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周産期委員会報告 

非侵襲性出生前遺伝学的検査（Non-Invasive Prenatal genetic Testing: NIPT）の実施時の留意点 

 

出生前検査には倫理・社会的な課題もあり、その実施にはさまざまな意見がある。特に母体血を用いる非侵

襲性出生前遺伝学的検査（Non-Invasive Prenatal genetic Testing: NIPT）にはその非侵襲性と疾患の検出精度

の高さからスクリーニング検査としてより慎重な対応が求められる。そこで、本邦では 2013 年から NIPT が臨床

研究として開始され、適切な遺伝カウンセリングが提供できる施設に限定して検査が行われてきた。この NIPT

で技術的に検出可能な対象は当初は 21 トリソミーだけであったが、18 トリソミーと 13 トリソミーを加えた 3 種類

の染色体トリソミーとなり、次第に性染色体異数性、特定の染色体微細欠失症候群、全染色体ゲノム領域の微

細変化や一部の単一遺伝子疾患へと拡がってきている。また、当初は染色体トリソミーのハイリスク妊婦が対象

であったが、その後に一般の妊婦や双胎妊娠などにも拡大している。 

このような中で、本邦の今後の出生前検査の在り方について厚生労働省は厚生科学審議会科学技術部会内

に「NIPT 等の出生前検査に関する専門委員会」を設置して議論を行い、2021 年 5 月にその結果を報告書にま

とめた(1)。この報告書では、出生前検査の目的を「出生前検査は、胎児の状況を正確に把握し、将来の予測を

たて、妊婦及びそのパートナーの家族形成の在り方等に係わる意思決定の支援を目的とする」と明記した。そ

のうえで、「妊婦等が、出生前検査がどのようなものであるかについて正しく理解した上で、これを受検するかど

うか、受検するとした場合にどの検査を選択するのが適当かについて熟慮の上、判断ができるよう妊娠・出産・

育児に関する包括的な支援の一環として、妊婦等に対し、出生前検査に関する情報提供を行うべきである」との

新たな方向性を示した(1)。 

この専門委員会報告書をもとに 2021 年 11 月に日本医学会に出生前検査認証制度等運営委員会が設置さ

れ、2022 年 2 月には「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」が発出され(2)、これをもとに本邦の NIPT を中心にした出生前検査の実施体制が整備されていくことになっ

た。 

本留意点は上記の専門委員会報告書と運営委員会の指針のもとで、今後、実際に出生前検査、特に、NIPT

を行う際に留意すべき事項を整理したものであり、日本産科婦人科学会周産期委員会内の「周産期における遺

伝に関する小委員会」で原案を作成し、周産期委員会、臨床倫理監理委員会における審議を経て、理事会の承

認の下で公表する。 

 

検査の実施施設  

推奨 

１． NIPT は出生前検査認証制度等運営委員会の認証を受けた施設で実施する。 

２． NIPT 実施施設は、「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」を遵守する。 

 

解説 

出生前遺伝学的検査を行う際には、日本産科婦人科学会の「出生前に行われる遺伝学的検査および診断に

関する見解」(3)、日本医学会出生前検査認証制度等運営委員会の「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」(2)を遵守する。 
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検査実施施設では出生前検査についての遺伝カウンセリングを希望する妊婦や児の染色体疾患などに不安

を持つ妊婦に対して専門外来を設置して遺伝カウンセリングを提供する。遺伝カウンセリングでは出生前検査に

ついて十分に理解して、自らの意思で判断して行動できるように支援やケアを実施する必要がある。また、妊婦

が中立的な立場から、または、小児科医の立場からの情報提供を希望する場合には出生前コンサルト小児科

医に紹介する必要があり、出生前コンサルト小児科医との連携体制を構築する。さらに、必要に応じて各地域行

政の母子保健担当者とも連携してサポートできるような体制の構築も求められている。 

 

検査対象（適応） 

推奨 

１． 3種の染色体トリソミーを対象とするNIPTを検討する妊婦に対しては、適切な遺伝カウンセリングを通じて、

出生前検査に関する十分な情報提供を行う。十分な理解を得た上で、検査の希望があれば NIPT が選択

肢として提示される。 

２． 3種の染色体トリソミー以外を対象とする検査については分析的妥当性や臨床的妥当性が十分に確立され

ていないため、その医学的意義を評価する必要がある。同時に倫理的・社会的影響等についても考慮して

慎重に対応する必要があり、まずは臨床研究としての実施が推奨される。 

 

解説 

１． 3 種の染色体トリソミーを対象疾患とする NIPT が提示される場合 

NIPT を含む非確定的検査は、本来対象を限定せずに実施して高リスク妊婦を抽出する検査である。しかし、

NIPT が国内に導入された 2013 年当時は、NIPT の有用性は 3 種の染色体トリソミーについての高リスク妊婦に

限定したエビデンスしか存在しなかった(4-6)。そのため、本邦においても諸外国と同様にこの考え方に基づき、

2013 年に日本産科婦人科学会によって公表された「母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査に関する指針」

(7)よって、日本産科婦人科学会の「出生前に行われる遺伝学的検査および診断に関する見解」(3)の中にある

「侵襲的な検査や新たな分子遺伝学的技術を用いた検査の実施要件」に準じ、検査対象は 3 種の染色体トリソ

ミーについての高リスク妊婦※に設定された。しかし、その後の諸外国における知見の蓄積によって現在では

中・低リスク群を含めた一般集団に対してもその有用性が確認されている(8-10)。このことを受け、米国産科婦

人科学会/母体胎児学会（ACOG/SMFM）は、2020 年に公表した Practice Bulletin において 3 種の染色体トリソ

ミーを対象とした NIPT を母体年齢や背景リスクにかかわらず全ての妊婦に対して妊娠初期に提案することを推

奨した(11)。わが国においても「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」(2)において、これまでも対象であった高リスク妊婦※に加えて、対象疾患の発生頻度についての十

分な情報提供を含む適切な遺伝カウンセリングを実施して十分に理解を得た上で、児の染色体トリソミーに対す

る不安が解消されず検査を希望する妊婦に対しても、NIPT が選択肢として提示されることとなった。 

 

※NIPT が受検の選択肢となる高リスク妊婦 

１．高年齢の妊婦 

２．母体血清マーカー検査で、胎児が染色体数的異常を有する可能性が示唆された妊婦 

３．染色体数的異常を有する児を妊娠した既往のある妊婦 

４．両親のいずれかが均衡型ロバートソン転座を有していて、胎児が 13 トリソミーまたは 21 トリソミーとなる可
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能性が示唆される妊婦 

５．胎児超音波検査で、胎児が染色体数的異常を有する可能性が示唆された妊婦 

 

2. トリソミー以外を対象とした NIPT の臨床研究に対する考え方 

諸外国において NIPT の検査対象は拡大している。米国では 2015 年に 7Mb 以上のゲノム領域の量的変化

を 95％以上の感度で検出するという Whole-genome NIPT が臨床応用された(12)。また、オランダでは 2017 年

から国のプログラムとして 1st ラインの検査に Whole-genome NIPT を位置付けて検査が行われている(13)。ま

た、NIPT の対象は微細欠失・重複だけではなく単一遺伝子にも向けられている。NIPT の黎明期には、母体血

中に存在しない遺伝子のバリアントを PCR ベースで検出することによる単一遺伝子疾患を対象とした研究が主

流であったが、現在では次世代シークエンサーを使用することで対象遺伝子座における一塩基多型（SNP）など

の利用で両アレルを区別して X 連鎖あるいは常染色体潜性（劣性）遺伝性疾患を検出することも可能となった

(14)。既に諸外国においては複数の遺伝子について臨床検査としての解析サービスが始まっている(15-17)。こ

のようにわが国で一般診療として実施されている 3 種の染色体トリソミー以外の特定の微細欠失・重複や

Whole-genome 上での微細欠失・重複、および単一遺伝子疾患を対象とした検査など、検査対象は確実に広が

っている。 

しかし、これらの疾患をもつ児の出生頻度は 3 種の染色体トリソミーに比べて格段に低いことから実際の検査

における陽性的中率は 3 種の染色体トリソミーに比較して相当低いことを考慮する必要がある。ACOG や

SMFM は微細欠失・重複や単一遺伝子疾患を対象とする NIPT については、その精度について十分なデータに

よって検証されていないことからスクリーニングとしての実施は推奨しないとしている(11, 18)。また、検出される

疾患は多様であり、表現型の推定が困難なことも多く、十分な情報に基づく自律的な意思決定は容易ではな

い。さらに、出生頻度が低い疾患であっても偽陽性は一定頻度で出現し、多くの疾患を対象とすることで検査全

体での陽性率は上昇することになる。本検査の目的の一つは不必要な侵襲的検査を削減することにあるが、対

象疾患を増やすことで偽陽性が増加し、結果的に侵襲的検査が増加することにもなりかねない。また、これら検

査を実施する場合においては、異常所見が見つかった場合に確定検査する方法が確保されている必要があり、

特に、単一遺伝子疾患において留意する必要がある。 

一方、性染色体疾患や性別のように検査精度の問題よりもむしろ検査対象とすべきかどうかについて倫理的

に問われる場合もある。また、オランダやベルギーにおいては Whole-genome NIPT を実施しているが、性染色

体の検査結果は開示されていない。 

わが国では、厚生科学審議会が発出した「NIPT 等の出生前検査に関する専門委員会報告書」に、「NIPT

は、13 トリソミー、18 トリソミー、21 トリソミーの 3 種類以外の疾患については、分析的妥当性や臨床的妥当性

が現時点では十分に確立されていない。新たな検査法や検査対象疾患の拡大については、まずは臨床研究な

どの形で評価し、医学的意義のみならず倫理的・社会的影響等についても考慮して検討を行い、臨床応用にあ

たっては慎重な対応が必要である」と記載されており(1)、この報告書に基づいた対応が求められ、臨床応用を

前に研究データの蓄積や社会的な議論が必要である。 

上述のような問題点が指摘されているにも関わらず、わが国では、認証を受けていない施設において多種類

の疾患を対象とする NIPT が実施されている現状があり、また、適切な遺伝カウンセリングが行われていない中

で検査が行われているとすると極めて不適切である。国内においても上記のような問題点について科学的に検

証したうえで個々の課題を解決していく必要性がある。 
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産科医療機関における初期対応  

推奨 

1. 妊婦健診において妊婦から出生前検査や不安な気持ちについて相談された場合、遺伝カウンセリングマイ

ンドをもって非指示的に初期対応する。 

2. NIPT を希望する場合やより専門的に相談が必要な場合、専門対応としての遺伝カウンセリングを実施する。

自施設で対応できない場合には対応可能な施設に紹介する。 

 

解説 

通常の妊婦健診において、妊婦から出生前検査についての相談があった場合や不安な気持ちについて相談

された場合、遺伝カウンセリングマインド※をもって初期対応することが求められる。この初期対応においては妊

婦に指示的な意見を述べることを慎み、妊婦の不安について傾聴と共感の姿勢で対応することが良いとされて

おり、多くの妊婦においてこの対応を通して不安の多くが解消されると考えられる。しかし、初期対応における出

生前検査に関する医師の言葉がその後の妊婦の判断に大きく影響することが多いことも知られており、非指示

的で適切な言葉の選択が求められる。 

初期対応において NIPT を希望する場合やより専門的に相談が必要な場合には、専門対応として遺伝カウン

セリングにつなぐ必要がある。自施設で対応できないときは、地域の遺伝カウンセリングや出生前検査に対応す

る医療機関（NIPT の認証医療機関を含む）につなぐ必要がある。前項に記載されているような出生前検査の受

検が選択肢となるような状況の妊婦にとっても必ずしも受検が必要なわけではない一方、その状況にない妊婦

であっても NIPT の受検を検討する場合もあり、妊婦の不安について傾聴する中で妊婦の希望を確認して、必

要に応じて遺伝カウンセリングにつなぐことが重要である。 

※妊婦の不安をくみ取りながらしっかりと受け止め、非指示的な態度で妊婦の自律的な決定プロセスに寄り添う

姿勢 

 

NIPT についての情報提供 （専門対応） 

推奨 

1. 検査前遺伝カウンセリングにおいて出生前検査の方法や検査により分かること、分からないことについて

の情報提供が必要であり、受検者が理解すべき情報には以下の内容が含まれる。 

a. 遺伝子や染色体の変化に基づく疾患は、例外的なものではなく、人の多様性として理解され、尊重さ

れる必要のあること 

b. 生まれてくる子どもは誰でも先天性疾患などによる障がいをもつ可能性があり、それは個性の一側面

であり、本人が幸か不幸かということの間にはほとんど関連のないこと 

c. 検査の対象となる染色体疾患（13 番、18 番、21 番の染色体の数的異常）に関する最新の情報（自然

史を含む） 

d. 検査の特徴、すなわち検査対象疾患が染色体疾患の中で上記の 3 種の染色体トリソミーのみに限ら

れることや、確定のためには羊水検査などの確定的検査（侵襲的検査）が必要なこと 

e. 検査の結果の解釈についての説明、すなわち陽性、陰性、判定保留のそれぞれの意味 

f. 母体血での検査であるが、出生前検査であり、検査の内容を十分に理解するとともに、特に望まない
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結果であった際のことを事前に十分に考えたうえで受検する必要があること 

g. 検査を受けても受けなくても妊婦とそのパートナーの選択は最大限尊重され、医療者や自治体の担

当者による継続的な支援が行われること 

2. 検査後の情報提供においては以下に留意する。 

a. 陰性、陽性、判定保留などの結果について伝え、その結果の解釈をわかりやすく説明すること 

b. 陰性の結果は、100％正しいわけではなく偽陰性が存在すること、および、対象となる疾患以外の先

天性疾患を持つ児の生まれる可能性が否定できないこと 

c. 判定保留の結果の場合、その要因を考慮してその後の対応を考える必要のあること 

d. 陽性の結果は、確定的なものでなく、偽陽性が存在するために確定的検査によって確認する必要の

あること 

e. 検査の結果を受けてその後にどの様な選択肢をとった場合においても妊婦とそのパートナーの選択

は最大限尊重され、医療者や自治体の担当者による継続的な支援が行われること 
解説 

１． NIPT で検出される情報 

現在、母体血漿中 cell-free DNA(cfDNA)を用いて胎児染色体異常の検査法は主に 3 つの方法があり、最も

頻用されているのが Shotgun-massively parallel sequencing（s-MPS）法である。 

s-MPS 法は、母体血中の cfDNA 断片（胎児由来の cfDNA と母体由来の cfDNA の両方）を MPS 法で網羅

的に解析する方法である。次世代シークエンサーの遺伝子解析技術を用い、母体血漿中から多数の DNA 断片

の塩基配列を読み込み、その結果をヒトゲノム情報と照合することで、１断片ずつその由来となる染色体を決め

て、その断片数を染色体毎にカウントしていく。その DNA 断片は個別にそれが母由来か胎児由来かの区別は

できないが、21 トリソミーの場合、21 番染色体由来の DNA 断片量の胎児由来成分は、理論的に胎児が正常核

型の場合に比較して 1.5 倍に増加する。実際に母体血を分析した場合、母体血漿中の 21 番染色体由来の DNA 

断片の割合は、胎児が正常核型の場合には 1.3％であるところ、胎児が 21 トリソミーの場合には 1.42％に増加

することになる。このわずかな違いを利用して胎児のトリソミーを検出する(19)。18 トリソミーや 13 トリソミーも同

じ原理で検出される。 

target-MPS 法は、21 番、18 番、13 番染色体等の特定の領域を選択的に増幅し、その領域の DNA 断片の

相対比率を、正常核型の胎児の場合と比較することによって胎児がその染色体を 3 本有するか 2 本有するかを

検出する方法である(20)。  

3 つ目の方法は、 Single-Nucleotide Polymorphism (SNP)を用いて検出する方法である。まず、母体血漿中

cfDNA をもとに 21 番、18 番、13 番、X、Y 染色体を中心とする多くの SNP 配列を含む領域を Multiplex-PCR で

増幅させた後、次世代シークエンサーで解析し、各 SNP の量的な変化をもとに児の染色体疾患を検出する

(20)。それぞれの SNP を含む PCR 産物は、胎児がモノソミー、ダイソミー、もしくはトリソミーであるという仮説に

基づき評価される。染色体上のどの位置に存在する SNP であるかということと、染色体の組み換えのある可能

性を考慮した後に、正常核型、異数体（13 番、18 番、21 番染色体の異数性）、三倍体、または片親ダイソミーの

可能性について、ベイズの定理に基づいた最大尤度比として算出する。SNP 法は判定保留例が多いことが欠

点であったが、解析する SNP の分析数を減らす改良を加えることで改善されてきた。すなわち、Uninformative

な SNP を排除する事で、感度や特異度が上昇すると共に、判定不能を減少させ、現在ではより精度が高くなっ

ている(21)。 
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これらの方法を用いた、21 トリソミー、18 トリソミー、13 トリソミーの検査精度に関して、systematic review と

meta-analysis の結果が報告されている(10)。21 トリソミーは 41 報告、18 トリソミーは 37 報告、13 トリソミーは 30

報告を分析した結果、感度は、21 トリソミーでは 99.3%(95%CI 98.9% - 99.6%)、18 トリソミーは 97.4% (95.8% - 98.4%)、

13 トリソミーは 97.4% (86.1% - 99.6%)であり、特異度はいずれも 99.9%(99.9% - 100%)であった。しかしながら、検査

精度が高いといっても NIPT 陽性例には偽陽性があるので、確定診断に用いてはならない。日本でのデータも報

告されており、参考となる(22-24)。検査会社は、これらの方法に改良を加えた方法で解析を行っている。通常 1

つの検査方法しか実行しないため、担当医師はこれらのどの方法を用いて検査が行われているのか確認する

必要がある。 

双胎妊娠の際もこの 3 種の染色体トリソミーに対する NIPT が使用できる。日本でも小規模な臨床研究の結

果が報告されている(25)。三胎以上の NIPT に関してはデータが乏しく、国際的な学会の position statement に

おいても推奨はされていない(26)。 

 

２． 検査前の情報提供 
検査前には、推奨に記載の内容について妊婦に理解をえるように情報提供する必要がある。NIPT は妊婦の

希望に基づいて行う検査であり、検査の目的、方法、対象となる疾患の情報を伝えることはもちろんのこと、検

査の精度（感度、特異度、偽陰性、偽陽性、陽性的中率、陰性的中率、患者がもつ固有の対象染色体疾患を持

つ可能性など）、検査の限界、偶発的所見が見つかる可能性について説明する。さらに、もし陽性の結果が出た

場合の対応についても予め考えておくことが重要である。NIPT の検査前に確定的検査である絨毛検査や羊水

検査についても、その方法やどういった事がわかるのか、検査による流産率などを説明する。特に、NIPTを受け

るかどうかの判断をする場合には、検査の感度と陽性的中率の違いについて説明する。NIPT で陽性となっても、

胎児が実際に当該染色体疾患である可能性は、感度とは異なり 99%以上ではないことも説明する必要がある。

その他に、NIPT の検査結果に影響を与える要因として、胎盤限局性モザイク（confined placental mosaicism: 

CPM）、胎児モザイク、Vanishing twin、母体の染色体疾患や腫瘍性疾患、薬剤投与（ヘパリン投与など）、自己

免疫疾患などの母体合併症、母体の高度肥満などがあり、これらの可能性についても配慮が必要である。 

胎児超音波検査において一つ以上の形態異常のある場合には、ACOG では非確定的検査ではなく、羊水細

胞をもちいたマイクロアレイ検査を推奨している(27)。NIPT において胎児形態異常がある場合には陽性率が高

いことが知られており、そのことも情報共有する必要がある。 

双胎妊娠においても検査が可能であり、ACOG においてもレベル B ながら有用性を評価している(11)。レベル

A で推奨されていない要因として、双胎妊娠での 18 トリソミーや 13 トリソミーの検査報告が限定的であることが

ある。また、検査において判定保留となる確率が若干上昇するとともに、単胎妊娠に比べて検査の感度、特異

度がわずかに低下する(28)。また、2 絨毛膜 2 羊膜性双胎で検査結果が陽性の場合、どちらの児が染色体疾患

であるか、NIPT だけでは判別し得ないこと（両児ともに染色体疾患の可能性、一方の児のみ染色体疾患の可能

性）、また、検査の結果から 1 児が染色体疾患であることが判明した場合に、その児のみを選択的に妊娠中断

することの困難さについても検査前に説明が必要である。双胎妊娠で検査結果が陽性の場合、2 絨毛膜性 2 羊

膜性（DD）双胎では 2 卵性双胎のことが多く、確認検査では 2 児双方の羊水検査が推奨される一方、1 絨毛膜

性 2 羊膜性（MD）双胎の場合には、1 児のみの検査が選択されることもある。しかし、MD 双胎でも 5-10％は遺

伝学的に 2 卵性であるとの報告もあり(29, 30)、確認のための確定的検査の実施にあたっては、その点の再検

討も必要である。 
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NIPT 受検前後での心理的なケアを含めた丁寧な遺伝カウンセリングが妊婦の自律的な意思決定にとって重

要である。このステップを欠くことは、その後の妊娠生活、中絶後の心理的な負担、および検査を行ったこと自体

に対しての否定的な感情にもつながる可能性が報告されている(31, 32)。 

 

３．検査後の情報提供 

NIPT で陰性や胎児染色体疾患の可能性は高くないという結果が得られた場合、当該染色体疾患の可能性

は非常に低いことを意味する（陰性的中率は 99.9%以上）。しかし、この検査で得られた結果は当該染色体疾患

でない可能性が高いことを示しているにすぎず、わずかながら偽陰性の可能性があり、さらに、他の原因による

先天性疾患の可能性を評価するものではないことを伝える必要がある。 

NIPT で判定保留（0.3-3％程度）となった場合、再検査を考慮するが、その原因によっては再検査を行っても

再度、判定保留となる場合がある。判定保留となる最も多い原因は、胎児分画（胎児/胎盤由来）の cfDNA の割

合（胎児ゲノム率：Fetal Fraction）が低い場合である。 胎児分画の cfDNA は、妊娠 5 週以降から検出されるよ

うになり、ほとんどの場合に妊娠 9 週までに母体血で同定できる(33)。胎児ゲノム率は、妊娠 10 週から 20 週こ

ろには緩やかに（週に 0.1 パーセント）増加し、その後、分娩の時期まで急速に（週に 1 パーセント）増加する

(34)。胎児ゲノム率が低い原因としては、検査週数が適切でない場合、適切でないサンプル収集、母体の肥満、

胎児に染色体疾患がある場合などがある。他にもヘパリンの投与中に採血を行った場合には DNA 断片化の影

響で判定保留となる場合がある(35)。また、母体腫瘍性疾患によって複数の染色体異数性が同定されることで

判定保留となることもある。判定保留の結果が出た場合には、その原因に応じてその後の対応を判断する必要

がある。 

NIPT が陽性の場合、それぞれの染色体疾患に対する陽性的中率は 100％でないので、その結果を確認す

るためには確定的検査（侵襲的検査）が必要であり、双胎妊娠でも同様である。ただし、妊娠継続を決めている

場合、確定的検査を行わない選択肢もある。 

偽陽性が発生する理由として CPM がある。CPM は妊娠初期の絨毛検査では 1−2％存在する可能性があ

る(36)。したがって、ＮＩＰＴ後の確定的検査においては胎児の染色体を反映する羊水検査が第一選択になるが、

妊娠週数によっては絨毛検査が選択されることもある。確定的検査を行う場合には、検査において判明すること

や合併症などについて改めて情報提供する必要がある。この他に偽陽性が発生する理由として、vanishing 

twin、母体の微細欠失・重複を含む染色体疾患やモザイクの場合等がある(37)。 

このように、NIPT の結果と羊水検査などや出生後の確定的検査の結果が一致しないことで偽陽性または偽

陰性と判定されることがある。本来、胎児と胎盤は単一の受精卵に由来するため、遺伝的に同一であるが、ＣＰ

Ｍなどで起こる胎盤と胎児の違いは、時に NIPT の結果と実際の胎児の核型との不一致の主な原因となる。

NIPT の結果は検査分析的には正しい（例、胎盤の遺伝型を正しく評価している）が、臨床的には正しくない（例、

検出された結果が必ずしも胎児の情報と一致していない）ことがあると認識することが重要である。この臨床的

感度/特異性は、分析的感度/特異性よりも重要であり、実際に臨床成績として報告されているものは「臨床的

感度/特異度」である(38)。このように NIPT は、その検査結果が陽性もしくは陰性であっても確定的な診断には

ならないことは丁寧に説明し、理解を得る必要がある。 

  さらに NIPT の結果、目的とした染色体異常以外の染色体異常や母体の腫瘍性疾患など、本来の検査目的

ではない偶発的所見あるいは二次的所見が発見されることがある。これらは当初の検査目的ではなく、医療者
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にとっても予期しない結果といえる。これらの結果をどう伝えるかは今後の検討課題であるが、検査前にこれら

の可能性について説明すべき事項でもある。 
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