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　本特集では，「遺伝学的検査をいつ，どのような場
面で行うべきか」という，臨床現場でしばしば直面
する問いを出発点として，出生前から新生児期，小
児期にいたるまでの遺伝学的検査と遺伝カウンセリ
ングの考え方を整理した。日々の診療のなかで，「こ
の検査は今，必要だろうか」「結果をどう説明すれば
よいのだろうか」と迷った経験をもつ読者も多いの
ではないだろうか。
　近年，検査技術は著しく進歩し，染色体検査やマ
イクロアレイ，次世代シークエンス解析などにより，
これまで診断が難しかった疾患にもアプローチでき
るようになった。一方で，「検査ができる」ことと
「検査を行うべき」ことは必ずしも同義ではない。検
査結果が示す情報は時に不確実であり，解釈には注
意が必要であること，また結果が患者・家族に与え
る影響を十分に考慮する必要があることが，本特集
を通じてくり返し示されている。
　出生前検査や NIPT，新生児期・小児期の遺伝学
的検査は，診断や治療の選択肢を広げる一方で，説
明や意思決定の難しさも伴う。こうした場面で重要
となるのが遺伝カウンセリングである。遺伝カウン
セリングは，特別な専門家だけが行うものではなく，
日常診療にかかわる小児科医一人ひとりが，その考
え方を理解しておくべき基盤的な姿勢といえる。
　本特集の各稿は，検査手法の解説にとどまらず，
実際の診療場面で「どう考え，どう向き合うか」を
具体的に示している。研修医や若手小児科医にとっ
て本特集が，遺伝学的検査を遠い専門領域としてで
はなく，日々の診療の延長線上にあるものとして捉
える一助となれば幸いである。
 （ 慶應義塾大学医学部臨床遺伝学センター
 小﨑健次郎）
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