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【研修講師】
厚生労働省 子ども家庭局 母子保健課

② NIPT等出生前検査の基礎知識

【染色体異常と出生前検査】

○出生児の3.0～5.0％は、先天性疾患をもって生まれる。先天性疾患の中で
染色体疾患によるものは25％程度である。
○初期流産とならなくても染色体異常が原因で子宮内で亡くなる場合もある。
予後は疾患により異なる。

○母体年齢が高くなるにつれ、ダウン症候群や18トリソミーの出生頻度が高くなる。

○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。

【NIPT※の現状】

※無侵襲性出生前遺伝学的検査：母体血液中の胎児由来のDNAを用いて

ダウン症等の胎児染色体数の異常の診断に結びつける検査

○NIPTについては、日本産科婦人科学会が策定した指針を受け、関係学会の
連携の下、認定制度に基づき実施されてきた。
○他方、ここ数年、認定施設以外の医療機関での検査が増加し、妊婦の不安や悩みに
寄り添う適切なカウンセリングが行われていない等の問題が指摘されている。
○このため、厚生労働省において出生前検査の適切な在り方等が議論され、

「NIPT等の出生前検査に関する専門委員会報告書（令和３年５月」（報告書）

がとりまとめられた。

○報告書では、適切な実施体制の担保のために認証制度が必要、妊婦及びその

パートナーへ誘導とならない形で出生前検査に関する情報提供を行う等とされている。

【新認証制度について】

○報告書に従い、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、

「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」（指針）を公表し、NIPTに関する認証制度が開始している。

研修のポイント

図表： 出生前検査の種類

図表： 指針の概要

厚生労働省科学研究費補助金「出生前診断の提供等に係る体制の構築
に関する研究」NIPT説明書より



【研修講師】
北九州市 子ども家庭局子育て支援部 子育て支援課 堀 優子 氏

③ 出生前検査における自治体での支援

【市町村の母子保健窓口等における出生前検査に関する情報提供】

〇母子健康手帳交付等の機会に、全員が受けることが望ましい妊婦健康診査の説明に合わせて情報提供することが望ましい。

〇妊婦健康診査も出生前検査につながることもあることを認識し、重く接する必要がある。

○提供する情報の種類は以下の３つ。出生前検査の受検を勧奨するものではなく、
妊婦等が出生前検査について不安を抱えることがないように、産婦人科医療機関
もしくは認証医療機関等と連携して支援することに留意して実施。

• 出生前検査を考える前に必要となる正しい情報

• 正しい出生前検査の情報に行きつくための情報

• 必要に応じて、認証医療機関等につながるための情報

○情報提供のツールとしてチラシがある。また、チラシと対を成すものとして、必要に応じ、
出生前検査認証制度等運営委員会作成・推奨するホームページ等を
活用する。

〇情報提供を望まない妊婦等に配慮をする必要がある。

【妊娠・出産・育児に係る様々な選択の尊重と支援体制の充実に向けて】

○自治体においては、中⽴的な⽴場から対応し妊婦等が熟慮の上に

出生前検査の受検や受検後に選択したことを尊重する。

〇支援体制の充実に向けて、①障害福祉部署、児童発達支援センター、

当事者支援団体、支援団体等との関係づくり、②産婦人科・小児科等の医療機関、

福祉関係機関、児童発達支援センター、ピアサポート団体、地域団体等と出生前

検査等に関する状況（課題）を共有、③流産・子宮内胎児死亡や早期新生児

死亡が予測される場合や妊娠の中断が選択される場合の支援、が求められる。

研修のポイント

図表：支援連携体制の充実に向けて

図表：妊婦健康診査との関係



【研修講師】
関西大学 人間健康学部・人間健康研究科 植田 紀美子 氏

④ NIPTの対象となるトリソミーについて

【NIPTの対象となるトリソミーに対する理解】：NIPTの対象となるトリソミー（13トリソミー、18トリソミー、21トリソミー）に関して、症状のみならず、暮らしぶりや成長過

程、家族とのかかわや育児等について具体的な情報は、医療専門職（保健師、助産師、看護師等）として認識しておくべき情報である。

〇13トリソミー(パトウ症候群)のある子どもの特徴：①一般的に5,000人～10,000人に1人の割合で出生するといわれている。②妊婦健診で行われる超音波検

査によって心疾患、中枢神経・消化器系疾患などの病気、身体の形態変化などでみつかることがある。③複数の病気を持って生まれてくることがあり、呼吸や哺乳の

サポートなど、生後早期に医学的な管理が必要になることがある。④心疾患や呼吸不全などの病気のため、生後早期に亡くなることがある。一方、積極的な医療介

入により生命や生活の見通しが改善すると報告されてきており、一部で長く生存して成人を迎える方もいる。一人で歩いたり、言葉を話せるようになることは稀であるが、

ゆっくりと成長・発達する。⑤小児慢性特定疾病に認定されており、医療、福祉、当事者のコミュニティなどのサポート体制がある。

〇18トリソミー(エドワーズ症候群)のある子どもの特徴：①一般的に4,000～10,000人に1人の割合で出生するといわれている。②妊婦健診で行われる超音波

検査で赤ちゃんの発育不全や心疾患、消化器系疾患、四肢の形態変化などを認めることからみつかることがある。③複数の病気を持って生まれてくることがあり、呼吸

や哺乳のサポートなど、生後早期に医学的な管理が必要になることがある。④心疾患や呼吸不全などの病気のため、生後早期に亡くなることがある。一方、積極的な

医療介入により生命や生活の見通しが改善すると報告されており、一部で長く生存して成人を迎える方もいる。⑤運動面・知能面での遅れを示すが、医学的な管理

を継続しながら特別支援学校等に通学し、成長と共にゆっくりと発達をとげる。⑥小児慢性特定病に認定さ

れており、医療、福祉、当事者のコミュニティなどのサポート体制がある。

〇21トリソミー(ダウン症候群)のある子どもの特徴：①一般的に、約1000人に1人の割合で出生するとい

われている。②生後の身体や言語の発達は全体的にゆっくりだが、適切な成育環境（療育など）によって

成長発達を促すことができる。③心疾患、消化器系疾患などの病気をもつ場合がある。④学齢期は地元

の学校や特別支援学校に通っている。④大人になると生活介護が必要になることもあるが、行政によるサ

ポートを受けながら地域の中で生活する方も多く、生涯に渡ってさまざまな支援サービスが用意されている。

⑤小児慢性特定疾病に認定されており、医療、福祉、当事者のコミュニティなどのサポート体制がある。各

地には親の会やサークル活動などの情報交換の場があり、福祉のサポート体制も整っている。

【自治体での情報提供の方法】

〇認証機関等で実施する遺伝カウンセリングの意味を理解し、自治体での情報提供の方法に留意する。

より詳細な情報を求める妊婦等にであった場合、適切な遺伝カウンセリングを実施できる認証医療機関に

速やかにつなぐことができるように、かかりつけ産科医療機関との連携が重要である。

研修のポイント

図表：ライフステージに応じた適切な医学的管理と子どもとその
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