，母体血中に少量存在する胎児細胞からの遺伝子診
断も実験的に試みられている．
4．絨毛検査
絨毛検査は妊娠 9週から 11 週に行い，染色体分析，酵
素分析，遺伝子解析が可能である．代表的な遺伝子診断と
しては，妊娠初期より経母体的ステロイド治療が必要な先
天性副腎過形成の診断4 が挙げられる．
5．羊水染色体検査
染色体検査や遺伝子検査の場合，通常妊娠 15 週～18 週
時に検査を行うが，新たな技術として妊娠 7～8週に羊膜
外腔液を採取する celocentesis がある．2004 年には，
Makrydimas らが βサラセミア，鎌状赤血球症，Marfan
症候群等の遺伝子診断を報告している5.
6．胎児血採血
妊娠 18 週頃より可能な検査で，超音波下に�帯静脈を
穿刺し採血する．染色体分析，遺伝子診断以外にも様々な
検査が可能だが，採血可能な量が 1～3 ml程度という制限
がある．
7．着床前診断（preimplantation genetic diagnosis:
PGD）
初期胚の割球を採取し，PCRや FISHを応用して遺伝
子診断や染色体スクリーニングが可能となっている．着床
前の胚のため人工流産のリスクがないが，体外受精を必ず
必要とする．また，1細胞からの微量DNAを検体とする
ため診断精度に限界があり，胚生検が胚に与える影響につ
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いても検討が必要である6．
さらに，社会的・倫理的問題についても議論の余地があ
る．本邦では着床前の胚の法的地位が明確でなく，診断で
陽性とされた胚の取扱いに対する定見がない．また，生命
の選別への懸念も払拭されておらず，将来的には，性比へ
の影響，患児治療のためのデザインベビー等の問題が生じ
るおそれがある．

おわりに
出生前診断は，妊娠・出産における妊婦とその家族の自
己決定のため，適切な情報提供として必要である．その診
療にあたっては，その精度向上に務めると同時に，社会的・
倫理的事項についても配慮すべきであろう．
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