
遺伝性疾患の着床前遺伝学的検査

-当事者として想うこと-

ＲＢ（網膜芽細胞腫）ピアサポートの会
野口麻衣子



「自分の子供には、健康でいてほしい」



Peer Support Group of Retinoblastoma

RBピアサポートの会 概要

◼設立日：2018年3月21日

◼会員数 ：75人（2022年11月現在）

正会員（患者本人）29人、副会員（患者家族）46人

◼活動について

① 患者支援体制の構築

② 成人期以降に起こる問題や悩みについて当事者同士でピアサポート

ができる環境構築

③ 遺伝や晩期合併症に関する情報収集・発信
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病気がある患者のサポー トの ための活動
R B長期フ ォ ロ ー ア ッ プ手帳
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◼発行 2022年3月21日初版発行

◼作製 ＲＢピアサポートの会

◼初版 250冊作成

ダウンロード版をHPにて無料公開（ＰＤＦ）

◼送付先 小児がん拠点病院拠点病院以外の

治療実のある病院日本義眼研究所など34施設

◼患者・家族 会員／非会員希望者 約70人

病気がある患者のサポー トの ための活動
R B長期フ ォ ロ ー ア ッ プ手帳

合計約220 部

配布済み
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網膜芽細胞腫につい て

◼ 網膜芽細胞腫（ＲＢ）は、約１７,０００人に１人の割合で発症します。
◼ 両眼に腫瘍ができる両側性と片眼のみに腫瘍ができる片側性があり、その比率は、両側性：
片側性＝１：２（２０１８年の全国登録集計）です。

◼ 家系で一人しかＲＢを発病していない場合、その患者のきょうだいや患者の子が発病する可
能性は以下のように推定されています。

両側性：患者の子には４９％ ／ 患者のきょうだいには３％
片側性：患者の子には５％ ／ 患者のきょうだいには２％

◼ ＲＢは、１３番染色体長腕の１３ｑ１４という部位にある、がん抑制遺伝子「RB1」遺伝子
の変異により発生します。身体の細胞には２３対４６本の染色体があり、同じ遺伝子が２つ
ずつあります（男性の性染色体を除く）。もともと身体のRB1遺伝子に変異がなく、偶然、
網膜の一部の細胞だけでRB1遺伝子が２つとも働かなくなると、腫瘍が発生することがあり
ます。この場合は片側性で、遺伝性ではありません。遺伝性の場合、将来、網膜以外の部位
にも別のがんが生じる可能性が普通の人より高いため、注意が必要です。

※RB長期フォローアップ手帳より引用



網膜芽細胞腫におけ る
P G T - Mの議論

Peer Support Group of Retinoblastoma

2018年3月 遺伝性ＲＢ患者が国内で初めて着床前診断を申請

当会より「遺伝性ＲＢ患者の着床前診断に関するアンケート」を（約５０件）提出

6月 申請者へ「非承認」の審査結果

8月 日本産科婦人科学会が、約２０年ぶりに「PGT-Mに関する倫理審議会」設置を決定
RBピアササポートの会より「着床前診断に関するアンケート」（１１５件）提出。

※RB患者・家族７９件、その他の遺伝性疾患３６件

2020年１月 約20年ぶりに国内で「PGT－Mに関する倫理審議会」が開催（全３回）
議論は3回に分けて行われ、遺伝性疾患に対するPGT-Mの公開議論が行われた。

2022年4月
「重篤性」の定義の明文化
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着床前診断に関す る ア ン ケ ー ト結果
( R B患者対象の回答：賛成）

• 娘が遺伝の問題にぶつかった時責められても何も言い返すことはできない。着床前診断が認められて主流に
なれば、娘の選択肢は広がる。本人がそれを選択するかしないかは置いといて、まず娘を含め同じ病気の人
たちの選択肢を増やすことが重要だと思う。人それぞれ病気であれなかれ、幸せになる権利はあり、自由に人
生を選択する権利はある。（２０代／両眼性患者の親）

• 子供は独身だが、この病気により出産、結婚にかなり慎重になっている。親としては人並みに結婚、出産を望
んでいるが、もし遺伝した場合の事を考えると、私と同じ経験（治療の大変さ)をさせたくないのが本音。もし診
断が可能なら色んな可能性が拓けてくると思う。（５０代／両眼性患者の親）

• 治療しなければ生きられないなら、重い遺伝病だと思う。医療は命を救えれば、障害が残ってもＱＯＬが低くて
も仕方がないのかもしれないが、障害のあるつらさは、患者でなければ理解できない。生きていれば素晴らし
いことにかわりないが、私個人としては、子どもにつらい思いをさせたくない。我が子が将来、子どもが欲しいと
思った時に選択肢が多くあることを望んでいる。（２０代／両眼性患者の親）
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• 同じ病気なら気持ちがわかってあげれると思った。でも違う病気とわかったなら、どうしてただろうと思うから。
（４０代／両眼性患者本人／親子間遺伝あり）

• 受精卵はもう命。それを選別することは自分や自分の病気を否定されていると思う。こうあるべき！ではなく柔
軟であって欲しい。
（５０代／片眼性患者本人／親子間遺伝なし）

• 遺伝の確率が分かって対処できないのはあまりにもつらく、今の技術で選択肢を用意できるなら、子供を諦め
る、賭けに出るという他に選択肢があってもいい。ただ、日本でまだ遺伝カウンセリングが治療中に行われず、
病中・病後のケアが圧倒的に不足している。親がよく知らず、子供もあやふやに聞いていることもある。遺伝性、
非遺伝性に関わらず、成人して望めば検査→カウンセリングではなく、早い段階で専門家に話を聞き、子に伝

えることができるよう、遺伝について考える土台となる体制作ること。その上での着床前診断でなければ破綻し
かねない。そこがクリアされれば賛成。トータルではどちらとも言えないという気持ち。
（３０代／片眼性患者の親）

着床前診断に関す る ア ン ケ ー ト結果
( R B患者対象の回答： ど ち ら で もない）
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遺伝子検査
知る権利／知らない権利

着床前遺伝学的検査
（PGT-M）

出生前診断

遺伝に関す る R B患者の選択肢は？
妊娠前 妊娠後

出産後に検査する子を持たない
⇒選択肢を選ぶ権利は、患者とその家族にあるべき。
患者が希望すれば、PGT-Mが受けられるような社会に
⇒選択肢を選ぶ権利は、患者とその家族にあるべき。
患者が希望すれば、PGT-Mが受けられるような社会に



患者側が感じ る P G T - Mの課題
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PGT-Mの
課題

環境面

精神面

選択肢に関する情報の不足

申請から実施まで時間がかかる

実施できる施設が多くない

『賛成』・『反対』で対立しているかのようにクローズアップ

「なぜ望むのか？」各個人の想いがどこまで審査に反映されるか

『どれだけ辛いか？』にスポットが当たりがち
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『 ど れ だ け辛いか？ 』 に ス ポ ッ ト が当た りが ち

■アンケートや社会的啓発活動の過程で・・・

・PGT-Mを認めてもらうため、現状を訴えるには「辛かった経験や不安・問題点」をどんどんアピー
ルしなくては。

私たちは、そんなに「辛いことだらけ、
不幸な人生」だったのか？

病気を持って生まれてきた子とその
家族は「不幸」なのか？ 「病気でも幸せに生きるという想い」

と
「こどもが健康に生まれてきて欲しい」

は共存できる！

• 「辛かった事をアピール」せずとも、平等な情報提供と支援が受けられ、どんな選択肢も尊重される社会に。

• 一方で病気や障害が社会から無くなることはない。病気をもって生まれてきた患者のサポートも並行してめざす。
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ま と め

◼ 遺伝に関する選択肢は、患者とその家族にこそあるべき

◼ 広く議論は必要であるが「生まれてくる子供には健康でい

て欲しい」という患者の親としての願いのもと、 PGT -M

を含めどんな選択肢も尊重される社会に

◼ 同時に、病気や障害を持った人々をサポートしていく体制

の構築は必要


