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小児科医の立場から

埼玉県立小児医療センター遺伝科 大橋博文

日本参産婦人科医会
記者懇談会

2021年3月10日

小児科医の立場から

•子供の健康（命）を守る使命

•成長する子供の姿と家族の様子
を知り・それを伝える役割
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出生前診断について
～ダウン症児・家族を取り巻く

社会の現状をふまえて～

ＤＫ外来卒業生へのアンケート

2000年

６８通の回答

埼玉県立小児医療センターＤＫ外来
（編集：遺伝科古庄知己）

問19：実際に出生前検査を受け
ましたか？

羊水検査 17

十分な説明があった １
カウンセリングがあった ２
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問26：外的圧力による人工
妊娠中絶はありえますか？

Y 59, N 5

父の親類から「中絶をほのめか
されたり」、「こんな子を産ん
で」といわれた

問29：公的な支援は十分？
Y 9, N 48

問30：障害児教育は十分？

Y 6, N 45
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病院の対応について

第５回 日本ダウン症フォーラム in 埼玉 2000年

•『赤ちゃんかわいそうだったけど
あまり気をおとさず頑張って』っ
て言われても全くはげみにならな
かった」

•残念ながらダウン症です，そして
短命ですと言われたことを今も忘
れない
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•小児医療センター，親の会につ
いても，こちらから言わないと
教えてくれなかった

•近くの救急病院にかぜでか
かったとき，こういう子は専門
の病院に行ってほしいと看護婦
と医者が話していた
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ご家族への説明
•染色体について

•ダウン症候群について
–合併症と健康管理

•発達支援（療育）

•社会資源について
–家族会

•関連資料
–赤ちゃん体操、すこやかノート

•ダウン症候群総合支援外来

欲しいのはもっと身近な生活
情報であり、有名なアーティ
ストにならなくていいし、大学
に進学して欲しいとも思って
いない。それより、夫婦のラ
イフプランはどの程度変更を
迫られるのか、障害のある子
どもの育児は通常よりどれく
らいお金がかかるのか、福
祉サービスにはどんなもの
があるのか、、、
現実的で具体的な見通し。
しかし、具体的な情報はとて
も入りにくい。
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Korenromp et al., 2007, Am J Obstet Gynecol

中絶の理由（オランダ）

• 92% 将来自立できないから

• 90% 障害が重すぎる

• 83% 本人自身への負担が重すぎる

• 82% 親亡きあとの心配

• 78% 障害がもたらす結果の不確実性の
大きさ

• 73% 同胞への負担の大きさ

ダウン症候群の診断を受けて不安だったこと

人数 % 最もの人数

知的発達 27 93.1 8

就学就労 26 89.7 4

身体合併症 24 82.8 4

漠然とした不安 19 65.5 3

かかわり方 13 44.8 1

兄弟 13 44.8 1

経済的なこと 13 44.8 0

その他 5 17.2 3
2017 DK参加中者アンケート：回答数 29; 年齢 平均10.2か月±4.4か月
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欲しかった情報

人数 % 最の人数

発達 25 86.2 2

育児 25 86.2 4

療育 24 82.8 5

他の家族 22 75.9 5

親の亡き後 21 72.4 1

成人期 17 58.6 1

合併症 11 37.9 0

その他 3 10.3 0

2017 DK参加中者アンケート：回答数 29; 年齢 平均10.2か月±4.4か月

Skotko et al., 2011, AJMG

保護者:米国2044人（29%回答率）

• 99%ダウン症の子供を愛している

• 97%ダウン症の子供を誇りに思う

• 79%その子がいて人生がより良いものに
なっていると思う

• 5% ダウン症の子供がいて大変な思い
がある

• 4% ダウン症のある子供をもったことを
後悔している
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同胞：米国822人（19%回答率）

• 97% (9-11)ダウン症の同胞を愛している

• 94% (12< )ダウン症の同胞を誇りに思う

• 88% (12< )その同胞がいて人生がより良

いものになっていると思う

• 7% (12 < ) ダウン症のある同胞がいて
大変な思いがある

• 4% (12 < ) ダウン症の同胞を交換したい

Skotko et al., 2011, AJMG

本人：米国284人（17%回答率）

• 99% 幸せ

• 99% 家族を愛している

• 97% 自分自身を好きである

• 86% 友達を作ることは難しくない

• 4% 生きることに悲しみがある

Skotko et al., 2011, AJMG
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日本ダウン症協会
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〜

いちごの会
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埼玉県ダウン症親の会連絡会
平成２０年６月４日

出生前診断を受ける動機の
三大神話

• 障害児を育てるのにお金がかかる

• 障害児は親亡きあと一人では生きていけない

• 障害児がいることで兄弟姉妹がいじめられる

玉井真理子氏

出生前診断をあつかう今の医療現場に
必要なのは「心のケア」そのものよりも、
適切な情報提供の機会だと思います

出生前診断受ける受けない誰が決めるの？（生活書院 2017）
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• 胎児がダウン症候群の確率を推定
–確率が低い→でも、ダウン症児の出生
–確率が高い→でも、殆どの児は健常

• 妊婦を不安と混乱へ
• 先天異常のマススクリーニング？
• 障害者差別の心配
• 生命が商売のターゲット？

母体血清マーカーテスト（1994年）

検査を積極的に知らせなくてもよい

私は、この時の膨大な議事録を何度も読み
返しましたが、ほとんどが障害者と医師の
立場を案じるもので、妊婦さんの立場に関
する発言は数えるほどしかありませんでし
た。欧米のように、忙しい医師に代わって
説明する専門家を増やし、障害を持つ人の
教育や福祉を手厚くする道も見えていたと
思うのですが、そのような方向に向かうこと
はなかったのです。

河合 蘭 氏

〜母体血清マーカーテスト〜
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http://www.fetalmedicine.com/harmony-test
胎児DNA 10〜20%

NIPT
(無侵襲的出生前遺伝学的検査)

無秩序な検査の暴走の危険

• 羊水検査は侵襲的検査（流産率1/300）
であるためハイリスク群のみを対象にし
て一定の歯止めがかかっていたが、本検
査は無侵襲であるため，全ての妊婦が対
象となりうる

• 採血のみなので，産科医の関与が必須で
はない

• 国内で禁止しても，検体を海外に送れば
実施可能

• 対象疾患が拡大？
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NIPTコンソーシアムの活動

•適切に遺伝カウンセリングでき
る施設で臨床研究として検査を
開始し、適切な検査・遺伝カウ
ンセリング体制を模索

お母さん、ボクは生ま
れてこなかった方がよ
かったの？
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妊娠葛藤相談所 （ドイツ）

• 中絶の３日前までに妊娠葛藤相談所で相談
を受ける。

• それでも中絶の意思が変わらない場合は、相
談所が発行する証明書が発行される。

• 中絶手術担当医師は相談担当者にはなれな
い。

• 出産後や中絶後にも相談できる。

母子保健 No. 258 平成３０年（母子保健推進会議）
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情報提供し本人の自己決定を支える

• 生まれなていない命の保護

• 子供を産むように励ます

• 生まれる子どもとの生活イメージを与える

• 女性が責任を持って自分の良心に合う決定をす
ることを援助する

• 子どもも命の権利を持っていることを認識させる

• 中絶は例外、妊娠を継続することが女性に要求
できる犠牲を超える時だけ

• 対立で複雑になった状況を脱する方法を示す

母子保健 No. 258 平成３０年（母子保健推進会議）
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• 生後6ヶ月未満スタート

• 月１回、半年で計６回

• 診察（午前）

• 集団外来（午後）

– 情報提供

– 家族交流

• いつからでも参加

– 毎回入学者と修了者

ダウン症候群総合支援外来

DK外来参加者アンケート
• ダウン症の子がたくさんいて、その親もたく
さんいて、自分だけじゃないと思い、悲しさ
が薄れました

• 同じ境遇の友人がでいて、心配事、悩みを打
ち明ける場もできた

• いろいろなことがわかり、いろいろな子供た
ちをみていつのまにか不安がなくなりました

• お母さんたちと親しくなり、一緒に我が子の
成長に一喜一憂するうちに普通の子育てをし
ている自分に気づいた
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先天異常症候群集団外来

• 埼玉県遺伝相談事業：平成１２年〜

• 月２回

• 個別診察（午前）→ 集団外来（午後）

• スタッフ：医師、看護師、認定遺伝カウ
ンセラー、院内外講師

• ボランテイィア（保育）：

先天異常症候群集団外来（2000年〜）
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疾患 家族 県外 参加者最年少最年長 研修会テーマ

カブキ 20 14 50 1 21 福祉制度と社会資源

ウィリアムズ 19 7 34 1 13
ウィリアムズ症候群の心血管疾患に

ついて

ヌーナン 17 3 40 3 23 低身長と成長ホルモン治療について

プラダー・ウィリー 13 6 37 0 18
味覚体験 ～ 変化するうま味を感じて

みよう～

ソトス 13 6 30 1 15
作業療法の視点からみたソトス症候

群の発達

22ｑ11.2欠失 12 0 22 0 27 22 Heart Clubの活動について

9p重複/9トリソミー
モザイク 12 4 39 1 18 疾患概要と健康管理

ラッセル・シルバー 10 5 34 3 20 疾患概要と健康管理

ルビンシュタイン・
テイビ 10 3 27 0 16 疾患概要と健康管理

アンジェルマン 10 1 22 1 13 疾患概要と健康管理

スミス・マゲニス 8 4 19 2 20 疾患概要と健康管理

ピットホプキンス 6 4 17 2 9 疾患概要と健康管理

コフィン・ローリー 2 1 6 4 14 疾患概要と健康管理

2018年度 先天異常症候群集団外来 13疾患 152家族（175名）

遺伝性疾患に関する本人への情報
開示（告知）のあり方について

埼玉県立小児医療センター

遺伝科
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実態調査（アンケート）

先天異常症候群集団外来で開催実績の
ある疾患から下記8疾患を選定

• 22q11.2欠失
• Beckwith-Wiedemann

• Noonan

• Russell-Silver

• 歌舞伎
• Williams

• Prader-Willi

• Sotos

・・・合計387家族

患児への情報開示

伝えた：67 (42％)  いない：91 (58％)
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親の願い

• わかりやすく正確に、そして前向きに捉えられる
よう伝えたい

• 本人・きょうだいの不安を払拭したい

• 伝えた後には気持ちに寄り添いいつでも支えに
なりたい

• 疾患・体質の有無にかかわらず本人・きょうだい
に楽しく幸せな人生を歩んで欲しい

しおりの作成
開示時期, 伝え方, 内容, 伝えた後の対応など；研究を踏まえて

・開示時期は学童期前が多い
・早い時期から理解のできる内容
を成長に合わせて徐々に伝えて
いく

・開示時期は未定がほとんど
・理解できるようになったら、

聞かれたら伝えていく

伝えた場合 これから伝える場合

はじめに

埼⽟県⽴⼩児医療センターでは様々な遺伝性
疾患・体質のあるお⼦さんと親御さんのための
集団外来が定期的に開催されています。

集団外来に参加されている親御さんに、本⼈
やきょうだいに疾患・体質の情報を伝えること
に関するアンケート調査をご協⼒していただき
ました。

アンケート調査には、情報を伝える選択、伝
えない選択、様々な親御さんの想いが綴られて
おり、お⼦さんに向けた、親御さんのたくさん
のメッセージがありました。そこで、このしお
りを作成することにしました。

アンケートにご協⼒いただきました、176名
（158件）の親御さんに感謝申し上げます。

これからお⼦さんに伝えるご家族へ

〜将来のトランジションを⾒据えて〜トランジションってなに？トランジションは、個別のニーズを満たそうとす

る⽣涯にわたるプロセスであり、ライフイベントを

通して経験を積んでいきます。
医療はその中の⼀部であり、⼩児期に開始された

医療を、成長・発達に応じて継続的に受けることが

できます。最終的には成⼈期にふさわしい医療サー

ビスが受けられるよう環境を整え、⼩児期から成⼈

期へ、個々に合った医療サービスの移⾏を⽬指しま

す。

トランジションに必要なこと
1. ⼩児科から成⼈の診療科への橋渡し

＊完全に成⼈の診療科に移⾏
＊⼩児科と成⼈の診療科の両方に受診

＊⼩児科に継続して受診
2. 健康管理の主体を保護者・医療者から本⼈へ

＊⼦ども⾃⾝の疾患・医療に対する理解

＊疾患・医療などの情報について保護者や

医療者から⼦どもへの働きかけ

伝えるにあたって

ポイント
＊幼少期から徐々に⾃分の体質の理解を深めて

いきましょう
＊お⼦さんの年齢、理解に合わせて徐々に伝えて

いきましょう
＊受験、結婚、出産などのライフイベント時は

避けましょう

幼少期
＊お友だちとの違いに気づいてきます
＊わかりやすくシンプルに伝えましょう

＊安⼼できるように伝えましょう
＊今ある症状や病院に⾏く理由について

伝えてみましょう
＊症状がない場合は、定期的に病院に⾏く

必要性を伝えてみましょう
＊診断名は伝えなくても⼤丈夫です
＊医療従事者が関わる場合
「病院で先⽣とお話しようね」など
受診前に伝えてください

早期から伝えるメリット
⾃分⾃⾝への理解につながります。また、お友

だちと違ってもいいこと、⾃分を認められること
で⾃⼰肯定感が上がります。

本⼈へのメッセージ

•疾患を理由にあきらめず、心が強い⼦に

なってほしい•いきてこれてよかったと思える人⽣をお

くってほしい•どう受け⽌めるかは⾃分次第、⾃信をもっ

ていきてほしい•今の笑顔を忘れずに育ってほしい

•楽しく幸せな人⽣を送ってほしい

•世の中にはいろいろな人がいて、⾟いこと

もあるが、
•⽀えてくれる人は必ずいる
•不安にならないように、心配させないよう

に家族
•みんなでサポートする

アンケート調査より
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• 開催日：2019年11月29日（金）

• 参加者家族：21家族 計48名

（県内：14家族31名、県外：7家族17名）

25家族に案内送付→21家族参加（84％）

• お⼦さんの年齢：0～5歳 9名、6～12歳 8名、

13歳以上 4名（0歳～25歳）

• 内容：【第１部】研修会

「先天異常とモザイク型ダウン症候群」

広島大学 原爆放射線医科学研究所

ゲノム障害医学研究センター 松浦伸也先⽣

【第２部】家族交流会

第３回モザイク型ダウン症候群集団外来

わが子の健康を素朴に願う気持ち

多くの人が健康な子どもがほしいと思っている
からといって、多くの人が中絶してまで健康で
ない子を排除しようとは思っていない

「誰でも健康な子を望んでいるのだから、誰でもホンネ
では出生前診断を受けたがっている」？

「健康な子が欲しい」のではなく 「生まれてくる子が
健康であって欲しい」のではないのか？

坂井律子氏 （出生前診断受ける受けない誰が決めるの？, 生活書院 2017）
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田中総一郎先生(東北大学小児科)のご講演から

（第５回遺伝カウンセリングアドバンストセミナー）

うちの息子には出来ないことがたく
さんあります。しかし、それをいく
ら積み重ねても、、、

「生まれてこなかった方がよかった」
ほどの不幸にはなりません。

診断や評価は人の一部分につい
てのこと、たとえ障害を持って
生まれてきても祝福できる社会
と医療者でありたい

人は診断や評価の対象ではなく
人は愛される存在である
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私は今、幸せに暮らしています。

「知ってもらいたい」と思っていること

ダウン症のある生活をもっと知って
もらいたい。告知を受けた人は何も
知らないまま中絶を選ばないで欲し
い。医療関係者はむやみに中絶を
勧めないで欲しい。
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岩元綾さん

“生まれてこないほうがいい命なんてない”

• 生まれてこないほうがい命なんてないんで
すよね。赤ちゃんはお母さんのお腹の中で
蹴ったり、たたいたしりながら、命があるこ
とを知らせてくれます。その命を大切にして
ほしいと思うんです。

• その命を生まれる前からなくすよりも、ダウ
ン症や障害のある人、すべての人が生き
やすい社会をつくることがさきではないかと
思います。

（かもがわ出版2014）

求められること

• 遺伝医療・遺伝カウンセリング
の充実

–適切で十分な情報の提供

–意思決定への支援（寄り添い）

• 生まれてきた子どもが幸せに生
きられる社会にしていく努力
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大橋博文 埼玉県立小児医療センター遺伝科
西牧謙吾 国立特別支援教育総合研究所
加藤忠明 国立成育医療センター研究所
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Frambu稀少疾患センター

⚫ノルウェイにある16の稀少疾患センターであり、唯
一宿泊施設をもつ最大の施設

⚫対象稀少疾患：数百

⚫支援

◼疾患情報の提供（面談、電話、e-mail、テレビ会議等）

◼家族同士の交流

◼地域医療・福祉のスタッフとの連携推進

◼“コース”の実施（宿泊コース、夏季キャンプ等）

• 産み育てたいと思うときに、
それがしっかりと支援される
社会

• 今、生きている人が、生き易
い社会

このような社会に
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治療

療育・教育

地域・社会


