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研究成果の概要（和文）：出生前診断で陰性とされながら障がいある児を出産した母親に特徴的な困難やニー
ズ、望ましい情報提供及び支援のあり方を明らかにすることを目的とし、量的調査・質的調査を実施した。出生
前診断の受診率は11.8%で、78.4%が特に問題がないとされ〈検査陰性〉、出産に至っていた。こうしたケースの
多くは出生前診断の対象でない自閉症スペクトラム等の発達障がいであったが、出生前診断が可能なダウン症に
関しても、半数は陰性と判断されていた。自由記述及び質的調査からは、子の障がいの可能性や出生前診断につ
いての情報提供が十分でないことが語られた他、自閉症スペクトラムを対象とした出生前診断を望む声も聞かれ
た。

研究成果の概要（英文）：This mixed methods study aimed to explore difficulties and needs of women 
who obtained negative result of prenatal testing and delivered children with disabilities. 
In the quantitative study, a total of 11.8% of mothers underwent some type of prenatal testing, and 
78.4% of them received negative results, and delivered baby with disabilities including autism 
spectrum disorders and Down syndrome. Qualitative data showed that the provided information related 
to risks of babies and prenatal testing were limited in practice. Developing prenatal testing for 
autism spectrum disorders (ASD) was strongly desired by mothers of children with developmental 
disabilities. 
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１．研究開始当初の背景 
出生前診断とは、胎児の疾病やその可能性

の有無を知るために検査を行い、診断するこ
とをいうが、1960年代に開始された羊水検査、
超音波検査から、2013 年より臨床研究として
わが国でも実施されるようになった母体血
を用いた新しい出生前遺伝学的検査（以下、
新型出生前診断）まで多種存在する。中でも
新型出生前診断は、母親の血液検査により胎
児の染色体異常が診断できるためリスクが
少なく、臨床研究開始後、わずか 3 ヵ月間で
1,500 人を超える女性が実施機関を訪れたと
され、そのニーズの高さも話題となってきた。 
欧米諸国においては、出生前診断をマスス

クリーニングとして実施している地域も多
く、充実した遺伝カウンセリングやサポート
体制が構築されているといわれるが、我が国
ではそうしたシステムが未だ構築されてい
ない状況である。さらに妊婦に対し、出生前
診断について医師は積極的に情報を提供し
たり勧めたりするべきではない、という姿勢
がとられてきたため、出生前診断を検討する
親に対して適切な情報提供がなされていな
い可能性がある。さらに遺伝カウンセリング
も新型出生前診断の導入まで、必須とされて
はこなかった。 
加えて出生前診断では、一部の胎児の染色

体及び身体的な異常は発見できても全ての
障がいについて明らかになるわけではない。
例えばよく知られているダウン症は新型出
生前診断で陰性とされた場合、99.9%以上の
確率で誕生する子が当該障がいでないとの
結論が導かれるというが、近年増加傾向にあ
る発達障がいを始めとする多くの障がいは、
出生前診断の対象ではない。こうした障がい
の場合、出生前診断で陰性と診断され出産を
決意した夫婦が、子の誕生後数年を経てわが
子の障がいに対峙することになる。高齢出産
の増加と新型出生前診断の導入に伴い、出生
前診断を受ける妊婦の増加が予測されるが、
そこには必ず一定数、こうして診断で明らか
にならないケースが存在するはずである。し
かしながら、出生前診断で陰性とされながら
障がい児を出産した母親の存在については、
これまで全く着目されてこなかった。 

 
２．研究の目的 
本研究は、出生前診断で陰性と診断されな

がら障がいある児を出産した母親の体験か
ら、彼女らに特徴的な困難やニーズを明らか
にし、望ましい情報提供及び支援のあり方に
ついて実践的な示唆を得ることを目的とし、
(1) 障がい児の母親を対象とした量的調査、
(2) 出生前診断で陰性と診断され、障がい 

ある児を出産した母親を対象とした質 
的調査、の 2つの調査を実施した。 

 
３．研究の方法 
(1) 量的調査 
全国の障がい児の親の会の協力を得、2016

年 1～3 月に障がい児を養育している母親
2,311 名に自記式質問紙を配布し、郵送にて
回答を得た(回答者 1,133名、回収率 49.0%)。
この内、子の年齢が 20 歳を超えていたケー
ス、母親以外が回答したケースを除いた
1,012 名を分析対象とした。尚、本研究では
出生前診断で明らかにならない障がいと明
らかになる障がいとの比較を行いたいと考
え、自閉症スペクトラム等の発達障がいの他、
ダウン症を始めとする様々な障がいを持つ
子の母親も対象とした。また、協力を得た障
がい児の親の会から、自閉症スペクトラム等
発達障がいの診断には数年を要す上、母親が
障がいを長く受け入れられないこともある
ことから、子が幼い場合は調査協力を依頼す
ることは難しいとの意見もあり、学齢期以上
の子の母親への配布が主となった（但し、子
が幼くても調査に参加したいとの希望があ
った場合は、質問紙の配布を依頼した）。 
 
(2) 質的調査 
2014年 7 月より 2017年 11月まで、インタ

ビュー調査を実施した。初めに知的障がい児
/発達障がい児の親の会による機縁法で、出
生前診断で陰性と診断され、出生後に子の障
がいが明らかになったという体験をもつ母
親 1 名に対し、2 回に亘ってインタビューを
行った。同様に、当該母親と背景の異なる対
象 1名にインタビューを行い、これらを（1）
の量的調査の質問紙調査に反映した。 
さらに（1）の量的研究の調査時に、出生

前診断を受け、検査陰性であった母親へのイ
ンタビュー調査についても親の会を通じて
案内し、参加希望を申し出た者に連絡を取り、
順次インタビューを行った（調査開始から終
了までに、述べ 19 名の参加となった）。 
 
（1）（2）ともに聖マリアンナ医科大学の生
命倫理委員会の承認を得て実施した。 
 
４．研究成果 
(1) 量的調査 
①属性・特性 
母親の年齢は平均 44.6 歳(±5.5 歳)、子の

年齢は平均 12.4 歳(±4.1 歳)、子の性別は
72.1%が男児、28.8%が女児であり、障がい種
別では自閉症スペクトラム（高機能自閉症、
広汎性発達障がい、アスペルガー症候群等）
が 60.4%、ダウン症が 14.9%、その他知的障
がい、遺伝性疾患、精神運動発達遅滞等が
22.4%、身体障がい、内部障がい等が 2.2%で
あった。また、35 歳以上での出産（以下、高
齢出産）は 311名（31.2%）、既に障がい児を
出産した経験をもつ母親は 109 名（10.8%）、
通常の超音波検査で心配な点を指摘された
母親は 175 名（17.3%）で、これらのいずれ
か（または複数）に該当した者（以下、リス
ク群）は 481名（48.2%）であった。 
 
 



②出生前診断受診の有無とその関連要因 
当該障がい児を妊娠中にいずれかの出生

前診断を受けたという母親は 118名（11.8%）
で、検査内容は羊水検査が最も多く 63 名、
胎児項部透瞭像検査が 33 名、母体血清マー
カーテストが 26 名、絨毛検査が 1 名、その
他が 12名であった（重複回答）。 
出生前診断を受けた母親は、受けなかった

母親に比べ、「高齢出産であった」（p<0.05）、
「お産に対して心配/かなり心配との思いを
抱いていた」（p<0.001）、「通常の超音波検査
で心配な点が指摘された」（p<0.001）、「母体
に異常がみられた」（p<0.001）、「不妊治療の
経験があった」（p<0.01）者の割合が高かっ
た。尚、リスク群の 17.4%、うち高齢出産で
は 16.8%の母親が出生前診断を受けていた。 
 
③ダウン症児の母親と自閉症スペクトラム
児の母親の比較 
出生前診断の対象となるダウン症児の母

親（148 名）と出生前診断の対象外である自
閉症スペクトラム児の母親（598 名）を比較
したところ、出生前診断の受診の有無に違い
はみられなかった。ただし、子の障がいにつ
いて診断を受けた時の思いとして、「障がい
児の存在とその子育てには意義があると思
う」に「あてはまる」「ややあてはまる」と
回答したダウン症児の母親は、出生前診断を
受けた群の 63.2%、受けなかった群の 29.6%
であり、出生前診断を受けた母親の方が障が
いある子の存在や子育てを肯定的に捉えて
いた（p<0.05）。同質問項目について自閉症
スペクトラム児の母親で比較したところ、出
生前診断を受けた群の 36.3%、受けなかった
群の 38.9%が「あてはまる」「ややあてはまる」
と回答しており、両群で統計的な差はみられ
なかった。 
 
④出生前診断の結果と思い 
出生前診断の結果、「特に問題はないと言

われた(以下、検査陰性)」と回答した母親は
87 名（78.4%）であり、この内 59.0%が「安
心した」、37.3%が「不安が軽減した」と答え
ており、「一層不安が強くなった」との回答
は 3.6%であった。一方、「病気や障がいの可
能性があると言われた(以下、検査陽性)」と
回答した母親は 20名(18.0%)で、この内 94.7%
は「一層不安が強くなった」と答え、5.3%が
「不安が軽減した」と答えていた。 
尚、検査陰性とされた者の内、69.0％が自

閉症スペクトラムに分類される障がい児の
母親であったが、出生前診断の対象となるダ
ウン症児の母親も 9名含まれていた。ダウン
症児の母親で出生前診断を受けた者は 18 名
であったことから、半数(50%)が陰性であっ
たことになる。ただしこの内 7名は母体血清
マーカーテスト等非確定的検査を受けたも
のの、確定的検査である羊水検査を受けては
いなかった。7 名中 5 名がその理由を自由記
述欄に記載しており、全員が医師から障がい

の可能性は低いと告げられたことを理由と
していた。 
検査陽性であった者の中にも、出生前診断

の対象とはならない自閉症スペクトラム、知
的障がい等の障がい児の母親が 4名が含まれ
ており、「母体血清マーカーテストでダウン
症の確率が 50%以上と言われた」等の記述が
みられた（誕生した子はダウン症ではなく、
発達障がいであった）。 
 
⑤陰性結果と子の障がいとの対峙 
検査陰性で出産した母親は、最短で出産当

日、最長で 16 年後にわが子の障がいと対峙
することになったが、多くは出生後 1年半で
わが子の障がいの可能性を認識し、3 年後に
診断を受けるという体験を有していた。また、
出生前診断結果と気づきとの関連について
は、陰性であった母親の 3.5%が「検査結果か
らかえって子の障がいに気づくのが遅れた
と思う」と回答し、7.1%が「検査を受けてい
たことで比較的早く子の障がいに気づいた
と思う」、82.4%が「検査と障がいの気づきに
は関係がなかったと思う」、7.1%が「わから
ない」と回答していた。 
出生前診断の対象とならない自閉症スペ

クトラム児の母親のみ（598 名）を抽出し、
出生前診断の有無により子の障がいの気づ
きの時期、診断の時期、診断に対する受容度
に違いがあるかどうかを検討したところ、両
群に統計的な差はみられなかった。 
 
⑥出生前診断に関する情報と受診の機会 
先述のように、今回の調査では 11.8%の母

親が妊娠中に何らかの出生前診断を受けて
おり、わが国の一般の妊婦における受診率
（2013 年、推定約 5.3%)に比べ、2 倍以上多
い結果であった。しかし本調査の対象者には、
リスクがあるとみなされる者が多く（48.2%）、
それが出生前診断の受診につながったもの
と考えられる。逆に言えば、リスクがあって
も 82.6%は出生前診断を受診していなかった
ことから、受診の機会自体は多いとは言えな
いであろう。 
本研究では、自由記述欄に非常に多くの記

載がみられ、出生前診断に至らない理由につ
いても示されていた。最も多かったのが、“妊
娠中に心配な点は指摘されていたが出生前
診断を受ける機会はなかった/出生前診断に
関する情報提供はなかった” (62 名)であり、
“出生前診断を受けたいと申し出ても医師
に勧められなかった”ケース（6 名）もみら
れた。また、医師が“子の障がいに気づいて
いても出産後までは知らされなかった”（10
名）との記述もある。これらから、出生前診
断に関する情報を医療機関で得、受診するこ
とが容易でないケースも多々あることが示
された。その背景には、出生前診断について
の情報提供を積極的にすべきではないとす
る指針の存在や、妊婦の精神的負担に対する
配慮もあると思われるが、個々の妊婦の意思



を尊重した情報提供及び受診システムの構
築も必要と考える。但し、自由記述欄には出
生前診断への反対意見や不安も多く記され
ており、出生前診断に関する情報提供にはそ
れが誘導とならないような細心の注意が依
然、求められるであろう。  
一方で、自閉症スペクトラムを対象とした

出生前診断の開発を求める記述が、当該障が
い児の母親には多くみられた。同様の声は下
記（2）の調査でも語られており、出生前診
断の限界を認識した上での、ニーズであると
考えられた。今後は自由記述の分析をより詳
細に行い、特に出生前診断受診後に望まれる
支援のあり方について検討したい。 
 
 (2) 質的調査 
出生前診断で陰性と診断され、出生後に子

の障がいが明らかになった母親 10 名のイン
タビュー調査の結果について報告する。当該
母親の平均年齢は 45.4 歳（±7.9 歳）、障が
い児の平均年齢は 12.8 歳（±4.9 歳）であっ
た。子の障がいについては、7 名が自閉症ス
ペクトラムに該当する障がいであり、他は精
神・言語発達遅滞等であった。対象者の内 4
名はすでに障がい児を出産した経験があり、
1 名は先の妊娠時に出生前診断でダウン症の
可能性を指摘され、妊娠継続を断念した経験
をもつ母親であった。また高齢出産であった
り、医師から何らかの異常を指摘されている
等、全員が子どもについて不安を抱えており、
その不安を軽減するために、出生前診断を受
けていた。しかし、遺伝カウンセリングを受
けた母親は 1人もみられなかった。また、医
師から出生前診断の詳細について丁寧な説
明を受けた母親はおらず、医師からの勧めで
よく理解しないまま従ったケースでは、調査
時点でも出生前診断について詳しいことは
聞いてないためわからないと述べる等、十分
に理解されている状況ではなかった。逆に、
既にダウン症児を出産した経験をもつ母親
で、次子妊娠の際に出生前診断を希望しても、
医師から 34 歳で高齢出産に該当しないこと
を理由に断られる等、妊婦側の希望が叶えら
れない状況も語られた。さらに、不安な状況
であっても、産婦人科医の忙しさを目の当た
りにすると出生前診断についての詳細を尋
ねることはできず、“流れ作業”のように出
生前診断を受けたという母親もみられた。 
しかし、自身で出生前診断についてよく勉

強していたという母親の場合、陰性結果でも
発達障がい等の障がいの可能性が 100%否定
されたわけではないことは理解していた。一
方で、そうした知識があっても、陰性結果を
得た際は、子に“障がいはないものと安心し
て”出産に至っていたという。いずれにして
も、出生前診断で明らかにならない障がいも
あると知った上で受診した母親は、結果とし
て子の障がいを予見できなかったにせよ、“出
生前診断を受診したことに後悔はない”と述
べていた。これに対し、十分な説明がなく受

診した母親の中には、羊水検査が子の障がい
の原因になったのではないかと悔やむ思い
と疑問を持ち続けている者もみられた。 

インタビュー調査では、（1）の量的調査で
尋ねることのできなかった個々の対象者の
体験、思い等を詳細に探究できた。引き続き、
出生前診断をめぐる体験とその後の子の障
がいとの対峙に焦点をあて、分析を進めるつ
もりである。さらに困難体験への肯定的な受
け止め（逆境下成長）が見られた母親に共通
する特徴についても、探求したいと考える。 

尚、新型出生前診断は 2013 年に導入され
たばかりであり、今回の研究（1）（2）には
同診断を受け、検査陰性で障がい児を出産し
た母親は含まれていない。同診断は限られた
医療機関でしか実施されていない上、出生前
診断の対象とならない自閉症スペクトラム
等は診断までに数年を要すること（本研究で
も診断を受けた時期としては誕生後 3年目が
最頻値であった）、診断直後にこうした調査
を依頼することは難しいこと等が理由であ
る。しかし、本研究で得られたデータは、遺
伝カウンセリングが必須とされている新型
出生前診断の開始以前の状況を示すものと
して重要と考えられ、時を待ち、新型出生前
診断開始後の状況との比較にも活用したい。 
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