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NIPT

• 網羅的な検査

染色体疾患（トリソミー，欠失症候群）から単一遺伝子疾患まで

• 非確定的な検査

PPVの低下；陽性の場合，確定的な確認検査が必須

• just blood test

簡便さによる検査の一般化と普及

• 出生前診断

遺伝カウンセリングパラダイムの検査
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遺伝学的検査の２つのパラダイム

• 診断治療パラダイム（Medical care）: 
診断，治療法の選択，自然歴に応じた健康管理のため．
直接的に当事者に利益がある

• 遺伝カウンセリングパラダイム

（Personal decision making）: 
最大限，クライエントの自主性が重んじられる

出生前診断，保因者診断，発症前診断など

(Pagon RA, Gene Tests: Educational Materials: About Genetic Service)
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出生前診断について，その実装については，各国ごとに議論
されるべきもの

↓

海外の状況を，参考には出来る

NIPTに関する状況：海外の状況
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• Recommend: STRONG 
RECOMMENDATION BASED ON HIGH 
CERTAINTY OF EVIDENCE 

• TRISOMIES 21, 18, 13 

• SCA（X, XXX, XXY, and XYY）

• Suggest: CONDITIONAL 
RECOMMENDATION, BASED ON 
MODERATE CERTAINTY OF THE 
EVIDENCE 

• 22q11.2DS

Pretest and Post-test counseling
providing up-to-date, balanced, and accurate information and personalized, 
patient-centered counseling. 

Genetics in Medicine (2023) 25, 100336 

ACMGのガイドライン（2023）
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Genetics in Medicine (2023) 25, 100336 

NIPT：患者の視点

Vanstoneらによるシステマティックレビューより
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NIPTのインパクト：導入時の混乱

NIPT報道による混乱

報道：過熱、センセーショナル、
誤解を招く内容

社会反応：問い合わせ電話の殺到、
患者団体からの抗議

NIPTが社会問題となる

平成24年8月29日 読売新聞

NIPTコンソーシアムの資料より引用 7



日本ダウン症協会（2012.8.29.)
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NIPTの臨床研究のELSI，課題

• 研究と医療との枠組み

• 研究解析結果の開示：解析の分析的妥当性と，開示の医療体制

• 対象者

• 利益相反（COI）

• 「特定の疾患の名指し」による社会的インパクト
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出生前診断における“疾患名”のインパクト

「特定の疾患の名指し」による社会的インパクト

これまでメディアでは，特定の疾患を挙げることはなかった

出生前診断の文脈で疾患名が上がること，

• 出生前診断の対象となる疾患であることが明確化されることによる

“スティグマ”

• 重篤な疾患や中絶の対象となる誤解，最終的にその疾患のあるひとや家族への

ネガティブな理解・態度へ進む可能性

→倫理的・社会的に大きな課題
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NIPTに対しての家族の想い
Down症候群のあるひとの家族へのNIPTに関する調査研究
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Down症候群のあるひとの
家族へのNIPTに対する
考え，想い，態度に関する
調査研究
↓
mixed parental attitudes
towards NIPT, valuing parental 
autonomy yet reporting 
concerns regarding 
the implications of increasing 
terminations following 
a positive NIPT result. 
（Valentin et al., 2019より）
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NIPTの臨床研究について

• 出生前診断であるNIPTの臨床研究については，これまでの我が国での経緯を

踏まえて，また，倫理的社会的側面を有する技術であることから，透明性を

もって実施される必要があるのではないか

• 関係するステークホルダーのみならず，社会一般が納得するテーマの研究で

ある必要があるのではないか

• そのために，慎重にELSIについて検討された研究内容である必要であろう

12



NIPTの臨床研究について

• 前認定制度においては，日本医学会及びNIPTコンソーシアムが臨床研究とし

て実施されたNIPTについての情報を社会へ発信をしてきたことが，一定の社

会的認知と理解につながったのではないか

• これらの我が国の経緯を考慮する場合，

• 臨床研究の審査については各機関の倫理審査委員会で行うことが前提であるも

のの，その計画内容と実施状況は，学会等※で確認を行うとともに国の専門委

員会等も把握する必要があると考える

※日本医学会の出生前検査認証制度等運営委員会等

• 学会等の確認において何らかの課題が指摘された場合は，フィードバック可能

なシステムを構築することが重要ではないか
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