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遺伝カウンセリングを行っています 

遺伝性疾患だけでなく、遺伝子、染色体に関連した
疾患や、先天異常、流産などの不安や疑問に対応 

 遺伝学的状況のアセスメント 

 情報提供（医学的情報だけで
なく社会的資源や他の患者・家
族の気持ちなども） 

 状況を受け止めたり、選択肢を
選んだりするプロセスをサポー
トするカウンセリング支援 



アンジェリーナ・ジョリーさんはなぜ手術を受けたのか 

 

～遺伝性腫瘍について考える～ 



がんは遺伝か？ 



全てのがんは遺伝子の変化によって生じる 

それでは、がんは全部遺伝する？ 

身体の細胞の増殖をコントロールしている遺伝子
の異常が積み重なって、がんが発生する 

答えは No！ 



がん発症に関与する遺伝子 

がん抑制遺伝子 

 細胞ががん化するのを抑制するブレーキの役目 

 ブレーキが壊れると、細胞ががん化 
 

がん遺伝子 

 細胞増殖のアクセルの役目 

 アクセルが入りっぱなしになると、細胞ががん化 
 

DNA修復遺伝子 

 DNAの修復に関与 

 壊れると、遺伝子の「傷」が修復されずに蓄積していく率が
増す 



 90％～のがんは、いわゆる「遺伝」ではない 

 → 後天的な遺伝子の異常の積み重ねによる 

 → 子孫には遺伝しない 

 → がんは珍しい病気ではないので、周囲に   

    がん患者さんが沢山いるのは当たり前 

 5～10％のがんは、遺伝性 

 がんを起こしやすい遺伝子の異常が親から子
に伝わることがある 

 生まれたときから、ある種の遺伝子異常をも
っており、がんを発症しやすい体質となる 

がんは、遺伝子の異常が原因で生じる 

今日は、こちらに注目！ 



遺伝性のがんは気にしなくてもよい？ 



 自分のがんリスクを知っておくことで、がんの
早期発見、早期治療に結びつけることができる 

 自分の子どもや兄弟姉妹など、血縁者の健康管
理にも役立つ 

 ご本人が遺伝の可能性を気にしていなくても、医療者
側から「もしかしたら遺伝が絡んでいるかもしれない
ので、詳しい説明を聞いてみませんか？」と声をかけ
られることも少しずつ見られるようになってきた 

遺伝的にがんを発症しやすい体質について 

知っておくことのメリット 遺伝について知るのは怖い
かもしれないけれど・・・ 



遺伝性のがんに関係する遺伝子も 

いくつかわかってきました。 

それでは、どんな状況だと 

遺伝性のがんが疑われるのでしょうか？ 



60代で 

胃がん 

40代で 

子宮頸がん 
92歳 80代で 

胃がん 
85歳 

60歳 妹、57歳 

70代で 

肝臓がん 

母の妹 父の兄 父の姉 父 母 

うちはがん家系？ 

私には、がんに 

かかりやすい体質
が遺伝している？ 

 がんは珍しい病気ではないの
で、家系内にがん患者が多く
ても遺伝とは限らない 

 がんの種類が異なる場合は遺
伝と関係ないことが多い 

 父方、母方はそれぞれ別に考
える（両者が重なってもリス
クは増えない） 

 個々のがんの症状からは遺伝
性かどうか区別がつかない 

 子宮頸がんは通常遺伝とは関
係ない 

この家系は遺伝性のがん家系とは
考えにくい、しかし、一般の人々と
同程度のがんリスクはある 



この家系は？ 

非罹患者 

がん患者 

45歳で乳がん
89歳で死亡 

92歳 86歳 

73歳 71歳 43歳で乳がん
47歳で死亡 

59歳で乳がん 

36歳で乳がん 

現在39歳 

36歳 

68歳 



がんを発症しやすい体質が 
遺伝的に伝わっているかもしれないと気づくポイントの例 

① 血縁者に、比較的若い年齢でがんを発症した人がいる場
合（目安としては５０歳前後より若い年齢） 

② 血縁者に、同じ種類のがんを経験した人が複数いる場合 

③ 血縁者に、同じグループに属するいくつかの種類のがん
を経験した人が複数いる場合、たとえば・・・ 





がんを発症しやすい体質が            （つづき） 
遺伝的に伝わっているかもしれないと気づくポイントの例 

④ 同じ人が同時あるいは別の時期に複数のがんを経験し
ている場合（再発や転移ではなく） 

⑤ 乳房や目など２つある臓器の両方にがんがみられる場
合（両側性発症） 

⑥ ひとつの臓器にがんが多発している場合 

⑦ 通常あまり見られない頻度の低いがんが見られた場合 

⑧ 遺伝的ながん体質が伝わっている可能性があることが
知られている民族の出身者（たとえば、アシュケナー
ジ系ユダヤ人など） 



がんの遺伝性の判断には専門的な検討が必要 

多くの場合、個々のがんの症状からは遺伝性かど
うかは区別がつかない 

個人や家族の病歴の詳しい情報や、遺伝子検査を
利用した場合はその結果などを合わせて総合的に
判断する 

チェックリストに当てはまらなくても遺伝性のこ
ともあるし、当てはまっても遺伝性ではないこと
もあり、単純に判断できるものではない 

いろいろな情報を集めても、遺伝性か遺伝性でな
いか、はっきりしないことがある 



遺伝性のがん体質が疑われたら・・・ 



そこで、もしも自分において 

特有の遺伝性のがん体質が疑われたら・・・ 

リスクのあるそれぞれのがんの特徴
にあわせた対策を考慮する 

 一般のがん検診とは異なる特別メ
ニューでの定期的なチェック 

 薬による予防 

 予防的手術 
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遺伝性乳がん卵巣がん（HBOC） 

• 乳がん全体の約5～10% 

• 若年発症が多い（20代～ただし高齢発症もある） 

• 両側発症（同時、異時）、同側内多発などの率も高いが、片側発症
のこともある 

• 卵巣がんを発症する場合もある 

• 血縁者に、乳がん、卵巣がん経験者が複数（男性親族が多ければ
家族歴がみられないことも） 

• 前立腺がん、膵臓がんの一部も関係あり 

• 男性でも乳がんを発症するリスクが一般男性より高くなる 

• トリプル・ネガティブ乳がんが多い（必ずではないが） 

• BRCA1、BRCA2 遺伝子などの病的変異が原因 



BRCA1、BRCA2 遺伝子は 
親から子へ１／２（50％）の確率で伝わる 



遺伝子変異が
伝わっても 

必ずしもがんを
発症するわけ
ではない 



既にがんを発症した人 

 乳がんの手術のときに、温存できる場合でも全摘の
選択肢もあることを考慮 

 遺伝性乳がん、卵巣がんに効く薬も開発中 

未発症の人 

 積極的な特別メニューで、がん検診サーベイランス 

 予防的手術 

 薬による予防 

BRCA1、BRCA2 遺伝子変異をもっている人における 
がんリスクを考慮した治療、予防 



がん検診サーベイランス 

卵巣がんの早期
発見は難しい 



 化学予防 

タモキシフェンなど 

 予防的手術 

 リスク低減卵巣卵管切除術 

 リスク低減乳房切除術（＋乳房再建） 

予防 

 予防的に乳房を切除すると、90％以上がんを減らせる 

 予防的に卵巣、卵管を切除すると、80～96％卵巣がんを減らせる 

 予防的に卵巣を切除すると、乳がんも減らせる 



アンジェリーナ・ジョリーさんの家系（報道より） 

非罹患者 

がん患者 

乳がん 

卵巣がん 

56歳で死亡 

BRCA1変異(+) 

乳がん 

61歳で死亡 

BRCA1変異(+) 

ジョリーさん 

BRCA1変異(+) 

38歳 

養子 

Knox 

Léon 

Vivienne 

Marcheline 

Pax 

Thien 

Maddox 

Chivan 
Zahara 

Marley 
Shiloh 

Nouvel 
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予防的手術について～来談者の声より 
「自分も、がんにかかっていなかったら、こんなふうに思わなかったと思うけ
れど、やっぱり一度がんになってみると、アンジェリーナ・ジョリーさんの気
持ちはよくわかる。そういう手段があるなら、もし私のがんが遺伝性のもの
で娘に遺伝していたら娘にも勧めると思います。夫はあれはやりすぎ、過
激だと思うっていうんですが、がんになったことがないので私の気持ちが
なかなか通じなくて昨日も喧嘩になっちゃいました」 

「アンジェリーナ・ジョリーさんには、もう本当に拍手を送りたい気持ち。よく
やったと思います。もちろん、予防的にとるかどうかはいろんな意見の人
がいるだろうけれど、とりたくなる気持ちもすごくわかるので、そういう選択
肢が希望する人には利用できる、ということがとても大事だと思う。日本も
そうなってほしいです」 

「卵巣をとるというのはわかる。検診で早期発見できないならがんで死なな
いためには大事なことだと思います。でも、乳がんはちゃんと検診を受け
ていれば早期発見できるのだから私はそこまでしないなあ」 

「私は乳がんを経験したけれど、やっぱりあれは行き過ぎだと思う」 



 がんの遺伝性に関する科学的知見を活かし、個人個人の
がんリスクに応じた治療や健康管理を行っていくことの
意義は、欧米では確固たるものとして認められている 

 しかし、日本ではがんの遺伝の相談（遺伝カウンセリン
グ）に健康保険が効かず、日常診療でがんの遺伝につい
て話し合う機会も少ない 

 遺伝について考える情報を得るための遺伝子検査も、健
康保険が効かず、実施数も欧米に比べて圧倒的に少ない 

 がんリスクの高い人に対する検診サーベイランスも健康
保険が使えず、受診できる病院も少ない 

 薬による予防や、予防的手術も健康保険が効かない 

日本の課題 



 個人のがんリスクを考慮して早期発見、早期治療を行っ
ていくことで、がん死を防ぐことができ、社会全体の利
益となることを考慮して、日本においても遺伝性のがん
の医療の推進を！ 

 遺伝子検査や予防的手術を受けるかどうかはその人の自
由だが、選択肢として希望すれば利用できる体制がのぞ
まれる 

 予防的切除に賛成、反対というのではなく、いろいろな
状況にある人のいろいろな選択をお互いに認め合う社会
を目指したい 

日本の課題（つづき） 



出生前検査・診断 



子どもに見られる先天異常 
全出生の3～4％ 

染色体の問題：～１％ 女性の年齢とともに増加 
 ダウン症候群、18トリソミー、13トリソミーなど、主に染色体の  
 本数の異常（知的障害、発達の遅れ、形態異常などを伴う可能性） 

 
染色体以外の問題：２～３％ 年齢とあまり関係ない 
 心臓や血管の形態異常、口唇・口蓋裂、水頭症、消化管狭窄・閉鎖、 
 先天性股関節脱臼、内反足、神経管閉鎖不全など 
 （症状によっては、手術等で治療できるものも多い） 

 

年間約100万人子どもが生まれる 

全出生の96～97％は先天異常なし 



 女性の染色体 ４６本  男性の染色体 ４６本 

２３本 ２３本 
２３本 ２３本 

４６本 

卵子 精子 

受精卵 



 女性の染色体 ４６本  男性の染色体 ４６本 

２２本 ２４本 
２３本 ２３本 

４７本 

卵子 精子 

受精卵 





いずれの場合も、重度の症状
を複数有し、出生後、１歳まで
に90％が死亡 



女性の年齢（出産時）と、児の染色体異常の頻度 

遺伝カウンセリングマニュアル（第２版） 



実施妊娠  
週数 

胎児リスク 染色体異常 形態異常 

初期母体血清マーカー検査     
（超音波検査データも     加

えて評価することも） 

10～13 なし 
可能性がわかる（一

部） 
わからない 

初期精密超音波検査 11～13 なし 
可能性がわかる（一

部） 
一部は見ること

ができる 

絨毛採取による染色体検査 11～13 ～1％ 
本数異常・大きな構
造異常は、ほぼ確実

に判明 
わからない 

中期母体血清マーカー検査 15～(17) なし 
可能性がわかる 

（一部） 
わからない 

羊水穿刺による染色体検査 15～(18) ～0.3％ 
本数異常・大きな構
造異常は、ほぼ確実

に判明 
わからない 

中期・末期精密超音波検査 18～ なし 
可能性がわかる（一

部） 

この時期に生じ
ている大きな異
常は見ることが

できる 



  羊水検査 

 

    超音波 

      胎盤 

      羊水 

 

 

 

 

 

 

 細胞培養 

 

       

膀胱 



日本にて出生前検査・診断を受ける人の率は低い 

1998 2008 

母体血清マーカー検査 1.8 % 1.7 % 

羊水検査 0.8 % 1.2 % 

絨毛検査 0.006 % 0.004 % 

Pregnant women > 35ys 10.5 % 20.9 % 

* 検査を受けた数 / 全出生数 

Sasaki A, et al.  Prenatal Diagnosis 31: 1007-9, 2011 

両者含めた受検率は、米国で50％～、英豪で80～90％、
韓国で70％前後といわれているが、日本は2～3％ 



“新型”出生前検査 

母体血中DNAを用いた胎児の染色体異常を調べる検査 

 

英語の non-invasive prenatal testing の略で NIPT 



母体血を用いた新しい出生前遺伝学的検査（NIPT） 
• 妊娠10週以降の採血により実施、結果が出るまで10日程度 

• ごく一部（１％以下）判定不能となり結果が出ないことがある 

• 現在日本で行われている検査では、13、18、21番染色体に関してのみ解析、他の染色
体異常は調べない 

• ダウン症候群に関して検査で「陰性」とされた場合は、99％正しいので、その後の羊水
検査は不要。（1％の確率で見逃す可能性はある。） 

• ダウン症候群に関して検査で「陽性」とされた場合、0.1％の確率で、ダウン症候群では

ないのに陽性としている可能性があるため、陽性とされた場合はこの検査で最終結論
とせずに、羊水穿刺による検査で胎児染色体の確認が必要。 

• 早い時期に検査できる、胎児のリスクがない、これまでの母体血清マーカー検査よりも
精度が高いといった点は利点。一方、100％正確ではない。正確性や全ての染色体を
見ることができる点では羊水染色体検査のほうが優れている。また、20～30万円とい

う費用、実施病院が少なく予約待ち時間が長いこと、検査前後にできるだけ夫婦で遺
伝カウンセリングを受けることが義務付けられている施設が多いことなどについて、考
慮必要。 

• 詳細は、NIPTコンソーシアムのホームページ参照 



NIPTの原理 
母体血中に存在するDNAのほとんどは母体由来だが、胎児由来DNAが一部混在してい
る。胎児において、13、18、21番染色体のいずれかが１本多い場合には、その染色体に
由来するDNAが母体血DNAにおいてわずかに多く観察される。高速分析装置で母体血
DNAのそれぞれの断片がどの染色体由来か解析し、特定の染色体に由来するDNA量
が過剰になっているかどうか調べる。 

母体血中のDNA断片には3-10%の
胎児由来断片が含まれている 

胎児由来 

染色体 

胎児が21トリソミーの

場合は胎児由来分が
増加 



出生前検査・診断にともなって考えたいこと 
～人工妊娠中絶をめぐる社会学的状況～ 

中絶っていけないの？ 

それとも仕方ないときは中絶してもいいの？ 

なぜ？その理由は？ 



 中絶は、刑法上では「堕胎罪」 

 母体保護法により、以下の場合の中絶は刑法の堕胎罪に
あてはめなくてもよい（違法ではない）とされている 

 暴行や脅迫によって妊娠した場合 

 妊娠・出産が身体的または経済的理由により母体の健康を
著しく害するおそれがある場合 

 これ以外の理由での中絶（望まない妊娠や胎児の病気を
理由に中絶する場合など）が堕胎罪にあたるのか、母体
保護法の要件の中に含めてよいのかは、法律学者の間で
も解釈が分かれているが、実際にそうした状況で堕胎罪
で捕まる人はいない状況 

 胎児異常で中絶できるよう明記した条項が必要という意
見と、現状の解釈の中で可能とする意見がある 

日本における人工妊娠中絶の法的位置づけ 

女性が自己決定できる権利ではない 



 女性は、自分の身体のことを自分で決める権利をもつ、したがっ
て、産む、産まないは他人に強制されずに女性が選択する権利が
あるとする考え方 

 かつて中絶が禁止されていた国では、不衛生なヤミ中絶手術によ
り命を落とす妊婦がいたり、女性が「子どもを産む道具」のよう
に扱われていることもあった歴史を経て出て来た考え方 

 先進国の多くでは、リプロダクティブ・ライツの考え方が浸透し
ており、一定の条件のもと、女性が自分の意思で中絶を選ぶ権利
を保証している（中絶の理由を問わない） 

 日本の法律においては、中絶は女性が自由に選んでよい権利とは
認められておらず、母体保護法指定医により条件にあてはまると
判断された場合に、夫の同意を得て許される（しかし、実際はこ
れらのしばりは緩やか） 

リプロダクティブ・ライツ（生殖の権利） 



出生前診断についての話し合い（欧米） 

 羊水検査などの出生前診断の手段があるという情報を提供する 

 検査で児の染色体や遺伝子を調べることができる 

 検査は任意であり、全員が受ける必要はなく、カップルの希望による 

 検査の手技やリスク、検査でわかることわからないことなどを十分に
話した上でカップルが希望する場合には、実施可能 

 羊水検査は通常妊娠15～16週以降実施、流産のリスクは0.3％程度 

 親が、生まれてくる子どもに病気や障害があってほしくないと願う気
持ちをもつのは自然なことと認める 

出生前診断を受けるように勧めることはしない 

同様に、受けないように勧めることもしない 

いろいろな事の良い面悪い面、バランスのとれた情報提供 



出生前診断についての話し合い（日本）の例 
～日本産科婦人科学会のNIPT指針抜粋 
 NIPTの問題点 

① 妊婦が十分な認識を持たずに検査が行われる可能性があること 

② 検査結果の意義について妊婦が誤解する可能性のあること 

③ 胎児の疾患の発見を目的としたマススクリーニング検査として行われる
可能性のあること 

 伝えるべき事（抜粋） 

① 障害は、その子どもを全人的にみた場合の個性の一側面でしかなく、
障害という側面だけから子どもをみるのは誤りであること 

② 障害や平均からの偏りをもって生まれた場合でも、その成長発達は個
人によってさまざまであり一様でないこと 

③ 障害の有無やその程度と、本人および家族が幸か不幸かということの
間には、ほとんど関連はないこと 

悪いのは妊婦？ 

安易に調べて中絶するよりも、産んで育てる選択を推奨？ 



米国では 

 あらゆる病気や障害をもつ人に対する差別禁止法が浸透しており、
いったん生まれてきた後の差別が禁じられていることは多くの国民
が理解している 

 生まれてくる前の段階では理由を問わず妊婦が産む、産まないを決
める権利があることも保障されている 

 該当する妊婦に出生前検査・診断の選択肢を提示することが産科医
として義務付けられている 

日本では 

 生まれてきた後の障害者の差別を厳密に禁じる法律がない（障害を
理由とする差別の解消の推進に関する法律は今年できたが） 

 産む産まないを妊婦が選ぶ権利もない 

 出生前検査・診断の選択肢提示の義務もない 

出生前検査・診断は障害者差別を助長するか？ 



病気や体質は遺伝子でどこまでわかるか？ 

• 遺伝性疾患（単一遺伝子病と呼ばれるもの） 

  90年代に、主な遺伝病の原因遺伝子の多くが発見され、検査が可

能になった。遺伝子を調べれば、現在または将来の病気の有無がほ

ぼ判明する。ただし、技術的には検査可能でも、どこまで調べるかは

難しい問題だが・・・ 

 

• 多因子疾患（生活習慣病などよくある疾患） 

  複数の遺伝的要因や環境要因が複雑に絡み合って病気を発症する。

一つの遺伝子を調べてもわからない。病気になりやすい人に特徴的

な遺伝子やゲノム（遺伝子ではない領域のＤＮＡを含む）の配列を見

つける研究が21世紀になって盛んに行われているが、遺伝子だけ調

べても病気や体質は決まらないことが多く、有用な予測は難しい。 



遺伝性
疾患 

交通
事故 

一般的
疾患 

環境や生活習慣、 
偶然などの要因 

遺伝的要因 

多くの疾患は 

遺伝的要因とその他の要因の両者により発症 

単一遺伝子病 多因子疾患 



おわりに 



 妊娠にしても、出産にしても、中絶にしても、遺伝性乳がんの予
防的手術にしても、子どもをもうけるかどうか結婚するかどうか、
どんな人生を歩むかどうか、いろいろな価値観、考え方がある 

 そのときの事情や周囲の状況が様々にからむ中、何か一つが正解
というわけではないし、自分が人と同じでなくてもよい 

 それぞれの決断はとても難しい場合もあり、「他の人はどうして
いるだろう？」「他の人と同じようにしようかな」と思うことも
あるだろうし、一方で、「他の人はこうしている人が多いけれど、
私はどうしてもそうはしたくない、違う選択をしたい」と思うと
きもあるだろう 

 いずれにしても、個人個人が自分らしい選択をしていくことが求
められる 

田村からのメッセージ：まとめにかえて① 



 誰かが決めてくれるわけではなく、誰かに強制されるのでもなく、
ほかでもない自分自身の人生において、自分が何を選んでいくか
が大事である。そして同時に、社会において自分と異なる選択を
する人々の考え方も尊重することがとても大事で、そうすること
によって、自分の選択も他の人から尊重してもらえる 

 自分と異なる選択をする人に対しても「なるほど、私とはまった
く違う考え方だけれどそんな考え方をする人もいるのだな」と、
異なる考えをお互いに尊重しあうことのできる社会にしていきた
い 

 出生前診断、中絶、結婚、出産、遺伝性のがんの予防的手術、そ
の他の選択をする際に、お互いが自由にのびのびと選んで、その
人らしく生きていくことを認め合う社会を目指そう！ 

田村からのメッセージ：まとめにかえて② 



ご清聴ありがとうございました 

ご質問、ご意見は、こちらまで 

 

田村 智英子 

E-mail： c_tamura@t3.rim.or.jp 

 

 

 

遺伝子診断などに
興味がある人には
お勧めです 


