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要旨
　着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの女性の意思決定に影響する要因を明らかにすることを目的に文献

検討を行った。CINAHL with full textとMEDLINEを用いて、2010年１月から2019年12月までの間に公表された研

究論文から「Preimplantation genetic diagnosis or Preimplantation genetic screening」and「Decision Making」

をkey wordとして検索を行い、得られた18件を対象に分析した。研究の対象は、カップルのうちのどちらかが遺

伝性疾患のキャリア14件、遺伝性疾患のある子どもの親２件、不妊治療中の女性２件であった。着床前診断・スク

リーニングを受けるか否かの意思決定に影響する要因は、健康な子どもをもつことや上の子どもの治療のため、着

床前診断・スクリーニングの経験／知識／価値観、子どもの有無、体外受精の経験、対象疾患の知識/近親者の発症、

パートナーとの信頼関係、周囲のサポート、メディアの影響、母親の年齢、教育レベル、時間的制約、費用、倫理・

宗教であった。着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定は、対象の背景や知識、価値観など様々な

要因が関連しており、それらを十分に理解した上で支援することの必要性が示唆された。

キーワード：着床前診断、着床前スクリーニング、意思決定、女性、

Ⅰ．緒言
　着床前診断は、体外受精で得られた胚を用いて、遺伝子・染色体分析をする方法である。遺伝子疾患の保因者に

対して行う着床前診断（preimplantation genetic diagnosis: PGD）と、胚に偶発的に発症している染色体の数的異

常に対してスクリーニング検査を行う目的で実施される着床前スクリーニング（preimplantation genetic screen-

ing: PGS）がある。なお、現在は、着床前診断は（preimplantation genetic diagnosis: PGD）から（preimplantation 

genetic testing for chromosomal structural rearrangements：PGT-SR） と変更され、 着床前スクリーニングは

（Preimplantation genetic screening: PGS）から（Preimplantation genetic testing for aneuploidy: PGT-A）と変更

されている。ここにある文献は、変更以前に書かれたものが多く、原文そのままのPGD、PGSを用いた。

　海外の着床前診断・スクリーニングの対象は、重篤な遺伝性疾患だけでなく、遺伝性疾患の罹患者・保因者や染

色体構造異常保因者といった遺伝的リスクを持った夫婦を対象とし、児への遺伝性疾患伝播の回避、流産の予防を

目的として行われている。さらに、妊娠率の改善、流産率の低下、生児獲得率向上を目的として、高齢不妊患者、
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体外受精治療反復不成功例、反復流産患者、重症男性不妊症等の遺伝的リスクのない対象にも行われている。日本

でも、1998年に日本産科婦人科学会から「医学的に重篤な遺伝性疾患を適用とした着床前診断を、臨床研究として

認める」という会告を指針に、着床前診断がおこなわれている。2015年特別臨床研究として着床前スクリーニング

が開始され、さらに、2019年より、反復体外受精・胚移植（ART）不成功例や習慣流産例（反復流産を含む）を

対象に臨床試験が行われている。このように、着床前診断の対象が拡大するとともに、選択肢が増えた女性は、着

床前診断を受けるか否かの意思決定を迷う者も多いと予測される。

　着床前診断での遺伝カウンセリングへの来談のきっかけは、医療者からの提案より本人からの希望が多く、習慣

流産で希望する者は不妊症治療法の１つという認識が強いことや、さらなる流産への恐怖心が強いために希望する

こと、必ず完壁な子どもが生まれるという過剰な期待をもっていることなどの意見を持っていることが報告されて

いる１）。先行研究では、着床前診断・スクリーニングについての症例報告や遺伝カウンセリング、倫理観について

報告されている。しかし、日本では、着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定について女性に直接

行った調査は少なく、研究の余地がある。これらより、着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定を

女性が行う際に、どのような要因が関係しているのかを明らかにすることを目的に海外の文献を検討した。

Ⅱ．研究方法
１．文献検索方法

　2010年１月から2019年12月までの間に公表された研究論文をCINAHL with full textとMEDLINEを用いて検索�

した。「Preimplantation genetic diagnosis or Preimplantation genetic screening」and「Decision Making」をkey 

wordとして原著論文を検索し117件が該当した。そのうち、論文の表題、要約、本文から着床前診断・スクリーニ

ングを受けるか否かの意思決定を女性が行う要因に関する文献を抽出し、入手できた18件の文献を対象とした。（最

終検索日：2020年５月５日）

２．用語の定義

　着床前診断（preimplantation genetic diagnosis: PGD）とは遺伝子疾患の保因者に対して行う胚の遺伝学的解析、

着床前スクリーニング（preimplantation genetic screening: PGS）とは胚に偶発的に発症している染色体の数的異

常に対してスクリーニング検査を行う目的で実施される胚の遺伝学的解析とした。意思決定とは、着床前診断や着

床前診断を受けるか否かを決めることとした。

３．分析方法

　対象とした18件の論文の発行年、研究目的・方法、対象属性より研究の動向をまとめた。次に、着床前診断・ス

クリーニングを受けるか否かの意思決定を女性が行う際の要因について記述内容を抽出し、類似性をまとめ分類し

て分析した。分析過程においては、母性看護学研究者のスーパーバイズを受けた。

　倫理的配慮は、文献から本文を引用する場合には著作権に配慮し出典を明記した。

Ⅲ．結果
1．研究の動向とその概要

　電子ジャーナルに「Preimplantation genetic diagnosis or Preimplantation genetic screening」and「Decision 

Making」をkey wordとして検索した結果117件は、2012年に最も多く25件が発表されており、継続的に研究が行

われていた（図１）。
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表１　対象文献の概要

Stina Jä
rvholm,et al.2  
2017

PGD PGD 3
17 2

Efrat Dagan, et 
al.3  2017

BRCA BRCA1/2
PGD 18

Jessica L 
Chan,et al.4  
2017

BRCA BRCA1/2 1081

K. Haude, et 
al.5  2017

PGD 9

J.J.G.Gietel-
Habets, et al.6  
2017

BRCA PGD PND BRCA1/2
191

Jacqueline 
Duffour, et al.7  
2016

17
17

Marty Brown 
Gebhart,et al.8

2016

IVF PGS
117

G. De Krom,et 
al.9  2015

PGD 
 PGD 

PGD

268

I.A.P. Derks-
Smeets, et al.10  
2014

BRCA1/2
PGD PND BRCA1/2

18

Kathryn T. 
Drazba, et al.11

2014

PGD 18

Heather Zierhut 
,et al.12 2014

PGD 119

Ashley H, et al. 
13) 2014

BRCA PGD PND BRCA 114

Karen Hurley, 
et al.14) 2012

BRCA1/2 PGD PND
BRCA1/2

33
Allison Werner-
Lin, et al.15) 
2012

BRCA1/2 PGD PDN BRCA1/2 34
5

Patricia E 
Hershberger, et 
al.16) 2012

PGD
PGD 22

Claire Julian-
Reynier, et al.17) 
2012

BRCA1/2
PGD PND 18 49 BRCA1/2

449 151

Elizabeth 
Ormondroyd, et 
al.18) 2012

PND PGD BRCA 18 45
25

Kirsten F L 
Douma, et al.19) 
2010
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175 173
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図１　電子ジャーナルにおける検索結果



　対象文献の 研究デザインは、質的研究10件、量的研究８件であった。対象は、カップルのうちのどちらかが遺

伝性疾患のキャリアの女性14件、遺伝性疾患のある子どもの親２件、不妊治療中の女性２件であった（表１）。

２．着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定を女性が行う際の要因

　着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定の要因は、健康な子どもをもつことや上の子どもの治療

のため、着床前診断・スクリーニングの経験／知識／価値観、子どもの有無、体外受精の経験、対象疾患の知識/

近親者の発症、パートナーとの信頼関係、周囲のサポート、メディアの影響、母親の年齢、教育レベル、時間的制

約、費用、倫理・宗教であった（表２）。

１）健康な子供をもちたいという思い

　健康な子どもをうみたい２、５、６、９、12）、自身やパートナーが持っている特定の遺伝性疾患から子どもをまもりた

い３、４、７、10、18）といった、健康な子どもをもちたいという思いは着床前診断・スクリーニングを受ける要因となっ

ていた。また、ファンコニ貧血の子どもの親は、臍帯血移植や骨髄移植のドナーとして、上の子の治療のために

HLAが一致した子どもを産みたい５、12）と、上の子の治療のために着床前診断・スクリーニングを受けることを希

望していた。
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表２　着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定に影響する要因



　遺伝疾患の遺伝子を受け継いだ上に子どもがいる３、４、10）場合は、上の子の兄弟をつくりたいという思いから着

床前診断・スクリーニングを希望する女性と、上の子を否定することになることから希望しない女性がいた。また、

血のつながった子どもが欲しいが子どもがいない６、13）対象は、着床前診断・スクリーニングを選択した割が高かっ

た。子どもの有無は、着床前診断・スクリーニングを受ける要因と受けない要因の両方に影響していた。

２）周囲のサポート

　パートナーからのサポートがある５、８）場合や、パートナーが着床前診断・スクリーニングを容認している15、19）

といったパートナーとの信頼関係は着床前診断・スクリーニングを受ける要因となっていた。また、医療者（産婦

人科医、遺伝カウンセラー、対象疾患の専門医）からのサポートがある５、８、14）場合や、親４）、同様な状況の方５）、

友人５、８）といった周囲のサポートは着床前診断・スクリーニングを受ける要因であった。

３）着床前診断・着床前スクリーニングを受ける要因

　対象疾患を発症した近親者がいる３、６、19）といった近親者の発症や、着床前診断を受けた経験や機会がある２）や、

体外受精を行い凍結卵がある４）といった、着床前診断・スクリーニングの経験や体外受精の経験があることは、

着床前診断・スクリーニングを受ける要因になっていた。習慣性流産治療中の女性の着床前診断を受けることで妊

娠後の中絶を回避することができる２）という知識や、着床前診断について丁寧な説明を受けた14）と着床前診断・

スクリーニングの知識を持つことや対象疾患の知識を持つことが着床前診断・スクリーニングを受ける要因であっ

た。また、着床前診断を受けなければならないという思い２）や、着床前診断の新たな技術が信頼できる５）いう着

床前診断・スクリーニングの価値観は、着床前診断・スクリーニングを受ける要因であった。さらに、マスメディ

ア（新聞、雑誌、ニュース、小説）４）、ソーシャルメディア（Facebook）の影響５）、インターネットによる情

報14、16）といったマスメディアの影響は着床前診断・スクリーニングを受ける要因であった。

４）着床前診断・スクリーニングを受けない要因

　母親の年齢が高く妊娠が難しいと思う12、19）といった母親の年齢や、体外受精のホルモン療法を行う施設が近く

にないため時間がかかる２）といった時間的制約、着床前診断・スクリーニングの料金が高額である８、11、15、16）といっ

た費用は着床前診断・スクリーニングを受けない要因であった。さらに、体外受精を受けたくない２、３、10、12、14、18）

といった思いも着床前診断・スクリーニングを受けない要因であった。さらに、PGDを行うことで自身のもつ対

象疾患を否定することになる２）や、異常のあった受精卵を破棄すること８、10）といった倫理・宗教の考えは着床前

診断・着床前スクリーニングを受けない要因であった。

Ⅳ．考察
１．着床前診断・スクリーニングを受ける対象

　今回調査した文献の対象の着床前診断・スクリーニングの適応疾患は、さまざまであった。PGDの対象疾患は

多岐に亘ってきていることから、PGDのカウンセリングのあり方も少しずつ対応が異なる20）。調査対象者の立場や

経験、クライエントの様子によって、PGDの有効性の判断は違っており、説明の仕方も異なっていたため、統一

した見解は出すのは難しい１）。これらより、着床前診断・着床前スクリーニングを受けるか否かの意思決定を行う

際には、対象疾患だけで判断するのではなく、対象の経験や思いを考慮し支援する必要がある。

２．健康な子どもを持ちたいという思い

　健康な子どもをもちたいという思いは、着床前診断・スクリーニングを受ける要因であった。今回調査した文献

で着床前診断・スクリーニングを受けた割合は多くはなかった。岩越21）は、患児の育児経験を通じて疾患の臨床
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像や療育上の問題についての知識と経験を有している。しかしこのことは同時に夫婦の持つ疾患概念を固定させ、

遺伝性疾患の表現型にはある程度の個人差があることや、早期の治療介入により予後の改善が見込める場合がある

ことを受け人れ難くしている可能性があると述べている。自身やパートナーが持つ遺伝的な疾患に対するイメージ

が重篤でない場合、健康な子どもをもちたいという思いを持っていることと、着床前診断・スクリーニングを受け

ることは別のことになっていると予測される。対象の健康な子どもを持ちたいという思いや遺伝的疾患に関する体

験について、十分に時間をかけ語ってもらうことで、対象の遺伝性疾患のイメージを確認し、着床前診断・スクリー

ニングを受けるか否かの意思決定への支援を行うことが重要だと考える。

３．周囲のサポート

　パートナーや家族からのサポートがある女性は、着床前診断・スクリーニングをうける割合が高かった。身近な

人が遺伝疾患を発症している場合は、そのケアに時間を要し、着床前診断・スクリーニングをうける余裕がない現

状があると予測される。また、出生前診断を受ける妊婦は、検査に関する決定権は自分にあるとしながらも、検査

の結果は一人では背負いきれない肩の荷の重さを感じており、この問題に関する相談相手を、夫・実家・友人・医

療従事者のどこまで巻き込むべきかを考えていたとの報告22）があり、着床前診断・スクリーニングを受けるか否

かの意思決定にも同様の考えを持つことが予測される。十分なサポート体制の下で、着床前診断・スクリーニング

を受けるか否かの意思決定ができるように環境を整えることが重要である。

４．着床前診断・着床前スクリーニングへの不安

　着床前診断・着床前スクリーニングを受けることか否かの意思決定に、着床前診断・着床前スクリーニングのた

めの体外受精、費用、高齢女性の妊娠率の低下が影響していた。着床前診断・着床前スクリーニングは高度な生殖

補助医療技術に加え、遺伝子解析が必要となり費用の負担が大きい。対象の不安は多岐にわたっていることから、

医師や遺伝カウンセラーなどの医療者は、方法や費用、妊娠率といった基本的な情報だけでなく、対象が意思決定

をするために必要な対象の背景を考慮した情報を分かりやすく提示することが必要である。

５．倫理観

　着床前診断・スクリーニングを受け入れるか否かの意思決定に倫理観が関係していた。着床前診断は、命の選別

に繋がる、特定の疾患の方の生きる尊厳を傷つけることに繋がるという意見、議論が存在する23）。着床前診断・ス

クリーニングを受けることで、遺伝性疾患を持つ子どもの誕生を避けるために、出産するか中絶するかという重い

決断に直面しなくてもよいが、受精卵を選別することにより、自身、あるいはパートナーの存在を否定することに

もなる。医療者は、着床前診断・スクリーニングに関しての、社会的な情勢を把握し、対象者の思いにそった支援

をすることが必要である。

Ⅴ．結論
　着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定に影響する要因は、健康な子どもをもつことや上の子ど

もの治療のため、着床前診断・スクリーニングの経験／知識／価値観、子どもの有無、体外受精の経験、対象疾患

の知識/近親者の発症、パートナーとの信頼関係、周囲のサポート、メディアの影響、母親の年齢、教育レベル、

時間的制約、費用、倫理・宗教であった。着床前診断・スクリーニングを受けるか否かの意思決定には、対象の背

景や知識、価値観など様々な要因が関連しており、それらを十分に理解した上で支援することが必要であることが

示唆された。

　本研究の一部は、第61回母性衛生学会で発表した。本研究はJSPS科研費 JP19K10998の助成を受け実施したもの
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である。本論文内容に関連する利益相反事項はない。
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