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【セクション３】NIPT の臨床研究における課題や対応 

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/     

 

 

 

 

基本情報 

〇属性、出生前診断の実施状況についてお伺いします。 

(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 

https://jshg.jp/news/9202/


【(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 

 

NIPTの臨床研究に関する考えについて 

〇貴施設における NIPT の臨床研究の検討状況を教えてください 

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？ 

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） 

  （                                      ） 



〇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 

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。 

 □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NIPT の臨床研究において解析するものとして適当と考えるものを全て選択してください。 

□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） 

  （                                      ） 

 

 



〇臨床研究を実施する場合に必要と思われる研究施設の体制について、重要と考えられるものを以下の 

選択肢から全て選択してください。 

□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（                       ） 

 

 

〇貴施設が NIPT の臨床研究を実施する場合の課題をどのようにお考えですか？（自由記載） 

 （                                         ） 

 

 


