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　「遺伝カウンセリング」という言葉をご存知でしょうか．小児領域において遺伝情報・ゲノム情報
を活用した医療（遺伝医療・ゲノム医療）の重要性は増しています．遺伝医療・ゲノム医療を推進
していくうえで，基盤となる診療・支援が「遺伝カウンセリング」です．
　小児医療における「遺伝カウンセリング」は，従来Down症候群など遺伝性・先天性疾患の診断
告知に始まる疾患受容に際して行われてきました．こうした古典的な役割に加え，近年では遺伝情
報・ゲノム情報の活用における支援プロセスとしての役割が多くなっています．
　遺伝性・先天性疾患が疑われるお子さんを診断するために遺伝学的検査が行われる場合，結果説
明に際して行われる「遺伝カウンセリング」は保険収載されており，遺伝カウンセリング加算を取
ることができます．遺伝性疾患の血縁者の発症前診断には，遺伝性循環器疾患や結合組織疾患のよ
うに，早期にわかることで効果的な定期検診や先制治療につなげられる場合もあれば，治療法がな
い遺伝性神経変性疾患などでは人生設計のために希望される場合もあります．出生前診断には，妊
娠の継続を検討するための早期診断（非確定検査，確定検査）もあれば，おなかの赤ちゃんへのよ
りよい医療のために妊娠後半に行われる診断もあります．こうした場面での「遺伝カウンセリング」
は，通常自由診療（非保険）で行われています．がんゲノム医療においても，時に発見される遺伝
性腫瘍症候群への対応は重要であるため，遺伝性腫瘍カウンセリング加算を取ることができます．
こうした「遺伝カウンセリング」は，おもに臨床遺伝専門医および非医師の専門職である認定遺伝
カウンセラーにより行われています．
　そこで今回，特集「遺伝カウンセリングを学ぼう！」を企画いたしました．総論では，「遺伝カウ
ンセリング」とはどのような診療・支援なのか，臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラーはどのよ
うな職種なのか，小児科の先生方はどのような段階からこうした遺伝専門職に託せばよいのかが示
されています．各論では，代表的な遺伝性・先天性疾患の「遺伝カウンセリング」において大切に
している姿勢や考え方が示されています．現場で活躍されている小児科をバックグラウンドとして
いる臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラーの方々に執筆していただきました．筆者が理事長をつ
とめる日本小児遺伝学会では，昨年から「遺伝カウンセリング推進委員会」を立ち上げました．全
国の小児病院で活躍する認定遺伝カウンセラーの方々が集結し，小児医療における「遺伝カウンセ
リング」のさらなる発展に向け活動を展開しています．そして，「遺伝カウンセリング」マインド
は，臨床遺伝を専門としない小児科の先生方が遺伝性・先天性疾患のあるお子さんを診療しご家族
を支援する場合にも，また，遺伝性・先天性疾患に限らず慢性疾患のあるお子さんを診療する場合
にも役立つのではないかと思われ，広く手に取ってお読みいただくことを期待しています．
　本企画にご賛同いただいた小児科診療編集委員会の先生方，また大変お忙しいなか，本特集に情
熱たっぷりにご寄稿いただいたすべての執筆者の方々に心より感謝申し上げます．
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