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出生前診断について 
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≪先天異常と出生前診断≫ 

 先天異常とは、赤ちゃんが生まれる前の段階で起こった異常のことです。主な先天異常は新生

児の 3～5%（20～30 に 1 人）と、そう珍しいものではありません。出生前診断で診断でき

る先天異常は主に染色体異常となりますが、先天異常の原因のうち、染色体異常の占める割合は

そのごく一部に過ぎません。 

 

  

出生前診断とは、生まれる前に何らかの胎児診断を行うことであり、広い意味では、当たり前

のように行われているエコー検査も出生前診断に当たります。いくつかの先天異常は、出生前や

出生直後に適切な治療を行うことができますが、すべての先天異常が妊娠中に診断できるわけ

でもありません。生まれて初めてわかるものや発育の過程で診断されるものもあります。妊娠中

に診断を行うことが、ご夫婦にとって大きな悩みとなることもあります。 

 以下では、できるだけご夫婦の選択の助けになるよう、出生前診断について解説していきたい

と思います。まずは、理解の基本となる染色体の話からスタートしていきます。 
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≪染色体とは？≫ 

ヒトの体は 1 個の細胞からなる受精卵が細胞分裂を繰り返し形作られます。成人一人の体に

は約 60兆個の細胞があり、各細胞は、体の設計図である遺伝子を持っています。この遺伝子が

束になったものを染色体と呼びます。 

ヒトの染色体は通常 2 本×23 組の 46 本あり、父親と母親から 1 本×23 組の 23 本ずつ

を受け継ぎます。染色体は大きさの順に 1 番から 22 番までの常染色体と、性別を決定する 2

本の性染色体があります。親から設計図を受け継ぎ、それに基づいて体を構成するため、子は親

に似てきます。 

 

 

 

≪染色体異常とは？≫ 

染色体異常とは、染色体の数や構造が変化することです。染色体が変化することで、体の設計

図が変化し、その影響がヒトの体にわかる形で表れることがあります。染色体異常によって起こ

る症状は多彩であり、非常に重症で出生できないものや、何も症状のないものまで様々です。 

染色体の数の変化における疾患のなかで一番頻度の高いものが、ダウン症候群（21トリソミ

ー：トリソミーとは染色体が 3本あることで、ダウン症では 21番が 3本あります）、18トリ

ソミー、13トリソミーです。常染色体の数の変化の中で、出生できるのはこの 3つのみです。 
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≪出産時の母体年齢と染色体疾患の頻度≫ 

母体年齢の上昇とともに、染色体疾患の頻度は増加します。母親の体内で卵子が作られるとき、

46 本の染色体が半分に分かれて卵子に受け継がれます（染色体分離と呼びます）。この時、染

色体がきっちり半分ずつに分かれないこと（染色体不分離と呼びます）があり、母体年齢の増加

につれて染色体不分離の頻度は上昇します。このため、年齢の上昇とともに染色体数の異常は増

加します。年齢や性別にかかわらず、男女を問わず不分離が起こることもあります。ARTの場

合は、採卵時のご年齢が重要になります。 
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≪出生前診断の種類：確定検査と非確定検査≫ 

出生前検査は大きく、確定検査と非確定検査に分かれます。確定検査は、この児がダウン症で

ある、またはダウン症ではない、ということが確定しますが、検査を行うことで流産をしてしま

うなどのリスクが発生します。非確定検査は対象疾患の確率が高い低いということはわかって

も、本当にその疾患があるかまではわかりません。例えば、ダウン症の確率が極めて高いという

結果でも、実際出生してみれば健常児であったということがあり得ますし、ダウン症の確率が極

めて低いという結果でも、実際出生してみるとダウン症であったということがあり得る検査で

す。ただし検査のリスクは小さく、特に流産リスクが上昇しません。 
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 こういった検査を受ける場合に気を付けることは、検査を受ければすべて自動的に決まるよ

うなものではないということです。非確定検査を受けた場合には、続けて他の非確定検査を受け

るのか、リスクを伴う確定検査に進むのか、追加検査は行わないのか、こういったことを決定し

なければなりません。さらに確定検査を受けた場合には、この妊娠を継続するのか、継続しない

のかといったことまで考えなければなりません。基本的には、検査を受ける前に遺伝カウンセリ

ングで説明を受け、どういった結果ならどのようにするのかということを決めておきます。ご自

身での判断は非常に難しく、遺伝カウンセリングを検査前に実施することが必要です。 

 

≪確定検査と非確定検査の詳細、比較≫ 
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