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　妊娠初期の産科外来でよくある会話です．「ご妊娠お
めでとうございます．体調はどうですか？つわりとか
は大丈夫ですか？」「なんとか大丈夫です．でも，高齢
妊娠だからいろいろ心配で…．出生前検査とか受けた
方がいいんですかね…」「どんなことが具体的に心配で
すか？」「う～ん，なんか障害のある子とかだと…．高
齢妊娠だから最後まで面倒みられないと思うし，仕事
もありますし…．でも…受けるのも心配で…．」
　日本では少子高齢化が進んでいることは知られてい
ますが，都市部で特にその傾向は顕著です．2020 年の
わが国の第一子の平均出産年齢は 30.7 歳，東京都では
32.3 歳，合計特殊出生率（1 人の女性が生涯に出産す
る人数）は全国平均で 1.36，東京都では 1.15 です1，2．
出産された方の14人に1人は高度生殖補助医療からの
妊娠であることも報告されています3．そして妊娠に至
る背景は様々でも，妊娠がわかればお腹の赤ちゃんが
健康で無事生まれて欲しいという気持ちはどの妊婦さ
んも同じです．

出生前検査とは
　出生前検査とは，妊娠中に胎児に先天疾患があるか
どうかを調べる検査です．先天疾患を持って生まれて
くる新生児の頻度は 3～5％と言われています．その原
因として 40％が多因子遺伝，25％が染色体疾患，20％
が単一遺伝子疾患と言われています（図 1）．
　胎児に先天疾患があるかどうかの可能性を判断する
ものとしては，問診（先天疾患のリスクのある薬剤の
使用や遺伝性疾患の家族歴の有無の聴取など），血液検
査（風疹やトキソプラズマ感染症のなどの抗体検査な
ど），胎児超音波検査，羊水や絨毛を用いた染色体検査
などがあります．その中で明確な診断がつく検査が超
音波検査と染色体検査です．

出生前検査と胎児超音波検査
　超音波機器の性能の向上に伴い，胎児の身体構造に
ついてはだいぶ詳しくわかるようになりました．従来，
妊婦健康診査（妊婦健診）の際に行う超音波検査は，

胎児の大きさ，胎位，胎盤の位置などを見るもの（通
常超音波検査）でしたが，妊婦健診の際に予想外に胎
児の先天疾患がわかる場合もあります．日本産科婦人
科学会は，産科の超音波検査には通常超音波検査と胎
児の疾患を診断する胎児超音波検査の 2 つ別の目的の
検査があること，できれば妊婦さんに超音波検査の目
的・意義および異常発見時の告知範囲について説明
し，文書で同意を得ることを推奨しています（図 2）．
妊娠 11～15 週ごろであっても，超音波検査でわかる先
天疾患（無脳症，全前囊胞症，単心室，臍帯ヘルニア
など）もあり，こうした産科の超音波検査についての
説明や同意は，初診で超音波検査を行う前に確認する
ような流れになってきています．
　武蔵小杉病院では，胎児超音波検査として妊娠 20 週
前後と 28～30 週ごろに妊婦健診の際に，あらかじめ決
めている胎児超音波所見の項目のチェックを行ってい
ます．そこで何か気になる所見があれば，胎児超音外
来で超音波精査を行います．超音波精査は，産科医と
新生児科医が一緒に担当しています．このため，妊婦
は新生児科医から，出生後の児の管理方法，合併症や
治療内容・期間などについて診断とともにすぐ説明を
受けることができます（プレネイタルビジット）．先天
性心疾患など疾患によっては，治療可能な病院へ紹介
します．武蔵小杉病院は，小児外科があるため消化器
や泌尿生殖器系などの外科的疾患についても対応可能
です．先天性心疾患は付属病院で対応できます．

出生前検査（出生前遺伝学的検査）と妊婦の高齢化
　卵原細胞は第一減数分裂の途中までを胎児期に行
い，そこから長い休止期に入ります（原子卵胞）．思春
期に入ると，原子卵胞の 1 つが選ばれてその後の減数
分裂を開始し，卵子が形成されます．高齢妊娠では卵
子の休止期間が長くなるため減数分裂がうまくいか
ず，染色体異数性を有する受精卵ができる割合が上昇
します．高齢妊娠が増加している中，染色体疾患は先
天疾患の中では因果関係がわかりやすいこと，羊水や
絨毛を用いた染色体検査を行えば明確な診断結果が出
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ることから，出生前検査といえば胎児の染色体疾患の
有無を調べる検査（出生前遺伝学的検査）のことを指
している場合が多くみられます．

わが国で行われている 
出生前遺伝学的検査について（表 1）

　胎児の染色体疾患の有無を調べる検査には，確定検
査と非確定検査があります．確定検査は羊水染色体検
査と絨毛染色体検査です．胎児，または絨毛の細胞を
採取・培養した上で，染色体の本数と形状を調べる検
査です（G 分染法）．しかしこの方法は，破水や感染な
どをきたし流産に至るリスクがわずかながらにありま
す．こうしたリスクなしに胎児の染色体疾患の可能性
を調べる検査が非確定検査となります．
　非確定検査には，表 1にある 3 つの検査があります．

現 在 主 流 と な っ て い る の が NIPT（non-invasive 
prenatal genetic test：無侵襲的出生前遺伝学的検査）
です．NIPT は母体血中に含まれる胎児の cell free 
DNA を解析することで，母体血から胎児の染色体異
数性を調べる検査です．日本医学会が認定している施
設では，胎児の 21/18/13 番染色体の異数性を調べるこ
とができます．胎児にこれらの染色体異数性が疑われ
る場合は，検査陽性との結果になります．検査陰性の
場合の陰性的中率は99.99％以上であり，この検査で問
題なければ胎児に 21/18/13 番染色体の異数性は無い
と判断できます．
　クアトロテストは，母体の AFP・βhCG・エストリ
オール・インヒビン A の測定値と母体年齢などの因子
により胎児が 21 または 18 トリソミー，開放性二分脊
椎罹患している確率を推定する方法です．羊水染色体

図 1　先天性疾患とその原因

先天性疾患なし
95-97%

先天性疾患あり
3-5%

単一遺伝子
疾患
20%

多因子遺伝
40%

Copy Number
Variation

10%

環境・
催奇形因子

5% 染色体疾患
25%

図 2　妊娠中の超音波検査についての説明と同意書
＊この説明と同意書は日本医大付属病院のものです
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検査での合併症リスク（1/300）より高い場合に陽性と
判断します．羊水染色体検査を実施するかどうかの判
断材料の 1 つとして使用されています．
　初期超音波ソフトマーカー検査は，妊娠 11～13 週ご
ろ の 胎 児 の 超 音 波 所 見 か ら，NT（Nuchal 
translucency：後頸透過像）・鼻骨・静脈管波形・三尖
弁・心拍数などの超音波所見から胎児の13/18/21トリ
ソミーの確率を計算する方法になります．NT の厚み
の計測値に母体血中の free βhCG，PAPP-A の値を加
味し精度を高め，18/21 トリソミーの確率を計算する
検査がコンバインド検査です．胎児の姿勢や実施者の
技能にも影響を受けるため，確率計算には The Fetal 
Medicine Foundation（FMF）が認定するライセンス
が必要とされます．また，正確な診断には超音波機器
の性能も影響します．
　いずれの非確定検査でも，胎児染色体の異数性が疑
われた場合は，羊水染色体検査や絨毛染色体検査など
の確定検査が必要となります．

遺伝カウンセリングと 
出生前検査認証施設制度について

　胎児の先天疾患は 3～5％であり，そのうち染色体疾
患は 1/4 程度です．多くの妊婦さんは出生前遺伝学的
検査を受けても問題がありません．しかし予期しない

結果であった場合，妊娠の継続をするのか，中断を選
ぶのか悩むことになります．また，胎児の疾患につい
ては心配だけど，そもそも検査を受けること自体を悪
いことのように感じ 1 人で悩んでいる妊婦もいます．
そもそも出生前検査で何がわかるのか，わからないこ
とはなんなのか，情報が溢れている現在の社会ではそ
の整理も難しいと思われます．
　遺伝性疾患について医学的に正確な情報提供を行
い，医療者側の指示的ではないコミュニケーションを
用いてクライアントの心配な点を整理し，自己決定す
るサポートを行うことを「遺伝カウンセリング」と言
います．遺伝カウンセリングは，単一遺伝子疾患だけ
でなく遺伝性腫瘍，がんゲノム医療など様々な遺伝医
療分野で行われています．もちろん出生前検査を受け
るにあたっても，遺伝カウンセリングは必要です．出
生前遺伝学的検査を希望している方・迷っている方に
対し，日本医大では，カップルで遺伝カウンセリング
を受けていただくことを推奨しています．近年，リプ
ロダクティブヘルスライツ（性と生殖に関する健康と
管理）が女性の人権の重要な概念の 1 つとされ，子供
を産む・産まないを決める権利は女性の自己決定にあ
るとされています．もちろんこの考え方は重要ですが，
今後カップルが 2 人で育児を行っていく予定であるな
らば，可能な限りカップルで遺伝カウンセリングを受

表 1　胎児の出生前遺伝学的検査

超音波初期ソフト
マーカー検査 

コンバインド検査
クアトロ検査 無侵襲的出生前遺伝

学的検査（NIPT） 絨毛検査 羊水検査

非確定検査/ 
確定検査 非確定検査 確定検査

対象疾患
ダウン症候群（21ト
リソミー）， 18トリソ
ミー，13トリソミー

ダウン症候群（21トリ
ソミー）， 18トリソ

ミー，開放性二分脊椎

ダウン症候群（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

ダウン症候群に
対する感度 75 ～ 80% 80% 99.10% 100% 100%

検査の方法
母体腹部からの超音
波検査，（コンバイン
ド検査の場合母体
の血液検査を追加）

母体の血液検査 母体の血液検査 母体腹部からまた
は経腟的に穿刺 母体腹部から穿刺

血液検査の内容 free βhCG，PAPP-A AFP・βhCG・エストリ
オール・インヒビンA cell free DNA

安全性 胎児へのリスクはない 流産などの合併
率約 1%

流産などの合併率
約 0.2 ～ 0.3%

実施時期 11 ～ 13 週 妊娠 15 ～ 18 週 10 ～ 13 週 11 ～ 14 週 16 ～ 17 週

その他
検査の精度は超音波
実施者の技量や胎児
の姿勢などにも影響

される

偽陽性率が高い 
（陽性的中率 2.2% 程

度）

陰性的中率は99.99%
武蔵小杉病院で検査

可能

検査実施施設が
少ない

羊水検査よりも早
い時期に診断可

能である

従来より行われて
いる方法

武蔵小杉病院で
検査可能
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けていただき，出生前検査を契機に2人で妊娠・出産・
育児について考えていただく契機の 1 つになることを
期待しているからです．（妊婦がシングルマザーとなる
ことを選択した場合など妊婦の状況によってはこの限
りではありません．）
　検査精度が高いことと，母体の採血のみで検査がで
きることから，現在出生前遺伝学的検査は NIPT が主
流となっています．これまで出生前検査，特に NIPT
に関する遺伝カウンセリングは，日本人類遺伝学会や
日本遺伝カウンセリング学会が認定する臨床遺伝専門
医と認定遺伝カウンセラーが，各施設で特殊外来を立
ち上げて担当してきました．しかしわが国ではこの遺
伝カウンセリングを実施する体制が整っている施設が
少なく，2021 年までは NIPT の提供ができる産科施設

（日本医学会によるNIPT認可施設）が非常に限られて
いました．遺伝診療科のある付属病院では検査を行う
ことができましたが，武蔵小杉病院では行うことがで
きなかったのです．しかし全国の妊婦のニーズが非常
に高く，特に NIPT は自費診療で血液検査だけで結果
がわかるため，学会の勧告を無視し，周産期医療と全

く関わりがないにもかかわらず検査を行う施設（美容
外科，内科など）や NIPT だけを専門に取り扱う施設
が数年の間に増加しました．こうした施設の中には十
分な説明もないまま，13/18/21 染色体以外の常染色体
異数性検査，検査精度がまだ確立されていない染色体
微細欠失の検査などを高額な費用で行うところもあり
ました．そして頻度が少ないながらも検査結果で予想
外の結果が出た場合，検査後のフォローもないまま健
診を受けている産婦人科施設に心神喪失状態で相談す
る例が報告されました．特に単純に胎児の性別が知り
たいという理由で性染色体検査を受けた方が，性染色
体異数性（Tuner 症候群や Klinefelter 症候群など）の
可能性があるという結果を受け強い抑鬱状態となって
しまった方もいます．NIPT で予想外の結果を受けた
方の中には十分な医学的説明がないまま妊娠中断を選
んだ方もいるとのことです．
　そこで日本医学会出生前検査等認証制度運営委員会
が立ち上がり，2022 年から新たな体制がスタートし，
より多くの分娩取り扱い施設で出生前検査希望者に正
しい医学的情報提供と遺伝カウンセリングを行うこと

基幹施設

• 出生前検査について十分な知識及び豊富な診療経験を有する産婦人科専門医と小児科専門医が
共に常時勤務していること
 産婦人科専門医は臨床遺伝専門医であること、小児科専門医は臨床遺伝専門医か周産期
（新生児）専門医であることが望ましい。またどちらか1人は臨床遺伝専門医であること

 さらに医師以外である認定遺伝カウンセラーまたは遺伝看護専門看護師が在籍しているこ
とが望ましい

• 検査の前後に行う遺伝カウンセリングについて十分な時間をとって行う体制が整えられている
• 妊婦が希望する場合には小児医療の専門家の支援を受けられるようにする
• 検査施行後の分娩まで含めた妊娠経過の観察、及び妊婦の希望による妊娠中断の可否の判断及
び処置を自施設において行うことができる

• 遺伝診療に関する会議を定期的に開催し、関係者の情報共有を図ることができる
• 地域の母子保健担当者と情報交換を行い、 連携をとれる体制づくりに努める

日本医学会 出生前検査認証制度等運営委員会
NIPT 等の出生前検査に関する情報提供及び 施設(医療機関・検査分析機関)認証の指針より一部抜粋

図 3　出生前検査認証制度等運営委員会が提唱する認証施設条件

連携施設

• 出生前検査について十分な知識及び豊富な診療経験を有する産婦人科専門医が常時勤務してい
ること
 産婦人科医は臨床遺伝専門医であること、もしくはNIPTを含めた出生前検査に関する研修
の修了認定＊を受けていること（＊日本産婦人科遺伝診療学会が主催するロールプレイを含
めた研修会受講と統一試験を修了し認定された修了認定医）

• 検査の前後に行う遺伝カウンセリングについて十分な時間をとって行う外来診療体制（一般診
療とは別の専門外来）が整えられている

• 所属する基幹施設と密接な連携を維持する
• 継続的な支援のために原則として妊娠健診と分娩の管理に対応をしている
• 基幹施設が行っている遺伝診療についての会議に６か月に1回程度の頻度で参加する

日本医学会 出生前検査認証制度等運営委員会
NIPT 等の出生前検査に関する情報提供及び 施設(医療機関・検査分析機関)認証の指針より一部抜粋
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ができるよう制度設計がなされました4．新しい出生前
検査認証施設には基幹施設と連携施設があります（図
3）．2022 年に入って初回の申請受付が開始され，7 月
に全国で基幹施設 168 施設，連携施設 178 施設（暫定
連携施設 26 施設）が認定を受けました．そして今後
NIPT を行うことができる産科施設が大幅に増加する
ことが見込まれています．新たに申請した施設では
NIPTを提供するための準備や検査を開始しています．
　また，出生前検査については医療関係者だけではな
く，社会全体で考え，妊婦さんを支えていこうという
方向性が示されました．妊娠・出産・子育て全般に関
わる包括的な支援の一環として行政も関わっており，
出生前検査についての情報提供（チラシ）が母子手帳
交付時になされるようになりました．また基幹施設で
は，遺伝カウンセリングの一環として，希望する妊婦
さんに対し，ダウン症などの染色体疾患に関わる患者
会やピアサポーターを紹介することも行います．
　日本医科大学の関連病院では，2022 年 7 月時点で付
属病院と武蔵小杉病院が基幹施設として認証を受けま
した．これまでは武蔵小杉病院で羊水染色体検査は行
うことができましたが，NIPT を希望する妊婦さんは
付属病院など他施設で検査を受けていただいていまし
た．現在，臨床遺伝専門医（小児科医 2 名，産婦人科
医（非常勤）1 名），認定遺伝カウンセラー（助産師）
1 名のほか，出生前検査に関する研修の終了認定を受
けた産婦人科専門医 1 名が在籍，出生前検査に関する
遺伝カウンセリングを行うことのできる外来診療体制
となりました．2022 年 11 月より NIPT の検査が開始
しています．

最後に
　出生前検査は胎児の先天疾患の有無に関する検査で
すが，一般的には胎児の染色体疾患を調べる検査と捉
えられています．しかし，先天疾患における胎児の染
色体疾患は 1/4 に過ぎず，母体年齢とは関係のないほ
かの原因による疾患の方が多いのが事実です．超音波
検査で多くの先天疾患が診断できるようになりました
が，すべてが診断できるわけではありません．また，
先天性代謝疾患や難聴など機能的な疾患は胎児診断が
できません．すべてのカップルが健康な子供を望むの
は当たり前なことですが，時に予想外の診断結果とな
ることがあります．頻度は少ないながらも，児の疾患

から単一遺伝子疾患の潜性遺伝（劣性遺伝）の保因者
同士のカップルであることがわかってしまう場合もあ
ります．
　出生前検査を受けるにあたって，妊婦さんの心配や
迷いは様々です．中には検査についてパートナーと全
く考え方が異なっていたり，カップルで全く話し合い
がなされていないことも多く見られます．出生前遺伝
学的検査を検討する時期は，妊娠したことを周囲に公
表しにくい時期でもあり，胎児の疾患だけではなく，
妊娠に至るまでの経過や自身の体調も含め漠然とした
不安を抱えている妊婦さんが多いです．遺伝カウンセ
リングの場を通して，出生前検査に関する正しい情報
提供だけではなく，不安だけにとらわれることがない
ようなその後の妊娠生活や育児につなげていくことが
できるようなサポートを心がけたいものです．正確な
胎児診断のための技術の向上や最新の情報提供ができ
るよう，また忙しい診療の中でも十分な時間をとって
真摯に妊婦さんとそのパートナーに対応していけるよ
う，周産期医療に関わるスタッフ一同，日々心がけて
います．
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