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認証制度に関わらず、
遺伝カウンセリング体制の整った施設：
6(10%)

NIPTの臨床研究はどのような施設が実施すべきと考えますか？

NIPTの臨床研究は「NIPTの臨床研究における課題と対応(見解)」と同様に、 
NIPTで認証されている基幹施設で実施すべきとの回答が82％であった。

（60施設の回答）
その他：4(7%)

  基幹施設でも連携施設でも良い(3)
  遺伝関連学会の承認制なども要検討(1)

アンケート結果

NIPTで認証されている連携施設：
1(1%)

NIPTで認証されている基幹施設：
49(82%)

NIPTで認証されている
基幹施設：26(45%)

NIPTで認証されている
連携施設：0(0%)

学会
日本人類遺伝学会
日本産科婦人科学会
日本小児科学会
日本医学会 等
： 28(48%)

NIPTの臨床研究に対する倫理審査委員会はどこで実施すべきと考えますか

その他：4(7％)
施設内倫理委員会
大学
研究代表者が決める

（ 58施設の回答）

NIPTで認証されている基幹施設との回答は45％、各関連学会との回答が48％であった。

アンケート　1

アンケート結果
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すでに胎児が確定診断を受けている妊婦

胎児の遺伝性疾患の有無を心配している妊婦

高齢妊娠の妊婦

妊婦・夫が単一遺伝子疾患の保因者であるとわかっている妊婦

遺伝性疾患の児を出産既往のある妊婦

X連鎖性疾患の保因者であるとわかっている妊婦

妊娠中に胎児の形態異常を認めた妊婦

妊婦又は夫が微小欠失症候群など染色体異常の診断を受けて…

妊婦又は夫が均衡型転座であるとわかっている妊婦

染色体異常の児を出産既往のある妊婦 (83.1%)

(83.1%)

(81.4%)

(79.7%)

(78%)

(76.3%)

(74.6%)

(50.8%)

(39%)

(33.9%)

(5.1%)

NIPTの臨床研究の対象として適当と考えるものを全て選択してください （ 59施設の回答）

「NIPTの臨床研究における課題と対応(見解)」と同様に、
全体の74.6～83.1％の施設が臨床上疾患を有する確率が高い妊婦を選択しており、それらの選択肢内で大きな差
はない。一方で、胎児の遺伝性疾患の有無を心配している妊婦を選択した施設は39％であった。

出生前診断に携わっていないのでよくわからない(2)
研究デザインによる(1)

妊婦又は夫が微小欠失症候群など染色体異常の診断を受けている妊婦

アンケート結果のまとめ

• NIPTの臨床研究は、“日本医学会出生前検査認証制度等運営委員会が認証する基
幹施設(以下、基幹施設)”で実施すべきとの回答は82%であった。“認証制度に関
わらず、遺伝カウンセリング体制の整った施設”との回答は10%であった。

• 倫理審査委員会の設置すべき場所については、“基幹施設”との回答が45％、“各
関連学会（日本人類遺伝学会、日本産婦人科学会、日本小児科学会、日本医学
会等）”との回答が48％であった。その他、施設内倫理委員会、大学、研究代表
者が決めるとの意見(7%)もあった。

• 研究対象として適当と考えるものとして、74.6～83.1％の施設が“臨床上疾患を
有する確率が高い妊婦”を選択し、50.8％の施設が“高齢妊娠の妊婦”を選択して
いた。“胎児の遺伝性疾患の有無を心配している妊婦”を選択した施設は39％で
あった。

アンケート　2
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• 令和６年３月に、こども家庭審議会科学技術部会、NIPT等の出生前検査
に関する専門委員会より「NIPTの臨床研究における課題と対応(見解)」
（以下、見解）が発出された。しかし、NIPTの臨床研究について、実施
施設や、倫理審査委員会の設置場所、対象疾患等について、各施設の認
識には差があり、見解を周知する必要性が示唆された。

アンケート結果の考察

はい
38件、58%

いいえ
28件、42%

PGT-Mを希望する方の遺伝カウンセリングを
実施したことがありますか。（未申請を含む）

はい 
4件、 31%

いいえ 
9件、 69%

（ PGT-M認定施設において ）
これまでPGT-Mの症例申請をしたことがありますか

PGT-M希望者のカウンセリングを実施した
ことがある施設は58%、実施したことがない
施設が42%を占めた。

PGT-M認定施設であっても、これまで申請
したことのある施設は31%にとどまっている。

アンケート結果

アンケート　3
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医療者が出生前遺伝学的検査が良いと判断したため

患者が申請しても承認される可能性が低いと判断したため
申請が煩雑であるため

PGT-M認定施設が遠方のため受診できないため
患者が出生前遺伝学的検査が良いと判断したため

医療者が申請しても承認される可能性が低いと判断した…
申請・審査に時間を要するため

費用が高額であるため
PGT-Mまで実施しなくてよいと患者自身が判断したため

最も多い理由は、「患者自身がPGT-Mを実施しなくてよいと判断したため」であった
「費用が高額であるため」、「申請・審査に時間を要するため」の理由も多かった
「患者」より「医療者」が承認される可能性が低いと判断した例が多かった

PGT-Mの情報提供や遺伝カウンセリングを実施したが、
PGT-Mを申請しなかった症例の理由（症例毎に最も該当するものを選択）

医療者が申請しても承認される可能性が低いと判断したため

23

1
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17

18

0 5 10 15 20 25

その他

海外でPGT-Mを実施した

出生前検査のためのセットアップを行って妊娠待ち

国内の無認可施設でPGT-Mを実施した

妊娠出産をあきらめた

PGT-Mを実施せずに妊娠した

その後の経過が把握できていない

「その後の経過が把握できない」「PGT-Mを実施せずに妊娠した」が多かった
「妊娠出産をあきらめた」例もみられた
「無認可施設や海外でPGT-Mを実施した」例もみられた

理由不記載・検討中が多い
セットアップ中の例もある

PGT-Mを申請しなかった・申請したが不承認となった・申請を取り下げとなった症例の
転帰について教えてください。

アンケート　4



第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

4

2

11

3

9

9

0 2 4 6 8 10 12

自然流産した

罹患児が出生した

非罹患児が出生した

出生前診断で罹患児であったため中絶した

出生前診断を実施した

出生前診断を実施しなかった

PGT-Mを実施しなかった例が代替として全て出生前診断を選択したわけではなかった
罹患児の出生した例、罹患児を中絶を選択した例も少ないが存在した

PGT-Mを申請しなかった・申請したが不承認となった・申請を取り下げとなった症例の
転帰について教えてください。

PGT-M実施せずに妊娠した例の転帰の内訳を教えてください。

• PGT-Mの遺伝カウンセリングを実施したことがない施設が42%を占め、
PGT-M認定施設でも日本産科婦人科学会へ申請したことのある施設は
31%にとどまっていた。

• 遺伝カウンセリングによりPGT-Mを選択しなかった例は多かったものの、
承認されないかもしれない不確実性や承認までの時間、高額な費用などが
主な要因となり、日本産科婦人科学会へ申請に至らない例がみられた。

• PGT-Mを選択できないことで、挙児を諦めた例や出生前診断を選択し罹
患児であっため人工妊娠中絶を選択した例、海外や国内の無認可施設で実
施した例も一部存在することが明らかとなった。

アンケート結果のまとめ

アンケート　5
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• 日本産科婦人科学会ではPGT-Mの啓発活動を行なってはいるが、
PGT-Mに対する遺伝カウンセリングは、まだ広く行われているわけで
はなく、多くの症例が申請まで至っていないことが明らかになった。

• 遺伝カウンセリングを受けてPGT-Mを選択しなかったクライエントの
多くは、自身の意思で検査を受けない選択をしていた。

• 医療者側、クライアント双方にとって、PGT-Mの審査基準が明確でな
いため承認されるかどうかが予測できないこと、審査に長期間を要す
ること、費用が高額であることなどが、申請をあきらめる主な要因で
あると推測され、今後審査過程の透明化や提供情報の均一化などが必
要と思われる。

アンケート結果の考察

82%

18%

はい いいえ

遺伝性腫瘍に関する
遺伝カウンセリング(GC)を行っているか？

遺伝性腫瘍に関する着床前遺伝学的検査の
GCを実施したことがあるか？

14%

86%

はい いいえ

網膜芽細胞腫(3)、 リフラウメニ症候群 (3)、
Fanconi貧血 (2)、HBOC (1)、リンチ症候群 (1)、
家族性大腸腺腫症 (1)、神経線維腫症Ⅰ型 (1)、
ラブドイド腫瘍 (1)

遺伝カウンセリングを実施した対象疾患

アンケート結果

アンケート　6
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21%

4%
1%

26%17%

31%

１．体制は整っている

貴施設の遺伝性腫瘍の着床前遺伝学的検査体制（関連機関との連携含む）
について教えてください。

４．体制構築について検討中である５．体制構築する予定はない

6．体制について検討したことがない

体制が整っている施設は全体の21％、
今後体制構築する予定はない、検討したことがない施設も48％を占めている。

２．体制構築の最中である

３．これから体制構築
の予定である

12%

34%47%

1% 6%
１．自施設内で対応

可能である

２．自施設以外の関連機関
との連携で対応可能である

現在、遺伝性腫瘍の患者あるいは家族から着床前遺伝学的検査希望があった場合
の対応として該当するものを選択してください。

３．対応できる遺伝カウン
セリング機関に紹介する

４．何もしない

５．その他 5．その他 での対応方法
・自施設で対応可能か検討する。(3)
・当院は情報提供を含めたGCのみ可能、
実施は他施設へ依頼。

・日本での現状を説明した上で、強い希望がある
場合には対応できる施設を紹介する。

自施設で対応可能な施設は全体の12％、
全体の80％が他施設との連携や紹介での対応を行っている。

アンケート　7
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「遺伝性腫瘍が着床前遺伝学的検査の対象として含まれることに戸惑いを感じる」

10%

24%

37%

20%
9%

１．とてもそう思う ２．そう思う
３．どちらとも言えない ４．そう思わない
５．全くそう思わない

戸惑いを感じる人、感じない人の割合は大きく変わらない。
感じる人は疾患の特徴や浸透率、重篤性の定義に該当するのかについて疑問をもち

感じない人は、クライエントの思いや希望によって選択できる体制が必要であると考えている。

とてもそう思う/そう思う

・浸透率が高くないため
・治療やサーベイランスがある
・成人発症であるものが多い
・体質がある人々の否定につながる可能性
・遺伝性腫瘍でなくても、関連がんを発症
する可能性はある

・これまでのPGT-M承認疾患と比較して
重症度が異なる

そう思わない/全くそう思わない

・ニーズがある
・海外でも実施している
・クライエントが希望すればできる
体制や選択肢が必要

・PGTは胚の選別ではなく、将来の
子の生活の質向上のための選択肢を
提供するものと考えている

遺伝性腫瘍に関する着床前遺伝学的検査を承認するための根拠として
考えられるものを全て選択してください。

5

46
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66

0 10 20 30 40 50 60 70

その他

様々な臓器に影響を及ぼすこと

患者/家族のこれまでの経験（辛い体験、訴え）

予防法や治療法があっても、それらにより
著しいQOLゃボディイメージの低下が予測されること

小児期発症であること

有効な予防法、治療法がないこと

＜その他の意見＞
・往来のPGT-M見解の重篤性の基準を満たすもの
・浸透率が99.9％であること
・厳密なニュアンスは、最大限の治療によっても致命的である可能性が極めて高いもの。
・「がんで死ぬかもしれない」という思いを常に抱いていることを他人が「重篤でない」とはいえないと考えるため。
・承認の必要はない。

(85.7%)

(77.9%)

(71.4%)

(64.9%)

(59.7%)

(6.5%)

アンケート　8
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(1)アンケート回答施設の中で、遺伝性腫瘍に対する遺伝カウンセリングを行っている施設は82%であるのに対
し、遺伝性腫瘍に関する着床前遺伝学的検査の遺伝カウンセリングを行ったことがある施設は14%にとどまっ
ている。

(2) 遺伝性腫瘍のPGT-M検査体制が整っていると答えた施設は21％のみであり、体制整備の予定がな
  い施設も48％を占めていた。検査まで自施設のみで対応可能な施設は全体の12%であり、80％の施設
  が他施設との連携や紹介などで対応している現状である。

(3) 遺伝性腫瘍に対するPGT-Mのニーズの高まりは多くの施設が認識している一方、
      遺伝性腫瘍がPGT-Mの対象されることを妥当と考えている施設は30％程度にとどまっている。

(4) (3)の理由として、日本産科婦人科学会がPGT-Mの対象となる疾患の重篤性について、
「原則，成人に達する以前に日 常生活を強く損なう症状が出現したり，生存が危ぶまれる状況になり，現時
点でそれを回避するため に有効な治療法がないか，あるいは高度かつ侵襲度の高い治療を行う必要がある
状態」と定義しているため、アンケートでも「予防法、治療法がない」「若年発症」を条件とする回答が
多く、リ・フラウメニ症候群や家族性大腸腺腫症など比較的若年で発症することの多い疾患を検査対象と
することに肯定的な意見が多かった。

アンケート結果のまとめ

アンケート結果の考察

• 遺伝性腫瘍についての遺伝カウンセリングを行なっていても、遺伝性腫瘍
に対するPGT-Mについての遺伝カウンセリングの経験がある施設は少な
く、全国的にも一般に行われているとは言えない状況である。

• 遺伝性腫瘍の患者あるいは家族からPGT-Mの希望があれば、92%の施設は
何らかの対応をとっているが、体制が整備されている施設は21％と限られ
ている。

• 遺伝性腫瘍をPGT-Mの対象疾患とするかどうかについては、施設（担当
者）間の温度差はあるものの、日本産婦人科学会が提示した疾患の重篤性
の定義を踏まえて、検討しようとしている傾向が見られた。

アンケート　9
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生殖・周産期領域におけるゲノム医療の現状と課題
-NIPTとPGT-M-

長崎大学大学院医歯薬学総合研究科産科婦人科学

三浦清徳

第22回全国遺伝子医療部門連絡会議
ＷＳ-１：出生前検査（NIPT，PGT-Mを中心に）の運用に向けて今すべきこと、考えるべきこと
2024年11月23日（土）9時00分-

本日の講演内容

1. 非侵襲性出生前遺伝学的検査(NIPT)
・出生前検査と遺伝カウンセリング
・確定的検査と非確定的検査
・NIPTの旧施設認証制度とその課題
・NIPTの新施設認証制度での対応
・遺伝医療の実際

2. 重篤な遺伝性疾患を対象とした着床前遺伝学的検査（PGT-M)
・PGT-M審査の論点
・新見解によるPGT-M審査体制と課題
・公的プラットフォームの必要性

レクチャー１　10

スライド：１

スライド：２

レクチャースライド１
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• 出生前検査と遺伝カウンセリング

• 確定的検査と非確定的検査

• NIPTの旧施設認証制度とその課題

• NIPTの新施設認証制度での対応

• 遺伝医療の実際

1. 出生前遺伝学的検査

日本産科婦人科学会
2023年6月

日本産科婦人科学会
2022年6月

出生前に行われる遺伝学的検査に関する見解 重篤な遺伝性疾患を対象とした
着床前遺伝学的検査（PGT-M)に関する見解

生殖・周産期領域のゲノム医療に関する最近の指針・見解

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

日本医学会
出生前検査認証制度等運営委員会

2022年2月

NIPT等の出生前検査に関する専門委員会報告書

日本医学会
出生前検査認証制度等運営委員会

2021年5月

レクチャー１　11
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

2023年8月発刊

カップルと胎児の
利益・不利益

胎児の生死に
かかわる
重大な選択

カップルが判断
しなければならない

遺伝カウンセリングによる支援

出生前の
胎児診断

＜検査前＞
• 検査前に検査の意義や検査結果への対応などを十分に理解し熟考する必要がある。
＜検査後＞
• 時間の経過の中で検査前の考えが変化することがある。
• 結果が出るまでの間に多大な不安やストレスを生じることが多いため、継続的な
支援が必要である。

• 確定的検査と非確定的検査の意味を再認識する必要がある。
• とくに罹患児であることが判明したときには、重大な選択を短期間で支援する必
要がある。

• 陰性の場合でも、陰性の意味することを再認識する必要がある。

出生前検査前後の遺伝カウンセリングは必須（A）

三浦清徳 助産学講座2 母子の基礎科学（医学書院）, 2020年

産婦人科診療ガイドライン産科編2020

レクチャー１　12
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

H23-24年度日産婦学会周産期委員会「胎児診断の向上に関する小委員会」

診断時期 診断法 疾患数
出生後 808

出生前

画像診断
（超音波検査、
MRI検査）

553

遺伝子検査 189
染色体検査 52
合計 1602

先天奇形、変形および染色体異常
(ICD-10)

【妊娠週数】0 12 22 37 40 42

早期流産 後期流産 早産 正期産 過期産

人工妊娠中絶可能

妊娠週数と妊娠時期

分
娩
予
定
日

14 28

妊娠初期 妊娠中期 妊娠末期

胎児超音波検査

24 36

4週間毎 2週間毎 1週間毎
妊婦健診

胎外生存可能

28-3118-2010-13

レクチャー１　13
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

染色体検査を想定した出生前遺伝学的検査について
相談されたときの情報提供は？

1. 出生前遺伝学的検査の適応

2. カップルが心配する疾患の概要

3. 検査法の概要
（手技・実施時期・診断の限界・危険性など）

4. 検査結果の解釈とその対応

5. 出生前遺伝学的検査の倫理的な問題点

9

1・・22 YX

46,XX：女性
46,XY：男性

正常核型

減数分裂

Ｘ
Ｘ

受精

正常核型 トリソミー

不分離

21トリソミー
18トリソミー
13トリソミー

転座

数的異常

構造異常

Ｘ

trisomy

常染色体異常 性染色体異常

45,Ｘ：ターナー症候群

47,ＸＸＹ：
クラインフェルター症候群

X

X YX

染色体異常

染色体異常の発生メカニズム

受精

受精

レクチャー１　14
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

染色体異常の分類と出生した染色体異常児の頻度

数的異常
（標準型・モザイク型）

構造異常

常染色体異常

性染色体異常 45, X （ターナー症候群）
47,XXY
(クラインフェルター症候群）
47,XXX

13トリソミー
18トリソミー
21トリソミー

転座 欠失 挿入 逆位

異数性

倍数性 3倍体 4倍体

約40％

約50％

約10％

• 出生前検査と遺伝カウンセリング

• 確定的検査と非確定的検査

• NIPTの旧施設認証制度とその課題

• NIPTの新施設認証制度での対応

• 遺伝医療の実際

1. 出生前遺伝学的検査

レクチャー１　15
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

羊膜腔

胎盤

胎児由来
DNA 母体血漿中へ

流入する
胎児由来
Cell-free DNA

羊水穿刺 絨毛採取

母体血の採血

母体血漿中
Cell-free DNA

母体血漿中へ流入する胎児DNA

母体DNA
胎児DNA

Lo et al. Lancet 1997
Masuzaki H and Miura K et al. J Med Genet 2004

261bp
(X染色体)

198bp
(Y染色体)

1 2 3 4 5 6

1:母体血漿中DNA(妊娠9週)
2:母体血漿中DNA(妊娠12週)

3:女性DNA
4:男性DNA

5:蒸留水
6:サイズマーカー

母体血漿中cell-free DNAを用いた胎児性別判定

Miura K et al. J Hum Genet 2011

レクチャー１　16
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

NIPT
三浦清徳 助産学講座2 母子の基礎科学（医学書院）p114, 2020年

検検査査法法 目目的的 検検査査時時期期 対対象象疾疾患患 検検査査感感度度**

母体血清マーカー検査
+ソフトマーカーの
組み合わせ
（妊娠初期）

非
確
定
的
検
査

妊娠11-13週 21トリソミー
18トリソミー

82-87%

母体血清マーカー検査
（妊娠中期）

妊娠15週以降 21トリソミー
18トリソミー
神経管開存症

69-81%

母体血を用いた胎児染
色体検査（NIPT）

妊娠10週以降 21トリソミー
18トリソミー
13トリソミー

99%

絨毛検査 確
定
的
検
査

妊娠11週以降 ほぼすべての
染色体異常

100%

羊水検査 妊娠15週以降 100%

臍帯血検査 妊娠18週以降 100%

胎児染色体検査法とその目的

「「産産婦婦人人科科診診療療ガガイイドドラライインン——産産科科編編22002233」」*21トリソミーの検出感度

レクチャー１　17
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

妊娠12週 超音波検査 組み合わせ検査 NIPT

年齢 有病率 陽性
適中率

陰性
適中率

陽性
適中率

陰性
適中率

陽性
適中率

陰性
適中率

20歳 0.0009 1.60 99.991 3.31 99.995 47.17 99.999
25歳 0.0011 1.94 99.988 4.02 99.994 52.18 99.999
30歳 0.0016 2.80 99.983 5.74 99.992 61.36 99.999
35歳 0.0040 6.74 99.958 13.24 99.979 79.92 99.996
40歳 0.0147 21.17 99.843 36.18 99.924 93.66 99.987

非確定検査の陽性適中率と陰性適中率（ 21トリソミー）

小島 崇史, 赤石 理奈, 山田 崇弘
産婦人科の実際 (0558-4728)66巻4号 Page439-446

• 出生前検査と遺伝カウンセリング

• 確定的検査と非確定的検査

• NIPTの旧施設認証制度とその課題

• NIPTの新施設認証制度での対応

• 遺伝医療の実際

1. 出生前遺伝学的検査
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第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

・｢母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査｣に関する日本産科婦人科学会の指針
・｢母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査」についての共同声明（日本医師会、日本医
学会、日本産科婦人科学会、日本産婦人科医会、日本人類遺伝学会）（いずれも2013年）
→母体血を用いた胎児染色体検査は非確定的検査であり、その対象疾患は21トリソミー、
18トリソミー、および13トリソミーに限定されている.（A） 

V-1 母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査を行う施設が備えるべき要件。 

出生前診断、とくに 13 番、18 番、21 番染色体の数的異常例について、自然史や 支援体制を含めた十分
な知識および豊富な診療経験を有する産婦人科医師(産婦人科専門医)と小児科医師(小児科専門医)がとも
に常時勤務していることを要し、医師以外の認定遺伝カウンセラ ーまたは遺伝看護専門職が在籍している
ことが望ましい。

上記の産婦人科医師(産婦人科専門医)は臨床遺伝専門医であることが望ましく、上記の小児科医師(小児科専
門医)は臨床遺伝専門医または周産期(新生児)専門医であることが望ましい。 

上記の産婦人科医師(産婦人科専門医)、小児科医師(小児科専門医)の少なくとも 一方は臨床遺伝専門医の資
格を有することを要する。

○○

○

○○○○○
○

○
○

○

○
○
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○
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国国内内ににおおけけるるNNIIPPTT基基幹幹施施設設申申請請数数
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○
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○○○
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全国171施設（2022年6月1日現在基幹施設申請数）
うち前制度認定施設101施設／新規申請施設70施設

国国内内ににおおけけるるNNIIPPTT実実施施認認定定施施設設

前制度認定施設10８施設（202１年２月1６日時点）
７県ではNIPT実施認定施設がない。
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○
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• 出生前検査と遺伝カウンセリング

• 確定的検査と非確定的検査

• NIPTの旧施設認証制度とその課題

• NIPTの新施設認証制度での対応

• 遺伝医療の実際

1. 出生前遺伝学的検査

出生前検査認証制度等運営委員会（日本医学会） 

情報提供WG 医療機関認証WG 検査分析機関認証WG
座長：難波栄二座長：三浦清徳座長：玉井 浩

委員長：岡 明

2022年2月：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

• 2022年3月：基幹施設の申請・審査
• 2022年6月：基幹施設の認定（7月1日開始）

• 2022年7月：連携施設の申請・審査
• 2022年9月：連携施設の認定（9月26日開始）

• 2023年1月：基幹施設・連携施設の申請・審査
• 2023年3月：基幹施設・連携施設の認定（4月1日開始）

• 2023年7月：基幹施設・連携施設の申請・審査
• 2023年9月：基幹施設・連携施設の認定（10月1日開始）

2021年11月：

• 2024年1月：基幹施設・連携施設の申請・審査
• 2024年3月：基幹施設・連携施設の認定（4月1日開始）

• 2024年7月：基幹施設・連携施設の申請・審査
• 2024年9月：基幹施設・連携施設の認定（10月1日開始）
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連携施設の概要および要件

• 地域の周産期医療体制として、基幹施設－連携施設が妊婦の対応を行い、必要に応じてNIPTを実施する。
• 時限措置として暫定連携施設も認証する。
• 各医療機関は、出生前コンサルト小児科医*1と連携をすることが必須。

連携施設

○施設要件

・産婦人科施設

・原則分娩施設だが、基幹施設が認めれば非分娩施設も可

○人的要件

・臨床遺伝専門医または、指定された研修*2の修了認定

・出生前コンサルト小児科医との連係

○遺伝カウンセリング

・結果が陽性または判定保留時は、原則基幹施設で対応

基幹施設

連携施設 暫定連携施設

出生前コンサルト小児科医*1 出生前コンサルト小児科医

暫定連携施設（時限的措置：2年間）

○施設要件

・産婦人科施設

・原則分娩施設だが、基幹施設が認めれば非分娩施設も可

○人的要件

・周産期専門医（日本周産期・新生児医学会認定）

・出生前コンサルト小児科医との連係

○遺伝カウンセリング

・検査前遺伝カウンセリングは、オンライン等で基幹施設が行う

・結果が陰性時は、自施設で説明可

時限的措置
（2年間）

*2日本産科婦人科遺伝診療学会が開催する研修

*1 日本小児科学会小児科専門医であり、おも
に、NIPT等出生前診断の当該疾患の診療に従
事する経験を有するもので、同学会が定める研
修課程を修了したものである。また、臨床遺伝
専門医資格を有する小児科専門医は、出生前コ
ンサルト小児科医とみなす。

日本産科婦人科遺伝診療学会が開催する研修

修了認定（周産期）488名

合格率：平均60％
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出生前コンサルト小児科医（1,584名 2024年7月3日承認）
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令和 4 年度(2022 年度)のNIPT実施状況 

2011 2012 2013 2014 2015 2016

21トリソミー

18トリソミー
13トリソミー
性別判定
多胎

性染色体異常
微小欠失：
22ｑ、15ｑ、5ｐ、1ｐ36
22トリソミー
16トリソミー

微小欠失：
11ｑ、８ｑ、4ｐ

全染色体の
トリソミー、モノソミー
微小欠失

トリソミー 微小欠失症候群 単一遺伝子疾患

NIPT検査技術の進歩
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染色体異常 発症頻度 陽性適中率 偽陽性率
21トリソミー 1/185 93%

(92/99)
7% 
(7/99)

18トリソミー 1/470 58%
(14/24)

42% 
(10/24)

13トリソミー 1/1,500 45%
(5/11)

55%
(6/11)

Xモノソミー 1/2,000~3,000 23%
(6/26)

77%
(20/26)

22q11.2欠失症候群 1/3,000~6,000 0%
 (0/3)

100%
(3/3)

1p36欠失症候群 1/25,000~40,000 100% 
(1/1)

0%
(0/1)

5p欠失症候群 1/15,000~50,000 0%
(0/1)

100% 
(1/1)

染色体異常の頻度と診断の正確性

Meck JM et al. American Journal of Obstetrics and Gynecology, Volume 
213, Issue 2, 2015, 214.e1–214.e5

20%
(1/5)

80%
(4/5)
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3つのトリソミー（13トリソミー、18トリソミー、21トリ
ソミー）以外の遺伝性疾患を対象としたNIPTをどのよう
に運用するのか？

臨床研究

NIPT

令和6年3月に 「N工PTの臨床研究における課題と対応 (見解)」 
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• 出生前検査と遺伝カウンセリング

• 確定的検査と非確定的検査

• NIPTの旧施設認証制度とその課題

• NIPTの新施設認証制度での対応

• 遺伝医療の実際

1. 出生前遺伝学的検査

（長崎大学病院）

レクチャー１　27

スライド：35
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長崎大学病院におけるNIPT検査の流れ

妊婦

遺伝カウンセ
リング室

臨床遺伝専門医
遺伝カウンセラー

遺伝カウンセリング

NIPT採血

臨床遺伝専門医
遺伝カウンセラー

遺伝カウンセリング
予約

妊婦
パートナー

羊水検査
絨毛検査

検査を受
けない

結果説明
遺伝カウンセリング

妊婦
パートナー1−2週間

2週間

NIPTの遺伝カウンセリングと検査実施の割合
（長崎大学病院）

83.7%

16.3% 遺伝カウンセリング：699件

585件（83.7%）

114件（16.3%）

受検者数

未受検者数

2013年4月から2023年3月

羊水染色体検査 50件（7.1%）
検査受検なし 55件（7.9%）
流産 9件（1.3%）
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NIPT陽性例の転帰（長崎大学病院）
症例 NIPT 羊水検査 最終診断 転帰
1 21トリソミー 47,XX,+21 21トリソミー 人工妊娠中絶
2 21トリソミー 47,XX,+21 21トリソミー 人工妊娠中絶
3 21トリソミー 47,XY,+21 21トリソミー 人工妊娠中絶
4 21トリソミー 47,XY, +21 21トリソミー 人工妊娠中絶
5 21トリソミー 46,XX[53]/47,XX,+21[7] モザイク型21トリソミー 妊娠継続
6 21トリソミー 46,XX[12]/47,XX, +21[8] モザイク型21トリソミー 人工妊娠中絶
7 18トリソミー 47,XY,+18 18トリソミー 人工妊娠中絶
8 18トリソミー 47,XY+18（絨毛染色体） IUFD（15ｗ）
9 18トリソミー IUFD（14w）
10 18トリソミー 48,XXY, +18 18トリソミー

クラインフェルター症候群
人工妊娠中絶

11 18トリソミー 47,XY,+18 18トリソミー 人工妊娠中絶

12 13トリソミー 46,XY 正常核型 妊娠継続

2013年4月から2023年3月

長崎県におけるNIPT医療提供体制

佐世保市総合医療センター

三浦産婦人科

淵レディスクリニック

山﨑産婦人科

長崎医療センター

長崎大学病院

基幹施設
2013年4月〜
連携施設
2022年11月〜

島原マタニティクリニック

村上病院
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長崎大学病院遺伝カウンセリング部門
ホームページ
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長崎大学病院における羊水検査の年次推移

54

48

57 57

45

35

46

34 33

41
39

37

30

38

51

47 48

39

47

34

28

23

36
33

20

10

NIPT認証制度による
連携施設の運用開始

新指針による
NIPT開始
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遺伝カウンセリング後の
クライアントの感想
（NIPT陰性）

• ネットの情報など必ずしも正確ではなく、カウンセリン
グ中に誤解がとけました。

• 初めは「カウンセリングはなくても…」と思っていまし
たが、受けてみたら検査についての理解が深まったので
受けて良かったと思いました。

• 先生やカウンセラーの方が検査に対して肯定的でも否定
的でもなかったので自分たちが受けたいという気持ちを
大事に出来た。

• 自自分分のの知知識識だだけけででいいききななりり検検査査をを受受けけるるよよりりははカカウウンン
セセリリンンググをを受受けけてて専専門門のの先先生生ととおお話話ででききててよよかかっったたとと
思思いいまますす。。ででもも、、ややははりり不不安安やや罪罪悪悪感感はは消消ええまませせんん。。
検検査査ををややめめよよううとと決決心心ででききななかかっったた自自分分もも嫌嫌でですす。。

→検査だけでなく、妊娠期間を通じたサポート体制が必要である。

小児科医

産婦人科医

助産師

患者・
家族会

看護師

自治体

認定遺伝
カウンセラー

臨床遺伝
専門医

保健師

基幹施設と
連携施設

妊婦やその家族が、正しい情報に触れて、適切な判断ができるよう
医療と社会福祉との連携が重要

NIPT
〜包括的な妊婦支援のため地域完結型の遺伝医療体制〜

妊娠初期 妊娠中期 妊娠末期
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NIPTの施設認証制度により
• 全ての都道府県で専門家による遺伝カウンセリングが提供可能になった。

• 出生後の医療や社会支援（福祉や教育など）に関する情報提供がより充実した。

• NIPTの対象疾患は13トリソミー、18トリソミーおよび21トリソミーとされた。

• 出生前検査に不安や悩みを抱える妊婦が、年齢に関わらず認証施設での遺伝カウ
ンセリングを受けやすくなった。

• 連携施設での遺伝カウンセリング体制は機能していると期待され、包括的な妊婦
支援のための遺伝医療体制が整いつつある。

• NIPTの臨床研究の実施に際しては、こども家庭審議会科学技術部会の下に設置さ
れた 「NIPT 等の出生前検査に関する専門委員会」で策定された「NIPTの臨床研
究における課題と対応 (見解)」 （令和6年3月）を遵守する。

小括１

本日の講演内容

1. 出生前遺伝学的検査
・出生前検査と遺伝カウンセリング
・確定的検査と非確定的検査
・NIPTの旧施設認証制度とその課題
・NIPTの新施設認証制度での対応
・遺伝医療の実際

2. 重篤な遺伝性疾患を対象とした着床前遺伝学的検査（PGT-M)
・PGT-M審査の論点
・新見解によるPGT-M審査体制と課題
・公的プラットフォームの必要性

3. NIPT/PGTの近未来（研究の話題）
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・PGT-M審査の論点

・新見解によるPGT-M審査体制

・今後の課題とその対応

PGT-M審査の現状と今後の課題

• 重篤な遺伝性疾患のある
児の出生を回避する

• 出生前検査後の妊娠中断
による負担を回避できる

流産のリスク低減

PGT-M 
(PGT for monogenic/single 

gene defects)

PGT-SR
(PGT for chromosomal 

structural rearrangements)

PGT-A
(PGT for aneuploidies) 習慣流産/反復流産

重篤な遺伝性疾患

48

対象疾患 検査目的

遺伝子変異

染色体構造異常

染色体異数性

習慣流産/反復流産 流産のリスク低減

検査対象

着床前遺伝学的検査の種類
（PGT：preimplantation genetic testing)

重篤な遺伝性疾患 重篤な遺伝性疾患のある児の
出生を回避する
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日本 海外

1978年 イギリスにて世界初の体外受精−胚移植による児の出生
1980年 イギリスにてPGDに関する基礎的研究が始まる

1983年 日本国内発の体外受精−胚移植による児の出生

1986年 日本産科婦人科学会「体外受精・胚移植」に関する見解
「体外受精・胚移植の臨床実施」の「登録報告制」
→「生殖補助医療実施医療機関の登録と報告に関する見解」

1990年頃 Duchenne型筋ジストロフィー保因者 (性別診断）
cystic fibrosis（疾患遺伝子診断）
に対する着床前診断（PGD)（A. Handysideら）
→イギリスでは「Human Fertilization and Embryology Act 
1990」が成立。その運用を行う独立管理運営機関としてHFEAが
設立。

1993年 FISH 法を用いた染色体異数性の診断
（S. Munneら）
→PGSの臨床導入が進む

1998年10月 「着床前診断」に関する見解
適応：重篤な遺伝性疾患
重篤性の基準「成人に達する以前に日常生活を著しく損なう状
態が出現したり、生命の存続が危ぶまれる状況になる状態」

2004年6月 1例目（デュシェンヌ型筋ジストロフィー）の承認

PGT-Mに関する日本と海外における動向

2004年7月23日 日本産科婦人科学会から国に対する要望書提出
（１）国レベルで着床前診断の臨床実施の是非を決定していただきたい。
（２）もし着床前診断の臨床実施の許可がおりるのであれば、早急に着床前診断を含め

た生命倫理全体の在り方について、政府全体で検討していただくことを要望。
2006年2月 染色体転座に起因する習慣流産を着床前診断の適応に追加

2010年6月 「着床前診断」に関する見解改定
→重篤な遺伝性疾患に加えて、均衡型染色体構造異常に起因すると考えられる習慣流産（反復
流産を含む）も対象となる

2017年 PGD, PGSの用語からPGT-M, -SR, -Aへと変更：
ICMART＊を中心とした関連学会のコンセンサス
*International Committee for Monitoring Assisted Reproductive Technologies

2017年1月ー2018年6月 日産婦 PGT-Aパイロットスタディ実施
2018年12月 網膜芽細胞腫(RB)についてPGT-Mの申請

生命予後は良好だが身体機能の喪失を生じうる事例（当時の重篤性の判断基準では不承認）
網膜芽細胞腫ピアサポートの会：115件の意見(大多数はRBへの実施承認を求める意見)

2020年1月 PGT-Mに関する倫理審議会 1年間で3回実施

2020年1月ー現在 反復ART不成功, 反復・習慣流産, 染色体構造異常例を対象としたPGT-A/-SRの特別臨床研究

2022年1月 PGT-M, -SR, -Aに関する新見解の発表
→PGT-Mの検査対象は重篤な遺伝性疾患
重篤性の判断基準「原則、成人に達する以前に日常生活を強く損なう症状・・・」

日本におけるPGT開始後の動向
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原則, 成人に達する以前に日常生活を強く損なう症状が出現したり,
生存が危ぶまれる状況になり,現時点でそれを回避するために有効な治療法
がないか,あるいは高度かつ侵襲度の高い治療を行う必要がある状態

重篤な遺伝性疾患を対象とした着床前遺伝学的検査（PGT-M）の見解
における疾患重篤性の定義

 「原則、成人に達する以前に」
→「原則」が加わることで成人期以降発症の疾患も議論する

 「日常生活を強く損なう症状」
→生命予後は良好でも身体機能喪失を生じうる事例も議論する。

 「有効な治療法」「高度かつ侵襲度の高い治療」
→重篤性について治療法に関わる判断など多面的に議論する。

51

• 同じ遺伝性疾患でも重篤性の捉え方は個々のカップルによって様々であり、第3者がその重篤性
を判断することは難しい。

• また、生殖医療の専門医、遺伝性疾患の専門医、治療の専門医、生命倫理や法律の立場から遺伝
性疾患の捉え方は異なる。

→したがって、専門家によっても重篤性の判断が一致するとは限らない。

PGT-Mにおける論点

遺伝性疾患の重篤性を誰がどのように判断するのか

疾患のある受精卵（胚）を廃棄し、
正常な受精卵（胚）を残す選択は許されるのか

 疾患のある人を減らそういう考えが
優生思想につながる不安

 産まれてこようとする命を胚に異常があ
るからという理由で廃棄するのは人間の
勝手だ。

 治療可能なものも含めてあらゆる疾患
に検査の適応が広がる懸念

 妊娠中断による精神的・肉体的負担を
回避できる。

 親が子どもの健康を願うことは当然である。

 同じ病気でも重篤性の判断は様々である。
選択するのは患者自身であるべきだ。

反対 賛成
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・PGT-M審査の論点

・新見解によるPGT-M審査体制

・今後の課題とその対応

PGT-M審査の現状と今後の課題

PGT-M審査体制

PGT-Mを希望
する夫婦

PGT-Mを実施
する主治医

遺伝カウンセ
リング担当医

施設内倫理委員会

PGT-M審査小委員会（13名）

• 審査対象疾患の専門学会
• 遺伝医療の専門学会

PGT-M臨床倫理個別審査会生殖医療専門医
JSOG倫理管理委員会委員小児科医

臨床遺伝専門医
認定遺伝カウンセラー神経内科医 JSOG倫理委員会委員

審査対象疾患の専門学会

倫理・法律・人文社会科学関連学会
関連福祉団体・患者会

遺伝専門学会
（日本人類遺伝学会、遺伝カウンセリング学会）

意見書A

意見書B

意見不一致

承認or不承認の審査結果
意見一致

結論出ず

最終的な実施判断

審査申請 審査対象疾患関連
団体・福祉施設

意見書C

施設内審査

審査結果

PGT-M審査小委員会：医学的見地を中心とした判断
PGT-M臨床倫理個別審査会：夫婦の個別的な生活・社会的

背景に重きをおいた判断

54

以前のシステムでは
この部分だけで審議

国際医療福祉大学 永松 健先生作成（一部改変）
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PGT-Mに関する動画の視聴
（日本産科婦人科学会作成）

PGT-Mの概要に加え、 PGT-M以外の選択肢、中立的な遺伝カウンセリング（第3者機関における遺
伝カウンセリング）の必要性などについて知ってもらう。

PGT-Mに関する審査小委員会における審査
（従来の重篤性の基準＊で審査経験のある申請以外）

*「成人に達する以前に日常生活を著しく損なう状態が出現したり、生命の存続が危ぶまれる状況になる状態」

PGT-Mに関する審査小委員会委員+意見書A1（疾患と関連する臨床学会）+意見書A2（遺伝関連学会）**

1.症例の要点・意見書A1・A2の説明
2.委員からの質疑・コメント

検討項目を中心に以下の項目に関して審議・投票（承認・不承認）する。
１．医学的視点：検査の正確性（合意が得られなければ不承認）
２．医学的視点：重篤性の基準
項目１および２の上で
３．総合判断：検査を希望するカップルの状況・考え方・生活背景などを含めて

検討項目（細則）
 予測される症状の発症年齢、重症度、浸透率の程度、
家系内の発症者の重症度、罹患者数

 治療可能性の有無
 罹患者・保因者の判断の確実性
 着床前遺伝学的検査で得られる結果の確実性
 検査を希望する夫婦の生活費、置かれた立場・考え

全員承認 →承認
全員不承認→不承認
判断不一致→個別審査会

意見書B作成

**意見書A1とA2は、それぞれPGT-Mに関する審査小委員会の委員の１人（1票）として換算
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日本産科婦人科学会
「着床前遺伝学的検査に関する審査小委員会」（13名）

・当該遺伝性疾患の専門学会（A1)
・遺伝関連学会（A2)

①
②メール連絡

④症例申請

③
症例の情報提供
作成依頼
進捗状況管理

意見書A
提出

意見書A1/A2作成のための全体フロー

• PGT-M担当の生殖医療専門医
• 当該遺伝性疾患の専門医
• 臨床遺伝専門医

申請医師（兼任不可）

 意見書A1とA2は、それぞれPGT-Mに関する審査小委員会の委員の１人（1票）として換算

 A1：臨床関連（日本専門医機構に定められた基本領域学会）
 A2：遺伝関連（日本人類遺伝学会・日本遺伝カウンセリング学会の合同WG）

成育医療センター 佐々木愛子先生作成（一部改変）

・PGT-M審査の論点

・新見解によるPGT-M審査体制

・今後の課題とその対応

PGT-M審査の現状と今後の課題
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• PGT-Mにおける地域差について
→PGT-Mへのアクセスが困難な地域、あるいは実施できない地域がある

• 第三者遺伝カウンセリングについて
→遺伝カウンセリングの質担保についての問題

• 遺伝子バリアント評価について
→申請している遺伝子バリアントが本当に疾患原因遺伝子なのか確認していないケースもある

• PGT-M審査結果の公開について
→事前アンケート、本年8月28日に公開

• プロフェッショナルオートノミーの限界
→申請資料の確認・修正依頼などの業務をPGT-M小委員会幹事4名で担当

PGT-M審査小委員会での議論・PGT-Mに関する課題 

• PGT-Mにおける地域差について

• 第三者遺伝カウンセリングについて

• 遺伝子バリアント評価について

• PGT-M審査結果の公開について

• プロフェッショナルオートノミーの限界

PGT-M審査小委員会での議論・PGT-Mに関する課題 
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重篤な遺伝性疾患を対象とした着床前遺伝学的検査の承認実施施設

• PGT-M承認実施施設：38施設
• PGT-M承認実施施設がない地域：25県

2024年4月1日現在大阪府：５施設
（28件）

東京都：8施設
（17件）

北海道：1施設
（2件）

東北：0施設北陸：0施設

中国：５施設
（2件）

九州・沖縄：6施設
（3件）

近畿（大阪除く）：2施設
（5件）

四国：1施設
（2件）

東海：5施設
（10件）

関東（東京除く）：5施設
（20件）

地域差への対策として、認定施設の
ARTと遺伝部門連携：1対1対応が可
能であることを周知

2024.10 日産婦会員宛てに周知

• PGT-Mにおける地域差について

• 第三者遺伝カウンセリングについて

• 遺伝子バリアント評価について

• PGT-M審査結果の公開について

• プロフェッショナルオートノミーの限界

PGT-M審査小委員会での議論・PGT-Mに関する課題 
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第3者遺伝カウンセリング報告書（記入例）のHPへの掲載

・PGT-Mに関する遺伝カウンセリングについての要望書
日本人類遺伝学会・遺伝カウンセリング学会へ遺伝カウンセリングに関する要望書を送った
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2023.11.29改

小委員会での審査における第3者遺伝カウ
ンセリングに関する議論と課題

• 利益相反状態への疑義

• しかし、当該遺伝性疾患に精通した専
門医は地域によっては限定される。

• その場合、第3者による遺伝カウンセリ
ングを受けるため、遠方の施設を受診
する必要がある。

• 生殖遺伝に関わる専門家の人材確保が
重要である。

• PGT-Mにおける地域差について

• 第三者遺伝カウンセリングについて

• 遺伝子バリアント評価について

• PGT-M審査結果の公開について

• プロフェッショナルオートノミーの限界

PGT-M審査小委員会での議論・PGT-Mに関する課題 
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とくに研究レベルで評価された遺伝子バリア
ントは、最新のデータベースを用いて再評価
する必要がある。

例）
解析時点のデータベース評価：
疾患原因遺伝子（病気を発症する）

↓
最新のデータベースで再評価：
疾患感受性遺伝子（体質、環境要因など）

遺伝子バリアント評価の重要性

• PGT-Mにおける地域差について

• 第三者遺伝カウンセリングについて

• 遺伝子バリアント評価について

• PGT-M審査結果の公開について

• プロフェッショナルオートノミーの限界

PGT-M審査小委員会での議論・PGT-Mに関する課題 

レクチャー１　43

スライド：67

スライド：68



第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

疾患名 MIM 症例数 疾患名 MIM 症例数 
筋強直性ジストロフィー1型 #160900 13 Sengers症候群 #212350 1
Duchenne型筋ジストロフィー #310200 7 先天性赤血球形成異常性貧血I型 #224120 1
X連鎖性ミオチュブラーミオパチー #310400 5 Tay-Sachs病 #272800 1
福山型先天性筋ジストロフィー #253800 3 糖原病Ib型 #232220 1
Gaucher病2型 #230900 2 ネイルパテラ症候群 #161200 1
短肋骨多指症候群（SRTD3） #613091 2 PNKP異常症 #613402 1
ADAM17欠損症 #614328 1 PLD1異常症 #212093 1
αサラセミア #604131 1 Vici症候群 #242840 1
ENPP1異常症 #208000 

#613312
1 Fanconi貧血（Wilms腫瘍） #605724 1

ABCA3欠乏症 #610921 1 Hoyeraal-Hreidarsson症候群 #305000 1
X連鎖性Alport症候群 #301050 1 Holt-Oram症候群 #142900 1
オルニチントランスカルバミラーゼ 欠損症 #311250 1 Marfan症候群 #154700 1
球脊髄性筋萎縮症 #313200 1 ミトコンドリア病 （TARS2異常） #615918 1
筋萎縮性側索硬化症 #105400 1 ミトコンドリア病 （YARS2異常） #613561 1
グルタル酸尿症2型 #231680 1 ミトコンドリア病 （m.3243A>G） #540000 

#520000 
1

細網異形成症 #267500 1 メチルマロン酸血症 #251000 1
シトルリン血症I型 #215700 1 毛細血管拡張性運動失調症 #208900 1
Schaaf-Yang症候群 #615547 1 網膜芽細胞腫 #180200 1
Joubert症候群 （AHI1異常） #608629 1 ラブドイド腫瘍好発症候群 #609322 1
Joubert症候群 （TMEM67異常） #610688 1 Leigh脳症（ECHS1異常） #616277 1
常染色体顕性多発性嚢胞腎 #173900 1 Leigh脳症（m.14487T>C） #256000 1
常染色体潜性多発性嚢胞腎 #263200 1 取り下げ - 2
接合部型表皮水疱症 #619786 1

重篤な遺伝性疾患を対象とした着床前遺伝学的検査
（PGT-M） 2023年 症例審査結果報告書 

審査症例：72例 

疾患名 MIM 症例数 疾患名 MIM 症例数 
筋強直性ジストロフィー1型 #160900 9 Sengers症候群 #212350 1
Duchenne型筋ジストロフィー #310200 7 先天性赤血球形成異常性貧血I型 #224120 1
X連鎖性ミオチュブラーミオパチー #310400 5 Tay-Sachs病 #272800 1
福山型先天性筋ジストロフィー #253800 3 ネイルパテラ症候群 #161200 1
Gaucher病2型 #230900 2 PNKP異常症 #613402 1
短肋骨多指症候群（SRTD3） #613091 2 PLD1異常症 #212093 1
ADAM17欠損症 #614328 1 Vici症候群 #242840 1
αサラセミア #604131 1 Fanconi貧血（Wilms腫瘍） #605724 1
ENPP1異常症 #208000 

#613312
1 Hoyeraal-Hreidarsson症候群 #305000 1

ABCA3欠乏症 #610921 1 Holt-Oram症候群 #142900 1
球脊髄性筋萎縮症 #313200 1 ミトコンドリア病 （TARS2異常） #615918 1
グルタル酸尿症2型 #231680 1 ミトコンドリア病 （YARS2異常） #613561 1
細網異形成症 #267500 1 メチルマロン酸血症 #251000 1
シトルリン血症I型 #215700 1 毛細血管拡張性運動失調症 #208900 1
Schaaf-Yang症候群 #615547 1 網膜芽細胞腫 #180200 1
Joubert症候群 （AHI1異常） #608629 1 ラブドイド腫瘍好発症候群 #609322 1
常染色体潜性多発性嚢胞腎 #263200 1 Leigh脳症（ECHS1異常） #616277 1
接合部型表皮水疱症 #619786 1 Leigh脳症（m.14487T>C） #256000 1

審査結果：承認 58例 

疾患名 MIM 症例数 疾患名 MIM 症例数 
筋強直性ジストロフィー1型 #160900 1 常染色体顕性多発性嚢胞腎 #173900 1
X連鎖性Alport症候群 #301050 1

審査症例：不承認 3例 

疾患名 MIM 症例数 疾患名 MIM 症例数 
筋強直性ジストロフィー1型 #160900 3 糖原病Ib型 #232220 1
オルニチントランスカルバミラーゼ 欠損
症

#311250 1 Marfan症候群 #154700 1

筋萎縮性側索硬化症 #105400 1 ミトコンドリア病 （m.3243A>G） #540000 
#520000 

1

Joubert症候群 （TMEM67異
常）

#610688 1

審査継続中：9例 

日本産科婦人科学会 2024年8月28日

情報公開のあり方についてアンケート実施
対象：PGT-M実施施設38施設
実施期間：2024年5月21日〜2024年5月31日
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集計結果
アンケート対象
PGT-M認定施設のART担当医・遺伝カウンセリング担当医・遺伝カウンセラー

回答者数  23名
回答施設数 19施設（PGT-M認定施設38施設のうち50%）

回答者の所属
遺伝カウンセリング担当医    10名
ART 担当医 11名
認定遺伝カウンセラー・遺伝看護専門看護師     2名

PGT-M申請の有無（医師のみ）
申請経験あり 16名（ART担当医  8名 遺伝カウンセリング担当医  8名）
申請経験なし   5名（ART担当医  3名 遺伝カウンセリング担当医  2名）

審査結果の情報公開に関するご意見

• 審査に申請するまで多くの時間をかけています。審査に関しても審査員が慎重に行っています。以上のこ
とは、審査した医師しか理解できません。審査結果の公表の際には、上記に関して触れていただきたい。

• 遺伝性疾患で大変辛い思いをされている方はたくさんいらっしゃいます。PGT-Mができない事で子供を諦
めたりされる方もいます。現在はPGT-Mの検査承認は各症例毎に学会で行っていますが、学会がそのご夫
婦が検査をしても良いかを学会が判断する事は難しいのではないでしょうか？患者がPGT-Mを希望される
ようなら、受けられるような日本になれたら、と思います。不妊治療は高年になると異数性胚が増えます。
数ヶ月でも早く移植してあげたいです。今のシステムを継続するなら、なるべく迅速に審査していただき
たいです。例えば、筋強直性ジストロフィーなど疾患の診断がついていればよいような疾患などあれば申
請を省けるなど、疾患毎で方針を決められるものは決めていただきたいです。

• 審査の議事録は、発言者個人が特定されないようにして、公開すべきです。特に、個別審査会などの議論
の内容は重要です。どのような議論の末に、結論が出たかがわかるようにする必要があります。

• 審査結果のみの公開も意義深いものですが、審査経過も含めた情報公開がより意義深いと考えます。
• 情報公開は患者のためになるので即時公開すべきであると考える
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• PGT-Mにおける地域差について

• 第三者遺伝カウンセリングについて

• 遺伝子バリアント評価について

• PGT-M審査結果の公開について

• プロフェッショナルオートノミーの限界

PGT-M審査小委員会での議論・PGT-Mに関する課題 

51.3%

PGT-Mに関する新見解による審査状況
（2022年6月以降申請）

 承認実施施設数：38施設

 個別審査会：5回

学術団体による審査作業
 小委員会での審査：1回/1-2ヶ月
一回で20件以上を審査

プロフェッショナルオートノミーの限界

• 審査側の作業負担増（幹事4名で審査資料を査読）
申請書の不備・照会、意見書A/B作成

→審査資料の査読を担う幹事8名を増員した（次世代を担う若手医師、バリアント評価に精通など）。

• 申請施設・患者からの審査迅速化の要望など
→患者から学会や小委員会への直接的アプローチは慎んで頂きたい。

82%

2%
2%

5%

9%

承認 不承認 取り下げ 照会 保留
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英国 HFEA(Human Fertilization & Embryology Authority)

PGT-M実施体制（日本と海外）
日本 イギリス フランス ドイツ

機関 日本産科
婦人科学会

ヒト受精・胚研究認可庁
(HFEA)

生物医学庁
(Agence de la 
biomédecine)

連邦保険省

関連法律 なし
1990 年

ヒト受精および胚研究に
関する法律

1994 年
生命倫理法

1990 年
胚保護法
2011 年

胚保護法(改定)

実施条件

• 重篤な遺伝性疾患
• 両親の保因者診断
• カップルへの遺伝カウン
セリング

• 実施機関での倫理委員会
• 施設認定

savior siblingの条件付き
容認（PGT-HLA）

• 不治の重篤な遺伝的
疾患の可能性

• 両親の保因者診断
• 両親の書面承諾
• 施設認定

• 重篤な遺伝性疾患
• 親の保因者診断
• 妊婦への遺伝カウンセリ
ング

• 実施機関での倫理委員会
• 認定施設/医師

禁止例 医学的理由によらないヒ
ト胚の性選別

疾患の検査、予防、治療
目的以外の理由

諸外国における出生前診断・着床前診断に対する法的規制について
国立国会図書館 ISSUE BRIEF NUMBER 779(2013. 4. 2.) 成育医療センター 佐々木愛子先生作成
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77

• 同じ遺伝性疾患でも重篤性の捉え方は個々のカップルによって
様々であり、専門家によっても重篤性の判断が一致するとは限ら
ないため、第3者がその重篤性を判断することは難しい。

• 新見解によるPGT-M審査体制（施設審査と症例審査）が確立され、
その運用と課題への対策が行われている。

• 今後は、日本でも生殖医療に関わる課題を統轄して監理する公的
プラットホームの設立が望まれる。

まとめ
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「出生前検査(NIPT、PGT-M を中心に)の運用
に向けて今すべきこと、考えるべきこと」

第第2222回回全全国国遺遺伝伝子子医医療療部部門門連連絡絡会会議議
ワワーーククシショョッッププ１１

東京女子医科大学大学院医学研究科先端生命医科学系専攻遺伝子医学分野／
東京女子医科大学ゲノム診療科

山本俊至 発表に関するCOI開示
開示すべきCOIなし

演者の立場
• 小児科専門医

＞未診断疾患のゲノム解析

• 日本小児科学会前倫理委員会委員長（すでに交代済）

＞PGT-Mの意見書作成

＞小児科学会から日産婦のPGT-M審査小委員会委員に

＞出生前コンサルト小児科医制度を創設

• 日本人類遺伝学会・日本遺伝カウンセリング学会

＞両学会共同設置のPFT-M小委員会委員長
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採血だけで安易に受検

非認証施設の何が問題なのか？

 誤った情報提供がなされている事例
 適切な遺伝カウンセリングが提供されていない事例

不利益を被った妊婦の事例が多く判明している

考えられるだけの疾患名を羅列して、全ての先天性疾患もわかる、
といった誇大広告を出している施設もある

妊婦の不安をあおって集客している

レクチャー２　50
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NIPT実施施設数の推移
厚生労働省「NIPT等の出生前検査に関する専門委員会」三上委員資料より

(https://www.mhlw.go.jp/stf/newpage_16088.html)

無認定施設での検査で妊婦が不利益を被った事例
厚生労働省「NIPT等の出生前検査に関する専門委員会」三上委員資料より

(https://www.mhlw.go.jp/stf/newpage_16088.html)
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• 「障害児のことをダウン症と呼ぶのだと思っていた。」
• 「このような検査が提供されているということは、中絶されるべき疾患だ
ということですよね？」

• 「兄弟児のことを思うとダウン症の子は産めない」
• 「自分たちには育てられない。」
• 「障害のある子が生まれると経済的にやっていけない」
• 「自分たち親が先に亡くなるので

最後まで面倒を見ることができない。」

 染色体異常を持つ子どもはある一定の頻度で必ず生まれてくる
 染色体異常を持つ子どもを産んだ母親に対して、社会から同調圧力がかかる恐れ
 差別が助長される危険

小児科医として間違った認識・理解が助長しないよう、
社会のリテラシーの向上に努める責務

演者の経験

染色体異数性のリスクを強調されると

他の妊婦は皆検査を受けているのだから、
自分だけ検査を受けず、
もしおなかの子に染色体異数性があったとしたら、
とても産み育てることは難しい、という無言の同調圧力となる

• でも、自分自身のおなかの中に生きている子をそもまま産んであげ
たいと思う気持ちは、本来誰にでもあるはず

• せっかく生を受けた児を中絶することはしたくないと思う妊婦は必
ずいる（中絶に他する拒否感・罪悪感）

一般の妊婦の立場
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採血だけでできる検査があって、多くの妊婦が受けているとなると

同調圧力

染色体異数性について、中途半端な知識だけが提供されると

• 養育への不安
養育費、社会への受け入れ、親亡き後の問題など

• 「障害」に対する無理解・誤解
＞「障害」というものへのえも言われぬ不安だけが先行

不安を煽られる妊婦の立場

１つでもリスクを減らしたい？

• 簡単な検査を受けてちょっとした安心を得ているだけ、
• ほんの表面的な安心にすぎず、
• 安産祈願の延長にある通過儀礼化しているのではないか？

NIPTでは、
可能性のある一部の疾患について高い陰性的中率で調べることができる
という科学的根拠を受け、本当に必要な検査かどうか、冷静に判断する必要

そもそも妊娠出産にはリスクを伴う
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すでに染色体異数性を持つ児を育てている家族にとって、

NIPTの普及は染色体異数性のある児を産み、育てる人に対する
無言の圧力・肩身の狭い思い

リスクを避けたいと言われることは、
すでにリスクを負ってしまった人と烙印を押されているに等しい

染色体異数性があった場合、その子を自然に産んで育ててあげるこ
とがいけないことのように言われることは受け入れがたい

障害者差別なのか？

患者家族の立場

海外はどうなのか？

アイスランドではNIPTによってDown症候群が根絶されたと言われている

米国の産婦人科学会では３つの染色体トリソミー以外のNIPTは
推奨されていない

＞それ以前に中絶そのものが禁止されている州がある

イスラエルの医師曰く、NIPTなんか一部しかわからないから、全妊婦
にマイクロアレイ染色体検査を実施している
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母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査の問題点

三上ら. Vita 41;1:2024.
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生まれてきた児はどんなことがあっても救命する
疾患の有無に関わらず、治療に専念する

小児科医として出生前診断・中絶とかには関わりたくない

小児科医の使命

出生前コンサルト小児科医というのは、
小児科医として自己矛盾ではないか？

小児科医にとっての出生前・着床前診断

小児科医は生まれてきた全てのこ
どもの命を守ることが使命なので、
出生前診断や着床前診断には賛成
できないし、興味・関心もない!

とは言え、すでに疾患を持ったご夫婦については

その苦労を最もよく知りうる立場であり、次子について心配する心情はよく理解できる
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倫理の欠如・崩壊

染色体異数性を持つ児は中絶の対象である
との考えが固定化する恐れ

現状を放置して良いのか？

NIPTの無秩序な普及

我々小児科医が救命しようとしている染色体異数性を持つ
こども達、そしてその家族にとって生きづらい世の中に
なってしまう

この状況を放置すると、
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リテラシー向上を目指して
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産婦人科医師から「染色体異数性を持つこどもが生まれたら養育でき
ない」と言っているのだから、中絶させてあげればよいじゃないか？

これから生まれてくる子供に絶対障害がないと保証することはそもそ
もできない。「染色体異数性を持つこどもは養育できない」という考え
方は優性思想そのものであり、差別や虐待に繋がる恐れがあり、とう
てい容認できない。

何とも言い表せない違和感

転げやすい坂道

現状の放置は小児科医しての職務放棄である

染色体異数性を持つ児は中絶の対象である
との考えが固定化することに反対の立場を明らかに

安楽死を認めている国においては、自殺者が多いという矛盾

染色体異常の中絶を容認することは、
染色体異常を持つこども達が生きる権利を軽視する
ことに繋がる恐れ

レクチャー２　61

スライド：25

スライド：26



第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

NIPTに対する小児科学会の考え方

NIPTを推進する立場にはない

小児科医はあくまでもこどもの代弁者であり、
たとえ染色体異数性をもって生まれてきたとしても、
全力で児とその家族を支える立場である

ただ、出生前診断を前に、中絶はしたくない、自然に産んであげたい、
と願う妊婦を全面的に支えたい

でもそれを必要とする考え方も理解し受け入れている

出生前コンサルト小児科医の任務は、
連携施設における行き過ぎたNIPT勧奨に対するブレーキ役

中絶を前提とする出生前診断に否定的な妊婦、
自然のままに産みたいと願う妊婦を支援する役割

生まれてきた全てのこどもを受け入れ、
救命することが使命である小児科医であるからこそ担える役割

出生前コンサルト小児科医の役割

染色体異数性をもって生まれてくるこどもたちの現状
（成育経過、社会での生活、福祉サポートの現実など）の説明

もしもおなかの子が染色体異数性をもって生まれてきたとしても
小児科医として全力で支援すること

染色体異数性をもって生まれてきた仲間の存在
（決して孤独ではないこと）
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出生前コンサルト小児科医

NIPT基幹施設

担当者に対して日本小児科学会として教育および質の担保

NIPT新指針
従来の認定施設
産科婦人科医、小児科専門医が常勤いづれかは臨床遺伝専門
医であり、認定遺伝カウンセラーも常勤

NIPT連携施設 小児科専門医と連携していることが必須

（日本小児科学会倫理委員会遺伝学的検査検討小委員会）

（小児科専門医講習として行っているWebinerを活用）

出生前コンサルト小児科医の役割

NIPT基幹施設

NIPT連携施設妊婦

出生前コンサルト小児科医

常駐して
遺伝カウンセリングに対応

連携して
コンサルトに対応

セカンド
オピニオン外来など

自施設で個別に
コンサルトに対応
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三上ら. Vita 41;1:2024.

22002222//44
医療関係者（産婦人科、小児科、臨床遺伝科、看護師等）、法学･生命倫理の専門家、障害者福祉分野

の専門家（患者団体・支援施設など）が参画

出生前検査に係る検査実施体制

情報提供
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https://prenatal.cfa.go.jp/

https://jams-prenatal.jp/

NIPT臨床研究
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こども家庭庁の見解

見解の抜粋
Ⅰ 考慮すべき倫理的・社会的課題

• 妊婦の自律的な意思決定と、そのための生活かつ十分な情報提供
• 障がいのある者の生きる権利や声明、尊厳を尊重すべきとするノーマライゼーションの理念に反する懸

念
• 優性思想が入り込むことのないよう
• なし崩し的に広がる懸念

Ⅱ 施設の体制 
• 妊婦等へのサポート体制（福祉関係機関やピアサポート等）
• 運営委員会が認証する基幹施設を中心に行われる必要がある

Ⅲ 倫理審査委員会の構成
• 「人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理指針」における倫理審査委員会の成立要件

Ⅳ 臨床研究の対象
• 出生前検査をマススクリーニングとして一律に実施することは厳に否定されるべきである

V 臨床研究の実施に係る透明性の確保等
• 研究計画等に対する意見を日本産科婦人科学会、日本小児科学会、日本人類遺伝学会に求めること
• 研究者は当該意見書を踏まえた必要な対応を行うこと

Ⅵ その他必要な対応 
• 倫理的・社会的課題を主眼においた検討
• 妊娠・出産・育児に関する包括的な支援の一環として、必要な情報提供やカウンセリング等の支援と組

み合わせて、その課題と対応を検討することが重要
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• 科学的合理性の担保のみならず、倫理的・社会的影響を踏まえた配慮が必要
• 子どものいのちや権利を現在の大人の価値観で取捨選択するものとなり得る
• 研究であるからこそ、その目的や結果の曖昧性・不確実性も含めた正しい知識や多視点による途切れのない支

援の提供がなお一層求められる
• 研究を通じて得た検査データが研究参加者である妊婦およびパートナーに開示される場合には、その妊婦の妊

娠継続に関わる判断に影響を及ぼす可能性がある
• 技術的に高い精度で疾患を診断できることが確認されたとしても、ただちに対象を拡大した検査として実用化

することが倫理的・社会的に許容されるわけではない
• 頻度が低い疾患にまで検査対象の範囲を広げることで偽陽性が増え、確認のための羊水穿刺による不要な流

産を却って増やすことにもなりかねない
• 一旦研究や検査の対象とされた疾患は排除すべきもの、あるいはそのような疾患を持つ赤ちゃんを産まないた

めに検査は受けるべきもの、という考え方を社会の中に生みかねない
• 病や障害の有無に関わらず、どのようないのちも等しく尊び、支え合い、共に生きる社会の実現を目指すノーマ

ライゼーションの理念に反する懸念
• 将来的に排除が目的となるような先天性疾患のスクリーニングに繋がることを懸念
• 社会を脅かす優生思想を拒み、どのようないのちも尊重される医療の発展と社会の土壌づくりにこそ、より積

極的に努力することが極めて重要
• NIPT臨床研究の申請については、多角的な視点をもって厳正な姿勢で臨む体制

小児科学会の基本姿勢（抜粋）
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NIPT臨床研究に対する考え方

• 対象者が無制限に広がる恐れのある計画
（すでに胎児に異常が見つかっている場合、夫婦が疾患の保因者である場合）

• 結果開示が中絶に繋がる恐れがあるもの
（特に陽性的中率が低く、却って確定のための羊水検査が増加する恐れ）

非認証施設で行われているような網羅的なNIPTは容認できない

自施設におけるPGT-M

東京女子医科大学はPGT-M実施施設である

これまでに17例の希望カップルを受け入れている
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PGT-M未申請例

疾患を持つこどもを育てる苦労を一番よく理解している立場

保因者であることがわかったカップルに対する次子への対応

男性が筋緊張性ジストロフィー症のカップル

出生前診断とPGT-Mという２つの選択肢を同時に示す場合がほとんど
であり、PGT-Mをあきらめたという例を把握するのは難しい

なぜPGT-Mを希望するのか？
承認を得るのは簡単ではないが、
なぜ出生前診断ではだめなのか？

ジレンマ

遺伝性腫瘍に対するPGT-M

PGT-Mを希望するということは、
その時点でat riskであることがわかっているカップル

女性側が30代で、カップルの一方が遺伝性腫瘍の体質を
持っていることがわかっているケース

• 若年発症のがんで、治療のため卵子凍結保存を行っている
• 上の世代が遺伝性腫瘍の体質を持っていることがわかって

いて、発症前診断を受けた

その遺伝性腫瘍の発症年齢（小児期に発症するかどうか）によって判断が異なる

＞クライエント自身ががんを発症していない状態では
PGT-Mの必要性がどの程度認識されているか疑問
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WWSS１１：：「「出出生生前前検検査査（（NNIIPPTT、、PPGGTT--MMをを中中心心にに））のの運運用用にに向向けけてて今今すすべべききこことと、、考考ええるるべべききこことと」」  
リーダー：三浦清徳先生（長崎大学医学部産婦人科学教室・教授） 

山本俊至先生（東京女子医科大学ゲノム診療科・教授） 
  
【【セセククシショョンン１１】】NNIIPPTTのの臨臨床床研研究究ににおおけけるる課課題題やや対対応応 
非侵襲性出生前遺伝学的検査（以下、NIPT[Non Invasive Prenatal Testing]）は、厚生科学審議会の

「NIPT等の出生前検査に関する専門委員会報告書」に基づいて日本医学会内に設置された「出生前検査
認証制度等運営委員会」による NIPT の認証制度のもとで、令和 4 年 7 月 1 日よりの新たに検査が開始
されました。現在の認証制度では、21 トリソミー、18 トリソミー、13 トリソミーを検査対象としていま
す。「NIPT 等の出生前検査に関する専門委員会報告書」によると、今後、NIPT の新たな検査法の導入
や検査対象疾患の拡大がなされる場合には、臨床研究として実施することと規定されており、令和 6 年 5
月には、同専門委員会から「NIPT の臨床研究における課題と対応（見解）」が発出されました。 
今後、新たな検査法の導入や検査対象疾患の拡大が進められるとするならば、医学的意義のみならず倫

理的・社会的影響についてさらに考慮する必要があることから、実施するための課題の整理が必要とな
ると考えられます。 
上記を踏まえ、今回のアンケートでは NIPT の臨床研究における課題や必要な体制を明らかにするこ

とを目的としています。なお、今後、得られた成果については、学会等で報告させていただく場合がござ
います。本アンケートを回答いただいた時点でアンケートの趣旨および学会等での報告につきまして同
意されたものとさせていただきます。 

 
以下は、人類遺伝学会のHP にて掲載された、見解についてのお知らせです。ご参照ください。 
  https://jshg.jp/news/9202/     
 

 
 
 

基基本本情情報報 

〇〇属属性性、、出出生生前前診診断断のの実実施施状状況況ににつついいてておお伺伺いいししまますす。。  
(1)貴施設に当てはまるものを選択してください。 
１．大学病院 
２．総合病院 
３．クリニック 
４．その他（                  ） 

 
(2)貴施設では出生前診断を行っていますか？ 
１．実施している→（３）へ 
２．実施していない 
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【(2)の設問で１．実施していると回答した場合、以下(3)~(5)についてお答えください】 
(3)貴施設に所属している医師の専門医、認定医等取得状況 
（以下より当てはまるものを全て選択してください） 
□日本産婦人科遺伝診療学会による周産期遺伝認定医 
□超音波専門医 
□周産期(新生児)専門医 
□周産期(母体・胎児)専門医 
□小児科専門医 
□産婦人科専門医 
□臨床遺伝専門医 

 
(4)貴施設は出生前検査認証制度等運営委員会の認証施設かどうか以下より選択してください。 
１．基幹施設 
２．連携施設 
３．認証施設ではない 

 
(5)貴施設の出生前診断の実施状況について 2023 年度の各実施件数を教えてください 
・NIPT(13・18・21トリソミー)   （       ）件 
・絨毛染色体検査          （       ）件 
・羊水染色体検査          （              ) 件 
・羊水単一遺伝子検査               （       ）件 
・その他  （         ） （              ）件 

 

NNIIPPTT のの臨臨床床研研究究にに関関すするる考考ええににつついいてて 

〇〇貴貴施施設設ににおおけけるる NNIIPPTTのの臨臨床床研研究究のの検検討討状状況況をを教教ええててくくだだささいい  
１．すでに検討している 
２．今後検討していく予定 
３．検討していない 

 
〇〇NNIIPPTTのの臨臨床床研研究究ははどどののよよううなな施施設設がが実実施施すすべべききとと考考ええまますすかか？？  
１．NIPT で認証されている基幹施設 
２．NIPT で認証されている連携施設 
３．認証制度に関わらず、遺伝カウンセリング体制の整った施設 
４．その他（            ） 

 
＊上記で選んだ理由について教えてください（自由記載） 

  （                                      ） 

事前アンケート　71



第 22回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 ワークショップ　１

〇〇NNIIPPTTのの臨臨床床研研究究にに対対すするる倫倫理理審審査査委委員員会会ははどどここでで実実施施すすべべききとと考考ええまますすかか  
１．NIPT で認証されている基幹施設 
２．NIPT で認証されている連携施設 
３．学会（日本人類遺伝学会・日本産科婦人科学会・日本小児科学会・日本医学会 等） 
４．その他（            ） 

 
 
〇〇NNIIPPTTのの臨臨床床研研究究のの対対象象ととししてて適適当当とと考考ええるるももののをを全全てて選選択択ししててくくだだささいい。。  
 □高齢妊娠の妊婦 
 □妊娠中に胎児の形態異常を認めた妊婦 
 □染色体異常の児を出産既往のある妊婦 
 □遺伝性疾患の児を出産既往のある妊婦 
 □妊婦・夫が単一遺伝子疾患の保因者であるとわかっている妊婦 
 □妊婦又は夫が均衡型転座であるとわかっている妊婦 
 □妊婦又は夫が微小欠失症候群など染色体異常の診断を受けている妊婦 
 □Ｘ連鎖性疾患の保因者であるとわかっている妊婦 
 □胎児の遺伝性疾患の有無を心配している妊婦 
 □すでに胎児が確定診断を受けている妊婦 
 □その他（                      ） 
  
 ＊上記で選んだ理由について教えてください。（自由記載） 
  （                                         ） 
  
 
〇〇NNIIPPTTのの臨臨床床研研究究ににおおいいてて解解析析すするるももののととししてて適適当当とと考考ええるるももののをを全全てて選選択択ししててくくだだささいい。。  
□全ての常染色体異数性疾患 
□性染色体異数性疾患 
□エクソーム解析で検出可能な微小欠失症候群 
□全ゲノム解析で検出可能な微小欠失・重複 
□単一遺伝子疾患 
□胎児の性別判定 
□どれにも当てはまらない 
□その他（                       ） 
 
＊上記で選んだ理由について教えてください。（自由記載） 
  （                                      ） 
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〇〇臨臨床床研研究究をを実実施施すするる場場合合にに必必要要とと思思わわれれるる研研究究施施設設のの体体制制ににつついいてて、、重重要要とと考考ええらられれるるももののをを以以下下のの  
選選択択肢肢かからら全全てて選選択択ししててくくだだささいい。。  

□妊婦等へ十分な遺伝カウンセリングが可能である。 
□当該疾患（類縁疾患を含む）を対応した経験がある。 
□妊婦等へのサポート体制が整っている。 
□当該疾患について熟知している専門医が連携できる。 
□検査結果についての検討できる。 
□出生児への診療が可能である。 
□データの再現性等の精度管理を行うことができる。 
□当該疾患に対する確定的検査を併せて実施できる。 
□その他（                       ） 
 
 
〇〇貴貴施施設設ががNNIIPPTTのの臨臨床床研研究究をを実実施施すするる場場合合のの課課題題ををどどののよよううににおお考考ええでですすかか？？（自由記載） 
 （                                         ） 
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WWSS１１：：「「出出生生前前検検査査（（NNIIPPTT、、PPGGTT--MMをを中中心心にに））のの運運用用にに向向けけてて今今すすべべききこことと、、考考ええるるべべききこことと」」  
リーダー：三浦清徳先生（長崎大学医学部産婦人科学教室・教授） 

山本俊至先生（東京女子医科大学ゲノム診療科・教授） 
 

【【セセククシショョンン２２】】重重篤篤なな遺遺伝伝性性疾疾患患をを対対象象ととししたた着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査（（PPGGTT--MM））のの未未申申請請例例等等のの転転帰帰
にに関関すするる実実態態調調査査  

PGT-M を希望するクライエントは、日本産科婦人科学会へ申請し症例毎に審査が実施され、審査で承
認された例が PGT-M を実施することが可能となります。しかし、PGT-Mを希望しても、重篤性の点だ
けでなく様々な理由により、申請に至らない例も存在していることが考えられます。これまで PGT-M を
希望したが申請に至らなかった未申請例や申請後に不承認となった症例の実態調査を実施したことはあ
りません。承認された症例の転帰のみでなく、未申請や不承認例の経過を明らかにすることで、現在の審
査体制の全体像を把握することに繋がると考えられます。申請ができない状況や不承認となることがク
ライエントや社会へ及ぼす影響を抽出し、この結果を現在の審査体制へ反映させ、さらに今後の公的プ
ラットフォーム構築の参考としたいと考えます。 
本調査の目的は、PGT-Mを希望したが申請に至らなかった症例の申請しなかった理由とその後の転帰

を調査すること、申請後に不承認もしくは申請を取り下げた例のその後の転帰を把握することです。遺
伝診療部門で遺伝カウンセリングを実施した例だけでなく、遺伝カウンセリングまで至らず相談のみ、
医療従事者間での情報共有のみであった例なども含め、できるだけ多くの情報を提供いただけますと幸
甚です。 

なお、今後、得られた成果については、学会等で報告させていただく場合がございます。本アンケー
トを回答いただいた時点でアンケートの趣旨および学会等での報告につきまして同意されたものととさ
せていただきます。 

 
調査の概要 
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※以降各項目における言葉は以下のように定義させていただきます。 
・「遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ」は、申請を前提とした第 3 者遺伝カウンセリングは含めず、PGT-M を検討す
る目的でのカウンセリングとしてご回答ください。 

・「相相談談」は、遺伝カウンセリングのみならず、遺伝カウンセリング以前の相談や外来での質問対応、主
治医による相談後の情報共有等を想定して回答してください。 

 

現現状状のの確確認認 

 
〇〇PPGGTT--MM をを希希望望すするる方方のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググをを実実施施ししたたここととががあありりまますすかか。。（（未未申申請請例例をを含含むむ。。））  
 １．はい→(1)へ 
 ２．いいえ 
 

(1)施設内で PGT-Mの遺伝カウンセリングを担当している臨床遺伝専門医の専門分野を全て選択して
ください。 

    □産婦人科  
□小児科  
□内科（専門分野：       ） 
□外科（専門分野：       ） 
□その他（           ） 

 
〇〇PPGGTT--MM にに関関すするる直直近近１１年年間間のの相相談談件件数数ははどどののくくららいいでですすかか。。  
 １．１～5件程度 
 ２．5～10 件程度 
３．10～20 件程度 
４．20～30 件程度 
５．30 件以上 

 ６．これまで実施していない 
 
〇〇貴貴施施設設ででのの診診療療体体制制ににおおいいてて PPGGTT--MM のの情情報報提提供供にに対対すするる印印象象にに最最もも近近いいももののをを教教ええててくくだだささいい。。  
 １．積極的に情報提供を行っている 
２．重篤性の定義に該当する場合、情報提供を行うようにしている 

 ３．クライエントからの希望や質問があった場合に、情報提供を行っている 
 ４．情報提供は行っていない 
 ５．その他（                    ） 
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〇〇貴貴施施設設でで PPGGTT--MM をを希希望望すするるククラライイエエンントトがが、、日日本本産産科科婦婦人人科科学学会会のの審審査査へへ申申請請ししなないい//申申請請ででききなないい
理理由由ととししてて考考ええらられれるる要要因因ととししてて多多いいももののをを選選択択ししててくくだだささいい。。（（複複数数回回答答可可））  

 □遠方など地理的な要因により PGT-M 認定施設を受診できないため 
 □費用面の要因により PGT-M 認定施設を受診できないため 
□申請から承認までに時間を要するため 

 □承認されない可能性があるため 
 □海外や無認可施設で PGT-M を実施する方にメリットがあるため（理由：       ） 
 □その他（                 ） 
 
〇〇貴貴施施設設はは PPGGTT--MM 認認定定施施設設でですすかか。。    
１．はい →（1）へ  
２．いいえ→（2）へ  

 
(1)－1これまでに PGT-M の症例申請をしたことがありますか。  

１．はい  
２．いいえ 

     
(1)―2 PGT-Mの相談例の中で、実際に PGT-Mを申請する割合はどのくらいですか。 

   １．10%未満  
２．10％～30％未満  
３．30％～50％未満 
４．50%～80％未満 
５．80％以上 
６．これまで相談例がない 

 
 
（2）PGT-Mの相談例の中で、実際に認定施設へ紹介する割合はどのくらいですか。 
   １．10%未満  

２．10％～30％未満  
３．30％～50％未満 
４．50%～80％未満 
５．80％以上 
６．これまで相談例がない 
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ここれれままででのの PPGGTT--MM未未申申請請例例のの転転帰帰ににつついいてて  

  

 PGT-Mの遺伝カウンセリング実施の有無にかかわらず、他の遺伝カウンセリングや外来等での情報提
供、主治医による説明があったことを貴部門と情報共有している症例など、貴部門において把握してい
る範囲で症例数を回答いただけますと幸いです。 
 2019年 4月 1 日～2024 年 3月 31 日までに該当する症例をご回答ください。 
 

PGT-M 申請なし・不承認・取り下げ例の転帰 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
〇〇各各症症例例数数とと内内訳訳ににつついいてておお伺伺いいししまますす。。  
（（貴貴施施設設でで実実施施ししてていいなないい場場合合、、該該当当症症例例ががなないい場場合合はは 00ととごご記記載載くくだだささいい。。））  

(1)PGT-M の情報提供や遺伝カウンセリングを実施したが、PGT-Mを申請しなかった症例数 
（    ）例 →症例がある場合はア.を答えてください  

(2)PGT-M を申請したが不承認となった症例数 
 （    ）例 
(3)PGT-M の申請が取り下げとなった症例数 
 （    ）例 
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ア．(1)の症例数において、PGT-Mを申請しなかった理由の内訳について教えてください。複数
該当する場合は最も該当するものとしてください。 

・PGT-Mまで実施しなくてよいと患者自身が判断したため （  ）例 
・申請・審査に時間を要するため             （  ）例 
・申請が煩雑であるため                 （  ）例 
・費用が高額であるため                 （  ）例 
・PGT-M認定施設が遠方のため受診できないため     （  ）例 
・医療者が申請しても承認される可能性が低いと判断したため（  ）例 
・患者が申請しても承認される可能性が低いと判断したため （  ）例 
・医療者が出生前遺伝学的検査が良いと判断したため    （  ）例 
・患者が出生前遺伝学的検査が良いと判断したため     （  ）例 
・その他（理由：                  ） （  ）例 

 
 

(4)PGT-M を申請しなかった・申請したが不承認となった・申請を取り下げとなった症例((1)～(3)で   
回答した症例)の転帰について教えてください。 

 
①PGT-Mを実施せずに妊娠した                       （  ）例➡該当する場合ア 
②妊娠出産をあきらめた                （  ）例 
③海外で PGT-M を実施した               （  ）例➡該当する場合イ 
④国内の無認可施設で PGT-M を実施した         （  ）例➡該当する場合イ 
⑤出生前検査のためのセットアップを行って妊娠待ち      （  ）例 
⑥その後の経過が把握できていない                （  ）例 
⑦その他（                             ）  （  ）例 

 
ア．①PGT-M実施せずに妊娠した例の転帰の内訳を教えてください 
・自然流産した                 （   ）例 

    ・出生前診断を実施した                       （   ）例 
    ・出生前診断を実施しなかった                 （   ）例 
    ・出生前診断で罹患児であったため中絶した     （   ）例 
    ・罹患児が出生した                （   ）例 

・非罹患児が出生した               （   ）例 
 
 

イ．③、④海外や無認可施設で PGT-Mを実施した例の転帰の内訳を教えてください 
・妊娠した                   （   ）例 →該当する場合ⅰ 
・妊娠しなかった                  （   ）例 
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i．妊娠した例の転帰 
・自然流産した                 （   ）例 

 ・出生前診断を実施した                       （   ）例 
 ・出生前診断を実施しなかった                 （   ）例 
 ・出生前診断で罹患児であったため中絶した     （   ）例 
 ・罹患児が出生した               （   ）例 
・非罹患児が出生した               （   ）例 
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WWSS１１：：「「出出生生前前検検査査（（NNIIPPTT、、PPGGTT--MMをを中中心心にに））のの運運用用にに向向けけてて今今すすべべききこことと、、考考ええるるべべききこことと」」  
リーダー：三浦清徳先生（長崎大学医学部産婦人科学教室・教授） 

山本俊至先生（東京女子医科大学ゲノム診療科・教授） 
  
【【セセククシショョンン３３】】  PPGGTT--MM のの対対象象疾疾患患ととししてて遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍をを検検討討すするる際際のの課課題題  
現在、PGT-M の適応となる重篤な遺伝性疾患の“重篤”の定義は、「原則、成人に達する以前に日常生

活を強く損なう症状が出現したり、生存が危ぶまれる状況になり、現時点でそれを回避するために有効
な治療法がないか、あるいは高度かつ侵襲度の高い治療を行う必要がある状態」となっています。 

2022年の見解改訂後、拡大前には認められなかった網膜芽細胞腫の承認例も話題となり、遺伝性腫瘍
の PGT-Mの選択肢についても議論が行われるようになってきました。 
しかしながら、現状においては 2023 年度の遺伝性腫瘍の PGT-Mの申請は数件であり、これは、希望

者がなかっただけでなく、これまで検査の適応でなかった疾患の申請において何らかの困難が生じてい
るのではないかとも考えます。また、遺伝性腫瘍は疾患によって表現型や発症年齢は様々であり、PGT-
M の適応となる“重篤”をどのように考えていくかについても検討される必要があると考えます。 
そこで今回、遺伝性腫瘍における PGT-M の現状や課題を明らかにし、PGT-Mの対象疾患として遺伝

性腫瘍を検討する際に今すべきこと、考えるべきことを明らかにすることを目的とします。なお、今後、
得られた成果については、学会等で報告させていただく場合がございます。本アンケートを回答いただ
いた時点でアンケートの趣旨および学会等での報告につきまして同意されたものととさせていただきま
す。 

 

現現状状のの確確認認  

貴貴施施設設ににおおいいてて、、該該当当すするる選選択択肢肢をを選選択択ししててくくだだささいい。。  
〇〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍にに関関すするる遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググをを行行っってていいるる  
→「いいえ」次問「遺伝性腫瘍に関する着床前遺伝学的検査の GC を実施したことがありますか」へ  
→「はい」             
(1)遺伝性腫瘍に関する遺伝カウンセリングの中で、着床前遺伝学的検査の情報提供をしたことがあ
る 

 →「いいえ」次「遺伝性腫瘍に関する着床前遺伝学的検査の GC を実施したことがありますか」へ  
→「はい」 
  ア．クライエントから質問されて説明をしたことがある 

→「はい」 
   a．何の遺伝性腫瘍で行いましたか？（                      ） 

 
2023年度 PGT-M 審査結果承認された遺伝性腫瘍 
網膜芽細胞腫 
Fanconi貧血（Wilms腫瘍） 
ラブドイド腫瘍好発症候群  
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イ．医療者側から着床前遺伝学的検査の説明をしたことがある 
→「はい」 

   a．何の遺伝性腫瘍で行いましたか？（                      ） 
 

〇〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍にに関関すするる着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググをを実実施施ししたたここととががあありりまますすかか？？  
→「いいえ」次問「貴施設の遺伝性腫瘍の着床前遺伝学的検査体制（関連機関との連携含む）について

～」へ 
→「はい」 

  (1)何の遺伝性腫瘍で行いましたか？ 
（                                         ） 

   (2)遺伝カウンセリング後の転帰はどうなりましたか？ 
１.PGT-Mを申請した  

 →ア．結果はどうだったでしょうか？ 
    ①承認された 
    ②承認されなかった 
    →承認されなかった理由を教えてください。 
     （                                   ） 
２.PGT-Mを申請しなかった 

→しなかった理由を教えてください。 
 （                                         ） 

 
〇〇貴貴施施設設のの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍のの着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査体体制制（（関関連連機機関関ととのの連連携携含含むむ））ににつついいてて教教ええててくくだだささいい。。  

１．体制は整っている 
２．体制構築の最中である 
３．これから体制構築の予定である 
４．体制構築について検討中である 
５．体制を構築する予定はない 
６．体制について検討したことがない 

 
〇〇現現在在、、遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍のの患患者者ああるるいいはは家家族族かからら着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査希希望望ががああっったた場場合合のの対対応応ととししてて該該当当すす
るるももののをを選選択択ししててくくだだささいい。。  

１．自施設内で対応可能である 
２．自施設以外の関連機関との連携で対応可能である 
３．対応できる遺伝カウンセリング機関に紹介する 
４．何もしない 
５．その他（                    ） 
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PPGGTT--MM のの対対象象疾疾患患ととししてて遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍をを検検討討すするる際際のの課課題題  

〇〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍にに関関すするる着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査をを承承認認すするるたためめのの根根拠拠ととししてて考考ええらられれるるももののをを全全てて選選択択ししてて
くくだだささいい。。  

 □小児期発症であること 
 □有効な予防法、治療法がないこと 
 □予防法や治療法があっても、それらにより著しいQOLやボディイメージの低下が予測されること 
 □様々な臓器に影響を及ぼすこと 
 □患者/家族のこれまでの経験（辛い体験、訴え） 
□その他（                     ） 

  
〇〇以以下下のの考考ええににつついいてて、、貴貴施施設設のの考考ええにに最最もも近近いいももののをを選選択択ししててくくだだささいい。。  
「「遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍がが着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査のの対対象象ととししてて含含ままれれるるここととにに戸戸惑惑いいをを感感じじるる」」  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
その理由は何ですか？ご自由にお答えください。 
（                                           ） 

  
「「遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍ののGGCC ににおおいいてて、、着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査のの説説明明はは必必要要だだ」」  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
その理由は何ですか？ご自由にお答えください。 
（                                           ） 
 

「「今今後後、、遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍のの着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査ののニニーーズズはは高高くくななるるとと思思うう」」  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
その理由は何ですか？ご自由にお答えください。 
（                                           ） 
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〇〇以以下下のの各各疾疾患患のの適適応応ににつついいてて貴貴施施設設のの考考ええにに最最もも近近いいももののをを選選択択ししててくくだだささいい。。  
「「着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査ををククラライイエエンントトがが希希望望ししてていいるる場場合合にに検検査査対対象象とと考考ええるる」」  
・・HHBBOOCC（（遺遺伝伝性性乳乳ががんん卵卵巣巣ががんん））」」  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
６．わからない 

 その理由は何ですか？ご自由にお答えください。
（                                  ） 
 
 
・・リリンンチチ症症候候群群  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
６．わからない 

 その理由は何ですか？ご自由にお答えください。
（                                  ） 
 
 
・・リリフフララウウメメニニ症症候候群群  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
６．わからない 

 その理由は何ですか？ご自由にお答えください。
（                                  ） 
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・・家家族族性性大大腸腸腺腺腫腫症症  
１．とてもそう思う  
２．そう思う 
３．どちらとも言えない 
４．そう思わない 
５．全くそう思わない 
６．わからない 

 その理由は何ですか？ご自由にお答えください。
（                                  ）  
  
  
〇〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍ののGGCC ににおおいいてて、、「「着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査のの希希望望」」ががああるるククラライイエエンントト以以外外でで、、どどののよよううななクク
ラライイエエンントトにに着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査のの説説明明がが必必要要とと思思いいまますすかか。。何何ででももごご自自由由ににおお答答ええくくだだささいい。。  
 （                                           ）  
  
  
〇〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍ににおおけけるる着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査のの体体制制・・連連携携ににおおいいてて困困難難にに思思ううここととががあありりまますすかか。。  
 １．ある  具体的にどのような困難がありますか。何でもご自由にお答えください。  
（                                           ） 

  例：人員不足、経験不足、関連診療科が消極的、など 
 ２．ない 
  
  
〇〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍のの着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査をを実実施施すするる上上でで、、日日本本産産科科婦婦人人科科学学会会ににどどののよよううなな情情報報公公開開をを望望みみ
まますすかか。。何何ででももごご自自由由ににおお答答ええくくだだささいい。。  
（                                                 ） 

 
 
〇遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍ににおおけけるる着着床床前前遺遺伝伝学学的的検検査査（（PPGGTT--MM））ににつついいてて、、考考ええてておおらられれるるこことと、、感感じじてておおらられれるる
ここととががごござざいいままししたたらら、、何何ででももごご自自由由ににおお書書ききくくだだささいい。。  
（                                          ） 
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