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第 17 回　全国遺伝子医療部門連絡会議

大 会 長：増﨑　英明（長崎大学名誉教授／学長特別補佐／附属図書館長）
開催期日：2019 年 11 月 9日（土）～ 10日（日）
開催場所：長崎ブリックホール　＜ http://www.brickhall.jp/ ＞

プログラム（敬称略）
◆2019 年 11 月 9 日（土）
17:00 ～ 17:25	 総会（維持機関会員施設代表者会議）
17:30 ～ 17:40	 開会　大会長挨拶、理事長挨拶
17:40 ～ 20:30	 特別講演（座長：小杉眞司）・
	 　講演１：�「ゲノム医療の推進に関する法案」・

	 薬師寺みちよ（前参議院議員）
	 　講演２：�「米国の臨床遺伝医療の実際」・

	 大石公彦（マウントサイナイ病院，NY）
	 　講演３：�「polygenic risk score と複雑形質ゲノム解析」・

	 鎌谷洋一郎（東京大学）
20:40 ～ 20:50	 情報提供　NGSD，DVD，GRJ，検索システム

◆2019 年 11 月 10 日（日）
9:00 ～ 11:30	 代表者ワークショップ：課題解決のための提言案の作成・
	 　１）�遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス・

		  古庄知己（信州大学）
	 　２）�認定遺伝カウンセラー®の生涯教育・

	 三宅秀彦（お茶の水女子大学）
	 　３）�がんコンパニオン診断における遺伝子医療部門の役割・

～ BRCA1/2 遺伝子検査を例に～・
	 平沢晃（岡山大学）

	 　４）�出生前診断に対して責任ある対応をするための体制づくり・
〜全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設が貢献するために必要とされるもの～・

	 山田崇弘（京都大学）
	 　５）�遺伝子医療部門と社会啓発・地域連携・

	 渡邉淳（金沢大学）
	 　６）�二次的所見と遺伝子医療部門ネットワーク・

	 後藤雄一（国立精神・神経医療研究センター）
12:00 ～ 14:00	� 全体会議／総合討論（座長：増﨑英明・福嶋義光）・

		  講演者：各ワークショップのコーディネーター
14:00	 閉会
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大会長挨拶、理事長挨拶
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大会長挨拶、理事長挨拶

大会長挨拶：増﨑 英明（長崎大学名誉教授／学長特別補佐／附属図書館長）

　日本人類遺伝学会では、多くのご参加をいただき、誠にありがとうございました。おそらく
1,900 人以上の大勢の方に来ていただいて、大変感謝しております。長崎は観光地ですから、会
期中は天気も良かったので皆さん見学へも各所へ行かれるだろうと思ったのですが、それ以上に
学会場に足を運んでいただき、熱心な発言をなさってくださいました。皆さんのご協力のお蔭で、
とても充実した学会となったと思っております。
　また、懇親会にも多くの方にお越しいただきました。80kg のマグロの解体ショーを企画しま
したが、参加者の皆さんが大きな歓声を上げ、学会場と同等、もしくはそれ以上の盛り上がりで
あったと思います。こうしたことも大会長を務める楽しみであり、醍醐味だと感じます。このた
びの学会では、一つ一つに実りのある内容があり、私も楽しく学会を開催させていただきました。
あらためてここに感謝申し上げます。本当にありがとうございました。

理事長挨拶：福嶋 義光（信州大学医学部特任教授／全国遺伝子医療部門連絡会議理事長）

　理事長を務めさせていただいております福嶋です。先ほどの総会で、次期の理事長を小杉先生
にバトンタッチすることをお認めいただき、ありがとうございます。
　この連絡会議は、最初は厚生労働省の科学研究費の経費で会議費を用意して 5年間続けまして、
当初 40施設ほどでスタートしたのですが、やはり、遺伝子医療という新しい診療体制を作って
いくには、いろいろなノウハウを情報共有していくというのがとても重要であり、広く呼びかけ
たところ、現在はほとんどの大学にご参加いただくようになりました。そのことが、ひいてはこ
の遺伝子医療を必要としている患者さんとそのご家族への、よりよい医療の提供へと繋がってい
ると思っております。
　大会長の先生方にはその都度、アイディアをいただいて、どういうものを特別講演にするか、
また２日目のワークショップについても、ただ話し合うのではなく課題解決につながる提言をい
ただく、ということでワークショップを開催していただいています。それを報告書にまとめ、そ
れと同時に、できることがあれば、厚労省等にその資料を元にエビデンスに基づく要求をしてい
くという活動をしてきました。
　連絡会議では、今回から運営事務局を変更し、やる気のある会社になっていただきました。ホー
ムページなどを見ていただくと分かるかと思いますが、充実した、より良い活動のできる基盤が
できたと思っております。また本日は、非常にこれから期待の持てる３名の方に講演いただける
ことになりました。
　皆さんお疲れだとは思いますが、本日の夜遅くまでと、明日は朝早くからということで、参加
される方々には大変ご負担をおかけしてしまいますが、この連絡会議を、ぜひ盛り上げていただ
きたいと存じます。本日はどうぞよろしくお願いいたします。
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講演 1：�「ゲノム医療の推進に関する法案」�
薬師寺 みちよ（前参議院議員）

はじめに
立法の必要性
　１．ゲノム医療の革新性
　２．我が国の現状
新法の必要性
法案の対象
医療とは
ゲノム医療の推進に関する立法（案）
全ゲノム解析等に関する実行計画の策定について
なぜ全ゲノム解析等が必要なのか？
ゲノム医療等に係る相談支援体制の整備
塩基配列情報の保護・適切な利用
差別等への対応
DTC遺伝子検査に関する情報提供の促進・質の確保
教育・啓発活動
まとめ
質疑応答

■はじめに
　皆様、こんばんは。前参議院議員の薬師寺みちよでございます。私がこのような席で発言をさ
せていただきますことを本当に光栄に思っております。大会長の増﨑先生をはじめ、ここにいらっ
しゃる人類遺伝学会の先生方に日頃よりお世話になり、私どもも議員連盟として活動を継続する
ことができました。
　この７月で私は任期を満了いたしましたが、今後とも議員連盟は活動を継続していくというこ
とが決定をいたしております。今日は、現在の制度と、私ども議員連盟の活動状況も含め、先生
方と時間の許す限り共有させていただきたいと思っております。よろしくお願い申し上げます。
　本日、私に頂きました課題は、『ゲノム医療の推進に関する法案について』。これは２年前にも
先生方にご報告させていただきました。その時には、“法案 ” というところまでには、なかなか
まだ道が遠い、険しい道のりだとお話をさせていただいたかと思いますが、やっと、大綱案とし
てまとまってまいりました。私もベースは医師でございますが、ゲノムの専門ではございません。
専門用語等々、もし間違えることがございましたら、先生方からご指摘をいただきながら、勉強
を続けてまいりますので、後ほどご意見をいただければと思います。
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■立法の必要性
１．ゲノム医療の革新性
　立法の必要性について、これは私が申し上げるまでもないと思います。私ども立法府が活動を
始めたのは、人類遺伝学会の先生方から様々なご意見をいただいたことが出発点でございました。
ゲノム医療って何なのだろう。それを正式に法律の中で定義したものがございません。まず立法
の必要性の中でゲノム医療の革新性を明確にするためにも、“ゲノム医療とはなんぞや ”という
ところを定義していきたいと考えております。私共の案では “ゲノム医療＝個人・その生体に存
在する生物（ウイルスを含む。）の核酸の塩基配列、機能発揮の特性に応じて行う医療 ”と定義
させていただきました。
　ここでまた、難しい点もございます。ただ定義をすればいい、というものではございません。
法律用語というものがございますし、一つの文言を変えましたら、他のガイドラインや法律に跳
ねてくる、ということもございます。今、私がここでお話しさせていただいているこのゲノム医
療の定義には、厚生労働省とも調整した案でございます。
　また原因不明の遺伝性疾患の診断、またはその治療等につきましても、早期から予防などの精
密医療が可能になってくるということが、このゲノム医療の真骨頂でございます。まずそういう
革新性についても立法の中で謳っていくべきだと考えております。

２．我が国の現状
　我が国の現状、これは先生方のほうがお分かりかと思います。１周遅れではないです。３周遅
れと、私どもは呼ばせていただいている現状でございます。もうすでに出遅れておりますので、
それを追い越せ、追いつけ、というところでやっていきたいんですけれども、具体的にそれを進
めていくためには、どうしたらいいのか。一層強力に推進するパワーが必要であると考えます。
そのパワーがまさにこの法律にあるのではないか、と考えております。これまで私どもは勉強会
を５年以上続けてまいりました。議員連盟も１年の経験がございます。この間も立法は出来ませ
んでしたが、遺伝カウンセリング料やゲノムの検査の項目拡大をはじめ、研究分野でも予算をつ
けさせていただきました。しかし、法律がないと限界もございます。
　すでに、ゲノム医療そのものは、『健康・医療戦略推進法』というものの中にも含まれております。
この『健康・医療戦略推進法』の中の、『世界最高水準の医療』というものに含まれているわけです。
しかし、法文に “ゲノム医療 ”という明示はございません。
　もう一つの課題は、『健康・医療戦略推進法』が、研究開発を対象に、施策を充実させている
点です。研究開発ですので、厚労省ではなく、内閣官房が担当をしております。医療提供体制の
整備、新たな差別への対応、いわゆるGINA法のように差別に対する禁止等はこの中には全く
謳われておりません。法律の対象外、ということになっております。ですから、研究を進めてい
こうという体制は整備をされる一方で、臨床は立ち遅れ、それに対する社会的な整備も遅延し、
未だに議論さえもされていない、というのがこの日本の現状でございます。
　これにつきましては、大変厳しいご意見を多くの分野の方々から頂いております。特に患者会
からは、課題２につきまして、喫緊の課題として捉え、一刻も早く推進してもらいたいが、結局
どこにいっても跳ね返され相手にされないとご指摘いただいております。厚労省に物申しても、
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「自分たちではない。これは内閣官房の管轄だから」。内閣官房の健康・医療戦略室に物申しても「こ
れは私たちの役目ではない」。文科省にでも「我々ではない」。今、政府の中には、これらの課題
の受け皿がない、というのが実態でございます。

■新法の必要性
　まず、ゲノム医療を推進する対象を、明記をしたいと考えております。その特殊性を踏まえた
施策を、研究開発以外の施策も含めて総合的かつ包括的に定める必要があるのではないかと、考
えております。「ゲノムを制する者が今、医療を制す」といわれている環境下で、政府の中での
旗振り役がいない。だったら、旗を振るのは誰なのかを決めなければなりません。ゲノム医療を
推進しする上で安定的に予算が確保できるような体制にも、繋がっていくと考えております。こ
の点では政府の中でも様々な動きが起こり始めているところでございます。
　福嶋先生からも何度も課題をいただいてまいりました。今までの日本の政策で、遺伝やゲノム
がなおざりにされてきてしまいました。そのツケが今、回ってきているところです。この点につ
いては、多くの議員とも共有しております。これではいけない、という意識はあるんですが、ど
こから手をつけていいのかが分からない。だから、まず、ゲノム医療全体を俯瞰して傘を被せる
ような、基本法をつくりたいと、呼びかけをしているところでございます。必要性については、
他の議員も認識しておりますので、あとは内容をどのような形で詰めていくか、ということになっ
てくると思います。

■法案の対象
　では、どのようなことをこの法案の対象とするのか。ここでは、核酸に着目した精密医療を対
象としたいと考えております。大綱に仕上げるまでに、各分野の先生方、学会もしくは団体の皆
様方に意見を聴取させていただきました。内容的に、これでよいのではないかと賛同のご意見を
頂戴しております。しかし、この分野は日進月歩の世界で、内容も今後変わっていく可能性がご
ざいます。そのため、現在の所、対象はここにおかせていただければと、考えているところでご
ざいます。
　また、ゲノム医療の推進に直接的に関係する施策はもちろんのこと、ゲノム医療の推進と密接
に関連する諸課題につきましても、この法律の中で謳っていきたいと考えております。新たな差
別の問題、DTCの遺伝子検査に対しましても、どのような形で医療として受け止め、医療を管
轄する厚労省が応えていくのか、整理をしてまいりたいと考えております。これはあとからもご
説明させていただきたいのですが、医療として行う時には厚労省、DTCのような医療産業であ
れば経産省が管轄いたします。全くそこに共通性はない、ということになってまいります。では、
消費者向け遺伝子検査ビジネスは、どこまで医療に近づいて良いのでしょうか。ネットを開けば、
そこに遺伝子検査ビジネスのバナーを張りつけた広告媒体が飛び交っているような状況です。Ｄ
ＴＣ遺伝子検査のテレビCMも同様です。最後のほうで画面の下に、白く「これは医療ではご
ざいません」というような文言がポッと出てきますけれども、１、２秒でスッと引っ込んでしまう。
受け手側からすると、これは医療なのか医療でないのか、ということが明確に分からぬまま検査
を受けてしまうことになっているのです。疾患名が書かれた報告書が送られてくる。“何倍の確
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率があります、かかりやすさはこれくらいですよ ”という報告をどう解釈したらいいのか。一般
の方がそれをもらって、何をどの様に考えるのか。私どもも大変危惧をしているところでござい
ます。今後、医療産業をどのような形で整理していくのかについては、議論が必要です。医療産
業業界の皆様方からも検査が持つ危険性を含め、危機感を持っているとの声も上がっております。

■医療とは
　それからもう一点、福嶋先生方からいつもいただく宿題としてまして、“医療 ” の定義がござ
います。“予防 ” が医療の中に入っていないのではないか、というご意見です。ここに、医療と
は何かを医療法の中で謳われている文言がございます。これが医療法第一条の二です。“単に治
療のみならず、疾病の予防のための措置及びリハビリテーションを含む ”というのが医療だ、と
定義づけられております。厚労省にも確認いたしましたが、ここで予防も含むと謳われておりま
すので、ゲノム医療の中には予防も入ることになります。しかし、ここからが問題です。予防が
必要な者を「患者」として扱うかどうか、というのはこれからの議論になってまいります。疾病
を発症しておりませんので、発症していない者を患者として扱えるのかどうか、いまのところは
対象ではない、ということになっております。では今後、ゲノム検査で分かってきた予知できる
ものに関して、どのように日本の医療や社会が受け止めていくべきなのかについては議論が必要
になってくることになります。

■ゲノム医療の推進に関する立法（案）
　これが私どもの立法案の柱でございます。柱が 11本、この柱の中で、今考えられる課題に対
しまして網羅的にカバーできているのではないかと考えております。またこれ以外にも柱を立て
たほうが良いというご意見がございましたら、ぜひ、教えていただきたいと思っております。
　この 11本の柱にまとめます中で、私どもが苦慮いたしました点は、先ほどもお示しいたしま
した、いわゆる省庁縦割りの問題です。厚生労働省、経産省以外にも、例えば差別でしたら、今
は内閣府が扱っておりますし、健康医療戦略であれば、内閣官房ということになります。この様
に、多くの省庁にまたがってしまう課題に関しては、なかなか、政府側として閣法、いわゆる政
府が書く法律として取り上げにくいという現状がございます。誰が手を挙げてくれるのかといえ
ば、自主的に手を挙げてくださる省庁はなかなかございません。省庁横断的な問題についてはこ
の法案で取り上げること。それからもう一つ、人間の個々の価値観というものに関しまして、な
かなか閣法では踏み込めません。その様に閣法では望めないものを、私どもが議員立法で拾って
いくということになります。
　これは、市民を対象とした意識調査でございます。これは東大の武藤先生の調査研究です。す
みません、今日はハンドブックに入ってないものもいくつか、最新の情報としてスライドに入れ
させていただいているものもございますので、その旨ご了解いただきたいと思います。
　“個人の遺伝情報を利活用することについて ”、医療機関や行政機関での遺伝情報の適切な取
扱いの関連懸念事項と、一般の市民の皆様にとって保険加入、結婚・妊娠、就労の順にご心配だ
ということがこの調査で分かっております。それとともに、その４割～６割が「どちらともいえ
ない」と回答していることにも着目していただきたいのです。この数字は、一般市民にとっての
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遺伝情報の利活用に関するリスクの評価が難しい、という可能性も示しているのです。自分の遺
伝情報が何にどういうふうに今後利用されていくのかが、まだまだ一般の皆様方には理解されて
いないという現状を示しています。
　個人の遺伝情報の取り扱いに関しては、法律の中で罰則を謳ってほしいと一般の方々が考えら
れている情報は、“個人の遺伝情報の第三者への無断提供や転売の禁止 ”、“ 医師や公務員などが
個人の遺伝情報を正当な理由なく漏らした場合の刑罰の強化”、この２つがございます。ですから、
これらの情報がどの様な取り扱いを受けるのか一般の皆様方がご存知ない中で、法律も整備され
ぬまま、どんどん医療だけが先行してしまう可能性があるのです。これは、医療と社会環境の両
輪が組み立てられていない中で、片輪だけがあってどんどん突き進んでいっても、どこかで失速
してしまうことになるのではないでしょうか。

■全ゲノム解析等に関する実行計画の策定について
　これが最新の情報でございます。“骨太 ” というのを皆様お聞きになったことがあると思いま
す。これは官邸主導で、どのような形で経済を活性させていくのか、これからの日本を舵取りし
ていくのか、骨太の方針がこの６月に決定をされたものでございます。この中に重要な文言が入
りました。これです。この赤字で示させていただいております。まず全ゲノム検査。10万人の
皆様に受けていただき、今後 100 万人の検査を目指す英国を参考にしつつ、この日本でも全ゲ
ノム検査のデータを蓄積し、活用していこうではないか、という方針でございます。数値目標や
人材育成・体制整備を含めた全体的な計画を、2019 年度中を目途に策定することになっており
ます。
　皆様方、ご意見をお聞かせ願えますでしょうか。６月に閣議決定をして、まさに 2019 年度中
を目途にその計画を策定する。かなりタイトなスケジュール感で、今、正にこのプロジェクトが
走っております。この会場にもこのプロジェクトにご参画いただく先生方もいらっしゃいますけ
れども、ゲノム医療推進にあたっては、国民がゲノム遺伝情報により不利益を被ることがない社
会をつくるために必要な施策を進めることと、この中でも謳われております。
　自民党でデータヘルスのプロジェクトを元厚労大臣の塩崎先生の下その施策が進んでおりま
す。その中のワーキングの一つが丸川先生を中心としたがんゲノム医療の推進です。しかし、今
回は “がん ”というだけではなく、難病もこのプロジェクトに入っているということは注目すべ
き点だと思います。
　経済財政運営と改革の基本方針の中でも、これと同じような文言が謳われております。ここに
書かれたことは政府として必ず実行しなければならない、官僚にとってもマストの事項なのです。
閣議決定までされておりますので、この計画に則るためには何が必要なのか、ということをぜひ、
これからもっと議論を活発に政府の中でも議論していただきたいと思っているところでございま
す。

■なぜ全ゲノム解析等が必要なのか？
　これが議員にも配られた資料でございます。なぜ、全ゲノム解析が必要なのか。現大臣の加藤
大臣は、全ゲノムの解析が必要だということを提唱なさって、一回目の大臣職を辞されました。
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今回、二回目の厚労大臣としての職を得られたことを切っ掛けに、全ゲノム解析を推進していく
方向性を強く打ち出し、ここに今、大きなプロジェクトが、動き始めたのです。
　この政府のプロジェクトの中で、先生方も頂いた課題がどれ程解決されていくのか注視する必
要がございます。このプロジェクトの中で私どもが考えておりました、１，２，３，４，という４
つの課題につきましては、厚労省もやる気を出し推進をしてくださっておりますし、これから医
療の根幹を占めるゲノムに関して、追い風になっております。次に、それを推進するためには、
これから何が必要なのかについて、議論をしていく必要があるのではないか、と考えております。
黙ってもこの政府のプロジェクトで進んでいくものは、別に我々が議員立法で押し進める必要は
ないです。しかし、その後は定着させるためにもしっかりとした文言としては定義して法律で謳っ
ておかなければなりません。
　がんゲノムの情報収集についてもC-CATができました。この中でがんゲノムの情報も整備を
されていくことでしょう。ＩＲＵＤについては、国内に留まらず、さらに海外のデータバンクと
も連携し、グローバルな情報ネットワークの中で、診断・治療が困難な難病患者さんの治療研究
にもつなげていける体制を整備しなければなりません。
　今回の全ゲノム解析プロジェクトでは、検討会が立ち上がっております。本来でしたら全ゲノ
ム解析プロジェクトは “がん ”というところからだけ始まったため、がんゲノムのみでもおかし
くないのですが、塩崎先生方のデータヘルスのプロジェクトの中では、難病もがんと同様に俎上
に載せてくださいました。がん・難病の全ゲノム解析に関し、対象疾患・症例数・体制整備・運
営整備につきまして検討を行うということで、一つはがん、一つは難病、と２つの検討会が走る
ことになりました。検討会での検討状況を踏まえ、管轄である厚労省の内で整理され、必要なも
のは制度化をされていくことが期待されております。

■ゲノム医療等に係る相談支援体制の整備
　これにつきましては、何年も前から私どもも議論させていただいております。相談支援体制の
整備なくして、ゲノム医療は推進できません。ゲノム医療を受ける者や、ゲノム医療の研究開発
に協力し資料や塩基配列情報を提供する者に対しての相談に応じるため、適切な体制を整備する
必要があります。この様な体制はすでに充分だと思われますでしょうか。まだまだ整備されてい
ない、推進すべきだと思われますでしょうか。
　まだ整備が必要であるとお考えの先生方、どのくらいいらっしゃいますか。
　ありがとうございます。
　まだ保険点数が足りないよとおっしゃる方、どのくらいいらっしゃいますか。
　そうですよね、まさにその通りでございます。しかし、その点は、議論の俎上には載っており
ません。ゲノム医療等に係る相談支援体制が整備されていることを前提に物事を進めていかなけ
れば、一部の方々だけが得をするような制度になってしまいます。ゲノムというものがどういう
ものであって、その結果から何が導き出され、それがもしかしたら、特定の個人だけではなく、
そのファミリー全体が抱える課題にも繋がっていくかもしれない。そういうところまで可能性を
秘めて、患者や対象者に説明できる人間がこの日本に何人いるのか、ということになってまいり
ます。
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　エキスパートパネルが各地で実施されておりますが、人材不足は深刻です。臨床遺伝専門医数
は令和元年 5月時点で 1344 名。これからさらに幅広いゲノム検査を保険適応とし、ゲノム医療
を全国展開していくにあたっても、若いドクターの育成にも力をいれ支援していく必要があると
考えております。
　ゲノム医療というものが、医学教育のコアカリに詳しく入りましたのも、ごくごく最近のこと
です。今後はゲノム医療や遺伝を語れなければ、外科医としても知識が欠落しているということ
になります。まず、医療の中で専門医として活躍できるドクターを輩出することが重要である、
そのための教育体制等の支援が必要だというお声もいただいておりますし、私どももこれは重要
な課題として受け止めさせていただいております。
　それから認定遺伝カウンセラーの件も同様です。この会場にも、いつもご協力いただいている
遺伝カウンセラーとしてご活躍の先生方もいらっしゃいます。遺伝カウンセラーが国家資格化さ
れていない、そのために、病院の中や地域でも遺伝カウンセラーが活用されていない現状がござ
います。また、こういう資格をとったとしても、学会認定資格でございますので、雇用のされ方
も病院毎にまちまちになってしまうという現状がございます。今後、この遺伝カウンセラーの資
格を取られた先生方をどのようなポジションで受け入れていくのか、どのように遺伝カウンセリ
ングに診療報酬を付けていくのか、かつ、今後重要になってくる遺伝カウンセラーをナショナル
ライセンス化しなくていいのか、ということも議論をしていきたいと思います。
　こういう議論をする中で、私どもも忘れないでほしいと、専門看護師の皆様方も私どもの部屋
をお訪ねいただきました。令和元年 5月で 6名という少ない人数ではありますが、2016 年に専
門分野の一つとして、遺伝看護が特定され、これから看護師としても、この遺伝看護の中で自分
たちの力が発揮できる場面があれば、というようにお考えでございます。
　また、資格という点では民間でも動きがございました。遺伝・カウンセリングで検索してみる
と、遺伝カウンセラーもどきの様な、どの学会にもオーソライズされていない民間資格が一時期
出てまいりました。それが継続されているかどうかは分かりません。しかし、全く医療や学会と
関係ないところで、資格を創設する動きが起こり既成事実化しまうと、なし崩し的に医療と統合
せざるを得ない事態となることも想定しておかねばなりません。ですから、どういう資格の方々
が、どのくらいの人数必要であって、どういう役割を担っていただけるのか、という事を最初か
ら整理し、必要な資格を創設しなければならないのです。
　一例をあげると、公認心理士の国家資格化の際にこの問題が起こりました。臨床心理士の方々
が中心として国家資格化しようと思った途端、様々なカウンセラーの団体の方が、私も私も、と
入ってこられ、議員立法にまとめ上げるのも大変でした。心理士という国家資格がなかったため
民間資格で数十にわたる認定団体があり、それぞれにネーミングも違っておりました。臨床心理
士もスクールカウンセラーも心理カウンセラーも誰もが国家資格化されることによって職も確保
され収入も安定することを望まれたのです。
　この様な問題が起こらぬためにも、先生方で整理いただき議論を重ねていただきたいと思いま
す。これは私どもではできないことですので、是非お願いをしたいと思っております。
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■塩基配列情報の保護・適切な利用
　“塩基配列情報の保護・適切な利用 ”を６つ目の柱に私どももこれを掲げさせていただいてお
ります。死者の情報というのは、個人情報保護法にはかかっておりません。しかし死者のゲノム
情報は個人に関する事だけではなく家族・民族の情報も含んでおります。死者の情報というもの
が果たしてどのような形で管理されるべきなのか、必要な措置を今後ガイドライン等々でも定め
る必要がございます。

■差別等への対応
　7つ目の柱は差別等への対応です。一番多くの団体からご心配をいただいておりましたのが、
この差別等への対応です。「ゲノム情報がもたらす差別」への対応は必要ですよね、と厚労省に
お尋ねしましても、ゲノム情報で差別されたという既成事実がない、それを立法しようにも立法
事実がない、という回答になってしまいます。日本の法律の立て方というものは、何か起こって
その後、後手に回りながらその法律を作っていく、というのが大体の手順でございます。「じゃ
あ差別された人がいるの？ どうなの？　いないでしょ？ そんなに大きな問題になってないよね、
だったら今すぐそんな法律は必要ないんじゃないか」ということになるのです。では海外ではど
うなのか、海外の法規制の現状について、国会図書館とともに調べましたので提示はさせていた
だきます。
　特別法によって規制しているのはアメリカのGINA法が有名でございます。ドイツ、スイス
でも特別法の形をとっております。一般法とソフト・ローによる規制を行っているのはイギリス
でございます。特別法と一般法で規制しているのは、カナダでございます。これが、それぞれの
法律を一覧表としてまとめたものでございます。国によって、様々な方法、様々な成り立ちがご
ざいます。
　アメリカのGINA法、これが一番有名です。この法律では、遺伝情報によって雇用や医療保
険加入の差別を禁止するといったような規制があります。アメリカにおいて、もともと人種差別
等の差別問題は、日本で私どもが考えている以上に、深刻です。そのために、アメリカでは、ゲ
ノム医療・遺伝医療を推進しようと政策を打ち出す際に議論がはじまり、医療の推進と同時に
GINA法を制定しました。もちろん、このGINA法が出来上がるまでには、議員立法という成
り立ちからも様々な議論や紆余曲折があったと伺っております。しかし、まず差別禁止の法律が
なければゲノム医療は推進してはならない程に、GINA法とゲノム医療の推進とは両輪としてゲ
ノム医療を動かしております。その両輪の片方というものが、日本は、まだどこでも議論は行わ
れていないのです。しかし、ゲノム医療や研究に関する様々な審議会では、すでに、報告書の中
に議論や政策の整備が必要だと書かれております。「遺伝情報による差別を禁止する法律は必要
ですよね、アメリカにはGINA法があるじゃないですか、じゃあ、日本はどこがどういうふう
に守ってくれるんですか」と何度も問題提起がなされておりますが、それをどこの省庁も拾って
はくれません。私どもが目指したいのは、GINA法です。罰則規定も設けて欲しいという声もご
ざいます。国民が医療を享受し、先生方が安全で安心な医療を提供していただくための法的な体
制整備が必要なのです。
　また、先ほどご説明いたしました様に、イギリスではソフト・ローもプラスされています。イ
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ギリスで生命保険の規制に関しては、生命保険業界が自主規制でコントロールをしております。
業界団体内で協定が結ばれており、全てを法律で縛ってはおりません。イギリスは一部自主規制
を引きながら、内容的にはGINA法に近いものとなっております。
　カナダは遺伝情報差別禁止法が、2017 年に制定されました。我々が議論している間に出来た
最も若い法律です。内容はGINA法と似通ったものでございます。
　患者様方や一般市民の皆様方にも安心してゲノム検査を受けていただくために、まずは、「守
られるものがあります。皆様方に不利益は被らせません。だから私どもに情報をいただけません
か」という体制が出来上がっていなければなりません。これからは、その情報を提供する者、提
供される者、お互いにWin-Win の関係も築いていかなければなりません。収集した情報をもと
に、将来の診断・治療に役立ち、未来の患者様に情報を頂いた成果としてフィートバックするこ
とができる様な、良い循環をつくっていくということが、この法律の下に、諸外国では始まって
いるのです。
　では日本ではどうなんでしょう。東大の武藤先生が行った市民を対象とした意識調査がござい
ます。 “ 遺伝情報による不適切な取扱いを受けたことがありますか ”という問いに、これまで厚
労省はその様な事例はないという見解を貫いてまいりました。しかし、この調査では、保険分野
において差別をされたことがあるという事例がすでに発生している事も分かってまいりました。
生命保険、医療保険の加入で不利益な取扱いを受けた経験がある、という方がすでにいらっしゃ
るにも関わらず、臭いものに蓋をする様に、見て見ぬふりして次に進むわけにはいかない、とい
う思いです。
　“個人の遺伝情報を利活用することに関して ”という調査結果でも、先ほどもお示ししたよう
に、不安材料もまだまだございます。しかし、この情報が何に使えるのか、使われる可能性があ
るのかが分からないという市民の皆様方も多いのです。法規制の必要があるかどうかも先ほども
お示ししましたが、このような形で、まだまだ、議論すべき点が様々残されていることも明らか
になってまいりました。
　その中で一つご報告させていただくと、患者会の皆様方、そして東大の武藤先生のご協力によっ
て、複数の生命保険会社の定款に「遺伝」に関する記載があることが明らかとなりました。この
事実から、保険の加入や給付に関する審査に、個人遺伝情報が用いられるのではないかとの懸念
が生じました。各社が当該記載を約款から削除する措置を講じたことで事態は一応収束いたしま
したが、このことが切っ掛けで、それまで差別禁止に対し、関与する事を否定していた金融庁が
乗り出すこととなりました。生命保険協会につきましても、このような差別が起こらないように
するためにはどうしたらいいのかの検討がなされることとなりました。今、契約サービス委員会
が、議論を行っている所でございます。ですので、イギリス型のように生命保険業界の自主規制
に委ねるべきなのかどうか、議論の行方を見つめながら私共も内容を考えていかねばなりません。
しかし、それまで十数年にわたり保険業界でストップしていた議論が、自主的に動きだし、ガイ
ドライン作成を目指して下さっていること自体は大変ありがたいことだと思います。金融庁が管
轄している生命保険協会には、全ての今の日本の生命保険業者が加入しております。ルールを決
めたらそれに背くということはできませんので、このような流れもまた、しっかりと見極める必
要があると思っております。なお、今回、保険協会でご議論いただいている対象とする“遺伝検査”
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とは、遺伝子関連検査のうち「ヒト遺伝学的検査における単一遺伝子性疾患・多因子性疾患の易
罹患性検査」を示すことになっております。
　「生命保険がゲノム医療の積極的な受診の機会を阻害しないように、私たちが考えております」、
「影響が血縁者に及ぶこと、ファミリーの問題として捉えなければならないこと。１回検査をし
てその結果が変わっていくものでないということ、それによって保険に加入できなかったり、給
付金を受け取れなかった場合は、加入者およびその関係者が “差別された ”と感じる可能性があ
ることは認識をいたしております」、と協会からはご説明いただいております。
　また、協会の会員各社の共通認識として確認をしていることとして、次の２つについても私ど
もに情報提供をしてくださっております。まず、「人権をしっかりと尊重した基本的な取り扱い
をしていきましょう」、ということ。「生命保険の引受・支払実務におきまして、遺伝子の検査の
結果につきましては、収集をしておりません、利用を行っておりません」、ということでござい
ました。GINA法では、医療保険について遺伝情報による差別を行ってはならない、と規制され
ておりますので、これをこのまま日本に適応させるのか、イギリスの様に業界団体の自主規制に
委ねるのかについてはこれからの議論だと思います。

■ DTC 遺伝子検査に関する情報提供の促進・質の確保
　それから、DTCの遺伝子検査に関する情報提供の在り方、質の確保については、高田先生か
らも何度も何度もご提言をいただいているところでございます。時間が経つにつれて、DTCの
遺伝子検査はどんどんと医療の近い部分まで踏み込んできております。また、検査がますます安
価で提供されております。多くの皆様方がちょっと手を伸ばせば届くように、普通の商品同様、「今
週１週間は、遺伝子検査を１万で提供！」というようなバーゲン情報等が舞い込んでくるわけで
す。しかし、その情報が本人以外、どこに提供されているのか、その情報の解析がどのような論
文を基に行われているか、ということを一般の方々は分からず自らの試料を提供しているのです。
薬局にも並んでいて、手に取ればそれが医療の窓口を通さず自由に検査できてしまう。「“あなた
が胃がんになる確率は、普通の人より 1.5 倍ですよ ”という報告書をどう解釈したらいいんです
か」という相談が医療機関にも持ち込まれる、何とかして欲しいという相談も参っております。
　しかし、DTCの遺伝子検査は、先ほども申しましたように、経産省管轄です。これに関して
厚労省は全く手が出せないのです。「医療もどき」であっても「医療」ではない、そこに大きな
壁がございます。この壁をどうやって壊すべきなのでしょうか。もし、DTCの遺伝子検査の結
果が質の高い信頼できるデータであれば、将来的に医療にフィードバックしてもらえる。そのよ
うなサイクルが出来上がれば、DTCの遺伝子検査の意味もあります。どのような情報がどのよ
うな形でどこに蓄積されていくべきなのか、この点では経産省の動きにも注視していかなければ
ならない、ということです。
　スライドに示す通り、すでに厚労省、経産省も関与したビジネスモデルが一部実施されており
ます。DTC遺伝子検査が健康意識の向上や生活習慣改善に効果的であるとして、住民の健康意
識の向上を促すサービスとして地方自治体による活用例も出てまいりました。それが果たして、
適切なものなのかどうなのか、費用対効果も含めてこれからの研究に委ねられる所でしょう。行
動変容を起こして健康になってくださる分には問題がございません。しかし、その情報につきま
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しても、経産省だけで扱ってていいのだろうか、業界団体に任せてていいのだろうか、というこ
とも検討していかなければなりません。
　もちろん経産省もガイドラインをつくっております。でも、ガイドラインというものは、大変
申し訳ないのですが、法律ではないので、これを守らなかったからといって罰則規定はございま
せん。
　業界団体が作成した自主規制、ガイドラインにもございます。NPOの個人遺伝情報取扱協会
の皆様がつくってくださったガイドラインは質が高いものですが、認定サービス業者数は増えず、
報告義務もございません。また、企業毎に蓄積されたデータをどのような形で利活用されている
のか、全く分かりません。医療であれば縛りがあるものの、これを産業としてしまうことでそれ
を管理・規制する権限は国にはありません。最近はたいへん劣悪な質の検査も見られ始めている
という情報もございます。
　これは最近の動きでございます。ゲノム解析の研究を進歩にしたがい、分析データを活用した
“データドリブン事業 ”というものが、グローバルに展開され、加速しています。しかし、倫理
的な議論は全くないまま、研究や社会実装を広げていることに、それを扱う企業や業界からも懸
念の声があがっております。いわゆる疑似科学ビジネスが横行する危険性を自分たちでもすでに
感じていらっしゃるのです。この分野では、ベンチャー企業が雨後の筍の様に立ち上がっており
ます。こういうベンチャー企業の皆様こそ、今後自らの力で正しい方向性でサービスを提供して
いくことを問題提起していただきたいと思います。今、彼らは国民にゲノムに対するリテラシー
を高めることも重要であり、かつ、それが、ゲノム解析資料というものも確実に広げていくこと
になる、という認識に立ってくださっています。

■教育・啓発活動
　そのためにも教育・啓発というのがたいへん重要となってまいります。これも東大の武藤先生
の調査結果でございます。“ゲノム ”“ ゲノム医療 ” の意味を理解している人が一体、この日本
に何パーセントいらっしゃるのでしょうか。全く知らなかったという方が３～４割、それもここ
１０年変化なしという状況です。「ゲノム解析をしますよ」と言っても、たぶん意味は分かりま
せん。ですから、言葉の理解という所から、日本は取り組んでいかなければならないのです。
　では、我々はそれを学んでこなかったのでしょうか。このスライドにあるのが、中学校の理科、
教育要綱の中に書かれているものです。遺伝やゲノムに関して、子ども達に何をどの様に教えて
いるのか教えて欲しいと文科省にお願いしましたら、これが送られてきました。これだけの知識
です。
　スライドにある様に高校になっても、この程度の内容です。中学までは一応、義務教育でござ
いますので、ある程度の知識を持って卒業してもらわねばなりません。それが医療消費者として
正しい判断や選択を行う基礎となる学びなのですが、一般に受けている義務教育の中でもこの程
度の知識しか得ることが出来ないということになります。医師のように高い知識を身につけてほ
しいと要求しているわけではございませんが、せめて、ゲノム・ゲノム医療の２つの文言がぼん
やりとでも何を示すのか、安易なゲノム検査にはどういう危険性があるのか、ということについ
てご理解をいただけるような市民を育てていかなければならないと思っております。
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　ゲノム医療の知識を持った医療人材の確保につきましても問題山積です。医学教育モデル・コ
ア・カリキュラムの中でようやく平成 28年度に改訂に合わせて、遺伝医療・ゲノム医療を追加
してもらったところです。
　今、厚生労働省の中に大臣官房の厚生科学課というところがございます。今はそこがゲノム医
療を管轄し厚労省内の取りまとめ、他省庁との調整を行っています。厚生科学課の佐々木課長が、
文科省に出向中、この改定に着手してくださいました。医師のカリキュラムに入ると、次は看護
に跳ねてくる。さらに様々な医療職にも展開するという流れです。

■まとめ
　ここまで法律案の 11の柱を説明させて頂きました。法律がなければ解決できない課題、そし
て省庁横断的な取り組みが必要な課題、そして、個人的な価値観が問われる課題等、これらは閣
法では取りまとめるのが難しいものばかりでございます。一方で、全ゲノムの解析の様に政府の
中でも新たな動きがございます。今後は政府と立法府が両輪となり、アカデミアの先生方にもご
参画いただき、医療だけではなく社会環境の整備というのも議論し動かしていかなければならな
いと考えております。
　ヒトゲノムが解読されてから 16年目でございます。そろそろ３周遅れはやめましょう。ゲノ
ム先進国に追いつき追い越すためにも、国民の皆様方のご理解を得ながら、教育水準を上げ、ゲ
ノム医療に携わる人材を育成し、放置されてきた課題を一つ一つ解決してまいりたいと思います。
本日ここにご参集の先生方のお力を借りながら、国会の中でも解決に向け活動を展開してまいり
たいと考えております。ゲノムデータを活用し、どの様な未来を描いていくのかご教示いただき、
基本法が成立する様に今後ともご指導を賜りたいと願っております。
　私からは以上でございます。ありがとうございました。

■質疑応答
【小杉】薬師寺先生、ありがとうございました。少し時間を残していただきましたので、フロア
のほうからもしご質問、コメント等がありましたらお願いいたします。

【蒔田】たいへん、気づきを得られる話をどうもありがとうございました。旭川医科大学の蒔田
と申します。私は2002年に、新生児のマススクリーニングで実際に受ける方で保険の差別があっ
たと指摘させていただいた者なんですよ。そのときからあまり変わってないな、と今日の話を聞
いたときに感じました。
　最近の話を聞くと、その当時は日本は、家庭情報を収集するのをやめるというふうに生命保険
協会が宣言をしていたんですが、それが今になって逆に収集するようになっている。そういう風
潮が進んできて、その中でC-CATのように情報の吸い上げたときに国民が守られていないとい
うのは、より鮮明になってしまうと思うんですよ。そこに対することに関しては、がんゲノムを
推進して日本で創薬するためにも絶対に先につくらないといけないと思うのですが、そのへんの
認識はどんな感じなのでしょうか。
【薬師寺】ありがとうございます。本当に先生のおっしゃるとおりなんです。先生方からそうい
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うご意見をいただいておりますし、先ほども申しましたように、患者会からも上がってきてはい
るんです。ですからそういう中で政府の検討会においても差別禁止するルールが “必要だ ”とい
う文言が入るんですけれども、具体的施策は何一つ進んできておりません。今回、私どもも具体
的な内容を検討しろ、ということで文言を入れ、基本法でございますので、国民に対してではな
く、それは政府に対しての指示してまいりたいと思います。収集したデータの管理につきまして
も、これから “議論しよう ”という流れにはなっています。その議論が途中で止まってしまうと
も限りませんので、最後まで結論を出るまで政府が責任を持って終えるように、今、法案は整理
をしているところです。分かっていても誰も、この課題を触らない状態が続いておりました。こ
の基本法がそれを動かす力になればと考えております。この無責任な状態にお叱りを受けて当た
り前のことだと思います。しばらくお時間をいただきまして、またその検討が進んでいなければ、
また叱咤激励をお願いしたいと思います。

【三宅】国立京都医療センター、お茶の水女子大学の三宅でございます。認定遺伝カウンセラー
制度委員会の委員長をしております。認定遺伝カウンセラーの国家資格化に触れていただきまし
て、誠にありがとうございます。ただですね、遺伝カウンセリングという行為が、いわゆるバッ
クグランドに医療職を持っていない者もかなりいるんですね。そうなってきますと、医行為と医
療行為、これは法律でもかなり難しい、法学者の間でもかなり見解の分かれる言葉で、一定の見
解は多分ないと。厚労省が出していたんですね、爪を切るのはいいけれども変形する爪は切ると
医行為だとか、ああいうややこしい細かい仕分けが書いてあるけれども実際の医行為による類型、
いわゆるカウンセリングによる類型とかと、例えばこの法案の中でどのように扱われるのか。ま
だ全く決まっていない部分なのかもしれませんけれども、何か最終があれば教えていただきたい
と思います。
【薬師寺】ありがとうございます。おっしゃるとおりでございまして、私どもはこれを “こうしろ ”
という形では書くつもりはございません。遺伝カウンセリングに関しましても、誰がどのような
所でどのような形で行い、結局それがどのように点数にはね返ってくるのか、というのをしっか
り議論してほしいと願っています。今までの状態は、不充分だという認識はあるんです。でも、
そこ “医行為 ”であれば診療報酬が付きます。現在、遺伝カウンセラーの皆様方は学会認定資格
です。もしこれを医行為として成立させるのであれば、こういう資格の方がこういう教育を受け
たら、遺伝カウンセラーのナショナルライセンスが取れる事を制度化していかなければならない
と思うんです。これからの議論ですので、私どもも何とも申し上げられませんが、全て整理をし
ていかなければならないと思います。遺伝カウンセラーの必要性については厚労省も認識してお
りますので、先生にもぜひそこをお教えいただきまして、整理をできるような形で私どもも文言
を書かせていただければと思っておりますので、ご協力のほどよろしくお願いいたします。
【三宅】ありがとうございます。医師とは違う立場から、やはり遺伝カウンセラーになるという
ことが非常に大切だと考えておりますので、ぜひともその点もご集約いただいて、私どもも協力
させていただきますので、よろしくお願いいたします。
【薬師寺】よろしくお願いいたします。
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【小杉】ほかによろしいでしょうか。これまで、この領域のアカデミアという、現況管理もそう
ですけれど、まとまって声を上げてくることが比較的少なかったのではないかな、と思っており
ます。この全国遺伝子医療部門連絡会議で、全国的なお医者さん組織はできておりますし、それ
からもちろん、アカデミアとも連携してですね、この領域の先生方とぜひ綿密に情報交換をして
強力に進めていっていただければと思いますので、今後ともご指導ご鞭撻のほどよろしくお願い
いたします。本日はありがとうございました。
【薬師寺】ありがとうございました。
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講演 2：�「米国の臨床遺伝医療の実際」�
大石 公彦（マウントサイナイ病院, NY）

はじめに
　・所属施設について
　・現在の仕事
米国の臨床の現場では何が行われているか？
　・遺伝専門医のトレーニング
　・ABMGG Training
　・米国の遺伝科への紹介
　・臨床現場で使われる検査とその発展
　・NGSを使用した検査
　・NGSの活用の状況
　・米国遺伝医療の現状
実際の自分のクリニックの現場で
　・検査が必要となるパターン
　・検査までの流れ
　・検査の流れ
遺伝学的検査ラボについて
診療現場の実際 ― 様々なエラーなどから学んだこと・症例を通して
　・Case#1
　・Case#2
　・Case#3
　・Case#4
経済的インセンティブ、利益追求、訴訟リスク
　・個人的な見解#1
　・個人的な見解#2
おわりに
質疑応答

■はじめに
　皆様、はじめまして。ニューヨークのMount Sinai 病院 Icahn School of Medicine 小児科
遺伝科の大石と申します。よろしくお願いします。今回はこのような形で、自分の仕事の内容な
どを報告させていただけて、本当にありがたく思っております。福嶋先生をはじめ、皆様、あり
がとうございました。自分自身はもともと慈恵出身で、高校時代は野球部で、大学時代はアイス
ホッケー部で、勉強はあまり好きじゃなかったんです。大学卒業したとき、どこの科に行こうか
と考えていたときに、大学の試験で小児科は一番点数が悪かったし、生化学はDNAがすごく大
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嫌いで、その言葉を聞くだけでも成績 40点とか取っていた経歴があって、なぜか知らないんで
すが、苦手なものばかりに進んでしまう傾向がありまして、いろいろ縁があり、98年に渡米し
たんですけれど、それ以来、なんとなくうまく皆様のお力があって、今もやっております。自分
自身はどちらかと言うと、希少疾患の診療にあたっている者で、がんのゲノム医療に関してはあ
まり触れていないので、その辺に関しては触れることができないんですけれど、どのようなこと
が起こっているのか、紹介させていただこうと思います。
　自分のいる施設ですが、ニューヨークの Icahn School of Medicine at Mount Sinai ですね。
ちょうどマンハッタン、ニューヨークにいったことがある方もたくさんいらっしゃると思うんで
すけれど、セントラルパークの East Side、ちょうど貧しい人たちがたくさん住んでいるような
ハーレムとUpper East Side のちょうど境目にあります。ですから、いろんな患者さんが来る。
ニューヨークというのは、アメリカでも非常に特殊な環境で、いろんな人が集まっているところ
なんですね。アメリカの医療がどうなっているかという題で話はしているんですが、実はアメリ
カは連邦制なので州によって法律も違いますし、例えば遺伝カウンセラーのことなんかも、ペン
シルバニアでは遺伝カウンセラーが州でのライセンスの資格ですけれど、ニューヨーク州ではラ
イセンスの資格ではないので、遺伝専門医のいるところで初めて診療ができると、そういうよう
な形になっています。ですから今回お話しさせていただく内容というのは、ニューヨークでどう
いうことが起こっているかということです。患者さんの考え方も州によってだいぶ違います。ノー
スイーストとテキサス、カリフォルニアで、全く違うので、これは一つの例として考えていただ
ければと思います。

・所属施設について
　まず自分のいる施設の紹介ですが、大きくDepartment of Genetics and Genomic Sciences
というところの中のMedical Genetics Division, Clinic Genetics Division ですね。そこの中
で診療をしております。もともとは小児科の一部門から発達したんですけれど、そのような中か
ら１番から７番まで、いろんな形で専門領域を持った人たちが臨床遺伝部門や、先天代謝異常症
を担当するもの、生殖遺伝学、特にこれは遺伝カウンセラーが担当しますが、そういう領域をやっ
たり、癌遺伝学に関しては、特にGermline の変異において起こるような疾患に関しては、我々
の施設で遺伝カウンセラーがいろいろ担当しております。あとは神経とかライソゾーム病の診断、
酵素補充療法。それからいろんな形での臨床治験などを行っております。
　あとこの我々の施設で非常に特徴的なのは、ニューヨーク州の新生児スクリーニングの拠点病
院になっているんですね。ですから新生児スクリーニングで陽性になった患者さんは、特に先天
代謝性の異常疾患の場合には、全てこの星のマークの書いてある病院に、必ず州の決まりでリ
ファーラル（referral）されると。全部の検査もこのアルバニー（Albany）という州都のとこ
ろでの検査で一括してやって、何か異常値があった場合には、それぞれの担当地域でやっている
んですね。面白いのは、いろんなところに 10 いくつも施設があるんですけれど、我々Mount 
Sinai 病院は、５つの区があって、ブロンクス以外の４つの区の全てを担当しているんです。と
いうことはどういういことかというと、これを見ていただくと分かりますが、何年か前のデータ
ですけれど、ニューヨーク州で赤ちゃんが生まれると、そのほぼ半分以上がこの区に入ってくる
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んですね。ですから担当しているリファーラルセンターが 10いくつあるんですけれど、その半
分以上が我々の施設の４人の医者のところに全部回ってくるという状態になっています。ただそ
ういうことがあるので、我々ニューヨーク市内には、コロンビア大学とか、コーネル大学とか、
ニューヨーク大学とかありますけれども、全てそういうところには行かないで我々のところに来
ると。ですから症例が集積することによって、極めて効率のよい治療ができるというシステムを
取っております。
　我々のクリニックの規模としては、遺伝専門医、これはまた日本とはかなり違う状況ですけれ
ど、遺伝のABMGGという専門医を持っている医師だけでも、昨日カウントし直したところ 11
人。もし忘れている人があるかもしれないですけれど、それでも12か 13だと思います。あとは、
この後も紹介させていただきます遺伝科研修医、レジデントという最初の段階の研修医ではなく
て、最初のレジデントが終わった後、フェローですね。その人たちが６人ぐらい、あとはこのよ
うな形でたくさんの人たちが診療にあたっております。

・現在の仕事
　私自身の仕事、どんなことをやっているかということを紹介させていただきますと、一つはク
リニカルサービスといって、患者さんを診る仕事が大きな柱になっていて、特に先天代謝異常
のBiochemical Genetics の専門家として、いろいろやっております。それと同時に、臨床遺伝
学の患者さんも入ってきますし、それから日本語を話す患者さんというのがニューヨークにいま
すが、実はマンハッタンには日本語を話す小児科医がいないんですね。それで口コミで来ている
患者さんだけを自分が一般の小児科で、日本語を話す人だけ限定的に診ているということもやっ
ています。あとは最近はやはり、代謝病の肝臓の移植がかなり成績がよくなっているということ
で、この辺の売り出しとかもやってます。もう一つは自分自身のウエットラボのベンチリサーチ、
特に尿素サイクル異常症についての研究。もう一つは卒後教育です。次に出しますけれど、小児
科、それから遺伝科、遺伝学のレジデントとフェローシップのトレーニングプログラムのディレ
クターをやらせていただいています。

■米国の臨床の現場では何が行われているか？
・遺伝専門医のトレーニング
　実際にアメリカの現場では何が行われているのか。自分のような小児科・遺伝性疾患・先天代
謝異常症の専門医の立場から、いろいろ紹介させていただきます。まずこのような医療を担う人
たちは、リーダーとして務めている人たちはどのような人かというと、結局は臨床遺伝の専門医
なんですね。自分がアメリカに行って、初めていろいろ気付いたことは、専門医というものがき
ちんとしたトレーニングシステムを終えて、そのトレーニングのシステムというのもきちんとし
た、全米で統括している “ACGME” というところが認証したトレーニングを受けて、その受け
た後に試験を受けて初めて専門医になれるということなんですね。ですから、自分がたまたま遺
伝の疾患を何人診たから、じゃあこれで専門医をもらえるかというと、そういうシステムではな
いのがアメリカの現状で、例えば今、自分の年になって、これからちょっと心臓の病気にとか、
肝臓の移植をやってるので肝臓の専門家になりたいかというと、自分自身はまた研修医なのです
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ね、肝臓の専門のフェローシップに入らなきゃいけないんですね。ということは、ほとんど不可
能ということなんです。
　こういうようなシステムで、そのようなトレーニングを受けるためには、まずメディカルス
クールを出た後に、それぞれMedical Genetics であれば、一つのパスとしてはCategorical 
Program、小児科とか内科とか産婦人科のトレーニングを受けた後に、それぞれの専門医を受け
た後、臨床遺伝科のフェローシップに入り、それで臨床遺伝の専門医の試験を取っていく。もう
一つは我々のプログラムにもありますが、小児科または内科と臨床遺伝のコンバインドされたト
ラックですね。この場合は最近は４年でそれが全て終了するようになってるんですけれど、その
ようなトレーニングを受けて初めて、両方の専門医の試験を受けて、晴れて専門医になるという
状況です。

・ABMGG Training
　このABMGG、英語のものも混ざって申し訳ないですけれど、かなりいろいろなことを要求
してくるんですね。例えばどういうことができなきゃいけないか、かなり細かい規定をしてまし
て、例えば genetics and genomics laboratory tests、遺伝学的検査をしたものをどのように
理解できるかとか、bioinformatics をどういうふうに理解できるか。細かい、例えばUNIX の
システムを覚えないといけないんですけれど、出てきた結果をどのように解釈すればいいかとい
うことを知っていることを要求されたりするんですね。いろんな専門のことを、遺伝に関わるこ
とをやれというふうに、ABMGGで規定しまして、これができているか、できていないかとい
うことを全てチェックして、初めて試験を受けさせてもらえるということです。

・米国の遺伝科への紹介
　そのような人たちが、どういう形で病院の中で役に立っているかという状況ですが、これは日
本もアメリカも同じだと思うんですが、いろいろな科から遺伝性の疾患、遺伝性の疾患じゃない
かとか、遺伝的な要素が絡んでいるんじゃないかというような患者さんがいた場合、様々な科か
らいろいろ依頼が来るようなシステムです。後ほどお話ししますけれども、アメリカというのは
自分で何か珍しい患者がいた場合に、他の臓器とか他のスペシャリティーに比較的紹介をする傾
向があるんですね。というのはいろいろな、病院でやっていい行為とか、何かあったときの公的
な責任というのが生じてくるのがあって、できるだけいろんな人たちにお願いして、専門的な意
見を聞くという文化があるんです。これはそれぞれ自分の立場を守ろうという意識がすごくある
ところが特徴なんです。ですから、何か遺伝的なものがあった場合には、ほとんどの場合、遺伝
科に紹介が来る。ただ、アメリカも日本と同じような問題がありまして、遺伝科というものがど
のような形で活躍できるのか、役に立てるのかということの知識が、まだ特に、小児科の場合に
はまだいいんですけれど、内科の分野などでは、まだまだ分かってない、知られてないというこ
とも問題になっています。

・臨床現場で使われる検査とその発展
　アメリカの臨床現場で使われる検査とその発展ですが、もちろんこれは日本と同じような部分
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がかなり多いのですけれども、もともとは染色体の検査のGバンド法とか、FISH法とか、マイ
クロアレイ法など、このようなものが使われており、さらにそれに加えて、必要に応じてサンガー
シーケンスや、次世代シーケンス、いろいろなことをやっています。それだけではなくて、遺伝
学的検査の中には、もちろんタンデムマス分析計とか、酵素活性を測定するとか。最近ではテキ
サスのベイラー大学などでもいろいろサービスを始めていますけれども、メタボローム解析など
も使われる検査の中に入りつつあります。ただ本当に自分が臨床遺伝のフェローシップのトレー
ニングをやってたときと比べても、シーケンスのテクノロジーがどんどん発展しましたし、僕が
卒業したばかりの頃には、エクソームシーケンスなどはほとんど実際の現場では使われなかった
のが、今ではほぼルーティンで使われるようになっている、そんな状況です。
　それで面白いのは、これらの検査が保険適用で臨床検査として行われている。ほとんどの場合
が研究ではなくて臨床検査としてできるという状況が起こっています。ただ、患者さんが加入し
ている保険によって、適用やカバー額が異なるんですね。ですから面白い状況が起こるんです。
例えば１個のシーケンスだけすればいいと、ほぼ臨床的にはこの病気だと分かっていても、保険
会社によってはそのシーケンスは適用にならない、エクソームならいいよとか、パネルは駄目で
エクソームはOKとか、そういう逆転現象が起こってきたりするんですね。ですから、加入して
いる保険によっていろいろなやり方が変わってきたり、あとは州によってどういうテストがOK
だというのもいろいろ変わってくるので、我々の職場、仕事の場所が変わると、スタンダードが
少しずつ変わってくるという現実もあります。

・NGS を使用した検査
　次世代シーケンスというのが、最近いろんなところで、日本でも話題になっていますし、使わ
れていると思うんですけれども、どういうときに使われているかというと、我々も皆さんと同じ
で、単一遺伝子のシーケンスでも、例えばたくさんエクソンがあるような遺伝子などでは、どん
どんこのような次世代シーケンスを使ったり、関連疾患パネルテストの確定診断であったり、特
にキャリアのスクリーニングですね。アメリカは面白くて、高齢出産を考えられてる患者さんに
は、高齢出産のための遺伝カウンセリングをやるのと同時に、カウンセラーがあなたはどのよう
な病気のキャリアがあるかという、キャリアスクリーニングパネルを勧めたりするんですね。そ
ういうことがいろいろ起こっています。それによって逆に、夫婦揃って、ある代謝性の疾患のキャ
リアがあるということが分かるときも結構ありまして、それによって生まれてすぐにいろいろ治
療が開始できるという利点もあります。
　あとはエクソームシーケンスは、診断困難例とか、かなり使ってる使用頻度が多いですね。ゲ
ノムシーケンスの話も先ほどの薬師寺先生の中でも出ていましたが、実はゲノムシーケンスに関
しては、エクソームをして診断がつかなかった症例で使うことも稀にあるんですけど、まだまだ
Depth とかいろいろな解釈が非常に難しくなるということがあるので、あまり臨床の現場での
使用は極めて低い。ただDPCプロジェクトみたいな形で、生まれたばかりの赤ちゃんで、原因
不明なときに早めに診断が知りたいという状況で、研究ベースでやっているという状況はありま
す。
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・NGS の活用の状況
　実際に次世代シーケンスというのは、このような形で確定診断ですね、先天代謝異常症でも確
定診断でこういうものを使ったりしている状況です。癌遺伝学に関しては、先ほどもお話しさせ
ていただきましたけれども、Mount Sinai 病院では、体細胞性の変異に関しては我々はやってお
りません。ただ何か家族性の問題があったときに、このようなことを使うことがあります。

・米国遺伝医療の現状
　実際に簡単なレビューですが、アメリカの遺伝医療の現状というものは、遺伝学的検査が臨床
でかなり活用されている状況です。それはもちろん出生前診断や、着床前診断なども含めてやっ
ております。保険で検査料が負担されるケースが全てではないのも事実で、多いと。これは必要
であれば次世代シーケンスも含まれたり、あとは予防医療ですね。なぜこういうことが保険で適
用になるかというと、恐らく保険会社もいろいろその情報を全部開示しているわけではないです
けれども、エクソームシーケンスにしても、遺伝学的検査というのは、他の検査に比べて高いと
いう意識があると思うのですが、アメリカでは ICUに１泊入院するほうがよっぽど高いんです
ね。あと大きな画像検査とかやったりするほうが高かったりするので、逆にこのような検査を早
めにやってあげて、治療方針が決まる。それから何かその後の合併症を防ぐことができるという
計算が行われて、こういうことができているんだと思うんですね。ただ保険の種類によっても、
そのような理解が低いところがあって、例えば富裕者層が入るようなプライベートな保険では、
いろんなものがカバーされるんですけれど、公的な保険であれば入りにくいとか、これは保険会
社と検査会社がいろんな形でネゴシエーションしていくんです。
　皆保険制度であると、この検査に関しては何点という、決まったものがあると思うんですけれ
ども、ほとんどの検査ラボは、基本的には経済的なインセンティブベースになるので、ほとんど
値段が決まっているようで決まっていない状態がありまして、例えば保険でやるのであれば全部
カバー。保険がなくても、もし患者さんが自分で、アウト・オブ・ポケットというんですけれど、
それで払う場合には、普通は例えば保険を通して検査ラボが請求した場合には 5,000 ドル請求し
ますと。50万ぐらいですね。ただ患者さんが自分で払う場合には 500 ドルでいいとか、こうい
う値段の付き方があって、まだまだどういうふうな値段になっているか分からない。いろんな形
でサンプルを集めてどんどんやるという実績も欲しい部分があったり、非常に複雑で分からない
ところもあります。
　遺伝学的検査というものは、基本的には解釈が困難なために、専門家がオーダーするというこ
とが今までずっと言われてきたことです。そのためにも、臨床遺伝の専門医がいたり、遺伝カウ
ンセラーがいたりするんですね。今日の難波先生のお話でも出ていましたけれども、州の認定し
た検査室で発行された結果のみが患者に報告可能ということで、例えば研究ベースで結果が出た
ときに、例えば自分で研究で何か見つけて、もう間違いないというときも、これは報告しないん
ですね。なぜかと言うと、これは自分の検査の結果に自信がないというのではなくて、法的な責
任を負いたくないというところがありまして、何かミスがあったときに、必ず責任を取るという
ことがすごく重要視されているんですね。なぜかと言うと、何かあったときに必ず訴訟を起こさ
れる。訴訟を起こされたときに、研究室でやったことに関しての、我々の訴訟に対する保険はカ
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バーされていないんですね。臨床上の中でやっている場合にはカバーされるんですけれども、あ
とは検査室が法的な責任も負っているということなんです。
　あと最近は遺伝検査というものが、例えばシスティック・ファイブローシス（cystic fibrosis）
とかシックルセル（sickle-cell）とか、それぞれの領域に応じて、非常にコモンな遺伝性疾患に
関しては、いろんな遺伝検査ができるようになっているんですね。それだけではないんですけれ
ど、最近徐々にそれぞれの専門家で遺伝検査をどんどんやるようなことになってきて、遺伝専門
医だけがオーダーするというモデルが、少しずつ変わってきているという状況もあります。ただ
オーダーするということで、保険会社も遺伝専門医がOKと言ったからいいんだ、出せるという
確証が欲しかったりするときがあるんですね。そういう場合には、やりたい先生たちが遺伝カウ
ンセラーを独自に雇って、遺伝カウンセラーがOKを出したから、この保険はいけますよという
ようなことをやったりしています。解釈が難しかったときに初めて、我々のところに、「これは
どういう意味なのか」ということが依頼になって、患者を診るということもよくあります。
　実際にどれだけ遺伝学的検査が、我々の中で普及されているかというと、皆さんこういうよう
なウェブサイト、アメリカの遺伝学検査に関してご興味のある方は見たことあると思うんですけ
れども、いろいろな会社でいろいろなものを、それぞれ「我々のほうがどれだけいいよ」という
形で、すごくコマーシャルしているんですね。実際に自分たちの検査ラボにどんどん出してほし
いということで、こういう検査会社は、この棚にあるような感じで、たくさんキットを入れて送っ
てくるんですね。例えばこういうボックスがあって、このボックスに何が入っているかというと、
開けてみますね、“GeneDX” という箱を。そうすると EDTAの器具がちゃんと入っていて、こ
ういうふうにラベルはここにしてください、緩衝材も入っていて、もっとすごいのは、「自分た
ちが送料を払いますのでこの FedEx のラベルを使ってください」と、こういうふうにやって、我々
れがどんどん出しやすいようにしてくれているという現実もあります。

■実際の自分のクリニックの現場で
　次は、実際に自分のクリニックの現場で、どういうことが起こっているか。何年もやっていると、
いろいろな困難とか間違いとか難しい症例とかにも当たってくるんですけれど、ちょっとその辺
を紹介させていただこうと思います。

・検査が必要となるパターン
　まず検査が必要となるパターンというのは、ここに書いてあるとおりで、皆さんが日本で遺伝
学的検査が欲しいというときとほとんど同じです。やはり新生児スクリーニングで出てきた検査
を確定したいとか、奇形症候群で何が原因なのか分からないときに、こういう検査をしたり、発
達異常も含め、いろいろな形で遺伝学的検査をやっています。

・検査までの流れ
　検査の流れですが、実は我々やはり、医療費がアメリカというのはすごく高いので、マンパワー
がすごくあるんですね。ですから例えば初診の患者さんの外来で、自分自身、初診の患者さんが
来るときは、1時間のスロットをもっていまして、1時間のスロットに、自分だけではなくて、
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自分がとにかく患者さんと話すので、自分の言ってる内容を全部記録するスクライブ（scribe）
という人がつくんですね。ほとんどやってるときは、コンピューターにもタッチしないですし、
何を言ったかも全部メモしないでも、メモしてくれる人が側にいて、遺伝カウンセラーと遺伝カ
ウンセラーの学生と、それからフェローと、あとフィジシャン・アシスタントとか、大体４人か
ら５人、一緒に自分のクリニックに入ってきます。まず診察に来る前の週までに、遺伝カウンセ
ラーや遺伝カウンセリングのマスターの学生とかが、1時間ぐらい電話をして、いろいろ情報を
入れてくるんです。ですから自分が患者を診るときには、どのようなことが起こっているのか、
全部 eメールがファイルで自分のところに届いています。家系図もすでにできあがっています。
よっぽど自分が家系図を書くよりも、学生が書いてくださったほうが、きれいなのが書けるので、
ほとんど僕はすごく下手になっています。
　大体この状況でどんなことをやればいいのかというものが、実際に患者を診てみないと分から
ないことも多いんですけれども、状況に応じてどんな検査が必要かということを推定して、どの
検査が必要か、必要であれば、この患者さんに関してはこの保険なので、どういうことができる
かということをいろいろ考えています。実際診察の当日になった場合には、遺伝カウンセラーた
ちと共に診察に入って、必要な検査の確認をして、検査サンプルを送付していく。診察後、ここ
からが長いんですけれども、検査結果が来たら、その検査結果に応じて家族に電話する。これは
非常にシンプルなものであったり、自分の遺伝カウンセラーが話すのに、全く問題がないという
場合は遺伝カウンセラーに全部電話をしてもらう。それで解決すると。必要に応じて複雑な結果
が出てきた場合には、実際に来てもらって、また１時間なり話すと。その後、紹介してくれた医
師や家族へ、どういうことが起こりましたので、こういうふうにしますというレターを送ります。
さらにまだまだ検査が必要、それから診断に必要なものがありましたら、それについてまた進め
ていくという状況です。

・検査の流れ
　ですから、このような形で流れでいくんですけれど、最初は情報を精査する。いきなり次世代
シーケンスやパネルテストに行くというよりは、まずすぐにできるような生化学的検査とか、ルー
ティンで発達異常の場合なんかは、染色体・マイクロアレイ、Fragile X などはガイドラインで
すぐにやりなさいという、そういうものはどんどん出していって、もし分からなければこのシー
ケンスとか。先ほど話しましたが、保険の状況に応じてはこれが逆転する場合もあるんですけれ
ども、こういうような流れでやります。
　一つの例を出しまして、例えばエクソームを出したときに、どういう状況が起こるかという紹
介をさせていただこうと思います。この症例に関しては、論文になっているので、皆さんとシェ
アさせていただこうと思うんですけれども、実は発達異常のあったお子さんで、エクソームシー
ケンスを出したんですね。どういう結果の書き方をしてくるかというと、１、２、３という形で、
カテゴリーをアメリカの検査会社はつくって報告していきます。まず第１番目の場合には、この
報告というのは、明らかにこの患者さんは、この遺伝子の変異によって起こってますという報告
です。そのような結果が出た場合には、このカテゴリーに入っています。ここに入ってくると、我々
はすごく簡単なんです。これが原因なんだと、非常に楽だと。もちろん患者さんのマネジメント
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に関しては、これから大変なこともあるんですけれど、結果の解釈に関しては非常に楽なんです。
　２番目が非常に嫌なところで、「もしかしたら関係しますよ」というところに、入ってきたり
することがあるんですね。これが俗に言うVUSということで、こういう報告が来ると、ときど
き candidate、もしかしたらこれですよというような形で報告が出てくるときがあります。ア
メリカの検査会社というのは、やはりマーケットが大きいので、不思議なもので、同じような
時期に同じような患者さんがサンプルを出していて、彼らがデータを集積していることがあり
ます。たまたまこのGeneDx の会社は、この EBF3 という遺伝子の変異を持った人たち数人
を集めていて、ほぼ臨床家たちが検査依頼に出していた臨床症状が全て合致するということで、
candidate という形で具体的に書いてきています。
　これがさらにどういうふうな報告になるかというと、２ページ目に、日本の検査とはまたちょっ
と違うところなんですけれども、この EBF3 Gene はどういうGene で、どういうことが起こっ
ていますと。全ての検査に、バリアントに関する解釈が加えられてるんですね。この検査の解釈
というものを、ABMGGの PhDの専門家たちがやってきている。もしくはMDですね。雇わ
れているMDたちがこういうのをやってきて、これに関して説明をきちんとしてくれるんですね。
こっちも、これをやったからといって、全てが終わるわけではなくて、我々もこの解釈だけでは
なくて、自分たちなりに、ものを読んで、いろいろ調べて、この場合であれば、あなたたちはど
うしてこういうことが言えるんだとか、そういうことを検査会社の遺伝カウンセラーや医師とか
に直接電話をして、話し合いをして、確証を持って初めて患者さんにリターンするということを
やっております。たまたま今のケースにおいては、数例一度に同じような症例が出たということ
で、ほぼ間違いないだろうということで、患者さんに返しております。

■遺伝学的検査ラボについて
　実際にそれに対応して、遺伝学的検査ラボというものが解釈をする。非常に日本のモデルとは
ちょっと違った部分があると思うんですけれど、どのような形でラボは運営されているか。今日
の難波先生のお話でも、日本語でこの内容を書いてあるんですけれど、全てこのようなテストと
いうものは、遺伝学的検査も含めて、全ての臨床検査というものは、このような３つの大事なポ
イントがあるといわれてます。
　１つは、“Analytical Validity” といって、テストが１つのバリアント、検出するのにどれぐ
らい精度を持ってできてるのか。それから “Clinical Validity” というのは、例えばそのバリア
ントが患者さんの持っている症状に対して、本当に意味があるのかどうか。最後に “Clinical 
Utility” というのは、その情報が本当に臨床の現場でどのぐらい活用できるものなのか。この３
本の柱に沿って、検査というものは認知されているというところです。
　全ての臨床検査、特に健康に関するテストに関しては、いろいろな規制を定めております。１
つは “CLIA” Clinical Laboratory Improvement Amendments という、どれだけきちんとし
た検査ができるか。この承認を受けることが必要とされていたり、あとは州にもよるんですけれ
ども、CLIA だけではなくて、ニューヨーク州だったり、ニューヨーク州なりのまたもっと厳し
い規制がありまして、例えばどのような水を使ったとか、どのようなピペットを使ったとか、ど
ういうことをやっていたか、すごく細かくやるんですね。そういうことを全部、州もモニターし
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ています。あとは “CAP” というものもあって、自分も調べてみて初めて分かったんですが、い
ろんな規制が出てきて、その中でうまく間違いがないように、いろいろな状況を整えていくとい
うことがあります。
　例えば “CLIA Standards” というものは、いろんなものが出てきますけれど、なぜかと言うと、
CLIA というのはとにかくAnalytical Validity が良いことをきちんと規制していると。“FDA”
は、例えばニューヨーク州であればClinical Validity がどうだという形で、いろいろな団体が
いろんな形で検査室を非常にいい形でモニターしている状況です。
　基本的に臨床検査を行うラボは、保険適用の有無にかかわらず、CLIA の certificate が必要
といわれておりまして、CLIA: international certification もあるみたいです。またDirect-to-
consumer テストはですね、例えば “23andMe” をはじめ、他にもいろいろありますけれども、
場所によってはCLIAで certify されてないラボもあるというのが現状です。“Sema4” というの
は、もともとMount Sinai の遺伝学的検査ラボが、ベンチャー化して出てきたものなんですけ
れども、それを例に挙げて言いますと、この検査ラボは、CLIA と CAPと、ニューヨーク州の
全ての certification を受けているということで、それぞれからもモニターされているんですね。
ときどきいろんな州とか、いろんなところから査察が入って、どういうことができているのか
チェックを受けています。
　あとはそれぞれ検査ラボというものは、全ての認証を受けているから大丈夫かというと、もち
ろんいろんな検査会社があって、それぞれの検査会社は全州にオフィスがあるのではなくて、必
ずヘッドクオーターが何々州にあるという形でして、全ての検査会社が、全ての州の患者さんに
検査をしていいかというと、そうじゃないんですね。実はこれも非常に難しいところで、我々が
非常に珍しい疾患があって、非常に珍しい遺伝子の検査をしたいんだけれども、その検査をする
にはどこの検査ラボを使うかというとき、カリフォルニア州にあったからそこに出そうというと、
すぐに出せるわけじゃなくて、そのカリフォルニア州のラボがニューヨーク州において使ってい
いよという認証があるかどうかを確認しなきゃいけないんですね。でないと、向こうは向こうで
レポートできないし、検査料を取って検査してはいけないことになってるんです。ですからそれ
を出す前には、「ニューヨーク州でやってる検査ラボではないので、そっちの検査ラボを使いま
すよ」という形で、使ってもいいですかというお伺いを州に立てなければいけないんですね。こ
れは１日で、24時間で返事が来るんですけれども、ニューヨーク州であればニューヨーク州の
保健局に、このレター、全部埋め込むんですね。そうすると、「あなたたちはきちんとしたこと
やってるから、ニューヨーク州の認可は受けてないけれど、この患者さんのこの検査に関しては
やっていいですよ」というような形で認めてもらっています。ですからこれをいちいちやらなきゃ
いけないのもまた難しくて、このような手続きは特に遺伝カウンセラーの人たちが非常に得意で、
どんどんやってくれています。

■診療現場の実際 ― 様々なエラーなどから学んだこと・症例を通して
　実際、いろんな形でレギュレーションがあると言いましたけれども、全てよく管理されている
から、それからアメリカの家はお金があるからとか、保険が効いているので検査ができるから、
全てがいいかというと、そういうわけではないという状況です。
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・Case#1
　いくつかのケースを通して、エラーから自分自身が学んだ症例を皆さんと共有したいと思いま
す。一つは赤ちゃんです。生まれてすぐに、ちょうど 2週間ぐらいから突然の筋緊張の低下で呼
吸を止めちゃった赤ちゃんがいたんですね。それで最初はよく分からなくて、ただの呼吸不全だ
という形で、ICUで治療を受けていたんですが、このような症状がどんどん出てきて、数日後
入院して、３日後ぐらいに我々のところにコンサルが入ったんです。これは何が起こっているか、
よく分からなかったんですね。ただ、実はMTHFRという葉酸の代謝の遺伝子がやられていて、
神経的に呼吸に抑制がかかってしまって重症化していたんですけれども、Folinic acid、ロイコ
ボリン（Leucovorin）というものとか、ビタミン B6とか使って一気に改善したんですが、臨
床的には生化学的検査で臨床診断はつけられて、マネージは開始できて患者さんにとっては良
かったんですけれど、本当に何が起こっているか分からなかったんですね。
　このような状況で、何が起こっているのか調べていって、明らかに自分としては、MTHFRの
欠損症、もしくはビタミン B12 の代謝の異常じゃないかと察して、今後いろいろ治療を続けて
いくにも、遺伝学的検査が必要だと思って、次世代シーケンスのコバラミンですね、ビタミン
B12のパネルの検査をやったら、ネガティブで返ってきたんです。これは何かおかしいぞと思っ
てたんですよね。でも他にももしかしたら、新しい遺伝子を見つけちゃったかもしれないと、そ
ういうことも思ったんですけれど、どうもそうも思えないんですね。明らかにこの中のどれかだ
と思ったんです。実はその検査を他のところにもう一回出し直して、ベイラーの検査室にも「も
う一回やってくれないか」と出して、それもネガティブだったんですが、最初MTHFRがネガ
ティブだったので、コバラミンのパネルに出したら、ベイラーの人にネガティブだと言われたん
です。ベイラーには実は自分の友達がいて、いろいろ電話をして、どうもおかしいということで、
MTHFRのほうは、もともとベイラーの検査室にはシーケンスを頼んでなかったんですけれど、
次世代シーケンスだったので、そのマスクされているものを取って、もう一回見ようという話に
なって、見てみたら、ちょうどここに synonymous variant があったんですね。これがたまたま、
我々がテストを出した数カ月前に、exon skipping を起こす coding region の synonymous 
variant だったということで、実は判定できてなかったんですね。Synonymous だったから、い
いだろうという形で、最初の検査ラボはミスしていたんです。これで初めて診断がついて、良かっ
たという経験もありました。

・Case#2
　２つ目は、15歳の男の子で、かなり出血傾向があった。血小板のサイズが大きくて、感音性
難聴だったと。同時に腎臓の疾患もあって、奇形症候群的なものではなさそうだなと思いました。
明らかに臨床的に、MYH9-related disorders という形で、エプスタイン症候群とかそういうも
のがすごく疑われていたんですね。これもMYH9 Sequencing という形で、それをやっている
検査ラボがあったので、我々は出したんですね。そしたら、これもネガティブ。どう考えても臨
床的にそぐわないという形で、どうしても納得できなかったので、たまたま名古屋にいらっしゃ
る國島先生に電話をして、「こういう患者なんだけど、間違いないと思います。生化学的に精査
してもらえませんか」と言って、スメアを作って送ったら、２日後に先生から連絡があって、「明
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らかに異常です」と。そのスメアからDNAをすぐ取っていただいてシーケンスしたら、もうコ
モンなmutation が見つかったということで、どうなってるのかなと思って、最初に名前は言い
ませんけれど、ちゃんとCLIAで承認されているラボのディレクターに話をしてみたら、見つか
らなかったと言うんですね。どうも納得できなくて、自分自身でシーケンスをいろいろ調べていっ
たら、どうもこの近くにリピートのシーケンスがあるのが分かったので、これはなんらかのミス
してるなと思いまして、この検査ラボのディレクターに、「あなたたちはどこの場所にプライマー
をつくってるんですか」と言ったら、こういう所を挟んでプライマーをつくったりしているんで
すね。明らかにおかしいと思って、「申し訳ないけれど、この違ったところでプライマーをつくっ
てやり直してくれ」と言ったら、見つかったんですね。実はどういうことが起こっていたかとい
うと、プライマーの設定の違いが悪かったので、ここにこの小さなのがあるんですね。これをソ
フトウエアで見逃していたというので、なかなかアメリカの人は謝らないんですけど、謝らせて、
全部レポート書き直させて、「申し訳ないけれど、あなたたちのスクリーニングのメソッドは悪
いので、今後はこのようなプライマーにしてください」と言って、「わかった」とは言ってくれ
ました。

・Case#3
　もう一つは、検査のエラーではないんですけれども、我々、アメリカでも悩んでしまうよ
うな遺伝学的検査の結果というものがあります。どういうことかというと、新生児で非常に
強い代謝性アシドーシスになって、アシルカルニチン分析をしたところ、multiple acyl-CoA 
dehydrogenase の欠損症だと察しがほぼついて、とにかくシーケンスをしたんです。患者さ
んは残念ながらあまりにも重症だったので、亡くなってしまったんですけれども、検査の結果
としては、ちょうどお父様とお母様がいとこ同士だったということもあって、homozygous で
このような variant が見つかったんですね。ただ皆さんに注目していただきたいのは、ここに
“uncertain significance” というのが出てくるんですね。これが起こるとどういうことが起こる
かというと、実はこういうようなVUSは、お父さん、お母さんが次の子どもを欲しいと言った
ときには、出生前に診断したときに、その検査を出生前の診断の理由として、この遺伝子の情報
は使っちゃいけないということになります。何かというと、例えば妊娠中に先天代謝異常として
遺伝子検査をしますと。その遺伝検査の目的として、「この遺伝子のこの変異を見つけることが
目的ですよ」ということは許されない、やらせてもらえないんです。なぜかと言うと、どんなに
生化学的にMADDだということが分かっていても、VUSなので、やっちゃいけないというこ
となんです。どういうことをしなければいけないかというと、結局は peer reviewのパブリケー
ションがあって、明らかにこれは病気と関連してますよという、最低限 pathogenic もしくは
likely pathogenic というレポートが必要だというんですね。ですからせっかく患者さんの家族
の中に、これが新しい変異だと、生化学的に明らかに認められて、これが原因だと分かっていても、
すでにその状況が次の妊娠のときに使えないという非常にジレンマがあるんですね。でもたまた
まこの検査をやったところが Sema4 で、我々のクリニックに隣接したところがあって、Sema4
の中で明らかにバイオケミカルラボがありまして、そこで絶対的にこれはMADDの所見が出て
ますということで、彼らがリンクさせることによって、数カ月後に likely pathogenic をレポー
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トしてくれたので、その報告書があることで、次の妊娠のときに使えるという結末になりました。

・Case#4
　最後は、研究と臨床検査との、非常に微妙な関係を紹介させていただこうと思うんですけ
れども、２歳と 15 歳の、ジプシーの血族結婚が非常に多い家庭の２人の患者さん。明らかに
尿素サイクル異常症だということが分かったんですね。実際シトルリン血症なんですけれど、
deletion、duplication のテストやエクソームシーケンス、それからもちろんシトルリン血症
の遺伝子のシーケンスもしたんですけど、全部ネガティブなんですね。何かというと、結局は
promotor region がごっそり抜けてたりしてるんですね。こういうものも明らかに分かってい
るんですけれども、これは数カ月前に分かったのが、こういうものも実際には、論文化するとか
何かというきちんとしたデータの検証があって初めて患者さんにとっての情報になるということ
で、今これから我々もきちんとやらなきゃいけないというジレンマに陥っています。

■経済的インセンティブ、利益追求、訴訟リスク
　もうそろそろ終わりですが、アメリカの医療というものは、いろいろよく見えても、悪い点も
たくさんあって、実際にアメリカと日本で遺伝学的検査がどれぐらい進んでいるかということの
違いを、いろいろ今日も話していますけれども、実際にはこういうことが起こっている背景とし
ては、非常に面白くて、経済的なインセンティブとか利益追求型のシステム、それから訴訟のリ
スクというものがかなり入ってくるということが事実です。例えば検査ラボにしてみれば、彼ら
にとっては、やはり利益主導なので“ビジネス”なんですね。ですからどういう形でサンプルを
集めて、どういう形で早くリターンして、どういうふうに名前を上げていくか、こういうことを
非常に考えています。同時にそういうことをやると、臨床検査なので、どうしても法的な責任も
持っているので、ABMGGの専門医を雇ったり、遺伝カウンセラーを大量に雇っているんですね。
ですから最近は、我々の施設では、１年に 10人から 15 人の遺伝カウンセラーの修士の学生が
いるんですけれども、半分以上は最近は検査ラボに就職してしまいます。
　医師のほうも、非常にまた日本と違う部分があって、自分自身も日本で診療していた経験があ
り痛切に感じるのは、やはり訴訟のリスクがすごくあるということなんですね。ですから何かあっ
たときに、誰が責任を取るかということをすごく気にします。そういうのもあって、何かやると
きに多めに検査を出してしまう傾向があります。実際に病院自体も、医療訴訟のリスクを減らす
ために、それぞれ医師を雇うときには、「あなたはどういう医療行為をやっていいですよ」とい
う privilege を決定してくるんです。どういうことかというと、自分自身も医師としてトレーニ
ングが終わって採用されたときに、何 10 ページにもわたる何々の行為、私は何ができるとか、
トレーニングのときに何をやってOKになったとかいうものの証明と一緒に、全部チェックリス
トを挙げて、自分は何の行為をやっていいかということを決めてるんですね。ライセンス、例え
ば自分はニューヨーク州のライセンスを持ってるんですけれど、ニューヨーク州のライセンスを
持ってるから、手術とか手伝ってほしいといって、やっていいかというと、やっちゃいけないん
ですね。病院の中でよっぽどの、例えば災害が起こったとか、何かがない限りはやらせてもらえ
ないという状況です。ですから自分で言えば、小児科の医療行為と、遺伝学の医療行為はやって
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いいと。だけど他はやるなと、そういうようなシステムになっています。
　ということはどういうことかと言うと、自分の領域から外れたことに関しては、できるだけ手
を出さないほうがよくて、他の意見を尊重して、それを利用して自分がやれることをやっていこ
うという文化が進んでいるのが実際です。例えば新しい領域が出たので、それについて何か、そ
れができるための専門医を取ろうと思っても、例えば自分自身が循環器とか肝臓の専門家を取ろ
うと、何か面白い領域が出てきたとしたら、よっぽどの決心をして研修医のフェローシップに入
らないと取れないというのがあって、これは非常に難しい状況があります。

・個人的な見解 #1
　最後になりますけれども、アメリカと日本の医療、両方を経験して、自分なりにアメリカとい
うのはどういうことが起こっているのかなということを、個人的な見解ですが、皆さまと共有さ
せていただこうと思います。
　様々な検査が、アメリカでは臨床の現場では用いられています。これは自分自身ですごく感じ
ているんですけれど、どのようなことができるかというのは、かなり保険会社が主導していろん
なことを決めてしまっているのではないかなというふうに感じています。特に加入している保険
によって、検査方針を考えることも多いです。やはり日米両方の医療から学ぶべき点は多くて、
自分自身も今回のような学会に参加することによって、日本でどのようなことが起こっているの
かを知ることで、逆にアメリカにとってもいいことを学んでるんじゃないかなと、自分でも感じ
ております。一つ前のスライドでも説明しましたが、経済的なインセンティブや利益追求や訴訟
リスク、この辺がすごく強く出ている文化です。
　あとは臨床検査に関しては、パネルテストというのは自分自身すごく好きで、なぜかというと
かなりフォーカスしていて、Depth が広いと。ですから自分自身もこれに関しては、かなりや
られている、恐らく鑑別診断としてこれだとやられたときには、これをやるのが好きです。エク
ソームシーケンスで原因が判別するものも多いです。ただ、エクソームを月に何個出しているか、
最近はたぶん３から４検体ぐらいは、最低限出しているんですけれども、明らかに遺伝性の疾患
が疑われていることに限定して出すと、非常に効率がいいということは分かってきました。ただ、
なんでもいいから出してみようというと、あまり当たらないというのは分かっているところで、
最近、遺伝学の専門家の中で、アメリカですごい、自分自身でパラダイムシフトが起こってるな
と思うのは、自分が慈恵医大を卒業したときに、川目先輩や黒澤先輩に、「この患者さん、この
病気だよ」と、そういう話を、臨床的な所見から聞いていて、すごいなと。でも今そういう技術を、
新しく取りに出てる人はあまり要求されなくなっている部分があるんですね。どちらかと言うと、
いかにいい検査をどういうふうに出して、臨床症状をよく分かってない人に出しちゃうというよ
うな傾向があって、そういう人に限って、来たらなんでもエクソームという人もいるのは事実で、
それはちょっと問題だなと思っているところもあります。やはり自分自身が、どのような疾患か
ということをきちんと臨床的に疑った上で検査を出すということが、一番大事だなということを
痛切に感じています。あとはエクソームシーケンスも、全て完璧ではなくて、やはりパネルと比
べるとDepth が低いので、エクソームでネガティブだと思っていても、やはり臨床的にこのグ
ループの病気だなということを考えて、パネルをもう一回出し直してみると、それが陽性だった
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ということが何例もあるんですね。ですから、臨床的な感覚というものは、非常に大事だなと思
いました。
　次はやはりCLIAとか、きちんとした認証されたラボでもミスは起こるということです。ミス
が起こったときに、ミスを起こした人たちにも責任があるんですけれど、そのミスを見逃した責
任も我々に必ず問われてしまうので、必ずそれぞれの立場でどういう限界があるのかということ
を知っておくのも大切だなと思いました。

・個人的な見解 #2
　あとはそれを裏付けするための臨床症状や生化学検査の情報の理解というのは、必須だと感じ
ています。本当にそういう鑑別疾患を持った上で検査を出すと、やはり的中する可能性は高いと。
どちらかと言うと、生化学検査ばかりに頼らないようにすることが大事だということを学んでお
りまして、自分自身はやはり variant、VUS が出てくることが怖い部分があるので、むやみに
最近は、次世代シーケンスでは、特にゲノムなどはすぐに出さない、控える方向に、意識が数年
前から変わってきております。出始めのときは、やってやろうと思っちゃうんですけど、出てき
て悩んでしまうことが多いので、本当に限定して出して、あまりにも限界があった場合には、何
年かしてからいろいろ考えてみましょうとか、子どもであれば、マネジメントをうまく立てた上
でもう少し待って、次に何か症状が出たときに、どういうターゲットのテストをやりましょうと、
ちょっと時間を置いて考えるようにしています。
　あとは Lab Director とか遺伝カウンセラーと医師との連携が大切だということを感じました
し、検査件数がすごく多くなっているので、遺伝カウンセリングは可能な限り遺伝カウンセラー
に任せてしまって、自分たちのできるものをどういうことで患者さんに還元できるか、それぞれ
の役割分担というものを考えることが大事だなと思いました。あとは遺伝学的検査がいろいろ
発展してきましたけれど、やはり原因を追求することに集中するのではなくて、患者のクオリ
ティー・オブ・ライフをいかに上げるかということを考えた上で検査をするのが、自分なりには
大切であると、今になってまた感じているところです。

■おわりに
　今日は長い時間をいただいて、いろいろ説明させていただきましたけれど、福嶋先生と、１年
か２年前に『小児科臨床』という雑誌に、「こういうことが起こってます」というようなことを
紹介した文章もつくっていますし、皆様のところに若い先生がいて、アメリカで臨床のトレーニ
ングを受けたいという先生もいらっしゃると思いますので、そういう先生たちの参考になればと
思って、いろいろ文献をつくってます。福嶋先生のところに、何部か別冊を置いてますので、も
しご興味がありましたら読んでください。
　いろんなところに話が飛んでしまって申し訳ありませんでしたが、このような感じで我々のア
メリカでの遺伝医療は行われております。自分自身、両方の医療を通じて、アメリカの医療が全
ていいということは感じていなくて、お互いにいろんないいところをうまく取っていかなきゃい
けないと。もともと医療保険のシステムが違うので、アメリカのものが全て日本に移植できると
は考えてはおりません。ただアメリカで医師たちが学んできたことが、うまく日本で還元されて、
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日本なりのシステムがうまく構築できればなと思っています。そのためにも自分がいろんな形で
貢献できればと思っています。ご清聴ありがとうございました。

■質疑応答
【小杉】大石先生、ありがとうございました。時間が押しておりますけれども、もしフロアのほ
うからぜひ聞いてみたいことがあればお受けします。いかがでしょうか。はい、どうぞ。

【小川】九州大学の小川昌宣と申します。先生のお話ししている中で、ちょっと出てこなかった
ところがあったので、お伺いしたいんですけれども、遺伝情報に関するメディカルレポートの共
有のあり方という、例えばドクターサイドと患者サイドであったり、あるいはドクター同士であっ
ても、アクセスの仕方に制限があるとか、あるいは別の病院で行った検査に関してはアクセスで
きないとか、あるいは血縁者の情報を他の州にいる、患者さんの血縁者から問い合わせがあった
ときに、どのようなルールでそれに対応しているのかということを、もし先生がお分かりになれ
ば教えていただきたいです。
【大石】基本的には、アメリカのデータ、ほぼ電子カルテで、今、エピックという会社が 50パー
セント、70パーセントのドミナンスでやってるんですね。遺伝学的検査も、それから臨床情報
も含めて、全てそれは患者に属するものだという意識でやっておりまして、例えば患者に、ケア
に関わった人は閲覧可能というルールなんですね。もちろんカルテへのアクセスは、自分の病院
の患者さん、全てに行けるんですけれども、我々のモラルとして、自分が関わってない患者さん
のところには入っちゃいけないという、ルールがすごく厳しいんですね。実は電子カルテのいい
ところは、誰がどの患者にアクセスしたか、全部モニターされているんですね。最近では研修医
たちが何時間働いたかというのも、そこにモニターされているんです。ですからそれをやったこ
とによって足がつくので、やはり何かルールに外れたことをやると、訴訟が起こることがあるの
で、比較的なんでもかんでも、セレブリティーが来たから入るぞということは絶対できないこと
になってるんです。ランダムに関係のない患者に入ろうとすると、なぜそこの患者の情報に入る
のかという、必ず自分のパスワードをもう一回入れ直して入らなきゃいけない、そういうセキュ
リティのシステムをつくってます。基本的には、以前、古庄先生にもいろいろ質問していただい
たんですが、遺伝学的情報もカルテに入れば見れることになっています。ただ先生のご質問にあ
りましたけれども、その情報が外に開示されるときにどうなるかというと、必ず承諾のコンセン
トのフォームにサインがないと、家族にも言ってはいけないですし、もちろん保険会社の人はもっ
てのほかですし、患者の持ち物は患者の持ち物ということで、別の病院で情報が欲しいから、「私、
あの人を診ましたので、情報送ってください」と言っても、患者さんがサインしてくださったコ
ンセントフォームがあって初めてできます。
【小川】ありがとうございました。

【小杉】大石先生、非常に具体的なイメージができるご講演をしていただき、ありがとうござい
ました。今後ともよろしくお願いいたします。
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ABMGG Training
• Must demonstrate expertise in their knowledge and 

use of current medical information and scientific 
evidence for patient care, including: 
– Results from genetics and genomics laboratory tests,
– Quantitative risk assessment; and,  
– Bioinformatics 

• Must demonstrate expertise in their knowledge of: 
– Basic economic and business principles needed to function 

effectively in the practice setting; and, 
– Biochemical genetics;
– Cytogenetics and genomics;
– Mendelian and non-Mendelian genetics; 
– Molecular genetics and genomics; and, 
– Population and quantitative genetics. 9
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Important Things for Clinical Testing
Genetic Testing

• Analytical Validity
– Can the test accurately detect whether a specific genetic 

variant is present or absent?

• Clinical Validity
– How well the genetic variant being analyzed is related to 

the presence, absence, or risk of a specific disease.

• Clinical Utility
– Whether the test can provide information about diagnosis, 

treatment, management, or prevention of a disease that 
will be helpful to a consumer.
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All Laboratories Performing
Health-Related Testing

• Including genetic testing
• Subject to federal regulatory standards

– Clinical Laboratory Improvement Amendments (CLIA)
• To ensure the analytical validity of genetic tests

– How tests are performed
– Qualifications of laboratory personnel
– Quality control and testing procedures

• Even stricter state requirements
• The College of American Pathologists (CAP’s)

– Laboratory Accreditation Program

25

• CLIA standards 
– Designed to ensure the analytical validity of 

genetic tests.
• The Food and Drug Administration (FDA)

– Requires information about clinical validity for 
some genetic tests

• New York States 
– Requires information on clinical validity for all 

laboratory tests performed for people living in 
that state.

26

•
CLIA certificate

– CLIA: international certification
• Direct-to-consumer lab certify 

• Sema4 (fomer Mount Sinai Genetic Testing Lab)
– CLIA, CAP, NY State certified

• Site Visits for quality control

27

State Approval

Approval

Approve

28

29

Case #1

30

Case #1
Normal ammonia, lactate
Sepsis workup: negative
Serum homocysteine:  elevated (89.4 mcmol/L)
Plasma & CSF amino acids analysis

Low methionine
Peaks of mixed disulfide and free homocystine present

Differential Diagnosis
MTFHR deficiency
Cobalamin E disease
Cobalamin G disease

NGS panel for cobalamin disorder
Negative

31

Case #1 Results

Recently reported exon skipping synonymous variant was missed! 
We molecularly re-confirmed the exon skipping.

MTHFR Deficiency
32
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講演 3：�「polygenic risk score と 複雑形質ゲノム解析」�
鎌谷 洋一郎（東京大学）

はじめに
　・ポリジェニック・リスク・スコアとは
単一遺伝子疾患と複雑性疾患
　・ゲノム研究の目的
複雑形質の基本的理解
　・量的形質と質的形質
　・複雑形質とは何か？ 身長を例に
　・複雑形質と正規分布
　・遺伝率とは何か？
　・双生児研究による遺伝率の例
　・双生児または家系研究による遺伝率の例
GWASとは
　・日本人の心房細動GWAS
　・メタ解析
　・非翻訳領域の意義の解明
　・アルツハイマー病と免疫細胞
　・肥満とB細胞
レアバリアントについて
　・シーケンスデータを用いた関連解析
　・レアバリアントの効果量は大きい
　・レアバリアントはどのように解析するべきか
　・レアバリアント解析
ポリジェニック・リスク・スコアについて
　・ゲノム医療のモデル
　・疾患発症予測について
　・PRSの性能を評価するには
　・多因子疾患の発症予測
　・wGRS
　・Khera 論文
　・全ゲノム SNPを用いた予測
　・実際に発症リスクの高い集団を同定できそう
　・背景集団が大事
　・PRSの性能を評価するには
まとめ
質疑応答
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■はじめに
　皆様に資料をお配りしているのですが、大変申し訳ないんですけれども、変更してしまいまし
て、ちょっと手元の資料とは順番がいろいろ違っているかもしれません。少し分かりやすくした
つもりでございますので、こちらの発表のほうに目を向けていただければと思います。
　今回は、“ポリジェニック・リスク・スコア”というものが去年ぐらいから少し話題になって
きている。この単一遺伝子疾患に関しましてはゲノムの研究は続けられていたんですけれども、
それ以外の疾患のゲノム研究は臨床というものとはちょっとほど遠いところにあって、これまで
はそんなに分かっておく必要もないかなというくらいだったと思いますが、「ポリジェニック・
リスク・スコアが臨床で使いものになるんじゃないのか」と言っている人もいれば、「ならない
んじゃないか」という人もいるという状況が少し出てきているところで、皆様に知識として持っ
ていただいたらいいのではないかなと考えております。そのためのお話をさせていただいたとこ
ろです。

・ポリジェニック・リスク・スコアとは
　ポリジェニック・リスク・スコア、そもそもそれは何かという話なんですけれども、遺伝性を
示す多因子疾患は単一遺伝子疾患のように１つの遺伝子のバリアントにより発症するわけではな
いんです。多数のバリアントが働いて環境因子も強く影響する、というところでして、そういっ
たところでゲノムワイド関連解析を行いますと、こういった一つの、複雑性疾患にたくさんバリ
アントが見つかるということがあります。ここで言葉の使い方なんですけれども、単一遺伝子疾
患の場合は原因バリアントが発見されるわけですけれども、複雑な疾患の場合は“感受性バリア
ント”という言い方をします。これは原因として因果関係をつかんだわけではない。そうではな
くて複雑な疾患の場合は統計的に関連のある、相関があるということを示しているだけですので、
感受性バリアントという言い方をします。ポリジェニック・リスク・スコアは何かというと、こ
の原因バリアントではなくて感受性バリアントを使うことによって疾患の発症予測は可能なんで
しょうか、ということが話になります。

■単一遺伝子疾患と複雑性疾患
　最初に少し簡単に単一遺伝子疾患と複雑性疾患という話をする必要があるのかも分からないで
すけれど、念のため確認させていただきます。
　“単一遺伝子疾患”、あるいは単一遺伝子によって決まる“形質”といいますと、血液型ですと
か家族性高コレステロールもそうですし、ハンチントンも大きなくくりでは分けられます。それ
に対して“複雑性疾患”というのは何かといいますと、こういった単一遺伝子によるものではな
いものが複雑な疾患の形質ということで、身長や体重は１つの遺伝子で決まらないのでこれも含
めますし、家族性以外の一般的な脂質異常症も複雑なものだと思います。ハンチントンは単一性
ですがパーキンソンは複雑性になってくると思います。ですので、簡単に１つの原因遺伝子が思
い浮かぶものでしたら単一遺伝子疾患ですし、そうじゃなければ複雑性疾患となりまして、ただ
そうはいってもこの間くらいに入るような状況もあるのではないかというお話も出てきてはいま
す。これは単一の事実だというつもりはないですけれども、大きな理解としてはこのように分け
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ていくと、話の流れとしては分かりやすいかなと思っています。

・ゲノム研究の目的
　単一遺伝子疾患に関してゲノム研究をやる理由というのは、これは明らかだと思います。単一
遺伝子の研究をして原因遺伝子が分かると診断ができる、予防もできる。さらに病態は根本的原
子が分かりますので創薬に結びつくという目的のために単一遺伝子疾患研究をするわけです。
　では、複雑な疾患、多因子疾患のゲノム研究をなんでやるのか。これはこのあとで少し示しま
すけれども、やっても１つ１つの感受性バリアントは効果量が非常に小さいです。小さすぎて、
しかも遺伝子のコード領域でもないので、生物学的意義も分かりません。分からないことをやる。
じゃあなぜやるのかというと、「非常にたくさん出てくるんですよ」という結果がですね、たく
さん出てきたバリアントとオミックスと統合解析をしていくことによって、新しい病態生理が解
明できるんじゃないかと。そうして、そこから創薬ができたらいいなと。この１つ目のところが
多因子疾患のゲノム研究をする最大の目的です。ついでに、非常に多数のバリアントを用いると、
診断はできないですけれども、相関していますので、リスクの層別化ができるんじゃないかなと
いうのが去年くらいから浮かびあがってきたところ、ということになります。

■複雑形質の基本的理解
・量的形質と質的形成
　複雑な形質、多因子の形質というのはどういうものかというところのお話をさせていただきま
す。
　“形質”というもの、遺伝学が研究対象とするものを“形質”といいますけれども、この形質
のうち疾患になるかならないかで表せるものを“質的形質”といいます。その質的形質のうち単
一遺伝子疾患の場合はあれば病気を起こす、なければ病気にならないと、完全浸透率であればこ
うなるであろうと考えるわけですけれども、複雑な疾患といいますのは非常にたくさん遺伝子が
あって、さらに非常にたくさん環境因子もある。そのため、リスク因子がたくさんですと病気に
なりますし、リスク因子がちょっと多いと病気になりますし、リスク因子が少なめだと健康です
し、とっても少ないと健康になる。これは多因子によって起こる場合の、複雑な疾患の表れ方です。
それに対して“量的形質”というのもありまして、これは身長とか体重とかも遺伝子に影響され
ます。この量的形質の場合はどうなるかというと、単一遺伝子形質ですと、例えば家族性高コレ
ステロール血症ですと健康な人のコレステロールが 100 ～ 200 であるのに対して、家族性高コ
レステロールは 400 ～ 500 を簡単に突破する。というようなことから考えると、単一遺伝子は
量的形質であっても、単一遺伝子はどんと変わる形をとるのに対しまして、複雑形質で複雑な量
的形質の場合は非常にたくさん高める遺伝子があると高めになりますし、ちょっと多いとちょっ
と多めになりますし、ちょっと少ないとちょっと少なめになりますし、とても少ないととても少
なめになるという形で表れますので、質的な形質と比べると、量的形質を使ったほうが複雑な形
質、多因子な形質になる。割と理解しやすいので、遺伝的な構成を割と素直に反映した表現型を
出していると考えられます。ですので量的形質を使うとちょっと分かりやすいかなと。
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・複雑形質とは何か？ 身長を例に
ここから複雑な形質は何かというお話なんですけれども、身長は典型的な複雑な形質、多因子形
質です。その身長は正規分布をすることが分かっています。そうすると単純に考えて、これはメ
ンデルの法則に沿うと思えばいい。メンデルの法則に沿うのだったら、身長というのは 1:2:1 の
割合になるはずじゃないか、なのに正規分布。なので、これはまだメンデルの法則が再発見され
た前後の研究者ですと、メンデルの法則がそもそも間違っているんじゃないかというようなこと
も言われていたそうです。またそこでフィッシャーさんという遺伝学者が、身長は１つの遺伝子
によって決まっているのではないと。たくさんの遺伝子、しかも同じくらいの弱い強さ、弱い効
果量の遺伝子が関係していると考えれば、身長そのものがメンデルの法則で説明できると主張し
ました。

・複雑形質と正規分布
　具体的にはどういうことかということですが、もし１つの遺伝子によって身長が決まっている
場合、ここはもう１つ仮定があって、aと Aのアレルが同じような効果を示すという場合には、
最初に話があったように、確かに身長は 1:2:1 のばらつきを示すはずです。なんですけど、もし
２つの座位があって、しかもどのアレルも同じくらいの効果だとしたら 1:4:6:4:1 という形にな
るはずで、３つの座位だったらこういうふうにもっと山のような形にだんだんなっていきます。
10個の座位が関係しているとしますとこの形になってきて、100 個の座位ですと、ここまでく
るとコンピューターで計算して分布を書いていますが、さっきの正規分布にほぼ近い形になると
いうことです。ですので、簡単にいいますと、こうやって非常にたくさん座位があると正規分布
ということで、数学的には中心極限定理で説明されるんですけれども、このようにたくさんの遺
伝的座位が関係しています。しかもたくさんの遺伝的座位がほとんど同じような効果の弱い効果
の遺伝的因子だと考えますと、そのモデルのもとで形質が正規分布に従うということが説明でき
ます。

・遺伝率とは何か？
　また、さらに実際には、こういう多因子疾患、あるいは複雑な形質というのは遺伝因子と環境
因子の両方が関係すると考えられているわけです。それはどう考えられるのかというと、まず生
まれたときに遺伝子の山があって、例えば遺伝子、遺伝的なリスクが遺伝的に低いほうにいく人、
中くらいの人、高いくらいの人というのがだいたい遺伝子でそのくらいになっていますと、生ま
れた後、それに関して環境のばらつきが起こるわけです。なのでここら辺にスコアだった人がこっ
ちにばらついたり、こっちにばらついたりする。あるいはこちらのほうのスコアだった人はこち
らにばらついたり、こちらにばらついたり、環境因子が作用することによって最終的な表現型に
なります。このときに、これも数学的な性質で、正規分布と正規分布の和は正規分布になります
ので、最終的な身長の分布というものはおそらく遺伝因子、正規分布する遺伝因子と正規分布す
る環境のばらつきによってつくられているんだろうと考えられます。
　もし、そういうふうに考えましたときに、遺伝因子の影響の大きさと環境因子の影響の大きさ
というのは比較できることになります。ですから、このときに環境のばらつきによって生じるば
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らつきの大きさと、遺伝因子によって起こるばらつきの大きさを比較して、遺伝因子のばらつき
の割合を“遺伝率”と呼びます。そう考えますと遺伝率が大きいものは、遺伝情報の影響が強い
だろうというふうに考えることができるということです。
　身長はこれで終わりでいいんですが、病気だったらどう考えるのかと思いますけれども、おそ
らくメカニズムは同じだろうと考えます。そうすると、遺伝因子があって、生まれてからの環境
によってばらつきが起きます。遺伝因子のばらつきが起きた結果によって、最終的な病気の罹患
である分布になるわけですけれども、このとき“閾値”があると考えます。この閾値を超えたら
病気になる。その閾値以下であれば病気ではない。ここからここまでの病気になりやすさを“易
罹患性スコア”と呼ぶことによって、病気であってもポリジェニックモデル、たくさんの遺伝因
子が関わるモデルとして理解されるというふうに考えられています。でもこれは全部モデルです
ので、このモデルでうまく説明できますということを言っているに過ぎないんですけれども、だ
いたいこれでよいでしょうというのが現在のコンセンサスだとは思います。

・双生児研究による遺伝率の例
　実際に遺伝率を調べることができるわけです。遺伝率は双子研究で調べることが多いんですけ
れども、例えば血液検査値も割と調べてみると、いつも低い値になるなという人がいらっしゃっ
たりすると思うのですが、血液検査の遺伝率を調べてみると、白血球数はばらつきのうち 60%
は遺伝因子によって決まっているんだそうです。赤血球数ですと４割くらいは遺伝因子によって
決まっていると。MCVですと 20%くらいに減ってきます。80%が環境によるばらつき、これ
はおそらくMCVは鉄分をどれくらい摂っているかにかなり影響される。つまり鉄分を摂ってい
ることに影響されるというのは環境因子です。あるいは女性ですと出血の影響もあります。そう
いったことによって環境因子が大きいと遺伝因子の割合は小さくなるわけです。血小板だと６割
程度。こういうふうにポリジェニックモデルを仮定することで、遺伝因子の大きさというものを
検査することができます。

・双生児または家系研究による遺伝率の例
　病気の例です。病気の場合は先ほどの閾値モデルを使って計算するんですけれども、例えば乳
がんですと遺伝率は 30%、つまり 70%は環境によってばらついて、30%は遺伝因子によって
決まると考えられます。２型糖尿病ですと 45%で残りが環境因子。関節リウマチになってきま
すと６割が遺伝因子になってきますので、だんだん遺伝因子の影響が強くなってきて、統合失調
症は８割が遺伝因子だというふうに計算されています。このときに気づく点としては、乳がんに
関しましては単一遺伝子によって起こるがんがあるわけです。BRCA1/ BRCA2 とか。それか
ら糖尿病に関してもMODYによって起こる単一遺伝子型の常染色体優性型の糖尿病があります
けれども、そういった単一遺伝子の強いドライバーを持っている病気が、実は遺伝率が低めのほ
うになっていて、リウマチや統合失調症は遺伝率は高いんですけれども、別に単一遺伝子のドラ
イバーが見つかっているわけではないという状況があります。
　こういうふうに、ありふれた多因子疾患といいましても、たくさんの遺伝子によって起こるも
のもあれば、単一の遺伝子によって起こっているものもありますけれども、それが１つの指標に
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従っているわけではなくて、多因子としては非常に影響が大きいけれども、単一遺伝子型はなかっ
たり、環境因子が通常は強いんですけれども単一遺伝子で起こってしまったりするものがありま
す。そういった理由がありまして、私がさっきからちょくちょく言っています、多因子疾患のこ
とを複雑な疾患という言い方をしていますけれども、乳がんは完全な多因子疾患とはいえなくて、
単一遺伝子によって起こったりもしているという状況はとても複雑だなと思いまして、こういっ
た病気のことを複雑性疾患と言ったらいいんじゃないかなというふうに私は密かにいっていま
す。ちなみにアメリカですとこういった病気はコンプレックスというように呼ばれています。

■ GWAS とは
　こういった病気のことを解析するためにゲノムワイド関連解析をやります。ヒトゲノム計画が
完了したことで複雑性疾患のゲノムワイド関連解析が可能になったんですけれども、メンデルの
法則からずらずらと歴史が書いてあって、ここでヒトゲノム計画が終了しました。ここから様々
なヒトゲノム計画が終了してから応用が始まったということですけれども、この中で、ここに世
界最初のゲノムワイド関連解析が行われたと。2005 年に行われたというふうに書いてあります。
私はこれは大変遺憾でありまして、アメリカの人がつくるとこういう年表になるわけなんですけ
れども、実際には 2002 年に元理化学研究所の、今、長寿研にいらっしゃる尾崎先生が最初のゲ
ノムワイド関連解析をやったはずではあって、またいろいろ理由をつけて、こっちが専門ってい
うのも確かにいるんですけれども、ただこの、このアンドリューモリスさんっていいやつで、イ
ギリス人が書くと「日本の研究が最初だよ」と書いてくれているということで、私はこれからイ
ギリスと仲良くやっていきたいと思っているのですが。このようにゲノムワイド関連解析、日本
人が結構最初の頃がんばっておりました。

・日本人の心房細動 GWAS
　１つ、ゲノムワイド関連解析の例を示させていただきます。これはマレーシアから来てくれて
いたアマンダさんという方にやっていただきまして、今は彼女はがん研究所にいるんですけれど
も、日本人の心房細動へのゲノムワイド関連解析をやりました。とにかくたくさん使うのが大事
ということで、501 万のヒトゲノムの SNPを使って、それから人数も多いのが大事で心房細動
患者さん 8,000 人、コントロール 28,000 人という人数でゲノムワイド関連解析をすると、22
箇所の有意な座位を認めます。22箇所の有意な座位というのがパスウェイ解析によると、どう
も神経堤の発生に関わる遺伝子が多かったということでして、最初にお話ししたようにバイオロ
ジーが一番重要だと考えておりまして、神経堤の発生に関わるという、心臓の電気回路をつくる
ところの組織だそうですので、これはこの意味はおそらく発生段階でこれらの遺伝子が多様性な
作用をして、おそらく心房細動になりやすいようなタイプの心臓ができることを意味しているの
ではないかと考えられます。このバイオロジーの知見が得られますと、おそらく iPS 細胞などで
発生、分化させつつ、これらの遺伝子がどのように関わっていくかを検討していくことで、心房
細動も新たなバイオロジーの解釈が伝わっていくものであると、そういうような段階になるわけ
です。
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・メタ解析
　ところで、それとは別にゲノムワイド関連解析の特徴がありまして、人数が増えれば増えるほ
どどんどん分かってくるというものがあります。これは国際ゲノム研究ですけれども、ここに
先ほどのアマンダさんの 8,000 人のGWASがあります。それとAFGen の 23,000 人、Broad 
AF の 17,000 人、UK Biobank の 16,000 人を加えて全部統合してメタ解析しようということ
ができます。これをやりますと、最終的に心房細動患者さんが 65,000 人、コントロールも 50
万人以上というゲノムワイドメタ解析なんですけれども、97箇所の心房細動に関連する感受性
座位が見つかります。97箇所の座位、前回欧米系集団の前回解析では 25箇所見つけていて、そ
れによって先ほどの心房細動の遺伝率が計算されています。その遺伝率のうち 25%がこちらの
前回GWASで説明されていたんですけれども、今回のGWASの結果で 42%まで説明できる
ようになったと。要するに双子研究で心房細動の遺伝子性があるといわれたうちの半分くらいま
ではGWASで解明されていまして、絵で少し描いてみますと、最初の頃はこのくらい分かって
いたのが、サンプルサイズを増やしてだんだん分かってくるということで、これがゲノムワイド
関連解析の基本的な性質ということになります。

・非翻訳領域の意義の解明
　また、たくさん見つかってくるんですけど、その見つかった場所が分からないということが最
初にいわれていたんですけれども、これが実際のゲノムワイド関連解析で分かってきたバリアン
トの場所でして、感受性バリアントが遺伝子コーディング部位にあるのが 5%もない、ほとんど
ないんです。そうすると遺伝子コード部位にないとタンパク部分はどうなるのか、何をやってい
るのか分からないという状況で、実際にイントロンに非常にたくさんあって、それから、プロ
モーターもたくさんあるかなと思っていたのが実はほとんどなくて、遺伝子から離れた場所にば
かりたくさん見つかっていたんですけれども、その後、シークエンス技術が発展してきまして、
DNaseⅠ高感受性領域（DHS）というのは、ゲノムDNAというのは各それぞれの細胞の中で
1本ポーンとあるわけではなくて、ぐるぐるっとヒストンの中に巻かれていて、その遺伝子の中
で発現するのはごく一部、場所によって違うということが分かっています。これは各細胞におい
て遺伝子、ゲノム上の活性化されている、遺伝子がオンになっている部位を明らかにするシーケ
ンス法なんですけれども、実際にこのバリアントがどこにあるのかなと見てみると、実際にほと
んどは確かに遺伝子がオンになっている場所に集積しているということが分かりました。これが
意味しているのは遺伝子を制御しているプロモーターとかエンハンサーとか、その辺り、ゲノム
の多因子疾患の原因バリアントがあるんじゃないかということになります。その後さらに検討が
進みまして、ヒストンマークというのを使うとプロモーターとかエンハンサーとかもうちょっと
はっきり分かるようになってきましたので、それでゲノムワイド関連解析の感受性バリアントの
場所によってエンハンサーだということが分かりました。
　実際にこれは別の研究で、こちらは理研の国内の研究者たちが FANTOM研究という、国内
ですがヘッドはピエロさんという外人の方ですけれども、ピエロさんが率いた研究を見てもやは
りエンハンサーに割と多いんだそうです。ですのでおそらく、こういった多因子疾患の原因バリ
アントはほぼエンハンサーにあるだろうというふうに考えられてきました。
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　エンハンサーにあるというのは、実は１つポイントがあって、細胞によっても違うわけですね。
それは当然で、全ゲノムの配列というのは各体の全細胞がほぼ一緒なわけですけれども、心臓と
か眼とか皮膚とか、かなり違う細胞になってくる理由は、先ほどのヒストンのぐるぐる巻の構造
が細胞によって全然違って、細胞のほうもそれぞれ違うので各細胞が違うだろうと考えられる。
そうすると、おそらくエンハンサーにきいてるバリアントも特定の細胞できくというきき方をす
るはずなんです。

・アルツハイマー病と免疫細胞
　そこがまずバイオロジーの攻めどころにもなっておりまして、こちらはアルツハイマー病のゲ
ノムワイド解析、これは欧米系の人だけで 25,000 人でやったんですけれども、このアルツハイ
マー病のゲノムワイド解析のポイントはですね、アルツハイマー病、これはやはり単一遺伝子型
があるわけですね、APPと PSEN型ですかね。そのAPP側にバリアントが起こってアルツハイ
マー病が起こる、これは非常に納得です。いろいろ原因タンパクがあるということなんですけれ
ども、ありふれたアルツハイマー病のゲノムワイド解析ですと、APPが全然出てこないという
ことが分かりました。じゃあ何なのかと。トップはこれもよく知られるAPOEが出るんですけ
れども、なんでAPOEがアルツハイマー病を起こすのかなとみんな思っているわけです。それ
に関連して、こちらの研究者の人たちがモデルマウスを使って相同遺伝子の発現解析とエピゲノ
ム解析とどんどん組み合わせていきますと、どうやらここで見つけたアルツハイマー病のゲノム
ワイドの有意な感受性バリアントというのは免疫細胞のエンハンサーに集積しているということ
が分かってきました。アルツハイマー病の免疫細胞ってなんなんだろうと、もうちょっと詳細に
突き詰めていくとマイクログリアだそうでして、おそらく頭の中のマイクログリアが何かしてい
るんじゃないかという新しい発見に結びついてきたというところです。

・肥満と B 細胞
　もう１つなんですけれど、これ左側はアメリカの肥満のGWAS、体重のゲノムワイド解析を
32万人にやったところ、実はこれは体重のゲノム関連感受性座位が脳に集まることが分かって
います。今度は脳がなんで肥満に関係するのかということなんですけれども、おそらく食欲とか
そういった感じのことなのかなというふうに考えられています。それに対して日本人でもゲノム
ワイド解析をやりました。こちらは 16万人と数はちょっと少ないんですけれども、日本人でゲ
ノムワイド解析をやっても日本人の肥満に関する部位はやはり脳に集まるんです。ですので、こ
れは人種横断的に見られているんですけれども、日本人では２番目のヒントがありまして、それ
が免疫細胞に集まっているということが分かりました。免疫細胞の中でもちょっと詳細に見ると
B細胞ということろでして、日本人ではどうもとりわけ肥満、体重に関連してB細胞が働いてい
るのではないかというアイデアにつながるといいなと考えているわけです。炎症と動脈硬化にも
つながりが最近注目されておりますので、そういったところでゲノムワイド解析というのがバイ
オロジーにつながればいい、というのが主なゲノム研究の目的になっています。
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■レアバリアントについて
・シーケンスデータを用いた関連解析
　ここまで、実はレアバリアントの話を全くしていません。これまではGWAS、ゲノムワイド
解析の話をしてきたんですけれども、これは実は SNPアレイを使った研究を指していまして、
SNPアレイの研究をどうやってしているかというと、まずリファレンスデータというものをつ
くります。これは例えばハップマップとか1000ゲノムとか、あるいは今一番新しいやつだとトッ
プメド（TOPMed）で 2.5 億バリアントあるんだそうでして、2.5 億もあると 8塩基に一つは
バリアントなんだそうですけれども、こういったまずリファレンスデータがあって、それをもと
に代表 SNPを選択します。それで SNPアレイをデザインします。そうすると数はぼーんと減っ
てしまって 30万から 100 万バリアント程度になるんですけれども、この SNPアレイを使うと
見やすいというのがメリットなんですね。これでジェノタイピングをします。実はジェノタイピ
ングをしたあとにインピュテーションという遺伝統計学的な手法を施しますと、バリアント数が
回復します、250万から2.5億バリアント。ですので、最終的な関連解析がSNPアレイを基にやっ
たとしても250万から2.5億バリアントが対象になって、ゲノムワイド解析をやっているんです。
　それに対して次世代シーケンサーを使うと何が分かるかというと、次世代シーケンサーの場合
はあらかじめリファレンスとは関係が、意味がなかったんですけど、バリアントには関係なくて、
このゲノムシーケンスをすると１人あたりホールゲノムだったら 300 万バリアントが得られる。
それでそのまま関連解析しましょうとなるわけです。ここでポイントは SNPアレイをデザイン
するときに、リファレンスデータをもとに代表 SNPを選択するんですけれども、なにを代表す
るかというとコモンバリアントを代表するように選択するようになっています。ですので、だん
だんカットしていく中でレアバリアントが実は無くなっているんです。それに対して、次世代シー
ケンサーの場合はそういったものは別に考えずに全部シーケンスしています。そうすると、SNP
アレイのGWASと、ゲノムシーケンスで使ったGWASの違いは何かというと、ゲノムシーケ
ンスを使うとレアバリアントがあるというところが違いになります。

・レアバリアントの効果量は大きい
　レアバリアントが非常に大事だというところでして、これは最近発表した秋山先生がまたやっ
た、九州大学の秋山先生ですけれど、身長の日本人のGWASです。身長の日本人のGWASを
して、これは頻度ごとに効果量の大きさをレポートしています。例えば 50%、40%、30%って
いう非常にありふれたバリアントに関しては、効果量が非常に小さい、ゼロを中心に非常に小さ
い範囲で分布しているんですけれども、アレル頻度がどんどん低くなると効果量がどんどん大き
くなります、上にも下にも。これは実はダーウィンの自然選択説から自然にくる結論でして、大
きな効果量を持つバリアントというのは集団から排除するような方向に淘汰圧がかかりますので
頻度が減ります。ですので、これは頻度が低いバリアントの効果量が大きいということではなく
て、効果量が大きいバリアントは頻度が低くなるという結果を表しているんですけれども、これ
は実際に観察されていることです。ですので、レアバリアントは大事、SNPアレイはコモンバ
リアントを基本的に代表しているので、レアバリアントが必要ですね、となります。
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・レアバリアントはどのように解析するべきか
　何をすればいいかと思うんですけども、同じ５万人を SNP アレイとWESの両方をやってや
ろうというデータがあります。それによりますと SNP アレイはさすがにそんなにWESの結果
と一致率は悪くないんですけど、SNP アレイは先ほどみたいに 30万から 50万近い。そこから
インピュテーションすると全ゲノムとして 1,000 万から 2億までできるんですけれども、イン
ピュテーションした疾患精度というのは実はあまりWESの結果と一致しなかった。実際に検出
されたLOFの数がWESで 23万、imputationだとたったの1.9万でして、10分の1以下になっ
てしまいますので、当然じゃないかと思われる方もいるかもしれないんですけど、シーケンスの
ほうがいろいろ、いいことになります。

・レアバリアント解析
　この最後ですけれども、実際に２万人にwhole genome sequence（WGS）をしたという論
文があります。それによって身長の遺伝率というのを検討したんだそうです。これは実はプレプ
リントでして、まだアクセプトされたものではありませんので、後で少し注意して見返していた
だきたいです。ただこのプレプリントが非常に衝撃だったので、なんで衝撃だったのかというと、
ラストオーサー、ピータービスチャーさんというのは、今、世界で最も優秀な遺伝学者ですので、
彼がこの論文を書いたというのが驚きで、ネイチャーもニュースを出していました。
　この研究成果は何をいったかというと、最初の遺伝率の話に戻りますと、身長の遺伝率はだい
たい８割から９割だといわれています。それに対して、これまでは SNPアレイによって身長は
50 ～ 60%説明できるとされていたんですけれども、この研究によってWGSを使えば遺伝率
は 79%と予測されて、ほぼ遺伝率を説明できるということが分かりました。ですので、やはり
ありふれた疾患にこれまで SNPアレイをやってきたんですけれども、それによるとある程度高
く止まる点があって、それ以上のところの説明できるところがレアバリアントにありますので、
WGSによってそこは確認していくしかないという状況にあります。

■ポリジェニック・リスク・スコアについて
・ゲノム医療のモデル
　ここまでは全ゲノム解析というものの話でして、最後にポリジェニック・リスク・スコアの話
をさせてください。現在では、もしも複雑な疾患、多因子疾患がゲノム医療に入るとしたら、こ
ういうふうになるんじゃないかなというモデルがささやかれておりまして、おそらくスクリーニ
ングテストのような形で調べると、その中には多因子疾患といっても単一遺伝子によって起こっ
ている人というのがおそらく見つかるのではないかと。この場合は非常に分かりやすい例で、心
筋梗塞を起こす LDLR、PCSK9 などの単一遺伝子を持っている人がいる。こういう人をシーケ
ンスで見つければ、そういう人にはその遺伝子特有の予防的指導ができるんじゃないかと考えら
れます。一方、この単一遺伝子を持っていない人に関してポリジェニック・リスクというのを調
べて、低いか高いかで見ていって、予防的なこともできるかなというのが、現在考えられている
１つのゲノム医療のモデルということになると思います。こういったゲノム医療を実現するため
には、このポリジェニック・リスクがきちんとしないといけないということになります。
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・疾患発症予測について
　疾患発症予測はどういうふうなことかというと、さっきも書きましたが、複雑な疾患はたくさ
んの遺伝子が関係してくるわけですけれども、この遺伝子のところをGWASが明らかにしてき
たというんですから、それを使うと発症予測ができるんじゃないかというアイデアになります。

・PRS の性能を評価するには
　このポリジェニック・リスク・スコアの性能を評価する基準というのが提唱されているのがあ
ります。こちらがナオミさんという、こちらも非常に高名な遺伝学者の方が提唱しているんです
けれども、まず最初にGWASをやりましょうと。GWASをやりますから、全ゲノムシーケン
スのほうがいい、説明遺伝率がいいというのは分かってきたので、ここは今後変わってくる可能
性もありますけれども、現状ではGWASをします。GWASをすると予測に用いる SNPが分か
ります。このときの段階で、これは適切に行われたGWASなのかということはきちんと確認を
したうえで判断しないといけません。適切に行われたGWAS統計量を持ってきて、SNPを選
択しますと、次にこれを独立したサンプルで必ずバリデーションをする必要があります。このバ
リデーションサンプルというものが PRSにおいては最も重要でして、最初のGWASは実はケー
スコントロール研究とかでも別に構わないと今はされているんですけれども、バリデーションに
関しては非常に精密にデザインされた前向きのコホートである必要が、前向きではないかもしれ
ませんけど、精密なコホートである必要があります。これが疫学的に正しく行われている必要が
あります。DISCOVERYサンプルとは独立でなければならない。ここでスコアのがいろいろ文
言があるんですけれども、そういった注意点をクリアしたバリデーションをすることで最終的に
アプリケーション、実際の PRS を用いた複雑な疾患の発症リスクの予測を提供できるというふ
うに考えられます。

・多因子疾患の発症予測
　実際にそういうことをしたらどうなるのか、という話でして、こちらはこれまでに分かってい
た９箇所の SNPを使って心筋梗塞の発症を予測したという論文です。2008 年の時点で発表さ
れていたんですけれども、こちらによりますと９箇所の SNPを使うと、ハザード比 1.63 倍とい
うレベルで心筋梗塞の発症を予測できるというように分かりました。これは 2008 年の時点で実
はそうだったわけですね。2008 年の時点で実際には多因子疾患の複雑な疾患は 1.63 倍という
くらいで予測ができると示されていました。
　ただ、この 1.63 倍ってどういう意味なのかなというのは考えなければいけなくて、この多
因子疾患にしろ何にしろ、病気になります・なりませんということを判断する分類器の性能は
AUC、または c-statistic というもので測られます。これは意味としては健康な人から１人連れ
てきて、病気の人から１人連れてきたときに、病気の人のほうがスコアが高い。当然そうでない
と困るわけですけれども、病気の人のほうがスコアが高いというふうに出る確率を表しています。
ですので、AUCが 1というのはランダムに病気の人を持ってきて、ランダムに健康な人を持っ
てきたときに、常に病気の人のほうがスコアが高くなるというものでして、これは完全な分類器
ということになります。0.5 といいますのは、病気の人を持ってきて、健康な人を持ってきたと
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きに、病気の人が高いというのが半分、健康な人が高いのが半分ということですので、全く役に
立たない分類器ということになるんですけれども、一般にAUCが 0.8 を超えるとよい分類器と
いうふうにいわれています。
　それで、心血管疾患を実際に発症予測をすると、偽陽性率と真の陽性率のプロットがこのよう
になって、この面積の下がAUCです。そのAUCが 0.8 でして、やはり 2008 年の時点での 9
個の SNPによる心筋梗塞発症リスク予測器というのは、実は十分な予測性能を示しているので
すが、問題は、この黒が遺伝的なリスクによる発症予測なんですけれども、赤は問診だけで予測
をした場合です。心筋梗塞ですので、例えば性別ですとか喫煙、あるいは年齢によって予測を組
むことは可能でして、それで予測すると実は全く同じカーブを描いて差がないんです。ですので、
わざわざお金をかけなくてもお話をお医者さんが聞くだけで一度予測はできて、しかも遺伝子な
んか調べてしまうと偶発所見も出ますし個人識別するリスクもある。このような状態ではちょっ
とゲノムを調べるわけにはいきませんね、というのがこの時点での結論だなというふうに感じて
います。

・wGRS
　2008 年の時点では 9個の SNPを使っていたんですけれども、2015 年くらいになってくると、
このときまでのGWASの成果を使って 27 個の SNP を使うことができました。27 個の SNP
を使うと、先ほどは1.6倍だったのが1.7倍になったと、ちょっとよくなりましたということです。
それから１つ、ここではクリニカルユーティリティーが示されていまして、遺伝的なリスクが非
常に高い人においては、スタチンの治療の有効性が普通よりも高いと示されました。もしこれが
そうだとすると多因子疾患、複雑な疾患に関して遺伝的なリスクを 27SNPs で決めて、それで
その遺伝リスクが高い人に特にスタチンをきっちりしなさいということが、１つの臨床的有用性
だとは考えられるかもしれません。
　さらに時代は後になってくると、2016 年になりますと 50SNPs 使えるようになりました。
50SNPs 使うと 27SNPs ですと 1.7 倍だったのが、50SNPs 使うと 1.9 倍と、またもうちょっ
と説明できるようになりました。この場合、この論文では特に先ほどの問診で“聞いたらいいじゃ
ない問題”を解決しようとしていまして、GRS27、GRS50、どちらも臨床因子リスクモデルと
比べて有意に予測分類が上がったということを示されまして、これは多田先生、今は金沢大学に
いらっしゃいますけど、多田先生の論文で家族歴よりもきちんとした分類というのがようやく示
されたというふうになります。

・Khera さん論文
　じゃあ、どんどん増やせばいいんだったら、どんどん増やせばいいじゃないかということにな
りまして、これが昨年発表された論文でかなり世論を騒がしているんですけれども、ゲノムワイ
ドポリジェニックスコア、PRSによってこの単一疾患、ありふれた疾患の予測をすると、その予
測性能が単一遺伝子疾患の単一遺伝子バリアントと同じくらいになりますよというふうに主張し
ています。この論文のデザインとしましては、過去に行われた最大規模のGWASを使って PRS
を構築します。それを独立したバイオバンクサンプルで調べます。さらにもう１回、Testing と
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いうのを挟んでいて、もう１回調べます。ここで予測をきちんと評価していきたいというデザイ
ンでして、この論文で示されたことはちょっと驚きだったので、『Nature Medicine』が「つい
にGWASを使えるようになったか」みたいなエディトリアルを書いたりしています。この論文
の実際の内容がどういったことだったかというと、SNPの数の問題でして、50個の SNPを使っ
た先ほどの多田先生の研究成果ですと、横軸がポリジェニックスコアで、一番ポリジェニックス
コアが低いところですと、このくらいの 2%前後、これは前向きコホートと言っていますので、
発症率が 2%前後であったのが一番高いポリジェニックリスクですと 4から 5%くらい発病して
いるというふうに考えられました。
　多田先生のあとに、アブラハムさんかな、マイケルイノウエさんっていうイギリスのグループ
がやっていた 5万 SNPs の発症リスク予測がありまして、そのときは一番ポリジェニックリス
クが低いと 1%くらい発症するのに対して、一番ポリジェニックリスクが高いと 6%くらい発症
する。これだと 6倍くらいのリスクということで結構高いんですけれども、さらにこの論文では
Khera さんたちがなにをやったかというと 660 万の全ゲノムの SNPを使って予測しようという
ことをやられました。これはかなり洗練された遺伝統計学アルゴリズムが必要なんですけれども、
それを使ってポリジェニック・リスク・スコアをつくると、一番低い群の発症率が 1%くらいに
対して一番高い群の発症率が 10%を超えていて、10倍以上のリスクというふうになります。こ
こがこの論文の一番の肝でして、つまり何がいいたいかというと、「非常にリスクが高いグルー
プを見つけることができるようになりましたよ」というのが、この論文です。非常にリスクが高
いグループのリスク比が単一バリアントによって発症する、単一遺伝子疾患の発症するようなリ
スクと同じくらい高い。だから臨床でも使えるんじゃないですか、ということになるんですね。

・全ゲノム SNP を用いた予測
　ただちょっと少し注意しなきゃいけないですけれど、先ほども言ったように分類器の基本的
性能はAUCによって本来見るべきでして、そのAUC量を見てみますと、ゲノムワイド有意な
SNP 74 箇所を使うとAUCが 0.791 で少ない、ゲノムワイド SNPが少ないとあまり上がらな
いんですねって。じゃあ、この 660 万 SNPs、全 SNPを使ったAUCがよっぽど上がっている
のかと思ったらそんなことはなくて 0.796 なんですね。全然上がってないです。なぜこのような
状況が起きるのかということなんですけれども、分類器というのは全般の性能を表しますので、
おそらく彼らが構築した 660 万 SNPs の PRS はほとんどの人に関しては多分ほとんど変わらな
い性能です。同じデータを使いますので。なんですけれども、全体としては変わらないのですが、
どうやら一番裾野の、一番高いところだけきちんとかなりリスクの精度が上がっていると。これ
まで 2倍とか 1.7 倍とかしか分からなかったのが一番端っこのところで 4倍とか 5倍上がりま
すよ、ということが分かったということを主張しているという論文なんです。

・実際に発症リスクの高い集団を同定できそう
　それで本当に理解できるかどうかはともかく、この手の論文はかなり量産されていまして、彼
女たち自身の論文で、つまり心筋梗塞は 3倍 4倍 5倍まで遺伝的な因子だけで説明、予測でき
るというふうに言っていますし、その後の論文では同じことですけれども、BMI が最低グルー
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プで平均25、最低で25というのはちょっと分からないですけど、最低グループで25。最高グルー
プですとBMIが 30というのを予測できると。あるいは、こちらは近視ですけれども、最高グルー
プだと近視の人が 30%、これはこちらが近視だと思いますので、一番高いグループなのかもし
れないですけど、近視が 30%以上になるのに対して、一番低いグループですと 5%以下と、非
常に近視などもゲノムリスクによって予測できるんじゃないかという研究成果が出てきていると
いうところです。
　本当にそうなのかなというのは、端っこのところの SNPになって、人数が少なくなればなる
ほど統計学的にはばらつきが大きくなるはずですので、ばらつきの大きいところを取っているん
じゃないかという懸念が少しあります。ですので、かなりいい論文ではありますので、期待させ
てくれる状況ではありますが、これはもうちょっと確認が必要だなと思っているのが１つありま
す。

・背景集団が大事
　それからもう１つ、こちら側は結構、我々にとって重要なことですけれども、先ほどの秋山先
生の肥満の研究ですが、日本人でGWASをやって、日本人の独立したコホート、この研究では
最初のGWASをバイオバンク・ジャパンでやりまして、バリデーションを東北メガバンク、岩
手メガバンク、それから国立がんセンターの JPHC研究のコホートでやらせていただきました。
そうするとGWASバリアントをちょっとしか使ってないと 2. 何 %くらい説明できないんです
けれども、すごくたくさん使うと 15%くらい説明できますと、これはさっきと同じことをやっ
ています。
　それに対して、青は実は、ヨーロッパ、欧州系集団のGWAS結果を使った場合です。日本人
のGWASは 16 万人でやっているのに対して、欧州系のGWASは 32 万人でやっていました
ので、精度が非常に高いはずなんですけれども、欧州系のGWASでつくったリスクスコアはまっ
たくパフォーマンスが出なくて、ずっと地を這うようなところで、だんだん下になっていくと少
しずつ説明できるようにはなってくるんですけれども、日本人の肥満を予測したいんだったら日
本人のGWASを使わなければならないということが分かりました。ここで重要なのが、たまに
DTCとかの検査で欧米でいい研究成果があったらそれで予測に使っていますっていうのがある
んですけれども、それを使っちゃうと欧米系、多分、欧米の人でこれをやったら多分ここにくる
と思うんですよね。欧米系のリスクを使って「あなたのBMI はこれくらいです」っていう予測
精度を言ってるんですけれども、実はここだというような状況があり得てですね、ゲノムワイド
解析の集団とそれを予測に使う集団を合わせないと問題であるということが認識されています。
　これは引き続き研究でも確認していまして、こちらは金井君という非常に優秀な学生さんで、
今はハーバードに留学中ですけれども、金井君が向こうのブロード研究所で共同研究をして、
UKバイオバンクとバイオバンク・ジャパンで比較しました。例えばUKバイオバンクをイギリ
スのGWASで予測するとこういう予測が出るんですけれども、UKバイオバンクをバイオバン
ク・ジャパンで予測するとこういう予測になります。さっきと同じで差が出るということです。
こちらはバイオバンク・ジャパンをUKバイオバンクで予測するとこうなる。集団が逆だとこっ
ちになって、集団が同じだとこっちになるというところですけれども、この結果の読み方になり
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ますが、人種は集団を合わせないといけない。それはそうですけれども、合わせないといけない
ときの乖離が大きいものと乖離が小さいものというのがあります。多分、糖尿病だとこんなにまっ
たく予測精度が変わってしまうのに、大腸がんだと実はあまり変わらなかったりですとか、こち
らを見ていくと、これが確かBMI だったかと思うんですけど、形質、種類によって欧州系と日
本人との予測の大きさがばらばらで予測不可能という感じです。ですので、予測できないので使
いものにならないのではないかというふうに考えられます。日本人で予測するには日本人でやら
なければいけない。
　このときに問題になるのが、こちらはこれまで世界で行われたゲノムワイド関連解析の対象集
団別の集計でして、赤がヨーロピアンなんですけど、これまでのゲノム解析の全体の 80%が実
は欧米系の集団を対象として行われております。東アジア人はたかだか 16%くらいに過ぎなく
て、しかも南アジアですとかオセアニアになるともっと少なくなる。ほとんどのゲノム研究が欧
米系に対して行われていました。ですが、集団を合わせないと予測がうまくいかない。実は欧米
系集団というのは今世界人口の 16%なんだそうです。そうしますと、結局これまで世界中でと
言いましても欧米を中心にゲノムワイド研究をやってきまして、PRSが正確になったんじゃない
かといっているんですけど、正確になったんじゃないかというのはたかだか世界人口の 16%に
ついてしか言えないことで、残り 84、日本人も含む残り 84%に関してはまったく正確な数字は
出せないという状況になっています。

・PRS の性能を評価するには
　ここまでをまとめますと、簡単なまとめですけれども、予測に用いる数字、これも先ほどいっ
たように３段階を経ることによって PRS というのは使いものになるといえるかもしれません。
ただそのとき、予測に使う集団を合わせなければいけませんので、欧米系集団のGWASでやっ
たのでしたら欧米系集団で予測精度を評価して、ここでバリデートされたならば実際にアプリ
ケーションが使えるのかもしれません。
　こちらは日本人でGWAS、もしかしたら東アジアがどこまで広げられるか、それ自体が分かっ
てないので確認しなければいけませんけれども、日本人が東アジア系の集団でGWASをやって、
日本人が東アジア系の集団で評価をすると PRSが少なくとも使いものになるかどうかは分かる、
ということになります。日本でDTCの検査とかは結構やられていて、そういったものが何をやっ
ているかというと、日本人のGWASが出たというのでその数字を使って直接リスクを提供して
いるわけですけれども、これはダメなわけですね。途中のバリデーションがないのでオーバー
フィットしていますし、非常にばらつきが出るはずです。
　また欧米でやったGWASを使って日本人に直接リスクをあてようとすることもあるみたいな
んですけれども、これはもっとダメだと。まったく違うものになっていると思います。先ほど私
が主張していたのは何かというと、欧米でやったGWASで欧米で評価したものを日本人に使う
ことができるかということに関して、これもダメということを我々は判断しているということに
なります。ここでどう評価したらいいのかといったら日本人では違ったパフォーマンスを示しま
すので、そのリスク値を報告するというのがいいのではないかと言えます。
　もう１つちょっとあり得るかどうかは知らないのですが、欧米でやったGWASを使って日本
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人で予測精度を評価した場合はどうかと。これはたぶん、いいんじゃないかなというふうに思い
ます。日本人でリスク効果を評価してはいますので。ただおそらくパフォーマンスはあまり出な
いだろうという推定です。ですので、結局最初に戻るんですけど、日本において今後もし複雑な
疾患、多因子疾患の発症予測をするとするならば、日本人または東アジアでやったGWASを使っ
て、日本人または東アジアで予測精度をきちんと評価して、それの評価がきちんとしているとい
うなら、実際に発症予測、リスク予測に使ってくださいということになります。

■まとめ
　まとめますと複雑性疾患というのは単一遺伝子ドライバーまたは多遺伝子によって起こる複雑
な遺伝様式を持つ疾患です。要はみなさんが多因子疾患として知っている言葉をなんで私が複雑
という言葉にこだわっているかといいますと、単一遺伝子ドライバーによって起こる部分があり
ますので、これは多因子じゃないんじゃないのっていうのが私の言いたいところでして、単一遺
伝子型、あるいは多遺伝子型、多因子型、合わせて複雑性疾患というのを構成していまして、こ
れが複雑な遺伝様式を持っています。こういった複雑性疾患の遺伝性の強さは遺伝率によって示
されるわけですけれども、遺伝率についてこれまでの研究をまとめますと、SNPアレイと、ま
たはゲノムシーケンスによる解析をすると、どうも多くが解明できてくるのかもしれません。
　また、それによって PRS というもので発症予測をするというのが１つの臨床応用として考え
られます。実際に欧米系集団では予測の有用性というのはかなり主張されてきているところなん
ですけれども、ちょっとこれは注意しなければいけない。これは最初に戻るところですが、PRS
が何によって構築されているか、感受性バリアントによって構築されています。単一遺伝子疾患
の場合は、単一遺伝子のバリアントは原因ですので、その原因があって発症をする、診断をする、
あるいは予測をするということができているわけですけれども、複雑な疾患で分かっているのは
感受性バリアントです。感受性バリアントを使って分かった発症予測というのは、相関であって
因果関係ではない、そこが問題です。ですので、因果関係ではなく相関なので、もうちょっとき
ちんと調べなさい、あるいはこれが何なのかもうちょっと分からないからやらなければいけない
現状だというふうに私は考えています。例えば遺伝的集団が異なれば予測が異なるということを
私は示しましたけれども、実際にそれがなんで起こったのか実は分かっていないんです。遺伝的
集団が異なると連鎖不平衡構造が違うからなんじゃないのと最初はみんな思っていたんですけれ
ども、どうやら違うみたいですし、アレル頻度が違うからなんじゃないのというのもどうも違う
ようでして、先ほど見せた遺伝的集団が違うから PRS のパフォーマンスが違います。当然とい
えば当然なんですけれども、ではその当然の原因は何かということは分からないです。分からな
い理由というのはそれが因果ではなくて相関関係に過ぎないからですので、この点を非常に注意
して、臨床で使うというのであれば“これは相関に過ぎない”というものをどこまで使おうと思
うのかを考えていかなければならないというふうに考えています。以上です。

■質疑応答
【小杉】鎌谷さんありがとうございました。何かフロアのほうから質問がございましたらお願い
いたします。今の講義で、まだ完全には解明されていないけれど、一気にデータ領域がかなり埋
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まってきたという感じで捉えてよろしいでしょうか。
【鎌谷】そうですね。その可能性はあります。
【小杉】わかりました。それでは鎌谷先生の講義は終わりたいと思います。ありがとうございま
した。
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第 17 回　全国遺伝子医療部門連絡会議

代表者ワークショップ： 
課題解決のための提言案の作成

討議内容

　１）遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス

　２）認定遺伝カウンセラー®の生涯教育

　３）�がんコンパニオン診断における遺伝子医療部門の役割�
～ BRCA1/2 遺伝子検査を例に～

　４）�出生前診断に対して責任ある対応をするための体制づくり�
〜全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設が貢献するために必要とされるもの～�

　５）遺伝子医療部門と社会啓発・地域連携�

　６）二次的所見と遺伝子医療部門ネットワーク
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ワークショップ 1）�
　　遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス

コーディネーター：古庄知己（信州大学医学部附属病院・遺伝子医療研究センター）
書記：�石川真澄（信州大学医学部附属病院・遺伝子医療研究センター）

参加者：41名
参加施設：37施設
千葉大学医学部附属病院（澤井摂）、日本大学医学部附属板橋病院（吉川真弘）、東京大学医学部
附属病院（戸田達史）、東京医科歯科大学医学部附属病院（江花有亮）、順天堂大学医学部附属順
天堂医院（江口英孝）、慶應義塾大学（上原朋子）、東京医科大学病院（沼部博直）、東京女子医
科大学（岩﨑直子、久保祐二）、杏林大学医学部付属病院（市川弥生子）、横浜市立大学附属病院
（浜之上はるか）、北里大学病院（堀あすか）、信州大学医学部附属病院（髙野亨子）、新潟大学医
歯学総合病院（遠山潤）、金沢医科大学病院（新井田要）、浜松医科大学医学部附属病院（岩泉守
哉）、藤田医科大学（稲垣秀人）、京都大学医学部附属病院（小池佳菜子、和田敬仁）、京都府立
医科大学附属病院（千代延友裕）、大阪大学医学部附属病院（髙橋正紀）、関西医科大学（峠理絵）、
神戸大学医学部附属病院（粟野宏之）、兵庫医科大学病院（澤井英明）、川崎医科大学附属病院（大
友孝信）、鳥取大学医学部附属病院（岡崎哲也）、徳島大学病院（瓦井俊孝）、香川大学医学部附
属病院（小谷野耕佑）、久留米大学病院（渡邊順子）、大分大学医学部附属病院（井原健二、中村
憲一郎）、宮崎大学医学部附属病院産附属病院（伊井美奈代）、国立循環器病研究センター（孫徹、
根木玲子）、国立研究開発法人国立長寿医療研究センター（渡辺研）、地方独立行政法人神奈川県
立病院機構神奈川県立こども医療センター（熊木達郎）、国立病院機構四国こどもとおとなの医
療センター（近藤朱音）、静岡県立総合病院（臼井健）、東京都立多摩総合医療センター（三好雄
二）、茨城県立中央病院・茨城県地域がんセンター（石堂佳世）、地方独立行政法人加古川市民病
院機構加古川中央市民病院（佐藤優）� （順不同・敬称略）

【本ワークショップの目的】
　本ワークショップでは、まず全体で自己紹介と所属施設のクリニカルシークエンス（結果を患
者に返却することを前提に行う遺伝学的検査）の現状報告を行った。その後、コーディネーター
から遺伝学的検査を巡る診療報酬の推移と、国内研究班が取り組んでいるデータベースの紹介
（次頁参照）、それらを発展させるために必要だと考えられることについての情報提供が行われた。
また、今回のワークショップのために配布された事前アンケートの結果を供覧した。現在の体制
を発展させるための問題点や課題、障壁の確認を行ったうえで、グループディスカッションを行
い、課題解決の道を探った。以下、討論内容の要旨を示す。



－ 72－

【アンケート結果：遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス】
60 施設からの回答

＜質問項目＞
1.　遺伝学的検査の実施状況（提出件数）
　　1-1）保険収載疾患
　　1-2）自費疾患
2.　遺伝カウンセリングの実施状況（紹介の有無、検査前後の遺伝カウンセリング、応対者）
　　2-1）保険収載疾患
　　2-2）自費疾患
3.　問題点
　　3-1）外部委託
　　3-2）自施設での実施
　　3-3）外部受託

MGeND＝日本版ClinVar

https://mgend.med.kyoto-u.ac.jp

アンケートまとめ 〈実施状況・保険〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐1) 保険収載疾患

60施設中50施設の回答あり

各施設の回答疾患数は1～35、全体で41疾患812件

特に“D006‐4 遺伝学的検査”の項目にあるものと限定しなかった

→ BRACAnalisysや染色体検査の記入もあった

提出先は別紙1を参照

→ 自施設で実施している施設の増加がうかがえた

かずさDNA研究所の受託開始に伴い検査数が増加した疾患あり

(n=50)

MGeND登録の持続的発展には
クリニカルシークエンスの関与が必須

•信州大学医学部附属病院の試算（年間登録数）
• 約100例/人口200万人

• 約5,000例/日本全体

•研究 v.s.クリニカルシークエンス
• 研究成果の登録はいずれ終わりが来るが（研究費・研究期
間）、クリニカルシークエンスに終わりはない（人類が生存す
る限り、遺伝性・先天性疾患はある）

•海外の動向
• 検査会社（LabCorp等）がClinVarの登録に積極的に関与

•今後の計画
• 信州大学医学部附属病院のNGSによるクリニカルシークエ
ンスのパッケージを検査会社に移管

アンケートまとめ 〈実施状況・保険〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐1) 保険収載疾患(41疾患 812件)

(n=50)

（疾患数）
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1～9 10件以上 30件以上 50件以上 100件以上

30件以上 (4疾患 31～48件)
・遺伝性自己炎症性疾患
・デュシェンヌ型筋ジストロフィー
・原発性免疫不全症候群
・エーラスダンロス症候群（血管型）

50件以上 (1疾患 79件)
・マルファン症候群

100件以上 (3疾患 101～135件)
・BRACAnalysis
・先天性QT延長症候群
・先天性難聴
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アンケートまとめ 〈実施状況・保険〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐1) 保険収載疾患(41疾患 812件)

(n=50)

（疾患数）
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1～9 10件以上 30件以上 50件以上 100件以上

10件以上 (8疾患 13～22件)
・筋強直性ジストロフィー
・脊髄性筋萎縮症
・ライソゾーム病
・PCDH19関連症候群
・甲状腺髄様癌
・家族性アミロイドーシス
・網膜芽細胞腫
・先天異常症候群

アンケートまとめ 〈実施状況・自費〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐2) 自費疾患

60施設中51施設の回答あり

各施設の回答疾患数は1～15、全体で66項目1,064件が挙げられた

→ 出生前診断、遺伝性腫瘍は検査数が多く割合が高い

上記以外の項目は1項目に対して1件や2件など検査数が少ない

提出先は別紙2を参照

→ 新規参入企業の台頭

同様の項目を複数の検査会社が受託(NIPT、BRCA1/2など)
…提出先の選択肢増加

検査数が少ない項目でかずさDNA研究所を利用

(n=51)

アンケートまとめ 〈実施状況・自費〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐2) 自費疾患(66項目1,064件)

(n=51)

（項目数）
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1～9件 10件以上 30件以上 50件以上 100件以上200件以上

1～9件(51項目112件)
・ブルガダ症候群
・MEN1
・家族性地中海熱
・褐色細胞腫
・ドラベ症候群
・レッシュ・ナイハン症候群
・骨形成不全症
・甲状腺ホルモン不応症
・カウデン病

・若年性ポリポーシス
・CHARGE症候群
・アルポート症候群
・先天性ミオトニア
・びまん性胃がん
・TTR-FAP発症前診断
・心筋症
・溶血性貧血
・多発性嚢胞腎 など

アンケートまとめ 〈実施状況・保険〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐1) 保険収載疾患(41疾患 812件)

(n=50)

（疾患数）

25
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1～9 10件以上 30件以上 50件以上 100件以上

1～9件 (25疾患)
・低ホスファターゼ症
・染色体異常(G分染、FISH)
・球脊髄性筋萎縮症
・ロイスディーツ症候群
・ウィルソン病
・クリピオン関連周期熱症候群
・尿素サイクル異常症
・福山型先天性筋ジストロフィー
・ハンチントン病
・高IgD症候群 など

アンケートまとめ 〈実施状況・自費〉

1. 遺伝学的検査の実施状況(提出件数、提出先)
2019年4月～8月末までの5ヶ月間の件数

1‐2) 自費疾患(66項目1,064件)

(n=51)

（項目数）
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1～9件 10件以上 30件以上 50件以上 100件以上200件以上

200件以上(536件)
・NIPT

100件以上 (168件)
・HBOC

30件以上(34、35件)
・遺伝性腫瘍パネル
・Lynch症候群

10件以上(10～２４件)
・脂質異常症
・クアトロテスト
・先天性高インスリン血症
・脊髄小脳変性症
・オスラー病
・若年性糖尿病
・羊水染色体検査
・Li-Fraumeni症候群
・軟骨無形成症
・家族性大腸ポリポーシス

アンケートまとめ 〈GCの実施状況〉

2. 遺伝カウンセリングの実施状況

2‐1) 保険収載疾患

2‐2) 自費疾患

遺伝子医療部門に紹介されている症例

― 紹介される疾患／紹介されない疾患

検査前の遺伝カウンセリングの実施

― 検査前の遺伝カウンセリング料の徴収

結果説明時の遺伝カウンセリングの実施

― 遺伝カウンセリング加算の徴収

主治医(臨床遺伝専門医ではない)が結果説明をすることがあるか

― その場合の状況

同様の質問項目→ 保険と自費とで対比

(n=60)

アンケートまとめ 〈GCの実施状況〉

2. 遺伝カウンセリングの実施状況

《遺伝子医療部門への紹介》

《紹介される疾患》 《紹介されない疾患》

(n=60)

25

11

30

43

4

5

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険
■ 全症例
■ 一部症例
■ 紹介なし
■ 無回答

難聴、マルファン症候群、HBOC、
甲状腺髄様癌、自己炎症性疾患、
ライソゾーム病、脊髄小脳変性症、

ハンチントン病、ジストロフィン異常症
代謝性疾患以外
網膜芽細胞腫は全例
BRACAnalysis変異陽性者、もしくは
陰性でも希望する方
臨床遺伝専門医がいる科の疾患
疾患による分別はしていない

HBOC(BRACAnalysis)、MSI検査
代謝性疾患、自己炎症症候群
神経筋疾患の一部(TTR-FAPなど)
既発症者（小児、ライソゾーム病、難聴、
神経疾患等）
主治医が専門としている疾患
臨床遺伝専門医がいない科の疾患
疾患による分別はしていない
紹介されていないので詳細は不明

2. 遺伝カウンセリングの実施状況

《検査前の遺伝カウンセリング》

《遺伝カウンセリング料の徴収》

アンケートまとめ 〈GCの実施状況〉

52

50

3

5

5

5

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険 ■ する
■ しない
■ 無回答

47

30

6

19

7

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険 ■ あり
■ なし
■ 無回答

保険、自費に関わらず8割以上が検査前に紹介されている

保険では遺伝カウンセリング料が徴収されていないことが4割ほどある

n=60

保険：n=50 自費：n=52
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アンケートまとめ 〈GCの実施状況〉

2. 遺伝カウンセリングの実施状況

《結果説明時の遺伝カウンセリング》

《遺伝カウンセリング加算の徴収》

53

54

2

3

5

3

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険 ■ する
■ しない
■ 無回答

16

49

31

5

13

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険 ■ あり
■ なし
■ 無回答

保険、自費に関わらず9割ほどが遺伝カウンセリングで結果を説明している

保険でも加算を取らない施設、自費で加算を取っている施設がある

n=60

保険：n=54 自費：n=53

アンケートまとめ 〈GCの実施状況〉

2. 遺伝カウンセリングの実施状況

《臨床遺伝専門医ではない医師が結果説明を行うときの状況、理由》

0
5

10
15
20
25
30
35

保険

自費

n=60 複数回答あり

臨床遺伝専門医以外が結果説明をする場合は主治医のことが多い様子

アンケートまとめ 〈外部委託の問題点②〉

【提出先】

・保険収載項目別の受託先（衛生検査所）を容易には把握できない

・確定診断に必要な遺伝学的検査のうち、一部の解析手法の受託先がない

・出生前検査の受け入れ施設が減り、クライエントの要望に沿えないことが増えた

【保険と自費の運用】

・混合診療と判断される可能性があるとして、外部委託可能な自費検査の実施を

病院から規制された

【遺伝カウンセリングの実施】

・コンパニオン診断で陽性の場合に、患者さんの予後がよくないために結果説明や

その後のカウンセリングの時間を十分に設定することが困難な場合がある

【検査の受託体制・精度】

・医学研究で受託している医療機関では、医療法改正に伴う施設基準などが不明

・検査会社によるクオリティーのばらつきがある

・検査会社によって結果に対する解釈がつかない場合、解釈が異なる場合がある

・遺伝子パネル検査の場合は、VUSが複数検出される可能性がある

(n=38)

アンケートまとめ 〈自施設実施の問題点①〉

3‐2. 自施設で実施していくことに関連する問題点

【医療法改正に対する対応】

・衛生検査所登録がされていない

・衛生検査所登録を行っているが、登録作業が遅れている

【検査の扱い】

・研究的検査の取り扱いや、検査会社では対応しない「保因者検査・発症前検査・

出生前検査」の取り扱いが未確定

【マンパワーの不足】

・テクニシャンの不足、人員の確保が困難

【機器の購入】

・IVD認証機器のレパートリーが少なく高価

(n=16)

アンケートまとめ 〈GCの実施状況〉

2. 遺伝カウンセリングの実施状況

《臨床遺伝専門医ではない医師が結果説明を行うこと》

《遺伝カウンセリング加算の徴収》

27

38

25

16

8

6

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険

n=60

■ ある
■ ない
■ 無回答

3

16

21

21

3

0% 20% 40% 60% 80% 100%

自費

保険 ■ あり
■ なし
■ 無回答

保険、自費いずれの場合も結果説明を臨床遺伝専門医以外が行うことがある

保険では臨床遺伝専門医以外でも遺伝カウンセリング加算を取ることがある

保険：n=38 自費：n=27

アンケートまとめ 〈外部委託の問題点①〉

3‐1. 外部委託に関連する問題点

【契約手続き】

・検査会社と契約していない項目が多く、契約から行う必要があり、時間もかかる

・出検のたびに事務手続きを行っており、件数が増えると負担も増大する

【運用】

・説明同意書が施設間で異なる

・紙伝票での運用、検体発送の手続きが委託先ごとに異なり煩雑

・一連の流れが煩雑で臨床検査科での一元管理が難しい

・回収に来る運送会社が検体回収に不慣れと感じることがある

【検査受託先の一極集中】

・かずさDNA研究所に集中している。災害などでストップしてしまう可能性がある

【保険適用項目・方法が限られている】

・受託している遺伝学的検査の種類・方法が限られている

【検査項目の選択】

・ケースに応じて単一遺伝子解析やパネル検査を選択することが難しい

(n=38)

アンケートまとめ 〈外部委託の問題点③〉

【遺伝医療における病院内でのルール決め】

・遺伝カウンセリングを依頼するかどうか、検査を提出するかどうかなど、診療科

ごとの対応で、病院全体で統一したルールがない

・保険収載の遺伝子検査、および、その遺伝カウンセリング加算は、遺伝部門で

臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセラーが関わる対応であっても、各臨床科で

主治医が1人で外来で対応していても、同じである、と予想される状況

・自費診療の場合、検査前説明に加え、その結果説明に対する患者家族の質的

要望も高くなるため、遺伝部門以外が遺伝カウンセリングを行うことについては

慎重であるべき

【結果返却の期間】

・結果が判明するまでの期間が不明確

【患者の費用負担】

・自費検査費用が高額で患者負担が大きい

【特になし】

・特になし(3施設)

(n=38)

アンケートまとめ 〈自施設実施の問題点②〉

3‐2. 自施設で実施していくことに関連する問題点

【解析、精度管理】

・解析に時間を要する

・施設によって使用試薬やPrimer配列が様々であり、トラブル時の追証や再現性の

確認が難しい場合がある

・VUSとなった場合、全例を追跡するシステムの構築

【費用の徴収】

・有料への切り替えのタイミング

・自費扱いの検査は、現状、研究費から捻出している。研究費がつきたときに、

患者が高い自費での検査料を支払って検査を受けるかどうか

【管理業務の負荷】

・複数の部門の情報共有。遺伝カウンセリングを担う臨床遺伝専門医にかかる

管理業務の負荷が大きい

(n=16)
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アンケートまとめ 〈外部受託の問題点①〉

3‐3. 外部受託に関連する問題点

【運用、運用に係る費用】

・有料への切り替えのタイミングや適切な値段設定、報告書の作成、返却方法

・新しい遺伝学的検査の医療的要望に適切に、迅速に対応したいが、困難

・人員・管理費用等が十分確保出来るか

【院内での運用と受託での運用の差】

・先進医療で実施している疾患があるが、自施設では患者から料金を徴収できる

が、他施設から（検体のみ）は徴収できない

・本来の意図とは異なる利用法（除外診断など）、保険収載の判断が提出側に

委ねられており違和感のある場合もある

・受託した検体の場合、同意書の軽微な不備、検体の輸送時の状態不備（4℃での

輸送を依頼しているのに凍結して届くなど）が目立つ

(n=11) アンケートまとめ 〈外部受託の問題点②〉

3‐3. 外部受託に関連する問題点

【遺伝カウンセリングの実態が不明】

・遺伝カウンセリングは検体依頼元施設が担当するため、詳細を把握できない

【実績に反映できない】

・研究受託の場合、件数が多いにも関わらず実績としてカウントできない

【マンパワーの確保】

・テクニシャンの確保

【倫理申請の負担】

・研究でのみ受け付けているが、無意味なIRB申請に忙殺される

(n=11)

　以上の現状と問題点を確認し、『日本における遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス
全般に関する問題点の整理と解決』を目的とし、グループディスカッションを行った。具体的には、
日本の遺伝医療における最適なクリニカルシークエンスのあり方、クリニカルシークエンスがで
きるようにするために何が障壁になっているか、障壁の具体的な解決法について、各グループで
議論を行った後、全体で検討した。

【グループディスカッションで提起された課題・障壁】
《自費、保険（混合診療）》
・�自費の検査を認めていない大学がある。
・�遺伝カウンセリングの代金、自費なので費用の差がある。
・�（遺伝カウンセリングが自費なので）入院患者に日を変えて来てもらうなど不便さがある。
・�混合診療について、各施設で捉え方が違っていることがあることもある。

《専任スタッフの必要性と不在》
・�多くの遺伝科医は専任ではなく片手間である。遺伝学的検査提出が増えることが予測される今
後、全て遺伝科ではキャパシティ・オーバーになる可能性もある。
・�遺伝子医療部門を通さずに各科で提出した場合、遺伝について理解している医師がどれほどか
不安である。
・�かずさDNA研究所に提出する際に臨床遺伝専門医の署名が必要で、名義貸しのようになって
いることがある。

・事務方が必要だが、どのように雇ってもらえるかわからない。

《研究成果をどのように診療に展開するか》
・�研究結果で出た結果を診療に活かせないことに混乱がある。
・�保険収載項目であれば再度提出もできるが、再検査における費用負担が生じる。患者の納得が
得られるか。
・�研究でしかできない検査で、研究計画書にどのように結果返却の事項を記載するか悩む。
・�臨床としての検査と研究としての検査をきっちり分けていくべきである。
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《持続可能な体制（提出～返却～フォローアップ）》
検査項目
・�保険適用疾患が少ない。
・�臨床的に診断がついている疾患でも、保険収載されていないので検査できないことがある。
・�マイクロアレイも提出したいが、現時点では自費で値段が下がらない。値段がネックになって
頼まないという悪循環がある。

提出先
・�具体的にどこに提出するのかが完全に整備はされていない。更新、継続されるものが不明であ
る。
・�企業だけでなく、国立保健科学院でもやってもらえればと希望する。
・�かずさDNA研究所を始めとして、民間企業の充実を希望する。
提出
・�保険収載疾患が増えた際の病院事務の問題がある。匿名化によって院内でのやり取りに混乱が
生じる可能性がある。
・�自費で検査を提出する際には、提出毎に契約が必要なことがあり、手続きが煩雑である。
・�遺伝学的検査提出にあたっての共通化した説明、同意文書が現在はない。
・�検体輸送に関して、宅配業者などで送って破損などがあった際に誰が責任を負うのか懸念され
る。

解析
・�報告までの時間がかかる。
・�報告書の記載内容が統一されていない。
・�Quality control について、同じ検体を複数のラボで提出して同じ結果が出る保証がないのが
現状である。

解釈
・�バリアントの評価、判断に迷う場合に酵素活性や蛋白レベルまでの解析ができるか、家族の協
力が得られるか不安である。

診療への応用
・�診断だけなら難病指定されるが、バリアントが特定されているものがあり、非現実的である。
フォローアップ体制
・�診断を受けた患者の家系員への対応。保因者など、診断の枠組みでどのように対応していくか
不明である。
・�バリアントの評価が変わった場合のフォローアップは課題である。がんゲノムでは半年毎に更
新レポートが返ってくるところもある。
・�VUS の扱いが問題である。患者に伝えても、その後フォローできるか、患者から問い合わせ
てもらうのも手だがそれで問題ないといえるか。

費用
・�がんゲノムのエキスパートパネルのように、難病領域の病的意義の解釈に費用負担ができる形
を取れれば良い。現状はボランティア的対応である。



－ 77－

【提言】
『日本における遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス全般に関する問題点の整理と解決』

入院中の診断など、患者さんの医療においてメリットがあるという視点から
混合診療を認めてもらう（産科や予防接種、酵素補充療法などのように）
　⇒ 受診のしやすさが向上、検査が増加することが期待される。
　　 費用を算出できるようにすれば、人件費も賄えるようになる。
ただし、遺伝学的検査提出にあたって、臨床遺伝専門医の配置を義務化するなど条件を設ける。

遺伝学的検査に係る料金の指針を決める
家系内診断や研究結果の再解析に料金を定める。
がんゲノム医療のエキスパートパネルのように、難病関連のバリアント評価にも保険点数をつけ
てもらう。
　⇒ ボランティア的な運用から脱却することが期待される。
　　 持続可能な体制構築に繋がることが期待される。
そのためには、複数のラボで互いにバリデーションできるシステムを作ることが必要である。
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ワークショップ 2）�
　　認定遺伝カウンセラー ®の生涯教育

コーディネーター：三宅秀彦（京都医療センター /お茶の水女子大学）
書記：佐々木元子（東京女子医科大学 /お茶の水女子大学）

参加者：28名
参加施設：24施設
北海道大学病院（柴田有花）、札幌医科大学附属病院（小笠原穂の花）、千葉大学医学部附属病院（市
川智彦）、東京大学医学部附属病院（大瀬戸久美子、田代真理）、東京医科歯科大学医学部附属病
院（高橋沙矢子、吉田雅幸）、東京慈恵会医科大学附属病院（川目裕）、横浜市立大学附属病院（稲
田千秋）、北里大学病院（荒木尚美）、信州大学医学部附属病院（小島朋美）、名古屋大学医学部
附属病院（森田真未）、藤田医科大学（河村理恵）、京都大学医学部附属病院（小澤瑳依子、村上
裕美、横田恵梨）、大阪大学医学部附属病院（酒井規夫）、大阪市立大学医学部附属病院（馬場遙香）、
関西医科大学（佐藤智佳）、兵庫医科大学病院（金城ちなつ）、川崎医科大学附属病院（山内泰子）、
鳥取大学医学部附属病院（松浦香里）、広島大学病院（利田明日香）、九州大学病院（鹿田佐和子）、
熊本大学病院（柊中智恵子）、社会医療法人母恋天使病院（外木秀文）、東京都立小児総合医療セ
ンター（伊藤志帆）、国立病院機構名古屋医療センター（田口育）� （順不同・敬称略）

【本ワークショップの目的】
　認定遺伝カウンセラー ®の養成から生涯教育に、遺伝子医療部門としてどのように関与できる
かを検討する。

【議題】
１．養成課程教育にどう対応するか。課題抽出と解決案
２．卒後教育にどう対応するか。課題抽出と解決案

会議形式で、課題抽出と解決案を検討した。

1．事前アンケート結果について
　会議に先立ち、事前アンケートの結果を共有した。アンケートは 82施設から回答があった。
回答施設のうち 22施設（27%）が、卒前の認定遺伝カウンセラー養成課程の実習を受け入れて
おり、11施設（13%）に認定遺伝カウンセラー養成課程が設置されていた。病院実習に関する
実習費は、5施設が徴収していると回答した。
　遺伝カウンセラーの学生実習を受け入れて良かった点（複数回答）として、「教える側の学び
に繋がった」が18施設、「将来の認定遺伝カウンセラーとのネットワークが構築できた・できそう」
が 13施設、「養成課程とのネットワークが構築できた・できそう」が 11施設、「遺伝カウンセ
リング準備の補助になった」が 6施設、「遺伝カウンセリング中の補助になった」が 5施設、「遺
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伝カウンセリング後の補助になった」が 5施設、その他「各養成課程の教育の現状を知ることが
出来る」という意見が 1施設からあった。
　実習を受け入れて困った点（複数回答）としては、「自身に対して得られるものが無かった」
という意見は無かったが、「教育に関する時間的な拘束が増えた」が 11施設、「教育に関する事
務的な拘束が増えた」が 3施設、「遺伝カウンセリングにあたり、学生の行動・言動に問題があっ
た」が 2施設、その他の意見として、「実習記録やログブックの書き方に関して、養成課程にお
ける実習前の事前指導が少なく実習中に学生が戸惑っている印象を受けている」「病院実習のた
め、ワクチン接種が必須であるが、入学前に義務化されていないことから、摂取歴や抗体価確認
に時間がかかっている」「人数が多すぎることがある」という意見が、それぞれ 1施設からあった。
　また、実習を受け入れていない施設にその理由について、複数回答可で尋ねたところ、「養成
課程からの依頼がない」（44施設）「施設として受け入れる手続きが存在しない」（21施設）「指
導者がいない」（16 施設）「外部の実習生を受け入れる余裕がない」（15 施設）と回答があり、
その他、3施設から「自施設の養成課程からの受け入れを予定している」という回答があった。
実習を受け入れていない 59施設に、受入要請があった場合に、実習を受け入れたいかと尋ねた
ところ、23 施設（39%）が「はい」、5施設（8%）が「いいえ」、31 施設（53%）が「わから
ない」と回答した。
　認定遺伝カウンセラーの卒後教育に関して、卒後教育の目標設定を行っているかどうかについ
て、79施設から回答があり、15施設（19%）が「はい」、64施設（81%）が「いいえ」と回答した。
　卒後教育については、様々な方法がとられており、認定遺伝カウンセラーの卒後教育にどの
ような方策をとっているかを複数回答で尋ねたところ、「学会・研修会への参加」が 66 施設、
「On-the-Job Training」、および「自己研鑽」がそれぞれ 56施設、「自施設で開催する講義・演習」
が 45施設、6施設が「その他」と回答し、具体的な内容として「研究活動への参画」「他施設で
の研修」「当事者会活動への参画」「市民公開講座の開催」が挙げられた。
　認定遺伝カウンセラーの指導を誰が行っているか、尋ねたところ、臨床遺伝専門医と回答した
施設が最も多く 32施設、先輩の認定遺伝カウンセラーが 14施設、臨床遺伝専門医以外の医師
が 5施設、特に決めていないと回答したのが 20施設であった。
　認定遺伝カウンセラーの卒後教育に関する支援は様々で、出張扱いでの支援や、病院経費や研
究費での補助がなされていた。 
　認定遺伝カウンセラーの生涯教育における課題や改善への提案についての自由記載の回答で
は、「認定遺伝カウンセラーの役割が不明瞭」「教育システムの整備」「非医療系認定遺伝カウン
セラーへの教育」「研修会への要望」「Webの利用」「施設における専門性「他職種との連携」「認
定遺伝カウンセラーの偏在」「認定遺伝カウンセラー雇用経験が少ない」といった課題に分類さ
れた。

２．卒前教育について
　以上のアンケート結果を踏まえ、遺伝子医療部門が主に関わる、養成課程教育カリキュラムに
おける病院実習がもつ課題とその解決策について検討を行った。
　まず、新卒者・学生の立場からの意見を確認したところ、「実習に入るまでに到達すべき内容
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が不明確」という意見があった。例えば、看護では、学んでおくべき範囲が明確である。これに
対して、具体的な実習に対する予習に関して、以下に示す意見が得られた。

•対象疾患の概要と、どのように検査を含めてどのように診断するかを知っておく。
•疾患に関する論文を利用する。
•ファクトシートを作成する。
• �自分が行うと仮定して遺伝カウンセリングの計画を立てる（このプランニングは、事後のディ
スカッションにも役立つ）。
•自身のもつ感受性を大切する。

　遺伝カウンセリングの病院実習では、遺伝カウンセリングの陪席だけで無く、遺伝診療の陪席、
検査やオペの見学など、幅広い臨床の見学も行う方がよいとの意見もあった。また、他施設で実
習に依頼する場合には、どのような指導を希望するのかを養成課程と意見交換しておくことが有
効である。
　実習の準備に関しては、知識面に限らず、医療者としての立ち振る舞いも重要であるとの意見
が示された。実習において任される範囲が施設によって異なる（ex. クライエントと話をさせて
貰える、陪席のみ許可される）場合が、医療をバックグランドとしない養成課程の大学院生にとっ
てはどのような立ち振る舞いをしてよいか理解できていないという問題点が挙げられた。また、
遺伝医学に関する知識はあるが、カルテの読み方、既往歴などの医療情報を利用するための情報
を十分にもっていないため、活かせないでいることがあることも明らかになった。したがって、
認定遺伝カウンセラー養成課程において、医療現場での立ち居振る舞い方、カルテの読み方、メー
ルの書き方や参照の仕方を教育することが必要であり、実習の引継ぎ資料などでの屋根瓦式教育
指導の利用も検討される。また、医療をバックグランドとしない養成課程の大学院生については、
クライエントに対して何ができるのかを明確にした教育が望まれる。この教育の実践には、医師
法・医事法学など、法律的な観点を学ぶ機会が要求される。また、大学院生は入学段階で成人で
あるため入試面接での判断も大切との意見があった。医療におけるビジネスマナーを教える事ま
で考えると、遺伝カウンセリング養成課程の年限が 2年間では時間が足りないのではないか、と
の指摘もあった。
　実習における事例の振り返りにかける時間が十分に取れないという課題も挙げられた。これに
対して、月に数回のカンファレンスで事例のレビューを課している施設や、各ケースに対して
20～ 30分行う施設、個人的な振り返りはするが記録に関する詳細な指導が難しいという施設も
あった。
　病院実習における課題として、自施設以外での実習で生じる実習費や交通費の負担があるが、
養成課程によって補助などの状況は異なっていた。複数の施設での実習経験は負担となる一方で、
多くの領域の遺伝カウンセリングや多くの遺伝カウンセリングの方法を見ることができる、医師
や遺伝カウンセラーとのコネクションの形成ができる、といったメリットがあることも示された。
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3．卒後教育について
　卒後教育について、まず認定遺伝カウンセラーの経験を確認すると、自己研鑽、On-the-Job-
Training（OJT）に加えて、病院全体での入職者研修を受けた者があった。ただ、入職者研修は、
雇用形態によってうけられるかどうかが異なっているようである。入職事件集は、職種を超えた
院内連携の必要性もあるため、病院全体での研修が有用と考えられた。
　卒後教育を実施するにあたっては、認定遺伝カウンセラーでも目標が要求され、入職時、中堅、
指導的立場のように、段階にあわせた設定する必要がある。また、遺伝カウンセラーの業務が細
分化されてきているので、がん、周産期、小児、成人など領域毎の目標があるとよい。認定遺伝
カウンセラーのキャリアパスについて、学位取得を含めた検討が望まれる。
　実際の教育の運用にあたっては、認定遺伝カウンセラーの職能団体である日本認定遺伝カウン
セラー協会が目標を示し個別に計画を立てる、知識面では、知識の update、専門以外の分野の
知識の取得などもあり、web 教育の利用、認定遺伝カウンセラー協会のメーリングリストの活
用などの意見があった。また、教育を進めていく際には、メンターやロールモデルを設定するの
が一般的であるが、医学的な部分は医師が、心理社会的部分は先輩や同期の認定遺伝カウンセラー
が担う、という方法も検討される。
　研修の成果および評価をどうするかも検討課題となる。施設が要請する研修などでは、出張扱
い、旅費補助などの制度が必要であろう。ただし、結果が認定遺伝カウンセラー自身に帰属する
ものでは、補助の支給は難しい場合もある。研修会などへの参加の成果を、施設へ見える形で還
元することが、研修参加が認められていくことに繋がると期待される。
　卒後に専門性が細分化されていくことから、生涯教育やキャリアパスを検討した上での勤務先
を選択するために、施設の特色が明らかになっていることもすることは有用である。実際、就職
先の選択には、地域性、正規雇用／非正規雇用だけでなく、施設の得意とする領域も参考にして
いると意見があった。したがって、教育への参画として、施設の特色を明示する事が大切で、認
定遺伝カウンセラー協会のメーリングリストを活用しての周知や、早めの求人情報の掲出、施設
見学の容易なアクセス、NSGCの job board を参考にした求人情報の一覧化などが方策として
挙げられた。

これまでの議論を元に、以下の提言を作成した。

【WS2 からの提言】
1．養成課程は、認定遺伝カウンセラーが社会に出ることを意識した教育を行う。
2．各遺伝子医療部門での、認定遺伝カウンセラーの積極的な実習受け入れをお願いしたい。
3．卒後教育の目標を立て、生涯教育システムの構築が必要である。
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Q１：�貴部門では、卒前の認定遺伝カウンセラー養成課程の実習を受け入れていますか。
・�はい	 22	（27％）
・�いいえ	 60	（73％）

Q２：�貴施設（法人）では、認定遺伝カウンセラー養成課程を設置していますか。
・�はい	 11	（38％）
・�いいえ	 18	（62％）

Q３：�実習受入にあたり、実習費を徴収していますか。（養成課程設置施設では学費以外の追加請求が発生
するかを教えてください）
・�はい	 5	（19％）
・�いいえ	 21	（81％）

Q４：�遺伝カウンセラーの学生実習を受け入れて良かった点について、以下の選択肢から当てはまるもの
を全て選んでください（複数回答可）。その他の場合、具体的な内容も教えてください。
ａ．教える側の学びに繋がった	 18	（30％）
ｂ．遺伝カウンセリング準備の補助になった	 6	（10％）
ｃ．遺伝カウンセリング中の補助になった	 5	（8％）
ｄ．遺伝カウンセリング後の補助になった	 5	（8％）
ｅ．将来の認定遺伝カウンセラーとのネットワークが構築できた・できそう	 13	（22％）
ｆ．養成課程とのネットワークが構築できた・できそう	 11	（18％）
ｇ．その他	 2	（3％）

 
　　　　　→「ｇ．その他」の具体的な回答内容

　 　 ・各養成課程の教育の現状を知ることが出来る。

Q５：�実習を受け入れて困った点について、以下の選択肢から当てはまるものを全て選んでください 
（複数回答可）。その他の場合、具体的な内容も教えてください。
ａ．自身に対して得られるものが無かった	 0	（0％）
ｂ．教育に関する時間的な拘束が増えた	 11	（58％）
ｃ．教育に関する事務的な拘束が増えた	 3	（16％）
ｄ．遺伝カウンセリングにあたり、学生の行動・言動に問題があった	 2	（11％）
ｅ．�その他	 3	（16％） ・

 
→「ｅ．その他」の具体的な回答内容

　 　 ・ �実習記録やログブックの書き方に関して、養成課程における実習前の事前指導が少なく実
習中に学生が戸惑っている印象を受けている。

　 　 ・ �病院実習のため、ワクチン接種が必須であるが、入学前に義務化されていないことから、
摂取歴や抗体価確認に時間がかかっている。

　 　 ・人数が多すぎることがあるため。

【ワークショップアンケート結果】
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Q６：�実習を受け入れていない理由について、以下の選択肢から当てはまるものを全て選んでください（複
数回答可）。その他の場合、具体的な内容も教えてください。
ａ．指導者がいない	 16	（16％）
ｂ．養成課程からの依頼がない	 44	（44％）
ｃ．施設として受け入れる手続きが存在しない	 21	（21％）
ｄ．外部の実習生を受け入れる余裕がない	 15	（15％）
ｅ．その他	 4	（4％）

　　　　　→�「ｅ．その他」の具体的な回答内容 

・自施設の養成課程からの受け入れを予定している。（3件）・

・ �次年度からが受け入れ予定あり。

Q７：�今後、認定遺伝カウンセラー養成課程から受入要請があった場合、受け入れたいと考えていますか。
ａ．はい	 23	（39％）
ｂ．いいえ	 5	（8％）
ｃ．わからない	 31	（53％）

Q８：�貴施設では、認定遺伝カウンセラーの卒後教育の目標を設定していますか。
ａ．はい	 15	（19％）
ｂ．いいえ	 64	（81％）

Q９：�貴施設における、認定遺伝カウンセラーの卒後教育にどのような方策をとっていますか。当てはま
るものを全て選んでください（複数回答可）。
ａ．On-the-Job Training	 56	（24％）
ｂ．学会・研修会への参加	 66	（29％）
ｃ．自施設で開催する講義・演習	 45	（20％）
ｄ．自己研鑽	 56	（24％）
ｅ．その他	 6	（3％）

　　　　　→�「ｅ．その他」の具体的な回答内容 

・研究活動への参画。（3件）・

・他施設での研修。・

・当事者会活動への参画、市民公開講座の開催。

Q10：�質問３. 貴施設において、認定遺伝カウンセラーの指導は誰が行っていますか。
ａ．先輩の認定遺伝カウンセラー	 14	（20％）
ｂ．臨床遺伝専門医	 32	（45％）
ｃ．臨床遺伝専門医以外の医師	 5	（7％）
ｄ．遺伝専門看護師	 0	（0％）
ｅ．緯線専門看護師以外の看護職（保健師・助産師を含む）	 0	（0％）
ｆ．特に決めていない	 20	（28％）
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Q11：�貴施設において、認定遺伝カウンセラーの卒後教育に関して、金銭的（旅費、交通費の支給など）、
時間的（出張扱いなど）に支援する制度があれば教えてください。

・ �病院費負担と研究費負担が混在している状態。
・ �ほとんどのセミナー、学会参加は旅費、参加費がでる。出張扱いになる。

・ �研究費で支出しています。他施設での研修会や学会参加は、出張扱いです。

・ �腫瘍関連の学会、セミナー等への参加に限り、病院経費から旅費の捻出が認められる。また資格
更新に必要な出張は、次回資格更新までの期間中に 1回のみ旅費の捻出が可能。

・ �教室内で学会参加の費用の補助に関する規約をつくっている。学生やスタッフの人数に変動に伴
い、規約は改訂している。

・ �セミナー・学会等への参加は出張扱いとなり旅費・交通費の支給がある（ただし年間計画書を提
出したものおよび業務命令があったものに限る）

・ �金銭的補助が出る場合あり。

・ �出張扱いの場合あり。

・ �学会に参加する際は出張扱いで旅費を支給されている。研究班班会議等へ参加し、最新の知見に
触れる機会を与えられている。業務に関連する遺伝カウンセリング関連書籍の購入も可能（部署
の備品として）。

・ �認定遺伝カウンセラー自身の資金（研究費）を旅費、交通費に充填、業務に支障をきたさなけれ
ば学術集会・研修等には自由に参加可能。

・ �学会参加については、演題発表時は出張扱いとなり病院から旅費や交通費が支給される。その他
研修会等の参加については、病院で認められれば出張扱いとなり、旅費や交通費は研究費から支
給される。

・遺伝カウンセラーがいないため回答できません。(2)

・ �できる限り出張費や旅費は出しています。

・ �学会、セミナー、講習会などへの交通費および宿泊費、日当の支払い。土日祝日の開催であれば
代休付与。教育目標においては、遺伝カウンセラーが病院内で職位として所属する部署があり、
そこで年度ごとに目標管理（中間評価・最終評価）が実施されるので、それを活用することは可能。

・ �遺伝診療部の講座研究費の中から旅費および交通費が支給されている。出張扱いでもある。

・ �出張になるが、金銭的支援制度はなし。

・ �学会は 1回までは旅費の支給ありで、出張扱い。それ以降は発表があれば 1回まで旅費の支給
ありで出張扱いとなる。

・ �学会、セミナーへの交通費、宿泊費の補助

・ �教育等に支援は出来るが、現在　対象者がおらず詳細はこれから。

・ �県の非常勤職員として採用し、県職員の規定に従って支給している。勤務時間外給与はつくが、
旅費出張費用はでない。

・ �発表する場合には出張扱いとして、交通費を援助する。

・ �発表があるときの学会は出張扱い。

・ �学習会や学会参加費、交通費の支給。出張扱いで代休が取得できる。

・ �出張扱いで、旅費は教室で支出する方向としています。

・学会で発表する場合、年１回は出張扱いとなる。

・ �医療者の必要な資格維持のための支給制度はある。

・ �職員研修費、がんプロ資金、厚労科研費等ですべて支給。

・ �学会は出張扱い、旅費、交通費のサポートはあるが、限度額あり。

・ �博士課程に在籍する認定遺伝カウンセラーには、旅費、謝金等のサポートを一部実施している。
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・ �看護部所属であれば、看護部の出張支援が使用できる。病院の所属等であれば、特定の事業に関
しては出張扱いにできることもあるが、すべてではない。

・ �がんゲノムに関しては、病院管理課が拠出している。
・ �教員であれば、医師と同様の扱い。

・ �なし（4）

Q12：�認定遺伝カウンセラーの生涯教育における課題や改善への提案がありましたらご自由にお書きくだ
さい。

　　　■認定遺伝カウンセラーの役割が不明瞭

・ �医療における認定遺伝カウンセラーの役割の不明確さ

・ �学会としてのわかりやすい基準、ガイドラインなど呈示してもらえると助かります。（病院へ強
く要求するために）

・ �医療の中での遺伝カウンセラーの役割・業務内容が多様であり、生涯教育の到達点が不確定であ
り、その点をクリアにしてほしい。

・ �全領域に対する明確なミニマムリクアイアメントと専門領域でのベストプラクティスを決めてお
く。プロセス重視ではできない。

・ �遺伝カウンセラーに等級？レベル？を設定し、各々の到達目標を示し、資格取得後も向学心をも
ち邁進できるようにする。

・ �認定遺伝カウンセラーの生涯教育に関するモデル（ラダー等）の検討、構築が必要。
　　　■教育システムの整備

・ �制度が整っていないと思います。
　　　■非医療系認定遺伝カウンセラーへの教育

・ �医療バックではない方においては、病院内での立ち振る舞い、患者さんに対しての接し方、電子
カルテの見方（遺伝カウンセリングを実施するにあたって、どんな情報を得る必要があるのか）
など、養成課程に学ぶ場があって欲しいと思います。

・ �元が医療職でない場合に、疾患についての教育などがどの程度必要なのかわからない。現状では
手が回らない。

・ �医療職以外の学生が多く、医療の現場を知らないため、例えば本施設で行っているように、
NICU見学、医療ケア児外来見学、退院支援カンファ等を見学することで、現場の医療を少な
くとも「見学」し、患児や親、支援者のニーズを現場で理解する。

　　　■研修会への要望

・ �研修会は小さいもので良いので、マメに開催してもらえると参加しやすい。

・ �学会における認定遺伝カウンセラーと講師とした実践的な教育セミナーの充実

・ �遺伝医療を取り巻く状況はめまぐるしく変わり、実臨床で正確な情報を提供するためにも常に最
新の動向を追う必要がありますが、家庭の事情や経済的理由等様々なことから、学会や研修会へ
の参加が難しいことがあります。

・ �全ゲノムNIPT 等のWGS実践を想定した認定遺伝カウンセラーの卒後教育の充実（海外の
WGS実施施設からの現状報告や認定遺伝カウンセラーによる教育セミナー等）

・ �学会に参加する等をポイント制にして、資格の更新制度をした方が、質の保障になる。

・ �生涯教育の機会を確保するための、金銭的・時間的な確保の機会が十分でない

・ �職場から支援を得られる人ばかりではないと思うので、研修会の参加費は低価格に設定して欲し
い。

・ �セミナーや学会参加費が高い

・ �研究会等への参加補助がない。
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　　　■Web の利用

・ �なかなか難しいとは思いますが、一部Web参加可能な（資格更新で必要な単位にも認めていた
だける）ものがあったら便利だなと感じます。

・ �今後 IoT の導入が進むことが想定されますが、遠隔医療での遺伝カウンセリングといった場面
にも、もしWeb参加型のロールプレイがあったら、役立つのではないでしょうか。

・ �インターネット配信などを用いた遠方でも参加可能な研修の体制。

・ �e-learning の充実。

・オンライン上でのトレーニングや勉強会、講演会の充実。
　　　■施設における専門性

・ �複数の CGCが所属する場合、小児、がん、周産期など、各CGCの専門をまたいで経験を積ん
でもらうための、症例・仕事の振り分けが難しい。

・ �就職する機関により、対象疾患の偏りがあるため、他の施設の臨床遺伝専門医、認定遺伝カウン
セラーとも学び合える場があると良いと思います。（縦横だけでなく斜めの関係づくり）

・ �がんゲノム関連の業務が多い。
　　　■他職種との連携

・ �他職種との連携・協働を学ぶ。特に患者長期フォローには看護系との連携・協働が欠かせないた
め、看護系の職務内容や患者支援についての講義を受ける、病院実習を行う。

・ �CGCの生涯教育として、同じ部門で勤務する医師が、どのように協力することができるのか、
具体的な項目プランがあれば連携しやすく、環境も整いやすいように思います。

・ �臨床遺伝専門医以外の医師が、遺伝カウンセラーをどのように活用できるのか分からない。

・ �遺伝医療の中で勤務するということに関して、メンター（臨床遺伝専門医、他の医療職）がいる
と良いように思う。

・ �新卒者に対しては医療のみならず一般社会人としての教育も必要。

・ �厚労省医系技官人事交流制度は医系の一種の留学で、自分にとっては大きな転機になったので、
認定遺伝カウンセラーも官民交流法の軌道に乗る「学」に留まらないキャリアを開拓できる人材
が出ることを応援しています。

　　■認定遺伝カウンセラーの偏在

・ �卒後教育を受けられる機会やその手当について、就職場所（施設・地域）だけではなく、卒業し
た養成課程によっても差異が生じているのではないかと感じている。

・ �認定遺伝カウンセラーが偏在していること。（待遇のばらつきの裏返しでもありますが）

・ �九州地方は、認定遺伝カウンセラーの在籍数が県０～ 2人と他の地域に比べて非常に少なく、
また交通の便も悪いため集まり研鑽することが難しい。地方の認定遺伝カウンセラーが、情報共
有や勉強会を行うための場所の確保や交通費補助などの支援があれば、もっと積極的に取り組め
るのではないかと思う。

　　　■認定遺伝カウンセラー雇用経験が少ない

・ �認定遺伝カウンセラーの人数が十分おらず、１年以上前から募集をかけているが応募が無く困っ
ている。養成機関からの紹介など、幅広に対応を勧奨して欲しい。

・ �認定遺伝カウンセラーの採用育成を行っていない。今後、対応を検討致します。

・ �認定遺伝カウンセラーの雇用がはじめての施設もあるかと思います。他職種と同様に生涯教育が
必要であることを周知していくことや実践を見ていただく機会が必要であると思います。

　　　■その他

・ �生涯教育…とは言えませんが、コース修了者に対して、認定試験が終わるまでは、他施設に就職
していたとしても指導を行うようにしています。
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・ �医療機関によって、教育環境が異なるため、求人の際に、生涯教育の金銭的・時間的支援に関し
ても考慮いただくようにお願いする。

・ �現場でどこまで要求すればよいのかわからない。
・ �NGSDのように、制度委員会でインターンシップ制度（交換留学等）の構築をご検討いただく。
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ワークショップ 3）�
　　がんコンパニオン診断における遺伝子医療部門の役割�
� ～「BRCA1/2 遺伝子検査」を例に～

コーディネーター：平沢晃（岡山大学病院臨床遺伝子診療科）
書記：河内麻里子（岡山大学病院臨床遺伝子診療科）
ファシリテーター：�山本英喜（岡山大学病院臨床遺伝子診療科）、浦川優作（岡山大学病院臨床

遺伝子診療科）、江見裕美（岡山大学病院臨床遺伝子診療科）、二川摩周（岡
山大学病院臨床遺伝子診療科）、十川麗美（岡山大学病院臨床遺伝子診療科）

参加者：55名
参加施設：48施設
札幌医科大学附属病院（櫻井晃洋）、秋田大学医学部附属病院（野口篤子）、山形大学医学部附属
病院（堤誠司）、東北大学病院（鈴木洋一、濵中洋平）、福島県立医科大学附属病院（植田牧子）、
自治医科大学附属病院（岩本禎彦）、筑波大学附属病院（有田美和）、埼玉医科大学病院（齋藤恵）、
千葉大学医学部附属病院（松下一之）、帝京大学医学部付属病院（渡邊清高）、東京大学医学部附
属病院（佐藤綾花、谷川道洋）、順天堂大学医学部附属順天堂医院（恒松由記子）、東京女子医科
大学（松尾真理）、東邦大学医療センター大森病院（片桐由起子）、北里大学病院（石川亜希子）、
山梨大学医学部附属病院（中根貴弥）、岐阜大学医学部附属病院（仲間美奈）、藤田医科大学（河
合美紀）、愛知医科大学病院（内田育恵）、三重大学医学部附属病院（今井裕）、京都大学医学部
附属病院（島田咲、幅野愛理）、大阪大学医学部附属病院（佐藤友紀）、近畿大学病院（西郷和真）、
和歌山県立医科大学附属病院（南佐和子）、関西医科大学（矢内洋次）、兵庫医科大学病院（鹿嶋
見奈）、広島大学病院（檜井孝夫）、愛媛大学医学部附属病院（尾崎依里奈）、高知大学医学部附
属病院（杉本健樹）、香川大学医学部附属病院（奥山浩之）、久留米大学病院（沼田早苗）、長崎
大学病院（高尾真未、長谷川ゆり、松本恵、三浦清徳）、大分大学医学部附属病院（塚谷延枝）、
鹿児島大学病院（太崎友紀子）、琉球大学医学部附属病院（知念安紹）、国立国際医療研究センター
（荒川玲子）、国立がん研究センター（平田真）、地方独立行政法人神奈川県立病院機構神奈川県
立こども医療センター（黒澤健司）、国立病院機構京都医療センター（小西陽介）、北野病院（吉
本有希子）、愛仁会高槻病院（玉置知子）、公益財団法人ちば県民保健予防財団（稲田麻里）、東
邦大学医療センター佐倉病院（荒川航太）、神奈川県立がんセンター（羽田恵梨）、東京都立多摩
総合医療センター（池田恭子、高原めぐみ）、トヨタ記念病院（町田純一郎）、株式会社エスアー
ルエル（中條聖子）、兵庫県立がんセンター（松本光史）
� （順不同・敬称略）

【本ワークショップの目的】
　本ワークショップでは、初めにリムパーザ ®適応判定用コンパニオン診断薬としてのBRCA1
および BRCA2（BRCA1/2）遺伝学的検査（「BRCA1/2 遺伝子検査」リムパーザ ®適応判定用：
SRL社）について、乳癌、卵巣癌診療における位置付けや、日本乳癌学会、日本婦人科腫瘍学会
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等の関連学会の検査に対する考え方を確認した後、事前に実施したアンケートの結果を供覧し、
アンケート結果から抽出された課題や問題点について、グループディスカッションを行って課題
解決のための道を探った。以下に討論内容の要旨を示す。
　（以下、リムパーザ ®適応判定用のBRCA1/2 遺伝学的検査「BRCA1/2 遺伝子検査：SRL社」
を、平成30年 7月 31日付厚生労働省保険局医療課事務連絡における検査項目名称の「BRCA1/2
遺伝子検査」と記載する。）

【事前アンケート結果】
　事前アンケートでは、「BRCA1/2 遺伝子検査」の実施体制や課題について、下記の設問に回
答を求めた。

Ｑ１．�「BRCA1/2 遺伝子検査」を貴施設で実施していますか？
Ｑ２．�「BRCA1/2 遺伝子検査」をどのタイミングでどのような症例に実施していますか？ 

（選択式・複数回答あり）
Ｑ３．�「BRCA1/2 遺伝子検査」の検査前後の説明を行っているのはどの診療科／部門ですか？ 

（選択式・複数回答あり）
Ｑ４．�「BRCA1/2 遺伝子検査」の検査説明を行っているのは誰ですか？（選択式・複数回答あり）
Ｑ５．�各検査結果への対応について、課題と感じているところはどのような点ですか？（自由記載）
Ｑ６．�主にがん診療科にご所属の方のご意見をご回答ください。コンパニオン診断を実施するにあたり、

がん診療科から遺伝子医療部門に対する要望をご記載ください。（自由記載）
Ｑ７．�主に遺伝子医療部門にご所属の方のご意見をご回答ください。コンパニオン診断を実施するにあた

り、遺伝子医療部門からがん診療科に対する要望をご記載ください。（自由記載）
Ｑ８．�コンパニオン診断や遺伝カウンセリングを実施するにあたり、遺伝子医療部門とがん診療科にどの

ような役割が必要と考えますか？（自由記載）

以下に結果のまとめを示す。
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　以上の現状と課題から、下記の 5つのディスカッションテーマを導き、各グループ 1テーマず
つ議論を行って提言を作成し、全体で共有した。

テーマ 1：遺伝子医療部門とがん診療科の連携
テーマ 2：検査前後の説明内容の均てん化
テーマ 3：VUS であった場合の対応
テーマ 4：血縁者へのアクセス
テーマ 5：人材育成

　以下にテーマごとの議論の要旨および各テーマからの提言を示す。

【テーマ 1：遺伝子医療部門とがん診療科の連携】
　コンパニオン診断を実施するにあたり、過去に質の担保された遺伝学的検査を実施され、病的
バリアントが同定されている症例については、コンパニオン診断役と同等とみなして再検査は不
要と明文化されることが望ましい。
　コンパニオン診断においては、検査前は各診療科で対応し、陽性例やVUSの場合に遺伝子医
療部門が対応するという施設が多数であった。そのため、課題解決には、院内外での連携につい
て議論が必要である。リスクの高い疾患へのフォローやサーベイランスを実施するために、遺伝
子医療部門がハブとして機能できるための人員配置が求められる。また、連携体制が機能するた
めには、関連する部門・職種における適切な情報共有が必要不可欠であり、電子カルテへの結果
の記載や保険病名としての「遺伝性乳癌卵巣癌」の病名登録が望まれる。診療にかかわる医療者
の人材育成のため、基幹施設としてセミナーやカンファレンスの開催なども重要である。

＜テーマ 1 からの提言＞
１．�質の担保された遺伝学的検査実施済みの場合は、コンパニオン診断薬と同等とみなして再検
査はしなくてよい

２．�「遺伝性乳癌卵巣癌」の病名登録・
ICD-11 では病名登録されている

３．�病院内外の連携
-	人材配置の要望；陽性症例のフォロー、サーベイランスが有効にできるように遺伝診療部
門がハブとしての機能を目指す
-	院外ネットワーク；連携施設との連携が機能するために情報の共有、セミナー（基幹施設
として）や複数施設によるカンファレンスの開催、情報共有の工夫、共有の説明書

上記 1および 2については、当局に要望書を提出する。

【テーマ 2：検査前後の説明内容の均てん化】
　本テーマの議論にあたり、検査前後にご本人および家系員に対して最低限伝えるべき内容を整
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理した。
　検査前には、がん診療における治療選択のための検査である一方で、遺伝情報は血縁者とも共
有している可能性があることから、血縁者とも情報共有をしてもらうよう説明が必要である。そ
のためには、各施設の診療体制に合わせた工夫も必要となる。また、過去のBRCA1/2 遺伝学的
検査については、遺伝子医療部門による説明があること、あるいは認定を受けた衛生検査所等で
実施された検査である場合には、コンパニオン診断と同等の評価を希望する。
　検査結果について、本人の了承を得たうえで、本人以外の結果を伝えてもよい家系員の連絡先
をあらかじめ確認しておくことが望ましい。特に、陽性の場合には、血縁者を含めて遺伝カウン
セリングを実施し、家系図の再確認やサーベイランスについて検討が必要である。

＜テーマ 2 からの提言＞
１．検査前

-	過去に施行したBRCA1/2 遺伝学的検査は、遺伝子診療部での説明があることあるいは認
定を受けた衛生検査所で受けた検査である場合にはコンパニオン診断と同等に扱ってもら
う必要がある
-	血縁者とも情報共有をしてもらうよう説明する・
そのために、各施設の診療体制に合わせた工夫をする

２．�検査後
-	 本人の了承を得たうえで、本人以外の結果を伝えてもよい家系員の連絡先をあらかじめ確
認しておく
　特に、陽性の場合には、血縁者を含めて遺伝カウンセリングを実施し、家系図の再確認や
サーベイランスについて検討する

　上記 2について、本検査を受託する（株）SRL社が検査説明同意書（案）を公表しており、本ワー
クショップに参加されていた（株）SRL社 中條氏に、確認欄を設けるなどの追加開発を提案した。

【テーマ 3：VUS であった場合の対応】
　本テーマでは、VUSの解釈、VUSの説明方法、VUSの解釈が変更になった場合の対応の 3
点に分けて議論を行った。
　BRCA1/2 遺伝子検査の結果は、治療適応となる場合は陽性、VUSを含め治療適応とならな
い場合は陰性として報告されるため、単に陰性と説明を受けた患者の中に、VUSが一定数存在
することが予測される。主治医に対し、陰性と報告されている中にVUSがあるということを周
知し、遺伝子医療部門につなげていくことが重要である。また、VUSの表記を陰性とは区別し
て報告することで、担当医の認識を深めることに寄与することが期待され、検査会社に対して報
告様式の改善を求めることが提案された。
　VUSの説明方法については、検査前にもVUSという結果が出る可能性があることを十分に
説明しておくことで、結果開示の際に理解が深まることが期待される。陽性・VUSについては
連携している遺伝子医療部門での対応が望ましい。
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　また、VUSの解釈が変更された場合に、ご本人も含め結果を共有できる方の名前や連絡先を
記入する欄を同意書に設け、必要な情報を届けられる準備をしておく必要がある。

＜テーマ 3 からの提言＞
１．VUSの解釈　現在は検査結果が陽性と陰性で色分けして報告される

-	主治医に対して：VUSは陰性に含まれていることを周知し、遺伝子医療部門につなげて
もらう体制を構築する
-	検査会社に対して：VUSの表記を陰性と区別して報告してもらうことで、担当医に認識
を深めてもらう

２．�説明方法をどうするのか
-	検査前：VUSという結果が出る可能性があることを説明しておく
-	検査後：陽性・VUSについては連携している遺伝子医療部門に紹介する

３．�解釈が変わった時の対応と re-contact・
同意書に結果を共有できる方の名前・連絡先を記入する欄を設ける　等

　上記 1について、VUSであることが分かるよう記載された日本語レポートの添付を提案し、
本ワークショップに参加されていた（株）SRL社 中條氏に対応を依頼した。

【テーマ 4：血縁者へのアクセス】
　血縁者のアクセスの課題として、血縁者と遺伝情報を共有することの重要性の本人の認識や、
本人が陽性の結果を聞いたときの衝撃やその後のがん治療の中で血縁者へつなげることの難しさ
が挙げられた。また、乳癌卵巣癌ともに若年の患者が多く、その子どもが小さく自己決定がまだ
できない場合などに、次世代への情報伝達が困難となるケースや、本人が結果を伝えても血縁者
に遺伝カウンセリングの重要性が伝わりにくいといったケースも挙げられた。
　血縁者への伝達について、本人がどこまで伝えていきたいかの意思確認や、遺伝情報を知るこ
との重要性を誰でも説明できるようなツールの開発が必要と思われる。また、遠隔地の血縁者や
子どもへの伝達については、個人的なネットワークのみに頼るのではなく、全国遺伝子医療部門
会議としても、ネットワーク強化のために対応をしていくことが望まれる。
　さらに血縁者へのアクセスを広げていくためには、遺伝カウンセリングやサーベイランスの保
険適応化を求めていくなど、出口戦略まで含めた対応が必要である。
　また、がん治療医・医療スタッフのみならず、一般市民に対しても、遺伝教育やがん教育を行い、
遺伝医療に対するリテラシー向上を目指す必要がある。若年の患者も多く、就労支援に携わる者
に対しても、遺伝性腫瘍に関する教育・啓発が必要である。

＜テーマ 4 からの提言＞
１．血縁者診療に対する保険未収載状態の早期正常化
遺伝性疾患の血縁者の遺伝カウンセリング、シングルサイト遺伝学的検査、サーベイランス、
リスク低減手術等の保険適応
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２．血縁者へのアクセス
-	遠隔地の血縁者へのネットワークの強化
-	患者が死亡時の血縁者に対するアクセス体制の構築
-	患者本人から血縁者へ伝えるツールの開発

３．教育・啓発活動
-	がん治療医・医療スタッフへ：遺伝学的検査を受ける段階で誰に伝えるべきか確認し、説
明同意書に記載する
-	学校教育：遺伝教育とがん教育の重要性
-	就労支援：ハローワークや産業医への遺伝性腫瘍に関する情報と対応策が必要

　上記 1については当局に要望書を提出、上記 2については全国遺伝子医療部門連絡会議での対
応を提案した。

【テーマ 5：人材育成】
　がん診療を行う上で、がん治療を主に実施する医師にも遺伝医学や分子生物学の知識が必要と
考えられる。各専門領域において遺伝を必須とすることで、教育・啓発が円滑に進められること
が期待される。各診療科のみで遺伝医療を進めるのではなく、横断的な仕組みが必要である。
　また、患者と最も接する機会の多い看護師等にも、遺伝に関する知識が求められる。看護教育
の中に遺伝教育を組み込んでいく動きがある。まずはセミナーや勉強会の開催など、遺伝分野に
対する意識を向上させ、興味を持ってもらうことから始めていくことが必要である。
　また、各診療科や多職種間の調整を担うことのできる人材も求められる。
　遺伝診療に関する横断的部門が、遺伝医療を適切に提供するうえで必要不可欠であることを、
病院執行部にも理解してもらう必要がある。

＜テーマ 5 からの提言＞
１．看護師に対する教育

-	看護の教育カリキュラムで遺伝分野を必修とすること（今後はコア・カリキュラムに収載）
-	基礎からではなく、症例検討からすることで身近になる
-	共有できる教育コンテンツを作成する

２．各診療科に対する教育
-	各専門領域で遺伝を必須にしておかないと教育が難しい
-	遺伝関連学会とのがん診療関連学会レベルで人材交流から始める 

３．病院として遺伝に関する横断部門を整備する
遺伝診療に関する横断的部門がないとゲノム医療が適切に提供できないことを病院執行部に
理解してもらう
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【当局への要望について】
１．診療全般に関する保険収載

遺伝カウンセリング料金、遺伝学的検査、サーベイランス、リスク低減手術等
２．遺伝性乳癌卵巣癌の病名登録
３．�BRCA1/2 遺伝学的検査をすでに施行した例に対しての、PARP 阻害薬を使用する際にコン

パニオン診断として 「BRCA 遺伝子検査」を再度行わないこと

について、全国遺伝子医療部門連絡会議、日本人類遺伝学会、日本遺伝カウンセリング学会、日
本遺伝子診療学会等の関連団体で当局に要望する。
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ワークショップ 4）�
　　出生前診断に対して責任ある対応をするための体制づくり
　　〜全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設が貢献するために必要とされるもの〜

コーディネーター：山田崇弘（京都大学医学部附属病院遺伝子診療部）
書記：�西山深雪（国立成育医療研究センター）、洪本加奈（京都大学医学部附属病院遺伝子診療部）

参加者：29名
参加施設：26施設
北海道大学病院（加藤ももこ）、札幌医科大学附属病院（真里谷奨）、岩手医科大学附属病院・内
丸メディカルセンター（山本佳世乃）、埼玉医科大学病院（大竹明）、東京医科歯科大学医学部附
属病院（江川真希子）、東京女子医科大学（山本俊至）、横浜市立大学附属病院（栗城紘子、三宅
紀子）、北里大学病院（吉村嘉広）、信州大学医学部附属病院（黄瀬恵美子）、名古屋市立大学病院（鈴
森伸宏）、藤田医科大学（倉橋浩樹）、京都大学医学部附属病院（川崎秀徳、山田重人）、大阪大
学医学部附属病院（米井歩）、川崎医科大学附属病院（升野光雄）、鳥取大学医学部附属病院（足
立香織）、九州大学病院（小川昌宣）、佐賀大学医学部附属病院（山本徒子）、長崎大学病院（佐々
木規子、宮田海香子）、宮崎大学医学部附属病院産附属病院（山口昌俊）、国立成育医療研究センター
（秦健一郎）、東京都立小児総合医療センター（吉橋博史）、大阪市立総合医療センター（中村博昭）、
慈桜会瀬戸病院（篠塚憲男）、国立病院機構名古屋医療センター（服部浩佳）、亀田総合病院（田
嶋敦）、FMC東京クリニック（中村靖）� （順不同・敬称略）

【本ワークショップの目的】
　本ワークショップは、参加者を４グループに分け、グループディスカッションを行なったのち
に全体討論を行うという方法で行われた。まず、コーディネーターから今回のワークショップの
ために実施された事前アンケートの集計結果の報告が行われた。次に参加者はグループごとに自
己紹介を行った後、アンケートの集計結果を踏まえグループディスカッションを行い、出生前診
断に対して責任ある対応をするための体制はどうあるべきか、全国遺伝子医療部門連絡会議構成
施設がどのように貢献すべきかという内容について提言案を作成した。

【アンケート結果】
＜質問項目＞
1. 各出生前診断の実施件数と実施主体
2. 出生前診断の遺伝カウンセリングの主体
3. 外部（地域の産婦人科・クライエント）から出生前診断に関する相談があった場合の対応
4. 出生前診断への対応ができない場合にどのような施設部門が対応すべきか
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　解析対象の 64施設の内訳としては、総合周産期母子医療センターと地域周産期母子医療セン
ターが多くを占めていた。今回のアンケートより、遺伝子医療部門の存在する高度医療機関にお
いて、出生前診断を全く実施していない施設が 20%弱あるということが明らかになった。出生
前診断を実施している施設においても提供できる検査の種類は異なっていた。

　非確定的検査について見ると、NIPTのみを行なっている施設や、非確定的検査を全く行なっ
ていない施設もみられた。検査項目の年間平均件数の結果からは、非確定的検査の中でも特に
NIPTの件数が多いという結果が得られた。
　各検査の主体を見てみると、NIPTのみが遺伝子医療部門が主体の施設の割合が多いという結
果であった。やはり、過去の経緯や検査実施実績、そしてNIPT指針といったものがこういった
状況に現れていると考えられた。しかしながら本来の出生前診断に関わる検査の選択肢という位
置付けを考えた場合には、決してバランスが良いわけではないとも言える結果であった。遺伝カ
ウンセリングの場としては、高年妊娠などの一般的な出生前診断、複雑な症例における出生前診
断の両者とも遺伝子医療部門の割合が多く、複雑な症例になるとその割合が増えるという結果で
あった。
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　地域の産婦人科からの相談への対応に関しては、検査を自施設で行う場合のみ対応する、外部
からの依頼は受け付けないと答えた施設が合わせて 9%という結果であった。自施設で出生前診
断を実施していない場合の対応については、クライエントからの相談の場合も産婦人科からの相
談の場合も、紹介元にかかわらず同じ傾向の結果が得られた。また、出生前診断への対応ができ
ない場合、総合 /地域周産期母子医療センターが対応すべきという回答が過半数を超えた。

　以上の現状から下記のディスカッションポイントを導き出し、グループディスカッションを
行った。
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＜ディスカッションポイント＞
１．�施設として出生前診断を実施する場合、実施するかどうかと検査項目は何に基づいて決まる
のか？

２．�NIPTのみを遺伝子医療部門が主体として行うことは適切か？
３．�施設として実施しない場合、どのような対応が高次施設としての責任を果たすことになるの
か？

【各班からでた意見とカテゴリー】
１．�施設として出生前診断を実施する場合、実施するかどうかと検査項目は何に基づいて決まる
のか？

施設などの 
ハード面

人材・時間・技術の確保の状況により、出生前診断の実施の有無、検査
項目が検討される。施設で中期中絶を行えるかどうか、絨毛検査を行え
るかどうかなどの技術や体制について、出生前診断やそれに伴うフォロー
アップを行うのに必要なマンパワーについての意見が出された。

施設の意志 施設としての方針によって遺伝学的検査実施の有無、検査項目を決定し
ている。施設としての方針や倫理委員会の考え、多診療スタッフの考え
を出し合って決定しているという意見が出された。加えて、検査数が多
すぎることにより妊婦が迷う可能性を考慮し、施設として出生前診断に
おける検査の選択肢を増やさないという方針としているという意見もみ
られた。

地域のニーズ 地域の情報、妊婦のニーズを把握して遺伝学的検査実施の有無、検査項目
を決定している。地域で出生前診断が完結するような体制構築をするこ
とや、地域の情報を集約して高次施設がリーダーシップをとること、妊
婦のニーズを汲んで検査項目を検討しているという意見が出た。

２．�NIPT のみを遺伝子医療部門が主体として行うことは適切か？

施設内での連携 高度な対応が必要な場合には遺伝子診療部へ紹介するなどの連携が必要
であり、そのために施設内でのコミュニケーションが重要となる。

遺伝カウンセリングは遺伝医療部門、検査は産科という棲み分けが必要
となる。しかし、超音波診断は産科で行う必要があるため情報共有は必須。

施設間での連携 一次施設が高次施設へ紹介することや、一次施設から要望があれば高次
施設からの出張を行うことなどが挙げられた。
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３．�施設として実施しない場合、どのような対応が高次施設としての責任を果たすことになるの
か？

検査実施に関する 
地域への貢献

地域内で周産期医療を完結できるよう情報把握を行い、地域のコーディ
ネートや一極集中を避ける流れ作りを行うことや、説明項目の検討を
行うという意見が出た。また、検査を実施しない場合にも少なくとも
遺伝カウンセリングには対応するのが高次施設の責任であるという意
見で一致した。

検査以外での 
役割

複雑な症例への 
対応

高次施設として、判定保留や無認可施設などでのト
ラブルを抱えた妊婦への対応を行う責任があるとい
う意見が出た。

教育 一次施設へのマニュアル作成や、助産師などのコメ
ディカルの教育をする責任があるという意見が挙
がった。

【提言】
以上より、下記の課題に対する提言をまとめる。
「出生前診断に対して責任ある対応をするための体制はどうあるべきか、全国遺伝子医療部門連
絡会議構成施設がどのように貢献すべきか」

NIPT だけでなく他の検査項目と合わせた出生前診断全体の体制を作る

・認定遺伝カウンセラー・助産師などのコメディカルの育成・活用
・１次・２次施設への人材派遣
・教育
　　-勉強会の実施

・現状は NIPT のみだが、全ての遺伝学的検査の全数登録を目指す

人材育成

全数登録制度によるデータ集積
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・コーディネート
　　-地域内の検査実施状況を把握
　　-遺伝的リスクを評価して高次施設に紹介する仕組み
・施設内連携
　　-遺伝カウンセリングは遺伝子医療部門、検査は産科という棲み分けと情報共有
・トラブル対応
　　- �検査を実施しない場合にも少なくとも高次施設には遺伝カウンセリングに対応する責

任がある
・資料の共有

地域内連携
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ワークショップ 5）�
　　遺伝子医療部門と社会啓発・地域連携

コーディネーター：渡邉淳（金沢大学）
書記：�黒田文人（金沢大学）

参加者：28名
参加施設：27施設
北海道大学病院（矢部一郎）、札幌医科大学附属病院（宮崎幸子）、岩手医科大学附属病院・内丸
メディカルセンター（德富智明）、東北大学病院（新堀哲也）、獨協医科大学病院（木村緑）、千
葉大学医学部附属病院（西村基）、公益財団法人ちば県民保健予防財団（野村文夫）、東京慈恵会
医科大学附属病院（原田佳奈）、東京都立小児総合医療センター（二川弘司）、神奈川県立がんセ
ンター（佐藤杏）、北里大学病院（川口莉佳）、東海大学医学部付属病院（鈴木みづほ）、信州大
学医学部附属病院（湊川真理）、富山大学附属病院（福田令）、国立病院機構医王病院（高橋和也）、
石川県立中央病院（野原淳）、福井大学医学部附属病院（井川正道）、静岡県立総合病院（松浦公美）、
藤田医科大学（片山美恵子）、京都大学医学部附属病院（小林明理、佐々木佑菜）、国立病院機構
京都医療センター（和田美智子）、北野病院（小松茅乃）、公立学校共済組合近畿中央病院（上道
知之）、神戸大学医学部附属病院（丹羽由衣）、兵庫医科大学病院（岡田千穂）、九州大学病院（佐
藤信二）、独立法人国立病院機構南九州病院（有里敬代）� （北から南・敬称略）

【本ワークショップの目的】
　本ワークショップでは、地域連携・社会啓発という 2つの項目に遺伝子医療部門がどのように
かかわっていくか現状と課題について検討する場を構築した。コーディネーターは元来ヒトの遺
伝リテラシー向上への取り組みを行っていたことと、2018 年 10 月より東京から北陸へと勤務
地を移動し地域ならびに施設間連携を考える機会が増え、この項目に関心がある他施設の方々と
も状況や情報を共有する機会が得られればと設置した次第である。

【アンケート結果】

＜質問項目＞
問１	 貴院における遺伝医療に関する社会啓発活動について教えてください

Q１：�医療機関内における遺伝医療に関する啓発活動を行っている	 （回答数）	 （％）
（ア）はい	 →　Ｑ１-１〜Ｑ１-３を回答しＱ２へ ······································  68 　	 83%
（イ）いいえ	 →　Ｑ２へ ·······································································································  14 　	 17%
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	 Ｑ１- １：�対象はどなたでしょうか	 （回答数）	 （％）
1. 主治医 ····················································································································  33 　	 20%
2. 看護師 ····················································································································  25 　	 15%・
3. 薬剤師 ····················································································································  16 　	 10%・
4. 事務 ··························································································································  13 　	 　8%・
5. 医療職全般 ··········································································································  44 　	 27%・
6. 患者 ··························································································································  14 　	 　8%・
7. 対象は問わない ·······························································································  18 　	 11%・
8. その他 ·······················································································································  3 　	 2%・
　�【その他の回答】製薬会社社員、健診（検診）受診者、医学部生

	 Ｑ１- ２：�形式はどうでしょうか	 （回答数）	 （％）
1. 講演会・セミナー ··························································································  51 　	 49%・
2. 勉強会 ····················································································································  43 　	 41%・
3. その他 ····················································································································  11 　	 10%・
　�【その他の回答】・
・部門だよりを作成している（疾患について、遺伝の豆知識等）・
・遺伝外来の案内資料の配布・
・がんの家族歴に関する問診票の配布と回収・
・病院のHPを通じてコラム記事を記載・
・メール配信、掲示物・
・GC陪席

	 Q1-３：��題名等内容についてお答えください。（自由記載）
【題名・内容】
・「遺伝カウンセリングって何するの？」
・遺伝カウンセリング、受けてみませんか？
・遺伝カウンセリングの必要性について
・健診（検診）機関における遺伝医療の重要性
・�今さら聞けない遺伝子検査の問題点
・「ヒトの遺伝」リテラシーの現状と課題～ゲノム医療～
・「診療録における遺伝情報の取り扱い」や・家系図の書き方など
・「遺伝性結合組織疾患における診療連携」など
・発症前診断など
・家系図の書き方、遺伝カウンセリングの利用
・「ゲノム医療～臨床に役立つゲノム医療とは～」といった題目でゲノム医療全般について
・ゲノム医療関連
・がんと遺伝
・�「がんゲノム医療勉強会」と題して複数回に渡りがんゲノム遺伝子パネル検査やリキッド
バイオプシーに関する勉強会を開催している。
・遺伝性のがんってなんだろう？ ―遺伝の基礎からがんゲノム医療まで― 
・がんと遺伝の関係について
・遺伝性腫瘍について、がんゲノムについて　など
・「がん遺伝子パネル検査における SFの取り扱い」
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・遺伝性乳がん卵巣がん教育セミナー
・がんゲノム医療提供体制について
・遺伝性腫瘍、がんゲノムおよびゲノム医療人材育成について
・マイクロサテライト不安定性検査
・「リンチ症候群とMSI 検査」、「がんゲノム医療から始める，ゲノム医療と看護」
・出生前診断と遺伝カウンセリング、遺伝学的検査
・新型出生前診断
・出生前診断など倫理に関わる問題など

【形態】
・�勉強会（遺伝医療の実際、患者会、看護師勉強会など）
・�医療者向けには遺伝勉強会、遺伝カウンセリングカンファレンス、遺伝カウンセリング
セミナーを行っている。病院として患者向けに疾患ごとの市民公開講座を行っており、
要望があれば各疾患の遺伝に関する講演を行っている。
・�対象者・部門のニーズに合わせた内容。また、全職員向けにゲノム情報管理について行っ
ている。
・�毎年テーマを決めてミニレクチャーをしている。
・�寺子屋ゲノム（主に看護師対象）、臨床遺伝カンファレンス

【名称等】
・�臨床遺伝子診療部　定期講演会
・�千葉県地域連携の会　分科会「未診断疾患イニシアチブ」、千葉県リンチ症候群対策協議
会
・�IMM Genetics Workshop
・�遺伝性腫瘍セミナー
・�でんでんカフェ（地域啓発、遺伝専門医取得に向けた勉強会）、IRUD未診断例説明会（診
断未確定のままの家族に対する勉強会）、ダウン症ピアサポートバーベナ（疾患情報の勉
強会、相互支援の場を提供）
・�臨床遺伝研究会として、月 1回のセミナー・症例検討を行っています。
・�遺伝子診療部セミナー（オムニバスで毎月開催）
・�遺伝カウンセリングカンファレンス
・�院内キャンサーボード、がん教育講座、緩和ケア研修会
・�ゲノム café（遺伝性腫瘍に関するショートレクチャーと症例検討）
・�トンプソン&トンプソン遺伝医学、Molecular Biology of the Gene
・�山口県遺伝診療セミナー
・�遺伝医療支援センター検討会
・�遺伝相談室だより
・�遺伝子診療部よりお知らせ
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Ｑ２：医療機関外における遺伝医療に関する社会啓発活動を⾏っている	（回答数）	 （％）
（ア）はい	 →　Ｑ２-１〜Ｑ２-３を回答しＱ３へ ······································  48 　	 59%
（イ）いいえ	 →　Ｑ３へ ·······································································································  34 　	 41%

	 Ｑ２- １：対象はどなたでしょうか	 （回答数）	 （％）
・医療職 ·····················································································································  28 　	 27%
・患者 ··························································································································  20 　	 19%
・⼀般市⺠ ················································································································  28 　	 27%
・学⽣（⼩学⽣） ······································································································  4 　	 4%
・学⽣（中学⽣） ······································································································  6 　	 6%
・学⽣（⾼校・⾼専⽣） ······················································································  8 　	 8%
・学⽣（⼤学・短⼤⽣） ······················································································  6 　	 6%
・学⽣（その他） ······································································································  1 　	 1%
・その他 ························································································································  3 　	 3%・
　�【その他の回答】�事務職、行政，県内各市町村の健診事務担当者、・

千葉県内の各健診機関の医師、看護師、事務担当者、保育園児

	 Ｑ２- ２：形式はどうでしょうか	 （回答数）	 （％）
1. 講演会・セミナー ··························································································  36 　 	 58%
2. 勉強会 ····················································································································  15 　	 24%
3. 出張授業 ··················································································································  3 　	 5%
4. その他 ·······················································································································  8 　	 13%
　�【その他の回答】（自由記載）・
・地域のテレビやラジオに出演	 ・パンフレットを地域の医師会に送付・
・ホームページ	 ・講義・
・院内の「ちょっと気になる健康講座」	 ・チュートリアルやワールドカフェ・
・市民公開講座	 ・ワークショップ　参加型

Ｑ３：�遺伝医療に関する社会啓発活動に関し、感じている課題があればお教えください。（自由記載） 
【全体】
・��日本人固有の「遺伝」に対する先入観や固定観念の変革は容易ではない。
・�年代により遺伝医療に対する知識や考え方の差が大きく、困難の一つの要因。
・�患者や一般市民、一般診療科医療職、遺伝専門職の、各々の遺伝に関する理解度がかなり異なっ
ている。
・�講師が伝えたい内容と受講者の知りたいことに差異がある。
・�社会啓発活動が遺伝医学の専門家からの一方通行で、講師が伝えたいことと一般市民（受講者）
が知りたいこととの差が大きいようなイメージがある。
・�まず、遺伝について正しく認識しているひとが少ないので、遺伝医療のことだけではなく遺伝全
般についての講義になってしまうため講師も受講者も大変であるというイメージがある。
・�がん遺伝子パネル検査が保険適用となり、遺伝性疾患がより身近なものとなったと思われますが、
未だに一般には遺伝性疾患への意識は高くないものと思います。
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【医療機関に対して】
・�医療関係者への講演会では「難しくてわからない」という意見が多い。
・�医療者の間ですら、同様に感じます（特に中高年の方）。そのために、まずは携わる医療者の遺伝
医療に対する知識や感覚において足並みをそろえる必要があり、学会や研修会等の参加は重要で
あると思っています。
・�まず院内で他職種向けの啓蒙活動（講演会など）を開催したいが、機会がない（医療安全や臨床
研究についての講演会はたくさんありますが、それらに該当しないため）。
・�もともと遺伝医療に興味のある方々には参加いただけているが、興味がない方にどうやって興味
をもって参加してもらうか。
・�院内の啓発活動が全く十分ではない。

【一般向け】
・�もっと学校への関与が必要。
・�遺伝教育を幼少期から継続的に繰りかえし丁寧に行っていくことが重要と考えているが、実際に
行えてはいない。
・�より早い時期から教育していくことが大事。
・�未だ、社会啓発活動を行っていないため、行っていきたい。
・�一般市民を対象として、進歩の著名ながんゲノム分野の啓発が重要。
・�一般市民にとって理解の深度がまちまちである。
・�一般の方々の遺伝に対する興味がどこまであるのか不明。
・�そもそも関心が薄い。一般市民は何を求めているか、何を知りたいかがつかみにくい。
・�一般市民に対して出生前診断についての理解を得ることは難しい。
・�二次的所見として遺伝性疾患が判明することがあることについて一般にも情報発信する場が必要
なのではないかと感じています。

【部門内―企画側】
・�啓発活動に時間を割くために必要なスタッフが確保できていない。
・�重要性は感じているが、日常業務とともに医療者向けセミナーや市民公開講座の準備を行うこと
は非常に負担が大きい。
・�診療と共に重要な活動と考えているが、患者・社会以外からの評価が総じて高くないため、本来
の診療以外にこのような企画をするための時間と労力には限界がある。
・�対象者が限られるため、関心の高いテーマ設定を行うことが難しい。
・�参加者の属性や関心が多様のため、難易度の設定が難しい。（易しすぎる・難しすぎる、領域専門外、
など）
・�必要経費の捻出が難しい。
・�活動資金がない。
・�当事者団体との連携が大事。
・�基幹病院に設置される遺伝子診療部と異なり、当施設のような健診（検診）機関においては受診
者に対して遺伝情報を活用することの重要性を認識していただくための創意・工夫が必要となる。
遺伝的リスクを考慮したがん検診についてはその重要性の理解を少しずつ得られているが、その
ことのエビデンスを示すデータを蓄積していくことも重要と考える。
・�遺伝医療をあまりしていない機関がするべきかどうかがわからいない。
・�遺伝子検査に関する行政レベルでの啓発活動の必要性。
・�単発のイベントにするのではなく継続的に同じメンバーで行うのが大事。
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Ｑ４：�遺伝医療に関する社会啓発活動に関し、全国遺伝⼦医療部門連絡会議，遺伝医学関連学会への要望
があればお書きください。（自由記載）
・�必要経費の補助があれば企画しやすい。
・�医療安全や臨床研究についての講演会のように、年1回でも開催が必須となるような仕組みを作っ
てほしい。
・�遺伝医療啓発月間のようなものを設定したらよいと思う。
・�臨床遺伝 2019 で開催した市民ひろば（いでんのフシギ）のように、学会の開催時に複数の施設
が企画を持ち寄って縁日的に遺伝教育・啓発イベントを継続的に行うことができないか。
・�一般市民向け、遺伝医療に関わることの少ない医療職向け、あるいは医療系学生向けに遺伝に関
する出張講座を実施して欲しい。
・�標準的な啓発ツールや社会啓発事例について、ひな形とともにご提示いただけるとよいと思いま
す。
・�全国で行われている社会啓発活動について是非とも参考にしたいと考えています。
・�一般からのセミナーなどの要望の受付窓口。
・�広報等でサポートが得られるとありがたい。
・�Q3 の回答内容も含めて、遺伝医療、遺伝性疾患について全国的に情報発信する体制を構築して
いただけるとありがたいです。
・�マスコミへの登場を多くする。現在マスコミへの登場は疾患ごとが主であって、遺伝医療という
観点が乏しい。

問２　貴院における、遺伝医療（遺伝カウンセリング）に関する地域連携について教えてください

Ｑ５：「遺伝カウンセリング加算」を取得している［80 回答］	 （回答数）	 （％）
（ア）はい ···········································································································································  73 　	 91%
（イ）いいえ ·········································································································································  7 　	 9%

Ｑ６：遺伝医療（遺伝カウンセリング）連携を⾏っている施設がある［80 回答］	（回答数）	 （％）
（ア）はい	 →　Ｑ６-１〜Ｑ６-４を回答しＱ７へ ······································  45 　	 56%
（イ）いいえ	 →　Ｑ７へ ·······································································································  35 　	 44%

	 Ｑ６- １：連携の対象医療機関数［43 回答］
・1施設 ······························································ ８
・2施設 ······························································ ７
・3施設 ······························································ ６
・4施設 ······························································ ３
・5施設 ······························································ ７
・�6-10 施設 ····················································· ６	（6施設（2），9施設，10施設（3））
・�11- 施設 ························································· ６	（11 施設，14施設，15施設（2），17施設，31施設）
平均 ：5.6 施設

	 Ｑ６- ２：連携に際し施設間で⽂書を取り交わしている［44 回答］	 （回答数）	 （％）
（ア）はい ··················································································································  32 　 	 73%
（イ）いいえ ·············································································································  12 　 	 27%
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	 Ｑ６- ３：対象が医療機関外もある［46 回答］	 （回答数）	 （％）
（ア）はい ·····················································································································  0 　 	 　　0%
（イ）いいえ ·············································································································  46 　 	 100%

	 Ｑ６- ４：連携の対象について教えてください。［45 回答］	 （回答数）	 （％）
1．遺伝医療全体 ··································································································  22 　 	 49%
2．特定の分野 ·······································································································  23 　 	 51%

	 Ｑ６- ５：連携の具体的な内容について教えてください。（自由記載）
・�BRCAコンパニオン診断（BRACAnalysis） ··················································· 15 施設
・�HBOC診療 （予防的手術希望への対応など ) ·····················································  5 施設
・�MSI 検査陽性例への対応 ···································································································  2 施設
・�がんゲノム医療 ·························································································································  5 施設
・�出生前診断、PGD第３者カウンセリング
・�難聴の遺伝子診断
・�IRUD
・�がん医療の治験
・�遺伝学的検査依頼、結果説明
・�コンサルトなど
・�診療科単位での覚書の締結
・�特定の先生からの紹介であり、病院契約ではない。
・�遠隔遺伝カウンセリング
・�遺伝カウンセリングを連携先で実施。
・�HPに掲載し、症例の紹介を頂く。
・�地域医療機関の医療関係者を対象にセミナーを実施し、連携を図るための情報共有を行っ
ている。

Ｑ７：遺伝医療（遺伝カウンセリング）の遠隔医療を⾏っている［81 回答］	 （回答数）	 （％）
（ア）はい ···············································································································································  7 　	 9%
（イ）いいえ ·······································································································································  74 　	 91%

Ｑ８：遺伝医療（遺伝カウンセリング）連携に関し、感じている課題があればお教えください。（自由記載）
【全体】
・�地域連携ができているようで、できていない。
・�県内各施設とは連携が取れており、通常の紹介・逆紹介が機能していると考えているが、より効
率的な方法を模索している。
・�遺伝カウンセラーが診療報酬をとれる仕組みづくり。
・�がん、難病までの広い分野の知識の啓発が必要。
・�医療者への周知。

【人材】
・�北海道という地域の特性から、遺伝医療の格差が生じており、限られた人材で地域連携をどのよ
うに展開していくかが課題。
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・�連携の要望はあるが、当院では医師（臨床遺伝専門医）はみな兼任で、認定遺伝カウンセラーが
不在のため、マンパワー不足で応えられない。
・�担当事務がいないこと、診療科でないために直接予約をおこなうことができないこと、直接遺伝
学的検査を出せないこと。
・�現在は少数であるので対応できるが、がん医療となると対象者が増加するため、対応に苦慮する
であろう。

【連携施設】
・�連携施設と連携をとる際に、先方の担当者が必ずしも遺伝医療に詳しいとは限らず、必要な情報
を聞き取れない等うまく連携できないことがある。
・�他施設のニーズが把握しにくい状況。
・�直接対面しないことで、こまかなニュアンスが伝わりづらく、相手の心情もとらえがたいことが
多い。
・�連携施設の遺伝カウンセリング体制ではなく、依頼してくる診療科医師の遺伝医療の経験と理解。
・�連携が受け入れ可能な施設であってもそれを PRできる機会が少なく、課題であると感じている。
・�要望があっても、主所属施設が職員（遺伝カウンセラー）を出張をさせてくれない。彼らが連携
先に行くとなると自分の年休を取る必要があるため、厳しい。
・�クライアントの紹介を受ける場合、クライアントの個人情報、遺伝的な内容が関連していない部
門に知られないようにする方法。
・�遺伝専門医がいるのはわかっているが交流が無い。
・�血縁者が遠方に住んでおり、現地での遺伝カウンセリングを希望された場合に、どのような施設
でどの程度の対応いただけるのかは現状、医療者の個人的なつながりによって判断する部分が大
きい状況です。各医療機関の遺伝医療体制について一括して参照できるようなサイトがあるとあ
りがたいところです。
・�リムパーザ投与前の遺伝学的検査に関連した遺伝カウンセリングについては、検査前の説明はあ
る程度の遺伝医学マインドをもった担当医が行い、陽性結果あるいはVUSが得られた場合の血
縁者を含めた対応などは必要に応じて遺伝専門外来で行うのが望ましいと考えるが、一般医療機
関における倫理審査体制の未整備などの理由から検査前から依頼を受ける場合も少なくない。

Ｑ９：�遺伝医療（遺伝カウンセリング）連携に関し、全国遺伝⼦医療部門連絡会議、遺伝医学関連学会へ
の要望があればお書きください。（自由記載）
・�遺伝医療の人材が少ないが、カバーする地域が広い地方の医療機関の意見や工夫を共有したい。
・�全国で行われている地域連携について是非とも参考にしたいと考えています。
・�連絡会議HPを見てのGC紹介はこれまで無し（本部門も、前職でも）。情報が一般の医師に活用
がされていない印象が強い。何等かのアクションが必要と思われる。
・�どの施設がどんな遺伝性疾患を得意としているかや、どの施設にどんな遺伝学的検査を依頼でき
るのかを把握できるシステムがあると嬉しい。
・�他施設との連携を考えている医療機関がうまくマッチングできるように、連絡会議や各学会には
橋渡しとしての役割をしていただけたらと思う。
・�Q8で記載したようなサイトを本会議の議論の中で立ち上げていただけるとありがたいです。
・�認定遺伝カウンセラーの養成・雇用を促進し、マンパワー不足を解消していただきたい。
・�診療科として遺伝学的検査や、保険での遺伝カウンセリング加算を請求できるようにしてほしい。
・�全国共通の説明書・同意書の作成。（各診療科医師が（遺伝医療のトレーニングを受けていなくて
も）適切に対応できるよう）
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【WS】
　WSではまず、コーディネーターから今回のワークショップのために実施された事前アンケー
トの集計結果の報告が行われた。参加者を地域ごと（関東、東日本（北海道・東北・東海・北信）、
西日本（近畿・九州））の３グループに分けた。参加者はグループごとに自己紹介を行った後、
アンケートの集計結果を踏まえ、２つの項目（地域連携・社会啓発）についてグループディスカッ
ションを行ったのち、全体討論を行った。

【社会啓発】	 （全体）ピンチをチャンスに
		  ・ニーズはあるが、マンパワーと時間がない
		  ・がんゲノムを入口として
	 （院内）
		  ・参加者が限られる、興味がない人へのアプローチ
		  ・シリーズ、反復
	 （院外）
		  ・患者会との連携
		  ・医師会、新聞等との連携
		  ・待っていないで、こちらから出向いていく
			   ・知ってもらう
			   ・費用がかかる

【地域連携】	 １．�遺伝カウンセリングが、遺伝子医療部門だけでなく必要となってきた「連携」につい
て具体的に何かは明確ではない。

	 ２．�コンパニオン診断実施施設間の役割分担で遺伝医療が効果的に
		  ・サーベイランス検診パック
	 ３．�特定の医療機関、医師からの紹介
		  １．まだ遺伝医療部門を知られていない
		  ２．�病院内のシステムの問題―直接受診ができない・

（院内他科をいったん受診し、院内紹介で受診となる）
		  ３．病院内に関しては、医療安全のような委員会はどうか。
	 ４．Face to face の医療連携
		  ・社会啓発につながるが、医療連携室や講演会の活用を
	 ５．Webカウンセリングの可能性
		  ・GCを必要している方がいる
		  ・距離的な問題への対応
		  ・実施施設での担当医はいてサポートでよい
		  ・費用（算定等）
		  ・遺伝カウンセラーが必要なくなるのでは？との危惧
		  ・セキュリティーの問題
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【連絡会議・遺伝関連学会への要望】
　・社会啓発面
　　　　連絡会議・遺伝関連学会での社会啓発、地域連携部門の構築を
	 ・各施設での活動継続が難しい
	 　　・GCRPのようなフォーマット（コンテンツ、アンケート）の共通化
	 　　・学会等での市民公開講座を活用（ノウハウ、評価）
	 　　・市民の反応等を学会発表でフィードバック
	 　　・（各施設での内容を共有する場）
	 　　・人材の養成　－地方会の開催

　・地域連携
　　　・地域との連携活動が病院評価機構に加わると良いのでは
　　　・全国共通の説明・同意書

【考察】
　今回のWSで、社会啓発、地域連携の課題の一部が抽出された。刻々と変動する分野でもあり、
継続したWSの開催等の引き続きの検討する場が必要と考えられた。

※　なお、Q6-2 については、2020 年 4月より、BRCA1/2 遺伝子検査（血液、腫瘍にかかわらず）
を実施する保険医療機関においては、施設基準に係る届出書（様式 23の３）の提出が必要となっ
た（抗悪性腫瘍剤による治療法の選択を目的として実施する場合＜コンパニオン診断＞において
も）。さらに、当該保険医療機関が遺伝カウンセリング加算の施設基準に係る届出を行っておらず、
当該届出を行っている保険医療機関との連携体制が整備されている場合には、文書内に当該連携
保険医療機関名を記入し、当該連携体制を示す文書の添付が求められている（渡邉　追記）。



－ 113－

ワークショップ 6）�
　　二次的所見と遺伝子医療部門ネットワーク

コーディネーター：後藤雄一（国立精神・神経医療研究センター）
書記：�鳥嶋雅子（京都大学医学部附属病院遺伝子診療部）
進行補助：杉本立夏（国立精神・神経医療研究センター病院 遺伝カウンセリング室）

参加者：27名
参加施設：26施設
北海道大学病院（松島理明）、札幌医科大学附属病院（石川亜貴）、千葉大学医学部附属病院（宇
津野恵美）、日本大学医学部附属板橋病院（中山智祥）、帝京大学医学部付属病院（木戸浩一郎）、
東京医科歯科大学医学部附属病院（高嶺恵理子）、順天堂大学医学部附属順天堂医院（新井正美）、
信州大学医学部附属病院（花房宏昭、涌井敬子）、岐阜大学医学部附属病院（塚田敬義）、名古屋
大学医学部附属病院（森川真紀）、奈良県立医科大学（増井薫）、京都大学医学部附属病院（小杉
眞司）、大阪大学医学部附属病院（永井真理子）、和歌山県立医科大学附属病院（濱野裕太）、関
西医科大学（塚口裕康）、鳥取大学医学部附属病院（難波栄二）、島根大学医学部附属病院（鬼形
和道）、宮崎大学医学部附属病院産附属病院（安達容枝）、国立がん研究センター（田辺記子）、
国立病院機構京都医療センター（飛騨美希）、滋賀県立小児保健医療センター（堀江理恵）、愛知
県がんセンター（井本逸勢）、亀田総合病院（小堀華菜）、東京都立多摩総合医療センター（井上
大）、株式会社エスアールエル（堤正好）、滋賀医科大学付属病院（茶野徳宏）�（順不同・敬称略）

【本ワークショップの目的】
１．二次的所見の取扱いについての情報共有
　　１）がんゲノム検査における二次的所見の取扱いの現状
　　２）難病ゲノム検査における二次的所見への準備について
２．遺伝子医療部門ネットワークの必要性と望むこと

【Agenda】
1．アンケート結果の報告
2．二次的所見に関する情報共有（特に、小杉班作成の提言のこと）
3．遺伝子医療部門ネットワークの持つ意味と実現性



－ 114－

【１．アンケート結果のまとめ】



－ 115－

【2．二次的所見に関する情報共有】
　日本医療研究開発機構（AMED）のゲノム創薬基盤推進研究事業 A‐ ②：ゲノム情報患者
還元課題―患者やその家族等に対して必要とされる説明事項や留意事項を明確化する課題「医
療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」（研究代表者：京都大学 小
杉眞司）は、 「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言―その 1：がん遺伝子パネル
検査を中心に（改定版）」（参考資料 1）、補足として「がん遺伝子パネル検査二次的所見患者
開示ミニマム暫定案（参考資料 2）及び 「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言
―その 2：次世代シークエンサーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査における具体的方
針（初版）」（参考資料 3）を作成し公開している（https://www.amed.go.jp/news/seika/
kenkyu/20190329.html）* 。これらの資料の作成経緯と主な内容を、作成責任者である京都大
学の小杉教授の参加を得て、ワークショップ参加者と共有しながら議論を進めた。

１）がんゲノム医療における二次的所見の取扱いの現状
　参加者から既に動き始めている保険適用のがんゲノム検査における二次的所見の体験例、自施
設の体制等について発表してもらい、以下のような議論となった。
①二次的所見についてはエキスパートパネルが概ね機能している。
②�連携病院で二次的所見疑いが出たときの対応として、拠点病院がすべてに対応するということ
ではなく、連携病院の自律的対応を促すことが必要という意見があった。
③ �T only（腫瘍組織のみ解析）と T/N （腫瘍組織と健常組織の解析）による検査法の違いに関
連して、二次的所見が出ない方（T only）を検査法として選ぶ、という考え方について議論した。
小杉教授から、二次的所見疑いが出た時のフローチャートを作成し、近日中に公開する予定
という発言があった。

④�今後、がんにおいても全ゲノム検査が応用されると考えられ、凍結検体やリキッド・バイオプ
シーで進むであろうと予想される。また、遺伝性腫瘍のパネル検査の利用も考えられる。

　以上から、本ワークショップ参加者の施設において、二次的所見に対応できる体制整備の確立
が急務であることが確認できた。

*上記３資料の最新版が 2020 年 1月 21日に公開された（https://www.amed.go.jp/news/seika/kenkyu/20200121.html）



－ 116－

２）難病ゲノム検査における二次的所見への準備について
　がんゲノム医療では、保険収載におけるエキスパートパネルの役割が重要視された。その構成
員の内訳は、がん薬物療法の専門家（担当医）、遺伝医療の専門家、遺伝カウンセリングの専門家、
病理医、がんゲノム医療の専門家、バイオインフォマティシャンに加えて、説明補助・遺伝カウ
ンセリングにつなぐ人やCRC・看護師・薬剤師・臨床検査技師などである。実際に拠点病院で
はこれらのスタッフを確保してエキスパートパネルを運営することが施設要件になっており、本
ワークショップの参加者施設でもその形態で動いていることがわかった。
　一方、難病においても、患者の症状を専門とする担当医または専門医、遺伝医療の専門家、遺
伝カウンセリングの専門家、バイオインフォマティシャン、に加えて、ある一定の確率で出現す
る二次的所見の領域の専門医がどうしても必要になる。難病では対応する疾患、遺伝子の数が膨
大であり、あらゆる二次的所見に対応できる体制を一施設で準備することは不可能である。また、
同定された病的バリアントが、一次的所見（検査を実施した際の根拠となる症状の原因）なのか
二次的所見なのかの判断が難しい場合も十分想定される。
　そのため小杉班での議論では、同定された病的バリアントに関連する領域の専門家への相談、
医療的な紹介行為を可能にするシステムが必要と結論づけている。
　その担い手として、厚労省は照会先として、「難病医療支援ネットワーク」を想定しており、
その中には 1）国立高度専門医療研究センター、2）IRUD拠点病院、3）難病研究班、4）各分
野の学会、5）難病情報センター等が含まれている。しかし、これらをどのように有機的につな
げるのか、役割分担させるのか、そもそも医療として行う際に無償行為として照会への回答を行
うのか、などの具体的な議論はほとんどなされていない。
　実質的なネットワークを構築するには、上記の組織を単に横に結びつけるよりは中核となるも
のを定めて行う事が必須と考えられる。そこで以下のような理由で本会議が中核となって進める
ことを提案した。参加者からは賛成の意見が大勢であったが、それには本会議の法人化を急ぐべ
きという意見があった。
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【3．遺伝子医療部門ネットワークの持つ意味と実現性】
　さらに議論を進め、具体的な遺伝子医療部門ネットワークのあるべき姿、イメージを作成する
作業へと展開し、役割は何か、どういう情報、ファシリティーが必要かについて意見交換を行った。
　その主な意見をまとめると以下のようなものであった。

　今回の議論は、難病専門医ネットワークに関して最初のものであり、小杉班の活動を本会議に
移して行うことを前提にして、さらに具体的なネットワーク案を作成して実現化を目指すことと
した。



－ 118－

【資料１】

1 
 

ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言 

その１：がん遺伝子パネル検査を中心に 
【改定版】 

20190327 版 
 
１．はじめに 
 次世代シークエンサー技術によるゲノム・遺伝子解析の極めて急激な高速化は、多数ある
いはすべての遺伝子を一度に解析することを可能としており、日常診療にもその技術が応
用されてきている。遺伝学的検査の実施に当たっては、日本医学会による「医療における遺
伝学的検査・診断に関するガイドライン」（2011 年）1)がその基本となるが、多数あるいは
網羅的遺伝子の解析という観点から、従来の少数の目的遺伝子を解析する場合に加え新た
な考え方や体制が求められている。 
 また、がん細胞のゲノム・遺伝子検査は、本質的には、ヒト体細胞遺伝子の検査であるが、
生殖細胞系列の遺伝子変異(病的バリアント)が同定されることが日常診療でも発生する状
況となっており、いわゆる二次的所見に対する具体的な対応方針を整備する必要がある。 
 さらには、分子標的治療薬や酵素補充療法などの新しい効果的な治療薬が次々と利用可
能となっているが、対象分子の遺伝子の状態を正確に把握することが必要である場合が多
い。このようなゲノム・遺伝子解析技術と治療薬の進歩は、人類共通の財産でもあり、それ
らを適切に結びつけるゲノム情報を用いた医療（ゲノム医療）の実用化が急務で、患者家族
も含めたできるだけ多くの人々がその恩恵を受けることができることが求められる。 
 
２．目的 
本提言は、医療の現場において、医療従事者が適切なプロセスを経てゲノム医療に係る情

報伝達を行うことで、患者及び家族がゲノム医療について十分に理解し、開示されるゲノム
情報が患者及び家族の医療及び健康管理のために適切に役立つことを目的とするものであ
る。関連学会等をはじめとする全ての関係者・団体は高い倫理観を保持し、ゲノム医療が患
者・家族・社会の理解及び信頼を得て有益なものとなるよう、本提言を尊重し、適切に対応
することが求められる。 
 
３．本提言の対象 
医療において、臨床検査として実施される次世代シークエンサーを用いた多数同時ある

いは網羅的な遺伝子解析検査を対象とする。現時点で臨床実装が進みつつある下記の２つ
のものが、具体的な対象となるが、今後新たなものが追加される可能性がある。 
ア） がんの診断及び治療、予後予測のために、がん細胞の体細胞変異を検出する目的で実
施されるいわゆるがん遺伝子パネル検査（がん遺伝子パネル検査においては、腫瘍部組織の
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2 
 

みを用いた検査と、腫瘍部組織と生殖細胞系列の変異を（正常細胞や採血等により）同時に
調べる場合がある。前者の場合において、開示すべき生殖細胞系列の変異が疑われた際には、
それを確認する検査が必要となる。別表１にそれらの検査における二次的所見に関するフ
ローをまとめた） 
イ） 難病等の診断及び治療のために実施される生殖細胞系列の全エクソーム解析および
全ゲノム解析や疾患横断的遺伝子パネル解析などの網羅的解析 
生殖細胞系列の特定の遺伝子ないし遺伝子群を解析する遺伝学的検査については、日本

医学会の「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」1)を参照すること。 
研究として実施される生殖細胞系列遺伝子解析については、その結果を患者に開示する

場合でも、解析精度や確認手段、開示の体制、経費的な状況などが研究ごとに大きく異なる
と考えられることから、診断または治療を専ら目的とする医療を対象とした本提言の対象
とはしない。ただし、研究で得られた結果の開示においても本提言の考え方を参考とするこ
とはできる。また、ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針 2)を順守することが求め
られる。 
 
４．基本的考え方 
 生殖細胞系列の遺伝情報の特性については、日本医学会による「医療における遺伝学的検
査・診断に関するガイドライン」（2011年）1)に明記されているが、そのなかでも、一生涯
変化しないこと、血縁者間で一部共有されていること、そして、血縁関係にある親族の遺伝
型や表現型が比較的正確な確率で予測できる場合や、発症する前に将来の発症をほぼ確実
に予測することができる場合があること、不適切に扱われた場合には患者および患者の血
縁者に社会的不利益がもたらされる可能性があることについては、特に留意する必要があ
る。 
 次世代シークエンサーにおいて見いだされる解析結果には、検査の主たる目的である「一
次的所見」と以下に述べる「二次的所見」がある。検査の主たる目的については、時間をか
けて詳細に患者に説明される必要があるが、二次的所見が発生しうることも必ず事前に説
明し、理解を得る必要がある。 
 
５．二次的所見の定義（注１） 
 従来「偶発的所見・二次的所見」と記載されることが多かったが、本提言では、明らかな

病的変異について、本来の検査の目的である「一次的所見」と本来の目的ではないが解析対

象となっている遺伝子の「二次的所見」に分けて呼ぶことを提唱する。 

 従って、今回の対象においての二次的所見とは以下となる。 

ア）において、生殖細胞系列に病的と確定できる遺伝子変異が見出されること 
イ）において、診断目的とされた症候とは別の病的と確定できる遺伝子変異が見出されるこ
と 
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ここでいう病的と確定できる遺伝子変異とは、日本医学会による「医療における遺伝学的
検査・診断に関するガイドライン」（2011年）1)による「分析的妥当性」「臨床的妥当性」が
確立した検査の対象遺伝子変異であり、具体的には短縮型機能喪失変異もしくは ClinVarや
公的データベース等において、pathogenic と登録されている確実な病的変異とすることを
原則とする。ただし、公的 DB 等に登録された情報についても、false positive である場合が
あるので、必要に応じて、臨床情報などを含めてエキスパートパネル（下記 6.(3)参照）に
おいて総合的に検討すること。 

 
６．がん遺伝子パネル検査における具体的方針 
（１）検査前説明実施における留意事項 

① がん遺伝子パネル検査の実施前の説明は、がん薬物療法の専門家などの担当医が
中心になり、下記の留意事項を遵守して実施すること。また、患者および家族の十
分な説明に基づく理解を深めるために、補助的説明を行うスタッフを配置し、支援
を受けられる体制を構築しておくことが望ましいこと 

② 患者およびその家族は、がんの告知や治療を説明された場合、その情報の理解で精
一杯であることが多い。そのため、がん遺伝子パネル検査の説明をするタイミング
には十分配慮すること 

③ 検査の主目的はがん治療であり、必要な治療（がん薬物療法や外科的治療、放射線
治療など）の経験豊富な担当医または専門医が中心になり、事前の検査についての
説明を十分な時間をかけて詳細に行うこと。その説明者自身が生殖細胞系列変異
（がん遺伝子パネル検査においては二次的所見と同義）についても適切な説明を
すること。説明者は二次的所見についても適切な研修を受けていることが望まし
い 

④ 二次的所見が見いだされる可能性もあるので、配偶者や子などの家族等の同伴者
に検査前の説明を一緒に聞いてもらうことが望ましいこと（これは、がん治療とい
う観点からも望ましいことである。ただし、がん治療の時間的制約等のため同伴者
を必須とはしない。また、結果開示時の同席については患者の意思を尊重すること） 

⑤ しかしながら、二次的所見に関する事前の説明は、本来の検査目的の説明とのバラ
ンスに配慮しておこなうこと（本来の検査の目的はあくまでがんの治療であり、二
次的所見についての説明が強調されすぎるのは本末転倒となる） 

⑥ 患者に十分理解いただいたうえで、治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本
人・血縁者の健康管理に有益と考えられる二次的所見が見いだされた場合の開示
希望の有無について、原則として検査前に確認し(注２)、同意書に記載してもらう
こと。ただし、十分理解した上で知らないでいる権利もあることも説明すること 

⑦ 急な容体変化や死亡時のように本人に直接結果を伝えることが困難になった際な
どに備えて、二次的所見が血縁者の健康管理に役立つ場合に解析結果を伝えて良
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い家族（代理人）とその連絡先を同意書に記載してもらうことができるような様
式・記入枠等を用意しておくこと（氏名・連絡先が記載される「家族（代理人）」
は、検査前の説明等の面談に同席しているなど、あらかじめ患者本人の病状やがん
遺伝子パネル検査について知らされていることが望ましく、伝えられることにつ
いての意思が確認できることが望ましい。また、この記入欄は未記入とすることも
できるし、後日記入することもできる） 

⑧ 患者自身の関心や疑問、不安については、がん診療に関わる医療者でまず対応する
とともに、不安の状況（がんの家族歴が多い、漠然とした「がん家系」の不安など）
によっては、検査前説明時から必要に応じて、臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセ
ラー等に支援を求められる体制を構築することが望ましいこと 

⑨ 生殖細胞系列変異に関連する所見に伴って患者とその家系内に発生しうる、遺伝
カウンセリングへのニーズに対応できる体制（遺伝子診療部門の設置、紹介体制等）
が整備されていること 

⑩ 上記の内容を患者・家族に十分に事前に理解頂いた上で、患者のインフォームド・
コンセントを得ること 

⑪ 腫瘍部組織のみを調べるパネル検査においては、治療法・予防法等の対処法が存在
し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考えられる生殖細胞系列の変異が疑われ
る場合は、別途確認検査が必要になることを検査前に説明し、そのような二次的所
見の疑いが生じた場合にそのことを聞きたいかどうかについて同意を得ること 

⑫ 小児など患者が同意能力を欠くと判断される場合は、適切な代諾者に対して説明
し、同意を得ることなるが、患者の理解力に応じたインフォームド・アセントを得
ることが望ましいこと 

（2）検査前の説明事項 
① 罹患したがんそのものに関する情報（症状、治療(注３)、自然歴等） 
② 本検査はがん細胞における遺伝子変化（体細胞遺伝子変異）を調べることを第一の

目的とするものであること 
③ がんの治療に役立つ遺伝子変異が見つかる可能性と見つからない可能性があるこ

と 
④ 本解析結果により候補となる薬剤が見つかったとしても、既承認の医薬品の効能・

効果の範囲外である場合や、国内未承認薬が含まれる場合があること 
⑤ 上記理由により候補となる薬剤が見つかったとしても高額な費用負担等の理由に

より実際に治療をうけることが困難な場合が生じること 
⑥ 解析に用いた検体の品質や量によっては解析自体が不成功に終わる可能性がある

こと 
⑦ 上記③-⑥について現時点でのおおよその成績を示すこと 
⑧ 使用する検体とその採取方法、解析機関（海外の場合はその旨）、結果開示までの
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おおよその日数と検査費用 
⑨ 解析結果はエキスパートパネルで解釈され治療方針が検討されること及びがんゲ

ノム医療（中核）拠点病院・連携病院間で情報が共有されること、また、がんに関
わる医療者の教育や他の患者さんへの対応のために参考とさせていただくことが
あること 

⑩ 一定の確率（注４）3)4)5)で生殖細胞系列変異（がん遺伝子パネル検査においては二
次的所見と同義）が発見されうること。ただし、全ての二次的所見が発見されるわ
けではないこと 

⑪ 二次的所見によっては予想される表現型（がん以外のものもある）に対する対処法
（治療法・予防法等）がある場合とない場合があること 

⑫ 二次的所見が本人のみならず血縁者にも影響を与える可能性があること 
⑬ 治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考え

られる二次的所見（遺伝性腫瘍の原因遺伝子など）が見いだされた場合にはその情
報を積極的に活用することができること。このような情報を活用しないことが、不
利益をもたらす場合もあること。ただし、十分理解した上で知らないでいる権利も
あること。さらに、適切なタイミングでの意思決定や意思変更が可能であること 

⑭ がん遺伝子パネル検査のデータは、一次的所見も二次的所見も、多く蓄積されて今
後の医療の発展と患者への還元に寄与することが期待されることから、個人情報
が厳重に管理された状態で、共有されることが望ましいこと 

⑮ 腫瘍部組織のみを用いて変異を調べるパネル検査においては、治療法・予防法など
の対処法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考えられる生殖細胞系列
の変異が疑われる場合は、別途確認検査が必要になること。しかし、そのような二
次的所見の疑いについて聞かない、確認検査も実施しないという選択肢もあるこ
と 

（3）検査結果の検討 
① がん遺伝子パネル検査の個別結果を関係者で総合的に検討するために、担当医、が

ん薬物療法の専門家、病理医、遺伝医療の専門家、遺伝カウンセリングの専門家で
ある臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラー、バイオインフォマティシャン、分子
遺伝学やがんゲノム医療に関する知識を有する専門家、がん診療に携わる薬剤師、
看護師、臨床検査技師、Clinical Research Coordinator (CRC)などによる多職種合
同のカンファレンス（エキスパートパネル）を定期的に開催すること（注５） 

② エキスパートパネルでは、原則として以下の項目が検討される必要があること。
(A)検査結果の分析的妥当性の判断（外部委託検査の場合はこの項目は含まれない
こともある）、(B)VUS(Variant of Uncertain Significance)か病的変異かの判断、(C）
一次的所見・二次的所見に該当するかの判断（（B）(C)を合わせて臨床的妥当性の
判断）、(D)臨床的有用性の判断(同定された一次的所見・二次的所見を含む病的変
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異に関連する疾患の治療、予防法等の医療に関する検討)、（E）倫理的法的社会的
観点への配慮（結果開示の方法、医療の提供の方法など）(参考図１、別表２) 

③ エキスパートパネルでは、治療に関する内容や留意点を検討する他、適応外の薬剤
や国内未承認薬であった場合に、治験や先進医療、患者申出療養制度等の適切な制
度下での臨床試験や治療に関する情報の提供、複数の薬剤が候補になった場合の
対応についても検討し、検査結果（一次的所見）をどのように患者(場合によって
は代理人)に伝えるかも含めて検討すること 

④ エキスパートパネルにより検討される遺伝子パネル検査レポートの項目、エビデ
ンスレベルによる分類、治療選択の記載については、日本臨床腫瘍学会・日本癌治
療学会・日本癌学会合同「次世代シークエンサー等を用いた遺伝子パネル検査に基
づくがん診療ガイダンス」(注６)6)等 7)8)を参考とすること 

⑤ エキスパートパネルでは、一次的所見の検討が第一の課題であるが、二次的所見に
ついては、遺伝子ごとの異なる側面に注意しながら、下記の（4）に示すような開
示すべきものが存在するか、確認検査が必要か、開示に伴う具体的なメリットは何
か、開示に際しての留意点とその方法について十分討議すること。必要に応じて、
二次的所見の関与する疾患の診療科や他の施設を含む専門家も交えて討議をする
こと 

⑥ 腫瘍部組織のみを用いるパネル検査で、開示すべき二次的所見が疑われる場合に
おいて、生殖細胞系列変異の確認検査が必要な場合（注７）は、検査実施あるいは
外部委託のための体制が整備されていること 

⑦ 生殖細胞系列変異の確認検査が必要な場合は、そのための患者の負担増をできる
だけ軽減するように、初期費用に算入するなどの検討を行うことが望ましい(注 8) 

（4）開示すべき二次的所見 
① 治療法・予防法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益な所見で、病的変異

であることが確実であるものに限ること 
② 具体的には短縮型機能欠失変異もしくは ClinVar や公的データベースに

pathogenic とのみ登録されている確実な病的変異とすること(注 9) 
③ 精度や確実性が十分でないため､患者や血縁者に精神的負担を与えたり､誤解を招

いたりするおそれがあり、有益性が勝ることが明らかでない場合は開示対象とし
ないこと 

④ 開示対象遺伝子は生命への重篤性や治療・予防の可能性などから開示を推奨され
て い る ACMG （ American College of Medical Genetics and Genomics ）
recommendations9)で指定されている 59 遺伝子が参考となること(注９) 

⑤ 非発症保因者診断に利用される所見は、患者本人・家族の健康管理に直接有益な所
見とは現時点ではいいにくいため、原則開示対象としないこと 

（5）二次的所見の開示における留意点 
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① 開示希望について再度慎重に確認を行うこと（注２） 
② 事前の開示希望があり、開示すべき二次的所見が見いだされなかった場合及び腫

瘍部組織のみを調べるパネル検査において開示すべき二次的所見が疑われなかっ
た場合は、一次的所見の結果説明の際に担当医がその旨を伝えること。開示すべき
二次的所見やその疑いが見いだされなかったことは二次的所見が存在しないこと
を意味するものではないことに留意すること。また、腫瘍部組織のみを調べるパネ
ル検査において開示すべき二次的所見が疑われた場合は、二次的所見の確認検査
について再度説明し、同意を得て実施すること 

③ 開示すべき二次的所見が確定した場合、その開示は臨床遺伝専門医や認定遺伝カ
ウンセラー等を含む適切なスタッフで構成され十分な遺伝カウンセリングが提供
できる体制の下、プライバシーの確保された場所で行うこと 

④ 二次的所見の関与する疾患の施設内外の診療科や専門家との連携を行うこと 
⑤ 二次的所見の開示の時期は必ずしも一次的所見の開示と同時でなくてもよく、患

者本人の治療経過や家族歴、家族の状況などにより総合的に判断すること（二次的
所見によって必要とされる他の臓器のサーベイランスは、がんの治療中である患
者本人にとっては、意義が小さいこともありうるため） 

⑥ この場合、患者本人が遺伝カウンセリングを受けることに対する追加の費用負担
はできるだけ軽減するよう各施設において検討することが望ましい（注 8） 

⑦ また、状況に応じては、同意書に記載された「二次的所見が血縁者の健康管理に役
立つ場合に、解析結果を伝えて良い家族（代理人）」への連絡を行って血縁者への
遺伝カウンセリングを実施すること(注１０)（「家族（代理人）」に伝える二次的所
見は、基本的に患者本人に伝える二次的所見と同一とする） 

（6）継続的な遺伝カウンセリングと患者・家族・血縁者の支援 
① 二次的所見が得られた患者やその血縁者については、定期的なサーベイランス等

に確実に結びつけたり、より幅広い血縁者間での情報共有を図るため、継続的な遺
伝カウンセリングを適切なタイミングで実施すること 

② 血縁者が同一変異を保有するか調べる遺伝学的検査を実施できる体制を確立して
おくこと 

③ 相談支援センターや医療機関に設置されている心理支援体制（臨床心理士、緩和ケ
アチームなど）の紹介など患者・家族への継続的な支援を行うこと 

 
７．難病の網羅的遺伝学的検査における具体的方針（注１１） 
 「６．がん遺伝子パネル検査における具体的方針」と基本的に同様な考え方で、該当しな
い項目を削除すればよい。ただし、難病の場合に行われる全エクソームや全ゲノム検査では、
検出される遺伝子変異の病因としての意味付けが明確にならないことが比較的多いこと、
二次的所見の疾患分野が多岐に及ぶ可能性のあることなど、がん遺伝子パネル検査とは異
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なる特徴がある。多くは結果開示までの準備を周到に行うことが必要になり、十分な遺伝カ
ウンセリングと、開示の希望があった二次的所見が見いだされた場合には新たな医療提供
や紹介が必須となり、その費用を別途徴収する必要があろう。従って、難病の網羅的遺伝学
的検査に関しては、別途提言を設けることとする。（注１２） 
 
８．二次的所見への対応がより適切に実施可能となるための条件整備 

① ACMG59 遺伝子 9)など治療・予防法のある遺伝子変異所見の確認検査が診療とし
て実施できること（具体的には実施する施設があり、保険診療や先進医療などによ
り、適切な検査費用で実施できること） 

② それらの検査の精度が十分なレベルにあること 
③ 検出された変異の病的意義を正しく判断できる集団特異的なデータベースなどが

より整備されること 
④ 遺伝カウンセリング体制がより整備されること 

などの条件が整えられていくことが前提であり、本提言とは別に検討されるべき課題であ
る。 
 
９．その他の課題 
 なお、法的妥当性については本提言の検討の対象としていないが、現実に妥当する提言
とするためには、今後この点についての検討も課題である。 
 
（注１）従来「偶発的所見・二次的所見」と記載されることが多かったが、本提言では、
明らかな病的変異について、本来の検査の目的である「一次的所見」と本来の目的ではな
いが解析対象となっている遺伝子の「二次的所見」に分けて呼ぶことを提唱する。「偶発的
所見」という用語は、あくまでも解析対象であることの意識が薄れる懸念があり、所見が
発生した時の対応が後手に回ることにもつながるからである。この「二次的所見」の定義
は、米国大統領委員会の答申 10)や ACMG のいう”secondary findings”の定義 5)とは若干異
なる。米国大統領委員会の答申では、”secondary findings” は、「実施者は A を発見するこ
とを目的とし、かつ専門家の推奨による D も積極的に検索する」と説明されており、例と
して「ACMGはいかなる臨床目的でも大規模な遺伝学的解析を行う検査者は、24 の表現
型形質の原因となるバリアントを検索すべきと推奨する」とある。ACMGの
recommendations11)では、24 疾患（現在は 27疾患 59 遺伝子 9)）を患者がOpt-outしない
限り、別に調べることを求めており、これで病的変異が見いだされた場合を”secondary 
findings”と呼んでいる。したがって、ACMG のいう”secondary findings”は治療法・予防
法があり開示すべきもののみを指していると思われる。しかし、我が国では ACMG59 遺
伝子 9)を actionable なものと限定することはまだできず、actionabilityは種々の状況で異
なるもののため、米国と同じ”secondary findings”の定義を採用することはできない。ここ
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で定義する「二次的所見」には、治療法・予防法があり開示すべきものとそうでないもの
を含むことになる。そのうえで、開示すべきかどうかエキスパートパネルにおいて慎重に
検討する必要がある。また、遺伝性乳がん卵巣がん症候群の遺伝診断結果に基づく治療や
Lynch 症候群のスクリーニングにもなりうるマイクロサテライト不安定性検査の結果に基
づく治療が始まっており、これらにおける生殖細胞系列遺伝子変異は、治療のための一次
的な所見に近く、他の二次的所見に比較し、より重要性が高い。このように、がん遺伝子
パネル検査における二次的所見としての遺伝性腫瘍の定義があいまいになりつつあること
にも留意する必要がある。しかし、「がん遺伝子パネル検査において見いだされる生殖細胞
系列の病的変異」の表現を毎回用いることは煩雑であり、全国のがんゲノム医療中核拠点
病院・連携病院でのコミュニケーションを円滑に進めるためにも、それを「二次的所見」
と呼ぶように提唱するものである。 

 
(注２)二次的所見の開示希望については、検査前に意向を聞いた上で、開示前に確認を行
うことを原則とするが、がん遺伝子パネル検査実施前に最終的意思決定をすることを必須
とはせず、開示前までに確認するような対応を考慮してもよい。また、同意の撤回の権利
があることも確認する必要がある。腫瘍部組織のみを調べるパネル検査において、生殖細
胞系列の変異が疑われ、確認検査が必要となった場合は、確認検査の実施について、一次
的所見を開示した際などにその希望を確認する必要がある。 
 
(注３)現時点でのがん薬物治療に関する情報（保険償還された薬剤の情報、国内未承認薬
の治験の状況など）を含む説明が必要である。 
 
（注４） 一般にがん遺伝子パネル検査を施行すると、全体として数％の確率で生殖細胞系
列変異が検出されるといわれているが 3)4)5)、生殖細胞系列変異が検出される頻度は癌や集
団間で異なる。例えば卵巣癌（卵管癌および腹膜癌を含む）においては、本邦で 11.7%、ア
シュケナージ系ユダヤ人で 29.0%の例で、BRCA1または BRCA2の生殖細胞列変異が存在
することが報告されており）12)13)、がん遺伝子パネル検査を施行すると、これらの癌に潜在
する生殖細胞系列変異が同定される可能性がある。 
 
（注５）エキスパートパネルの構成員としては、「がんゲノム医療中核拠点病院等の整備
に関する指針」を参照すること。また、構成員とその役割については参考図１および別表
２を参考にすること。 
 
（注６）本提言は、ゲノム医療における情報伝達プロセスにフォーカスを絞ったものであ
り、遺伝子パネル検査に基づくがん診療全体については、日本臨床腫瘍学会・日本癌治療
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学会・日本癌学会合同「次世代シークエンサー等を用いた遺伝子パネル検査に基づくがん
診療ガイダンス」6)が参照されるべきである。 
 
（注７）がん遺伝子パネル検査においては、腫瘍部組織だけを用いて変異を調べる場合
と、腫瘍部組織と生殖細胞系列の変異を（正常細胞や採血等により）同時に調べる場合が
ある。前者の場合において、遺伝子の種類、生殖細胞系列創始者変異に一致した変異、発
症年齢、現病歴、既往歴、家族歴、アリル頻度、腫瘍細胞割合などの情報より生殖細胞系
列の変異が疑わしいか総合的に判断する 14)。生殖細胞系列の変異が疑わしい場合には、そ
れを確認する検査が必要となる。一方同時に調べた場合において精度管理された解析がな
されていれば、原則として再検査は必要ない。しかし、その解析に一定の精度管理がなさ
れていない場合は確認検査を必要とする。 
 
(注 8) 費用軽減のためには、二次的所見の開示に必要となる遺伝カウンセリング料等は最
初の検査費用の中に算入しておくなどの方法がある。ただし、引き続いて患者の血縁者が
別途遺伝カウンセリングを受ける場合や血縁者の遺伝学的検査の場合（６．（6）①②）は
必要な費用負担を求めることができるものとする。 
 
(注 9) Likely pathogenicバリアントの取扱いについてはエキスパートパネルで慎重に検討
すること。バリアントの評価については ACMGガイドライン 15)も参照すること。また、
各種ガイドライン等で管理法が提唱されている遺伝子については個別に開示を検討するこ
と 
 
（注１０）健康管理に役立つ二次的所見の血縁者への伝達については、まず患者本人から
血縁者へ行うことを原則とするが、患者の病状などによっては医療者から伝達することも
必要となる。その際、家族（代理人）に連絡を行うのは、診療科担当医か、遺伝カウンセ
リング部門かは、医療者側と患者や家族（代理人）との関係や、患者の病状の説明の必要
性などを考慮し、症例ごとに判断すること 
 
（注１１）本提言の対象としては、生殖細胞系列の疾患群遺伝子パネル検査（通常数十～
数百遺伝子程度までを調べるもの）は、概念的には二次的所見は生じえないものとして直
接の対象とはしていない。しかしながら、多数の遺伝子を含む遺伝子パネル検査において
は、当初想定されていなかった遺伝子に変異が見いだされる可能性もあることから、本提
言の考え方を参考とすることができる。 
 
(注 12)「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言 その２：次世代シークエン
サーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査における具体的方針」を参照のこと。 
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risk of ovarian cancer among carriers and noncarriers of a BRCA1 or BRCA2 mutation. 
N Engl J Med 2001; 345: 235–240. 

１４） Li MM, Datto M, Duncavage EJ, Kulkarni S, Lindeman NI, Roy S, Tsimberidou AM, 
Vnencak-Jones CL, Wolff DJ, Younes A, Nikiforova MN. Standards and Guidelines for 
the Interpretation and Reporting of Sequence Variants in Cancer: A Joint Consensus 
Recommendation of the Association for Molecular Pathology, American Society of 
Clinical Oncology, and College of American Pathologists. J Mol Diagn. 19:4-23. 2017 

１５） Richards S, Aziz N, Bale S, et al. on behalf of the ACMG Laboratory Quality 
Assurance Committee. Standards and guidelines for the interpretation of sequence 
variants: a joint consensus recommendation of the American College of Medical Genetics 
and Genomics and the Association for Molecular Pathology. Genet Med 17:405–423, 
2015 
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AMED ゲノム創薬基盤推進研究事業 
ゲノム情報研究の医療への実利用を促進する研究（ゲノム創薬研究の推進に係る課題解決
に関する研究 ）  
A-②：ゲノム情報患者還元課題 
「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」 
 
研究開発代表者 小杉眞司 京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 
研究開発分担者 金井雅史 京都大学大学院医学研究科臨床腫瘍薬理学・緩和医療学 
研究開発分担者 川目 裕 東北大学 東北メディカルメガバンク機構 遺伝子診療支

援・遺伝カウンセリング分野 
研究開発分担者 後藤雄一 国立精神・神経医療研究センター メディカル・ゲノムセ

ンター 
研究開発分担者 櫻井晃洋 札幌医科大学医学部遺伝医学 
研究協力者 武藤 学 京都大学大学院医学研究科腫瘍薬物治療学 
研究協力者 宮本恵宏 国立循環器病研究センター ゲノム医療支援部 
研究協力者 三宅秀彦 お茶の水女子大学大学院 人間文化創成科学研究科 ラ

イフサイエンス専攻 遺伝カウンセリングコース 
研究協力者 孫 徹 国立循環器病研究センター ゲノム医療支援部／創薬オ

ミックス解析センターオミックス解析推進室 
研究協力者 和田敬仁 京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 
研究協力者 山田崇弘 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 
研究協力者 平沢晃 岡山大学大学院医歯薬学総合研究科  
研究協力者 松本繁巳 京都大学大学院医学研究科腫瘍薬物治療学 
研究協力者 高 忠之 京都大学大学院医学研究科腫瘍薬物治療学 
研究協力者 西垣昌和 京都大学大学院医学研究科人間健康科学系専攻 
研究協力者 佐藤智佳 関西医科大学 病態検査学 
研究協力者 赤羽智子 慶應義塾大学医学部産婦人科学教室 
研究協力者 清水玲子 国立精神・神経医療研究センター 
研究協力者 宮﨑幸子 札幌医科大学附属病院 
研究協力者 本田明夏 京都大学大学院医学研究科医療倫理学 
研究協力者 稲葉 慧 京都大学大学院医学研究科医療倫理学 
研究協力者 松川愛未 京都大学大学院医学研究科医療倫理学 
研究協力者 森田瑞樹 岡山大学大学院医歯薬学総合研究科 
研究協力者 難波栄二 鳥取大学 研究推進機構  
研究協力者 原田直樹 京都大学 iPS細胞研究所 
研究協力者 近藤知大 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 
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研究協力者 川崎秀徳 京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 
研究協力者 村上裕美 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 
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別表 1 がん遺伝子パネル検査における二次的所見に関連する説明・同意のフロー 
 
T/N ペア検査：腫瘍部組織と生殖細胞系列の変異を（正常細胞や採血等により）同時に調
べるパネル検査 
T only検査：腫瘍部組織のみを調べるパネル検査 
 

 T/Nペア検査 T only検査 
検査前説明 二次的所見 *が生じうること 二次的所見の疑いが生じうること 

二次的所見を確認するには、追加の確
認検査が必要なこと 

検査前同意 二次的所見を聞くか？ 二次的所見の疑いについて聞くか？ 
検査の実施 がん組織と血液に対して実施 がん組織のみに対して実施 
エキスパー
トパネル 

二次的所見があるか？ 二次的所見の疑いがあるか？ 
確認検査が実施可能か？ 

結果開示 一次的所見と二次的所見（同時
でなくてもいい） 

二次的所見の疑いがあること 

結果開示時
同意 

 二次的所見の確認検査を受けるか？ 
 

確認検査の
実施   

 採血して実施 

結果開示  二次的所見 
*この表での「二次的所見」とは、開示すべき（対処法のある）二次的所見を意味する。 
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別表１．がんゲノム医療エキスパートパネル構成員と役割 ◎：中心となる構成員、○：議論に参加して欲しい構成員、△場合による 
プ

ロ

セ

ス 

がんゲノム医療中核拠点

病院等の整備に関する指

針におけるエキスパート

パネルの構成要件。Ⅱ２

1(2)②ｴ(*)はｴｷｽﾊﾟｰﾄﾊﾟﾈﾙ

参加は要件ではないが望

ましいと思われる） 

( ア )
が ん

薬 物

療 法

の 専

門家 

(イ )遺
伝医療

の専門

家 

(ウ )遺
伝ｶｳﾝｾ

ﾘﾝｸﾞの

専門家 

(エ )病
理医 

(オ )が
んゲノ

ム医療

の専門

家 # 

(カ )ﾊﾞ
ｲｵｲﾝﾌｫ

ﾏﾃｨｼｬﾝ 

(キ) 
担当医 

* 説 明

補助・

遺伝ｶｳ

ﾝｾﾘﾝｸﾞ

に繋ぐ

人 

 
CRC 

 
がん診

療に携

わる看

護師 

 
がん診

療に携

わる薬

剤師 

 
がん診

療に携

わる臨

床検査

技師・ 
臨床検

査医 
 がんゲノム中核拠点要件 ○ ○ ○ ○ ○ ○ ○ ○     
A 解析結果が正しいかの判

断 
○   ○ ○ ◎      〇 

B VUS か、病的変異かの判

断 
○ ○ ○  ◎ ○       

C 一次所見か、二次所見か

の判断 
○ ◎ ○ △＊ ○  ○      

D 同定された変異に関連す

る疾患の治療、予防法等

の医療に関する検討 

◎ ○ ○  ○  ○    ○  

E 遺伝カウンセリングを含

む開示の仕方、医療提供 
○ ○ ◎  ○  ○ ○  ○   

#分子遺伝学やがんゲノム医療に関する知識を有する専門家 

＊最初がん細胞のみしか調べない場合は、がん細胞の割合なども二次的所見の判断に必要 
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【資料２】

がん遺伝子パネル検査 二次的所見 患者開示 Grade1ミニマムリスト 案 (Ver1.2_20190121) 

 
＜基本的考え方＞ 
下記を Grade1 ミニマムリストとする。 
1. 未発症者に対するサーベイランスについて日本でのガイドラインが存在する 
2. シングルサイトの検査をどの連携・中核病院でも登録衛生検査所に外部委託できる* 
3. 複数の遺伝子パネル検査に搭載されている 
 
遺伝子名 疾患名 日本での(未発症者)サーベイランス等の記載# 備考 
BRCA1 

遺伝性乳癌卵巣癌症候群 遺伝性乳癌卵巣癌症候群診療の手引き 2017年版 
＊＊ 

BRCA2 
MLH1 

Lynch 症候群 
遺伝性大腸癌診療ガイドライン 2016 年(大腸癌研究会) 

 
MSH2  
MSH6  
PMS2  
APC 家族性大腸腺腫症  
MEN1 多発性内分泌腫瘍症 1型 

多発性内分泌腫瘍症診療ガイドブック 2013年 
 

RET 多発性内分泌腫瘍症２型  
RB1 網膜芽細胞腫 小児がん診療ガイドライン 2016第 5章網膜芽細胞腫  
VHL Von Hippel Lindau 病 VHL 病診療ガイドライン  

#未発症臓器のサーベイランス、リスク軽減手術などの対応策を含む 

 
＜注意＞ 
・今回は、ACMG59 遺伝子のうち遺伝性腫瘍の原因遺伝子に絞ったものとしている。 
・本リストは患者開示が医学的に必要なミニマムなものであり、他の遺伝子の二次的所見の開示は必要ではない、
検討する必要がないということを意味するものでは全くない。それらは、エキスパートパネル等で十分検討され
る必要がある。 
・本リストは要請に基づいて、2019 年 4 月からの保険診療化に対応できるようにリスト化した暫定案であり、
Actionabilityは今後、ワーキンググループによって科学的に評価される。 
・基本的考え方に記載した条件は、刻々と変化するものであり、現時点（2019 年 1月 21日）で確実なものに限
っている。 
＊腫瘍部組織のみを用いた検査の所見から生殖細胞系列の変異が疑われる場合にもシングルサイト(シークエン
ス法)の検査が実施可能であることを示している。上記のリストの遺伝子変異が腫瘍部組織のみの検査で検出さ
れ、生殖細胞系列変異が疑われる場合は積極的にシングルサイト検査を考慮することが推奨される。 
**BRCA1/2 変異が腫瘍部組織のみを用いた検査で検出された場合には生殖細胞系列由来の可能性が高いことか
ら、アリル頻度等に関係なく生殖細胞系列検査を実施すべきことが NCCN ガイドラインに記載されており、米
国では標準対応と考えられている。 
 

2019年 1 月 21 日 
 

AMED 小杉班・遺伝医学関連学会合同 SFAWG（Secondary Findings Actionability Working Group-J） 
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＜参考１＞ 
遺伝子名 疾患名 日本での(未発症者)サーベイランス

等の記載# 
備考 

TP53 Li Fraumeni 症候群 遺伝性乳がんと一つとして記載され
ているが、未発症者のサーベイラン
スの記載なし 

腫瘍のみの検査で検出された場
合に生殖細胞系列変異を疑うの
は通常困難 

PTEN PTEN hamartoma 症候
群 

遺伝性乳がんと一つとして記載され
ているが、未発症者のサーベイラン
スの記載なし 

 

STK11 Peutz-Jeghers症候群 日本のガイドラインの記載なし 腫瘍情報のみでシングルサイト
外注不可能## 

TSC1 結節性硬化症 結節性硬化症診断基準および治療ガ
イドライン改定版 

腫瘍情報のみでシングルサイト
外注不可能## 

SMAD4 Juvenile Polyposis 日本のガイドラインの記載なし  
 
＜参考２＞ 
遺伝子名 疾患名 日本での(未発症者)サーベイランス

等の記載# 
備考 

BMPR1A Juvenile Polyposis 日本のガイドラインの記載なし 腫瘍情報のみでシングル
サイト外注不可能## 

TSC2 結節性硬化症 結節性硬化症診断基準および治療ガ
イドライン改定版 

腫瘍情報のみでシングル
サイト外注不可能## 

WT-1 WT1-related Wilms 小児がん診療ガイドライン 2016 
第 2 章腎腫瘍には、治療後のサーベ
イランスしか記載されていない 

 

NF2 神経線維腫症 2 型 
日本のガイドラインの記載なし 

腫瘍情報のみでシングル
サイト外注不可能## 

MUTYH(biallelic) MAP 遺伝性大腸癌診療ガイドライン
2016 年で、AFAPに準じるとのみ記
載されている 

腫瘍情報のみでシングル
サイト外注不可能## 

SDHD 
HPPS(遺伝性パラガ
ングリオーマ・褐色細
胞腫症候群) 

日本のガイドラインの記載なし 
腫瘍情報のみでシングル
サイト外注不可能## 

SDHAF2 
SDHC 
SDHB 

##2019 年 4 月より実施可能となる可能性あり 
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【資料 3】

1 
 

ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言 

その２：次世代シークエンサーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査 
における具体的方針【初版】 

20190327 版 
 
本提言は、臨床検査として実施される次世代シークエンサー等を用いた生殖細胞系列網

羅的遺伝学的検査の際の対応を目的としている。しかしながら、2019 年時点において、我
が国で臨床検査として実施されている生殖細胞系列遺伝学的検査は、保険診療となってい
るもので 79 疾患、先進医療や自由診療として実施されているものを含めても 180疾患程度
にとどまっている。次世代シークエンサーを用いた全エクソーム解析・全ゲノム解析検査な
どの生殖細胞系列網羅的解析については、我が国においてはすべて研究としての解析であ
り、近未来的にも本格的な臨床検査として実施される可能性は高くないかもしれない。この
点において、いわゆるがん遺伝子パネル検査の状況とは大きく異なる。 
米国等では、数年以上前から、臨床検査として生殖細胞系列全エクソーム解析等の網羅的

解析検査が実施されている状況に鑑み、我が国においても将来的な対応を目指した検討が
必要である。AMED（国立研究開発法人日本医療研究開発機構）の重要な研究事業である
IRUD（未診断疾患イニシアチブ）においては、遺伝性疾患が疑われる未診断患者に対して
生殖細胞系列全エクソーム解析を実施しているが、研究としての解析であり、二次的所見
（注１）の返却は実施していない。しかし、診断を目的とした生殖細胞系列全エクソーム解
析等が臨床検査として実施される際には、臨床的に有用な二次的所見の開示を検討する必
要がある。その時点を見通しての提言を行う。 
遺伝性疾患疑い患者の診断目的に行われる生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査では、検出

されるバリアント(標準配列と異なる塩基配列）の病因としての意味付けが明確にならない
ことが比較的多いこと、二次的所見の疾患分野が多岐に及ぶ可能性のあることなど、がん遺
伝子パネル検査とは異なる特徴がある。結果開示までの準備をより周到に行うことが必要
であり、十分な遺伝カウンセリングを行うとともに、開示の希望があった二次的所見が見い
だされた場合には新たな医療の提供や係る疾患領域の専門医への紹介が必須となる。 
 生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査は、日本医学会による医療における遺伝学的検査・診断
に関するガイドライン（http://jams.med.or.jp/guideline/genetics-diagnosis.pdf）が作成さ
れた当時（2011 年）には我が国ではほとんど想定されていなかったものである。また、が
ん遺伝子パネル検査とは、大きく性質が異なるが、今後、全ての医療領域において重要な検
査となっていくと考えられるため、関係学会等をはじめとする全ての関係者・団体は高い倫
理観を保持し、ゲノム医療が患者・家族・社会の理解及び信頼を得て有益なものとなるよう、
本提言を尊重し、適切に対応することが求められる。 
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（１）本提言の対象とする次世代シークエンンサーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝学的
検査 
臨床検査として、医療法及び臨床検査技師法に基づき、診療の用に供する目的で、医療機

関または登録衛生検査所において実施されるものであり、通常、保険診療あるいは、先進医
療を含む自費診療として行われるものを指す。 
  ① 臨床検査として実施される全ゲノムシーケンスなどの全ゲノム解析検査 
  ② 臨床検査として実施される全エクソーム解析検査 
  ③ 臨床検査として実施される疾患群横断的パネル検査 
  ④ 研究として実施された上記①～③に相当する解析の結果を、臨床検査として確認

し、その検査結果を患者に開示する場合 
 なお、ヒトゲノム・遺伝子解析研究の結果は、被検者に所属するものであるため、インフ
ォームド・コンセントの内容によっては被検者に返却することが可能である。しかし、これ
は臨床検査の結果ではないので、診療の用に供する場合に求められる精度管理が制度的に
行われているものではないことに留意の上、慎重かつ適切に取り扱う必要がある。特に、研
究の限界を被検者に十分理解いただくことが重要である。また、このような研究の結果の返
却の場合においても、本提言の趣旨を参考とすること。 
 
（２）検査実施における留意事項 

① 網羅的遺伝学的検査を行う場合には、遺伝子医療部門（遺伝カウンセリング体制が
整っており、診療科と連携する組織）が構築されていることが必要である。遺伝子
医療部門の構成要件としては、認定遺伝カウンセラー及び複数の臨床遺伝専門医
が常勤職として勤務していること、遺伝子医療部門が連携したカンファレンスが
定期的に開催されていること、臨床遺伝専門医制度の研修施設であること、全国遺
伝子医療部門連絡会議に加盟していることなどが望ましい 

② 生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査の結果解釈においては、臨床情報が極めて重要
なことから、他の臨床検査を含む必要な臨床情報を十分収集し、可能な一般的な遺
伝学的検査（染色体検査、候補遺伝子の検査、疾患群パネル検査など）を実施して
から、生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査を検討することを原則とする。しかし、状
況によっては最初から網羅的解析を実施する方が効率的である場合もあり、柔軟
に対応すること 

③ 検査の主目的はこれまで不明であった診断を確定することであるが、その結果は
血縁者も共有しうる情報となるため、検査の実施前の説明は、患者の症状を専門と
する担当医または専門医と臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラーなどの遺伝医
療の専門家が密接に連携しながら、十分な時間をかけて行い、二次的所見について
も適切な説明をすること 

④ 一次的所見が血縁者の健康状態や健康管理、生殖行動などに影響する可能性や、二
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次的所見が見いだされる可能性があり、患者のみならず、両親や同胞の解析を同時
に行うこともあるので、両親や同胞などの家族等の同伴者にも適切な情報提供を
行うことが望ましいこと 

⑤ しかしながら、二次的所見に関する事前の説明は、本来の検査目的の説明とのバラ
ンスに配慮しておこなうこと（本来の検査の目的はあくまで現在の疾病の診断で
あり、二次的所見についての説明が強調されすぎるのは本末転倒となる） 

⑥ 患者に十分理解いただいたうえで、治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本
人・血縁者の健康管理に有益と考えられる二次的所見が見いだされた場合の開示
希望の有無について、原則として検査前に十分に説明した上で確認し(注２)、同意
書に記載してもらうこと。ただし、十分理解した上で知らないでいる権利もあるこ
とも説明すること 

⑦ 急な容体変化や死亡時のように本人に直接結果を伝えることが困難になった際な
どに備えて、一次的所見及び二次的所見が血縁者の健康管理に役立つ場合に解析
結果を伝えて良い家族（代理人）とその連絡先を同意書に記載してもらうことがで
きるような様式・記入枠等を用意しておくことが望ましい （氏名・連絡先が記載
される「家族（代理人）」は、検査前の説明等の面談に同席しているなど、あらか
じめ患者本人の病状や網羅的遺伝学的検査について知らされていることが望まし
く、伝えられることについての意思が確認できることが望ましい。また、この記入
欄は未記入とすることもできるし、後日記入することもできる） 

⑧ 上記の内容を患者・家族に十分に事前に理解頂いた上で、患者のインフォームド・
コンセントを得ること 

⑨ 生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査は、上記に述べたような側面の他に、必ずしも一
次的結果の得られる確率が高くないこと、確定的な結果が得られない場合がある
こと、親が未発症者や保因者であることが判明する可能性などのあることから、そ
の心理社会的側面への影響は大きいと考えられる。これらのことに加えて、検査を
希望する理由や検査への期待を話し合う検査前の遺伝カウンセリングが重要であ
ること 

⑩ 小児など患者が同意能力を欠くと判断される場合は、適切な代諾者に対して説明
し、同意を得ることなるが、患者の理解力に応じたインフォームド・アセントを得
ることが望ましいこと 

（3）検査前の説明事項 
① これまでの経過と実施した検査及びその結果の確認、担当医が行ってきた診断の

過程及び網羅的遺伝学的検査が提案される理由 
② 本検査は現在の症候を起こしている原因を調べ、診断を確定することを第一の目

的とするものであること 
③ 現在の症候を起こしている病的遺伝子変異（病的バリアント）が見つかる可能性
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（とのその予想される確率）と見つからない可能性があること（注 3）。 
④ 診断の確定は医療の基本であり、診療上の必要性より行われる重要な検査である

こと。しかし、現在の症候を起こしている病的遺伝子変異が見つかったとしても、
直ちに治療法に結びつくとは限らないこと、今後の健康管理法や自然歴について
明らかになるとは限らないこと、生命予後に重大な影響を与える可能性があるこ
と 

⑤ また、病的意義についての評価は、現時点での最大限の努力と最新の情報に基づい
てなされるものであるが、研究の積み重ねにより新規の知見が集積することによ
り、後日解釈が変更される可能性があること 

⑥ これまでに報告が全くあるいはほとんどない遺伝子の変異であるなど、見いださ
れた遺伝子変異によっては、追加の臨床検査などが必要になること、さらに真に病
因であるかどうかは今後の研究成果などを参照する必要がある場合もあること 

⑦ 多数のバリアントの病的意義を検討するため、患者の両親や同胞などの血縁者の
解析を同時に行い、比較することが重要である場合があること 

⑧ 次世代シークエンサーの技術的な限界等により、大きな構造変化や欠失などが検
出されないこともあるため、一次的所見が得られないことが、遺伝性疾患を否定す
るものではないこと 

⑨ 得られる一次的所見（疾患の原因遺伝子変異）は血縁者に共有されている可能性が
あり、血縁者の健康状態や健康管理、生殖行動などに影響する可能性があること 

⑩ 一定の確率（注 4）で、現在の症状と関係のないと考えられる病的変異（二次的所
見）が発見されうること。ただし、全ての二次的所見が発見されるわけではないこ
と 

⑪ 二次的所見によっては予想される表現型に対する対処法（治療法・予防法など）が
ある場合とない場合があること 

⑫ 二次的所見が本人のみならず血縁者にも影響を与える可能性があること 
⑬ 治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考え

られる二次的所見（遺伝性腫瘍や循環器疾患など）が見いだされた場合にはその情
報を積極的に活用することができること。このような情報を活用しないことが、不
利益をもたらす場合もあること。ただし、十分理解した上で知らないでいる権利も
あること。さらに、適切なタイミングでの意思決定や意思変更が可能であること 

⑭ 得られた所見が、診断の対象である疾患の原因である一次的所見であるか、疾患と
関係ない二次的所見であるか判別が困難な場合もあること 

⑮ 対象が小児である場合に、二次的所見のうち、遅発性で対処法のある疾患が見いだ
された場合は、親や血縁者には有益な情報であっても、小児への直接的な医学的有
益性はないため、開示することによる心理社会的な影響について、十分に話し合う
必要性が生じる場合があること 
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⑯ 検査結果（一次的所見及び二次的所見）が本人や家族に心理的影響を与える場合が
あること。検査前の遺伝カウンセリングとして、検査結果に応じての予期的ガイダ
ンス(注 5)や話し合いを行うことが望ましいこと（注 6) 

⑰ 研究として解析した結果（一次的所見及び二次的所見）を臨床検査の結果として診
療の用に供する場合には、本提言に従って、確認検査が考慮されることを研究参加
の際に説明しておくこと。確認検査は原則として再採血の上実施すること、その際
に確認検査についての同意の確認を行うこと 

 
（4）検査結果の検討 

① 診療科と遺伝子医療部門が連携したカンファレンス（エキスパートパネル）を、担
当医、臨床領域の専門医、遺伝医療・遺伝カウンセリングの専門家である臨床遺伝
専門医や認定遺伝カウンセラー等の遺伝学的検査結果の解釈に精通した者を必須
メンバーとして定期的に開催し、生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査の個別結果を
関係者で総合的に検討することが望ましい。必要に応じて、専門領域の遺伝学的検
査の専門家 、実際にゲノム解析を担当した解析責任者、当該ゲノム解析に関わる
バイオインフォマティシャン(ジェネティックエキスパートなど)、看護師、臨床検
査技師などが参加する。一施設では、二次的所見の対象領域の専門家などを含めた
エキスパートパネルを構成することができない状況も十分に想定されるため、地
域や全国規模の体制で生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査の検討を行うことのでき
る組織やネットワークを整備する必要がある 

② エキスパートパネルでは、原則として以下の項目が検討される必要があること。
(A)検査結果の分析的妥当性の判断（外部委託検査の場合はこの項目は含まれない
こともある）、(B)VUS(Variant of Uncertain Significance)か病的変異かの判断、(C）
一次的所見・二次的所見に該当するかの判断（（B）(C)を合わせて臨床的妥当性の
判断）、(D)臨床的有用性の判断(同定された一次的所見・二次的所見を含む病的変
異に関連する疾患の治療、予防法等の医療に関する検討)、（E）倫理的法的社会的
観点への配慮（結果開示の方法、医療の提供の方法など）(参考図１) 

③ エキスパートパネルでは、検査結果（一次的所見）をどのように患者(場合によっ
ては代理人)・血縁者に伝えるかも含めて検討すること 

④ エキスパートパネルでは、一次的所見の検討が第一の課題であるが、二次的所見に
ついては、遺伝子ごとの異なる側面に注意しながら、下記の（5）に示すような開
示すべきものが存在するか、確認検査が必要か、開示に伴う具体的なメリットは何
か、開示に際しての留意点とその方法について十分討議すること。必要に応じて、
二次的所見の関与する疾患の診療科や他の施設を含む専門家も交えて討議をする
こと 

⑤ 研究として実施した結果（一次的所見及び二次的所見）を臨床検査の結果として開
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示する際は、原則として再採血の上、臨床検査機関での確認検査が必要である。 
 
（5）開示すべき二次的所見 

① 治療法・予防法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益な所見で、病的変異
であることが確実であるものに限ること 

② 具体的には短縮型機能欠失変異もしくは ClinVar などの公的データベースに
pathogenic とのみ登録されている確実な病的変異とすること(注 7) 

③ 精度や確実性が十分でないため､患者や血縁者に精神的負担を与えたり､誤解を招
いたりするおそれがあり、有益性が勝ることが明らかでない場合は開示対象とし
ないこと 

④ 開示対象遺伝子は生命への重篤性や治療・予防の可能性などから開示を推奨され
て い る ACMG （ American College of Medical Genetics and Genomics ）
recommendations1)で指定されている 59 遺伝子が参考となること 

⑤ 非発症保因者診断に利用される所見は、患者本人・家族の健康管理に直接有益な所
見とは現時点ではいいにくいため、原則開示対象としないこと 

 
(6) 一次的所見の開示における留意点 
 ①  結果の開示希望について確認を行うこと 
 ② 患者の症候を専門とする担当医または専門医と、臨床遺伝専門医や認定遺伝カウ

ンセラーなどの遺伝医療の専門家が密接に連携して結果開示を行うこと 
 ③ 結果の、患者本人及び血縁者に対する意義について丁寧な説明を行うこと 

 
（７）二次的所見の開示における留意点 

① 開示希望について再度慎重に確認を行うこと（注２） 
② 事前の開示希望があり、開示すべき二次的所見が見いだされなかった場合は、一次

的所見の結果説明の際にその旨を伝えること。開示すべき二次的所見が見いださ
れなかったことは二次的所見が存在しないことを意味するものではないことに留
意すること 

③ 開示すべき二次的所見が存在した場合、その開示は臨床遺伝専門医や認定遺伝カ
ウンセラーを含む適切なスタッフで構成され十分な遺伝カウンセリングが提供で
きる体制の下、プライバシーの確保された場所で行うこと 

④ 二次的所見の関与する疾患の施設内外の診療科や専門医との連携を行うこと。特
に、施設内に当該専門医がいない場合、難病医療ネットワーク等の情報を活用しな
がら、遺伝子医療部門の認定遺伝カウンセラーなどにより、検査を行う端緒となっ
た担当医と二次的所見に関与する医療機関との連携を行うこと。 

⑤ また、状況に応じては、同意書に記載された「二次的所見が血縁者の健康管理に役
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立つ場合に、解析結果を伝えて良い家族（代理人）」への連絡を行って血縁者への
遺伝カウンセリングを実施すること(注 8) 

 
（８）継続的な遺伝カウンセリングと患者・家族・血縁者の支援 

① 一次的及び二次的所見が得られた患者やその血縁者については、定期的なサーベ
イランス等に確実に結びつけたり、より幅広い血縁者間での情報共有を図るため、
継続的な遺伝カウンセリングを適切なタイミングで実施すること 

② 血縁者が同一変異を保有するか調べる遺伝学的検査を実施できる体制を確立して
おくこと 

 
 (９) その他 
本提言の対象としては、生殖細胞系列の疾患群遺伝子パネル検査（通常数十～数百遺伝子
程度までを調べるもの）は、概念的には二次的所見は生じえないものとして直接の対象とは
していない。しかしながら、多数の遺伝子を含む遺伝子パネルにおいては、当初想定してい
なかった遺伝子に変異が見いだされる可能性もあることから、本提言の考え方を参考とす
ることができる。 
 生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査の際の具体的な遺伝カウンセリングのありかたについ
ては、今後さらに検討して付記していく予定である。 
 なお、法的妥当性については本提言の検討の対象としていないが、現実に妥当する提言と
するためには、今後この点についての検討も課題である。 
 
（注１）従来「偶発的所見・二次的所見」と記載されることが多かったが、本提言では、
明らかな病的変異について、本来の検査の目的である「一次的所見」と本来の目的ではな
いが解析対象となっている遺伝子の「二次的所見」に分けて呼ぶことを提唱する。「偶発的
所見」という用語は、あくまでも解析対象であることの意識が薄れる懸念があり、所見が
発生した時の対応が後手に回ることにもつながるからである。この「二次的所見」の定義
は、米国大統領委員会の答申 2)や ACMG のいう”secondary findings”の定義 3)とは若干異
なる。米国大統領委員会の答申では、”secondary findings” は、「実施者は A を発見するこ
とを目的とし、かつ専門家の推奨による D も積極的に検索する」と説明されており、例と
して「ACMGはいかなる臨床目的でも大規模な遺伝学的解析を行う検査者は、24 の表現
型形質の原因となるバリアントを検索すべきと推奨する」とある。ACMGの
recommendations3)では、24 疾患（現在は 27 疾患 59 遺伝子 1））を患者がOpt-outしない
限り、別に調べることを求めており、これで病的変異が見いだされた場合を”secondary 
findings”と呼んでいる。したがって、ACMG のいう”secondary findings”は治療法・予防
法があり開示すべきもののみを指していると思われる。しかし、我が国では ACMG59 遺
伝子 1)を actionable なものと限定することはまだできず、actionabilityは種々の状況で異
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なるもののため、米国と同じ”secondary findings”の定義を採用することはできない。ここ
で定義する「二次的所見」には、治療法・予防法があり開示すべきものとそうでないもの
を含むことになる。そのうえで、開示すべきかどうかエキスパートパネルにおいて慎重に
検討する必要がある。 

 
(注２)二次的所見の開示希望については、検査前に意向を聞いた上で、開示前に確認を行
うことを原則とする。また、同意の撤回の権利があることも確認しておく必要がある。研
究としての解析に際しても、二次的所見が疑われ、臨床検査としての確認検査が必要とな
る場合を想定して、事前に確認検査の実施について希望を確認することが望ましい。 
 
(注３） 一般に全エクソーム解析における診断率は、約 25-40%，また全ゲノム解析では，
約 50％であると報告されている 4)。生殖細胞系列変異が検出される頻度は診断対象の症状
や対象集団、家族歴の有無、さらには病的意義の解釈方法などで異なる。 
 
(注 4）一般に全エクソーム解析を実施すると、全体として数％の確率で二次的所見にあた
る生殖細胞系列変異が検出されるといわれているが、二次的所見の定義や病的意義の解釈
方法などで異なる 5)-12)。 
 
(注 5)  Anticipatory Guidance. 検査実施前に、検査結果を聞いた時に想定される自分自
身に起こる気持ちの変化やそれに対する具体的な対応方法などを被検者自身に考えてもら
うこと。 
 
(注 6) 現状では生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査は、未診断の遺伝性疾患が疑われる症
例に実施されることが多い。その検査の病的変異が見出されて診断が確定された場合に
は、長期にわたる原因の追求（診断の探索）からの解放（”end of diagnostic odyssey”）と
いうように，将来の見通しが判明し安堵や安心に繋がるという調査知見がある。一方、遺
伝性疾患であることの確定や予後情報等によって精神的な負担、新たな診断に対する適応
の難しさ、それまでのピアネットワークの喪失を経験する場合も報告されている。必ずし
も”diagnostic odyssey”の終わりでなく，新たな“odyssey”の始まりであるとの知見もある。
さらに病的変異が見出されない場合や曖昧な結果の場合の心理社会的影響については、さ
らなる今後の知見が必要であり、現状、結果のいかんに関わらず結果説明後の継続的な遺
伝カウンセリングが重要である 4),13)-15)。具体的には、病的変異がわかって本人や家族が精
神的ショックを受けることがある一方で、わかってすっきりするケースもある。また、病
的変異が見つからなかった場合には安心することもあるが、かえって落ちつかない気持ち
になることもある。さらに、二次的所見の場合には実際に検査をうけるかどうかや、検査



－ 144－

9 
 

の話や結果を伝えるかどうかについて家族に軋轢が生じたり、サーバイバーズ・ギルトを
感じたりすることがある。 
 
 
（注 7) Likely pathogenicバリアントの取扱いについてはエキスパートパネルで慎重に検
討することとすること。また、短縮型機能欠失変異であってもタンパクの C 末端近くに生
じるナンセンス変異・フレームシフト変異はまれに病的といえないこともあるため、確実
な病的ミスセンス変異として確立している変異よりも 5‘側の変異であることが必要である 
 
（注 8）健康管理に役立つ二次的所見の血縁者への伝達については、まず患者本人から血
縁者へ行うことを原則とするが、患者の病状などによっては医療者から伝達することも必
要となる。 
 
文献・参考資料 
１） ANTICIPATE and COMMUNICATE Ethical Management of Incidental and 

Secondary Findings in the Clinical, Research, and Direct-to-Consumer Contexts. 
Presidential Commission for the Study of Bioethical Issues. Dec 2013 
http://bioethics.gov/sites/default/files/FINALAnticipateCommunicate_PCSBI_0.pdf 

２） ACMG Board of Directors.: ACMG policy statement: updated recommendations 
regarding analysis and reporting of secondary findings in clinical genome-scale 
sequencing Genet Med 17: 68-69, 2014. 

３） Sarah S, Kalia ScM, Adelman K, et al.: Recommendations for reporting of secondary 
findings in clinical exome and genome sequencing, 2016 update (ACMG SF v2.0): a 
policy statement of the American College of Medical Genetics and Genomics. 2016, 
Genet Med advance online publication, November 17, doi:10.1038/gim.2016.190 

４） Sawyer SL, Hartley T, Dyment DA et al.: Utility of whole-exome sequencing for those 
near the end of the diagnostic odyssey: time to address gaps in care. Clin Genet. 89:275-
84,2016 

５） Yang Y, Donna M, Fan X, et al.: Molecular Findings Among Patients Referred for Clinical 
Whole Exome Sequencing. JAMA 312: 1870–1879, 2014 

６） Lee H, Deignan JL, Dorrani N, et al.: Clinical Exome Sequencing for Genetic 
Identification of Rare Mendelian Disorders. JAMA 312:1880-1887, 2014 

７） Olfson E, Cottrell CE, Davidson NO, et al.: Identification of Medically Actionable 
Secondary Findings in the 1000 Genomes. PloS One 10:e0135193, 2015 

８） Jurgens J, Ling H, Hetrick K, et al.: Assessment of incidental findings in 232 whole-
exome sequences from the Baylor–Hopkins Center for Mendelian Genomics. Genet Med. 



－ 145－

10 
 

17:782-788, 2015  
９） Mi-Ae Jang, Lee SH, Kim N, Ki CS: Frequency and spectrum of actionable pathogenic 

secondary findings in 196 Korean exomes. Genet Med. 17:1007-1011, 2015  
１０） Gambin T, Jhangiani SN, Below JE, et al.: Secondary findings and carrier test 

frequencies in a large multiethnic sample. Genome Med. 7:54, 2015  
１１） Kwak SH, Chae J, Choi S, et al.: Findings of a 1303 Korean whole-exome sequencing 

study. Exp Mol Med. 49:e356, 2017 
１２） Sapp JC, Johnston JJ, Driscoll K et al.: Evaluation of Recipients of Positive and 

Negative Secondary Findings Evaluations in a Hybrid CLIA-Research Sequencing Pilot. 
Am J Hum Genet 103(3):358-366, 2018  

１３） Krabbenborg, L., Vissers LE, Schieving J et al. :Understanding the psychosocial 
effects of WES test results on parents of children with rare diseases. J Genet Couns, 
25(6):1207-1214，2016. 

１４） Rosell, AM., Pena LD, Schoch K, et al.. Not the end of the odyssey: Parental 
perceptions of whole exome sequencing (WES) in pediatric undiagnosed disorders. J 
Genet Couns, 25(5): 1019-31,2016. 

１５） Tolusso LK et al: Pediatric Whole Exome Sequencing: an Assessment of Parents' 
Perceived and Actual Understanding. J Genet Couns 26(4):792-805, 2017 

 
  



－ 146－

11 
 

AMED ゲノム創薬基盤推進研究事業 
ゲノム情報研究の医療への実利用を促進する研究（ゲノム創薬研究の推進に係る課題解決
に関する研究 ）  
A-②：ゲノム情報患者還元課題 
「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」 
 
研究開発代表者 小杉眞司 京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 
研究開発分担者 金井雅史 京都大学大学院医学研究科臨床腫瘍薬理学・緩和医療学 
研究開発分担者 川目 裕 東北大学 東北メディカルメガバンク機構 遺伝子診療支

援・遺伝カウンセリング分野 
研究開発分担者 後藤雄一 国立精神・神経医療研究センター メディカル・ゲノムセ

ンター 
研究開発分担者 櫻井晃洋 札幌医科大学医学部遺伝医学 
研究協力者 武藤 学 京都大学大学院医学研究科腫瘍薬物治療学 
研究協力者 宮本恵宏 国立循環器病研究センター ゲノム医療支援部 
研究協力者 三宅秀彦 お茶の水女子大学大学院 人間文化創成科学研究科 ラ

イフサイエンス専攻 遺伝カウンセリングコース 
研究協力者 孫 徹 国立循環器病研究センター ゲノム医療支援部／創薬オ

ミックス解析センターオミックス解析推進室 
研究協力者 和田敬仁 京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 
研究協力者 山田崇弘 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 
研究協力者 平沢晃 岡山大学大学院医歯薬学総合研究科  
研究協力者 松本繁巳 京都大学大学院医学研究科腫瘍薬物治療学 
研究協力者 高 忠之 京都大学大学院医学研究科腫瘍薬物治療学 
研究協力者 西垣昌和 京都大学大学院医学研究科人間健康科学系専攻 
研究協力者 佐藤智佳 関西医科大学 病態検査学 
研究協力者 赤羽智子 慶應義塾大学医学部産婦人科学教室 
研究協力者 清水玲子 国立精神・神経医療研究センター 
研究協力者 宮﨑幸子 札幌医科大学附属病院 
研究協力者 本田明夏 京都大学大学院医学研究科医療倫理学 
研究協力者 稲葉 慧 京都大学大学院医学研究科医療倫理学 
研究協力者 松川愛未 京都大学大学院医学研究科医療倫理学 
研究協力者 森田瑞樹 岡山大学大学院医歯薬学総合研究科 
研究協力者 難波栄二 鳥取大学 研究推進機構  
研究協力者 原田直樹 京都大学 iPS細胞研究所 
研究協力者 近藤知大 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 



－ 147－

12 
 

研究協力者 秋山奈々 千葉県こども病院 こども・家族支援センター 
研究協力者 高嶺恵理

子 

東京医科歯科大学医学部附属病院 腫瘍センター/遺伝子

診療科 
研究協力者 川崎秀徳 京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 

研究協力者 村上裕美 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 

研究協力者 鳥嶋雅子 京都大学医学部附属病院遺伝子診療部 

研究協力者 中川奈保

子 
京都大学大学院医学研究科医療倫理学・遺伝医療学 

 
謝辞 
 本提言の作成にあたり、日本人類遺伝学会、日本遺伝カウンセリング学会、日本遺伝子診
療学会、全国遺伝子医療部門連絡会議、等より、多くの建設的なご意見をいただきましたこ
とに深謝いたします。 
 





第 17 回　全国遺伝子医療部門連絡会議

全体会議／総合討論
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総合討論� 座長：福嶋義光・増﨑英明

【福嶋】それではこれから、全国遺伝子医療部門連絡会議 総合討論を始めたいと思います。座長
です。
【増﨑】ご苦労様でした。座長の一人を務めます、長崎大学の増﨑です。よろしくお願いします。
【福嶋】私は理事長の信州大学の福嶋です。どうぞよろしくお願いいたします。例年、この全国
遺伝子医療部門連絡会議では、初日に特別講演を企画し、２日目の午前中にワークショップと題
して、各遺伝子医療部門に関わる事柄の課題解決のための提言をまとめていただこうということ
で、討議をしグループワークをしていただく。そしてその後、総合討論でその成果を共有しよう
ということで、運営されております。今回、執行部で６つの課題について提案をしていこうとい
うことで、それぞれコーディネーターの先生にお願いをして議論を進めていただきました。今回
はこの順番に従って発表を 10分、全体討議を５分、１テーマ 15分程度のスケジュールで進め
ていきたいと考えております。
　まず、はじめにワークショップ１『遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス』、信州大
学の古庄先生、どうぞよろしくお願いいたします。なお、この成果は報告書にまとめせさていた
だきます。それぞれテープ起こしをすることにしていて、それがデータとなって冊子体を作ると
ともに、ホームページにこれが載ります。これがゲノム医療を実現するうちにいろいろな動きが
できてきておりますので、これを厚生労働省ですとか、昨日お話しいただいた薬師寺先生、国会
議員での勉強会のメンバーの方ですとか、必要とする方々にお届けする予定でおります。どうぞ
よろしくお願いします。
【古庄】よろしくお願いします。

■ワークショップ１「遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス」
　コーディネータ：古庄知己（信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センター）

　ワークショップ１は、遺伝性・先天性疾患、いわゆる難病を含めたクリニカルシークエンスで
す。がんゲノム医療がかなり大きく動く中で、基本である難病のクリニカルシークエンスのガイ
ドラインの方向が後手に回っていないかというところで、実際に取り組んでいる先生がたくさん
集まっていただいて話し合いをしていました。
　進め方はこのような形で、まず自己紹介をして、それぞれの施設でどのように担当されている
のかなどを話しまして、その後、今の現状ですね、難病のクリニカルシークエンスがかなり進ん
できた部分もありますので、大学病院で行っている信大の様子をご紹介したり、保険収載のこと
などを確認したりしながら、それから今回に先立ってアンケート調査を実施しましたので、その
結果を確認した後にグループ討論となっています。時間の関係でアンケート調査は、さささと行
かせていただいて、グループ討論の結果についてお話ししたいと思います。
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・アンケート項目とまとめ
　アンケート調査はこのような形です。保険ですね、遺伝学的検査の実施状況、遺伝カウンセリ
ングの実施状況、問題点という形になっております。お集まりの先生方にもご協力いただいたか
と思います。ありがとうございました。
　まず、保険、自費の実施状況ですが、保険としてはこのような形で、かなり件数がありました。
今年の４月から８月末までですけれども、多数行われているものもありますし、少数ながらも充
実したものもあります。自費に関しても、やはりNIPTの実施状況が多いですけれども、そのほ
か様々な難病が入ってきております。若干ですけれども、1件 1件ですけれども、かなり多彩な
ものが含まれております。
　遺伝カウンセリングについてですが、こちらは実施状況ということで、遺伝子医療部門、今日
お集まりの先生方ですけれども、どこにどのような部門にご紹介されているのかどうか、という
ことについては、保険と自費でやや変わっているようでしたけれども、全紹介あるいは一部紹介
でどんな疾患で紹介されやすいか、そんな状況も分かってまいりました。ちなみにこの詳細はあ
らためて報告書に記載しますので、そのときにご覧ください。
　検査前の遺伝カウンセリングは保険、自費でも実際行っていますが、遺伝カウンセリング料が
その時点で取れているかというと、必ずしもそうではないという結果です。結果説明時に関して
は、保険、自費に関わらず９割ほどが遺伝カウンセリングで結果を説明し、この場合は保険では
年間点加算がありますので、しっかり取れていることなどが分かっております。
　臨床遺伝専門医ではない医師が結果説明を行うことがあるのかどうかについては、保険、自費
いずれの場合でもあり得るということですが、遺伝カウンセリング加算を臨床遺伝専門医以外が
遺伝カウンセリングをやった場合も取っているところがある、このような状況があります。では
その遺伝カウンセリングを専門医ではない医師が行うときはどんな状況かということで、例えば
CGCが陪席したり、あるいはその先生が遺伝に詳しい、もしくは主治医として患者さんに詳しい、
あるいは行うのであれば病院収益、という意見もありました。
　その他、問題点ですね。外に出す場合、自費施設で行う場合、外部委託の場合とありますけれ
ども、こちらは総合討論で出ましたので飛ばします。

・総合討論
　実際に、総合討論で皆さんと全体としてこのようなことを考えていけたら、ということで投げ
かけたのが、“日本における遺伝性・先天性疾患のクリニカルシークエンス全般に関する問題点
の整理と解決 ”で、日本の遺伝医療における最適なクリニカルシークエンスのあり方はなんだろ
う、そして、どこでも、いつでも、安心して、ストレスなく必要なクリニカルシークエンスがで
きるようにするために、今何が壁になり、具体的な解決はあるのか、というところでした。現実
的に、かなりの施設でできるようになってきたことろが多いという中で、現場の苦労などを抽出
していくことができました。
　基本的な考え方としては、とにかく持続可能なクリニカルシークエンス体制をつくるべきだと
いうことで、共通認識を持ちつつ、今回、複数のチームから、自費、保険の問題、研究結果をど
う診療にいかすかの問題、院内対応あたりが重要課題として出たので、そのあたりを重視してディ
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スカッションに持っていきました。
〈自費、保険の問題〉
　まず、保険、自費の問題ですけれども、やはり混合診療の壁というのが、結構多くの施設で日
常のお困り事になっているようです。例えば検査を他の科とあえて別の日に設定しなければいけ
ない、あるいは、そのために状態の悪い患者さんを無理に退院させてやるとか。あるいは入院中
の患者さんの検査が入院中のお金が高いと取れないとかですね、あるいは遺伝カウンセリング料
の加算を入院中だと取れないというような問題が、かなりこれは診療をやっている上では切実な
問題だと思います。これに対しては、やはりこの遺伝学検査における混合診療の在り方というも
のをしっかり具体的に認めてもらう方向で話していったらどうか、という意見になってきました。
　例えば、予防接種や産科医療などがあるじゃないかということで、実際に患者さんのQOL向
上のためならば可能なのではないか、少なくとも要望はできるのではないか、ということで、現
実的にかなり具合の悪い人に、このためにわざわざ日を変えて、というのはやはり人道的にも問
題となるものがあります。遺伝学的混合診療を、例えばどんな状況ならばやってほしいかをお願
いする、具体的に提言にできないかということで、遺伝子医療部門が対応するなら、とかですね、
あるいは他の科の保険診療と同日でも自費の検査が出せるとか、入院中の検査提出ができて、そ
の場合もちゃんとコストをくれるとか、あるいは結果説明に関しても、いわゆるDPCに入り込
んでしまうので、それをDPCから外すといったような、一つずつの規程を具体的に示すことで、
おそらくどのように遺伝学的検査が使われているかを、こういう決めている人達はご存知ないは
ずなので、それを伝えていくことが大切ではないかということがディスカッションされました。

〈研究結果をどう診療にいかすか〉
　研究成果を診療に生かせるかどうかの問題も、かなり多くの施設でジレンマを抱えているよう
でした。つまり、様々な研究で出た結果を診療に直接使用できないんじゃないか、ということで
して、確認のためのサンガーシークエンスなどを衛生検査所などで実施することになる場合もあ
るんですけれども、その料金がまちまちであったり、保険でやりづらかったり、といった問題も
あろうかと思います。これに対しては、今、研究で返ってきた結果は、おそらくその結果報告書
に“直接診療には用いない”ような感じで書いてありますけれども、例えば、完全にまったく参
考にできないということはないだろうと。診断というものは臨床情報ありきで、今回の研究結果
も含めて総合的に判断すべきものなので、医師が最終的に研究成果を参考情報として使用するの
であれば可能なのではないか、という意見がありました。
　また、サンガー法で検証することは有料である場合が多いと思うので、それについてもう少し
国の中で制度を整えたほうがいいんじゃないか。そもそも、どういったときに検証が必要になる
のかということであったり、あるいは料金設定も頼む会社によって様々です。かつ、それが例え
ば結果が最終的に保険収載疾患ということが分かった場合には、当然これを保険で出すこともで
きるかと思いますので、そのへんのところの取り決めも、今かなり施設によってバラバラといい
ますか、それぞれ苦労しながらやっているみたいでしたので、このへんを整えていく必要がある
のではないかと思います。

〈院内の様々な対応〉
　院内の対応になりますけれども、やはり、新しい検査を導入するときに様々な手続きの問題が
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あったりします。それから、遺伝学的検査、たとえば遺伝カウンセリングが必須となった場合に、
それが増えたときにどう対応するのか。やっぱりそれには我々がいるような遺伝子医療部門に対
して、専任の臨床遺伝専門医が必須だろうということを確認しました。そこには認定遺伝カウン
セラーだけではどうしても難しく、認定遺伝カウンセラーと同時に動き、そしてそれをコーディ
ネイトしていく医師が必要であろうということで、ぜひ病院に対して、部門に１人、最低１人は
専任の臨床遺伝専門医を置いてほしい。その人が中心となって、様々な遺伝学的検査を受けるこ
とによって解決できる問題も増えるのではないか、といったところが話し合われました。
　最後に、現実的なところですけれども、昨日の大石先生の話にもありましたけれども、まずは今、
解決すべきは、いきなり全エクソーム解析をどうするか問題ではなくて、パネルもしくは保険収
載に対する疾患も含めて、そういう日常的な診断をどうしていくかを解決すべきだというところ
で話し合いました。以上です。ありがとうございまいた。

【福嶋】ありがとうございました。古庄先生のご発表について、ご意見ご質問がございますでしょ
うか。保険自費問題について、病院長のご経験がある増﨑先生、お願いします。
【増﨑】私は夏まで、５年間の病院長を長崎大学でやらせていただいております。それぞれの部
屋で聞かせていただいて、ゴーストみたいにじーっと聞かせてもらいましたけれども、全体的に
まず感じたのがですね、皆さん人が良すぎるというか、ボランティアでやっているという気分が
どうしても感じられるんですよね。ボランティアでやってると、今いらっしゃる方はいいんです
けれど、今後入ってくる方が大変なので、「ボランティアでやるのはもうやめよう」というを、
とにかくまずないといけないですね。というのは、どこからかお金が出てこないといけないわけ
です。国からお金をもらうというのは、かなりハードルが高いですよね、今聞いていても。おそ
らく何年もかかる。今とにかく、どこからか出してくださいというと、病院から出してもらうの
がいちばんなので、とにかく必要性を訴えると。「出してください」でなくて、「この病院の恥を
かかないためには、私たちがどうしても必要です」と。
　それでですね、今少しずつ保険収載になったり、カウンセリングの値段が少し上がったりして
いますけれど、あれは病院で見ると変なんですよ。あってもなくてもあまり変わらないんですよ。
それもよく理解された上で、“でも必要なんですよ”、そのことを徹底的に訴えるというのが極め
て重要じゃないかな。それも今の時代、今こそそれを言ったほうがいいと思うし、それを統一的
にあっちでもこっちでも言うと変わっていくんじゃないかと思います。厚労省にいっても時間が
かかりすぎますから、ぜひお願いしたいと思います。
【福嶋】とても力強いサジェスチョンをいただきました。そのほか、いかがですか。それではワー
クショップの１は以上ということで、次に移らせていただきます。
　ワークショップ２『認定遺伝カウンセラー®の生涯教育』ということで、三宅秀彦先生、よろ
しくお願いいたします。
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■ワークショップ２「認定遺伝カウンセラー®の生涯教育」
　コーディネータ：三宅秀彦（お茶の水女子大学）

　すみません、実はまだ、提言の３行目を書いているところなんですけれども、パワーポイント
を使いながら話して作ることはできないものですから、最後の提言は言葉でさせていただきます。
途中書きかけのところがあったら、「これが書きかけか」と思っていただければと思います。
　それでは、こちらは『認定遺伝カウンセラー®の生涯教育』ということで、話をいたしました。
全体会議だったんですけれども、どちらかというと司会が飛び回ってアクティブにやるというこ
とで、たぶん参加された方は「こんなはずじゃなかった」と思って参加されていたんだと思いま
すけれども、まず最初にアンケート結果からお話ししたいと思います。
　83施設からご回答いただきました。ありがとうございました。ご協力いただいた先生方、ま
たご協力いただけなかった先生もまた次回、もしアンケートを取ることがありましたら、ぜひと
もよろしくお願いいたします。

・アンケート結果
　字が細かくて見えにくいのですが、これは報告書には出しますけれども、まず最初に卒前教育
ということで、“認定遺伝カウンセラーの受け入れをしていますか”、すなわち実習ですね。卒前
教育の受け入れをしていますかとお伺いしましたところ、27％、大体 1/4 の施設、22施設が受
け入れてくださっていました。養成課程のある施設はそのうち 11施設がお答えになっていたの
で、11施設ぐらいが養成課程がなくても認定遺伝カウンセラーの実習を受け入れてくださって
いたということが分かりました。
　合わせまして、実習費ですね。“実習費を取っていますか”という質問に関しては５施設が実
習費をとっていたということです。これは逆に言うとですね、“受け入れのとき取ってください”
という意味じゃなくて、なるべく取らないで受け入れていただいたほうがありがたいといえば、
ありがたいんですけれども、こういったこともある意味、病院の収入の一つにもなり得ると。ただ、
養成課程側としては、取らないでいただけるとありがたいので、そのへんはどうやって出すかと
いうことはまた検討課題だと思います。
　下の欄は“認定遺伝カウンセラーの実習を受け入れて良かったことはどういうことがありまし
たか”というのを複数回答で聞きましたら、“教える側の認識が上がった ”りですね、“遺伝カウ
ンセリングの準備の補助をした”とか“遺伝カウンセリング中の補助を担った”はそれほど多く
ないですが、“将来の認定遺伝カウンセラーともネットワークを構築できた”とかですね、“養成
課程ともネットワークを構築できた”、それから“各養成課程の状況を知ることができた”など
ですね、比較的良いことずくめですので、このことも皆さん覚えていっていただくと良いと思い
ます。
　また、アンケート結果で“実習を受け入れて困った点はなかったか”ということで、いちばん
多いのは“教育に関する時間的な拘束が増えた”というのが半数の施設でありました。それ以外
に、遺伝カウンセリングにあたっていくつか困ったことがあるので“その他”として、養成課程
の教育がちょっとまだ足りない部分があるんじゃないかとか、あとワクチン接種とかですね、そ
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ういったことを予め分かっていなかったんじゃないかとか、あとは受け入れをたくさんしてくだ
さってる施設だと、人数が多すぎることもあったのがちょっと困った点だったということで、い
ただいております。
　ほかに、実習を受け入れていないところに、“どうして受け入れていないんですか”と聞いた
ところ、“養成課程からの依頼がない”というがいちばん多かったです。あとは“指導者がいな
い”ところとか“施設として受け入れる手続きがない”というのもあるんですけれども、半数ま
では行きませんけれども受け入れてくださる施設もそれなりに存在するということもありました
ので、養成課程を持っている施設はこういったことも情報にしていただければと思っております。
　それから“今後受け入れの依頼があったらどうですか”ということでご希望をお伺いしたら、
23施設が今後受け入れてもいいですよ、と温かい返事をいただきました。“分からない”という
施設も多いのですが、ぜひとも受け入れていただくと、いろんな意味で良いことが起きると思い
ます。
　それから卒後教育についてお伺いしまして、“認定遺伝カウンセラーの卒後教育の目標を設定
していますか”を聞いたところ、約２割が設定している、残り１割が設定していないと。また、“ど
のような卒後教育を行っていますか”ということをお伺いしましたら、OJTとかですね、学会・
研修会への参加、自施設で開催する講義・演習などが主なものでした。それから、この間に“研
修のお金とかをどのようにしていますか”とお伺いをしたんですけれども、全く出ないようなと
ころから、いわゆる出張扱いできるところ、また発表があると出張扱いできるとか、そういった
ようなところがあります。こちらはですね、ぜひとも出張扱いなどができればいいんですけれど
も、ただ単に個人の勉強のためだけに行くのではないということも、出張する側も必要ではない
かという意見が後の話し合いでは出ております。
　また、自施設において“認定遺伝カウンセラーの指導は誰が行っているか”というのですが、
これは複数回答にし忘れてしまったので少し意見がばらついていますが、臨床専門遺伝医や先輩
の認定遺伝カウンセラーが多くなっているということでした。
　その他、課題は何かということで、課題を全部見ていただくといいのですけれども、課題はの
ちほど報告書に載せさせていただきますが、“認定遺伝カウンセラーの役割が不明瞭”であると
いうこと。特に非医療系の認定遺伝カウンセラーの場合にはどういう具合にどういう仕事を与え
ていいのか分からない、という意見もありました。これは医師法・医療法にも関わることであり
ますので、これは認定遺伝カウンセラー制度委員会の立場からいきますと、やはりきちんと分け
られるように。もともとそういう設計で千代（豪昭）先生たちの厚労科研ではつくっているんで
すけれども、そういったことについてもう一回再認識していただいて、たとえば遺伝カウンセラー
だけで何かインフォームドコンセントを行って検査を進めていいのか、そういったことはやはり
できない、ということをちゃんと受け入れる側も理解いただければと思っております。
　また、研修会もWEBを使ったりとか、もう少し研修を行きやすくする、また施設性、施設
における土地間の問題もありますのでそういったことも整理しなくてはいけないことかと思いま
す。また施設における専門性においては、病院、大学病院に勤めると全科できるんですけれども、
例えば、がん専門病院、小児病院というと、その領域だけに偏ってしまうということがあるので、
これは生涯教育の中ではむしろその専門性を分かって就職するのか、他のことがやりたいんだけ
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れども就職先がそこだからそれをやっているのか、という問題もありますので、ぜひとも遺伝カ
ウンセリングの就職の際には“こういう具合にあなたを育てる”というように、特に新卒の方を
雇う場合には、医療部門も一緒に育っていくところだと思いますので、ぜひそういったことに協
力していただければと思います。その他、認定遺伝カウンセラーが雇えない、もしくは偏在して
いる、これを問題化していることが分かりました。

・総合討論
〈１．養成課程教育にどう対応するか〉
　このアンケートをふまえて話し合いをしまして、養成課程教育にどう対応するか、ということ
を本当にざっくりとしかまとめていないのですけれども、養成課程のほうもきちんと協力をしな
いといけないんじゃないか、ということで、臨床に出ることを意識した教育というのが必要であ
ると。医療職としてのビジネスマナーを学んだほうがいいとか、医療記録へのアクセス方法をき
ちんと学ぶ、これはいわゆる物理的な意味でも内容的な意味でも、ということですね。それから
遺伝カウンセリングだけでなく医療の見学や陪席も必要なので、こういったことも受け入れる時
にお願いをすることも必要かなと。あと法律的な観点ですね。こういったことも必要かと考えて
おります。
　施設によって差があるというのは、例えば複数施設に実習に行く場合、この施設はこうだけど
この施設は違った、ということですね。これは、むしろ大事な視点で、いろんな医療機関があっ
てその医療機関ごとの特性があるということを実習を受け入れる時には学ばせてあげてほしい
し、逆にそういったことを養成課程では認知して送り出すことが必要であると。先ほども出まし
たように、医療系バックグランドの有無によってずいぶん後の話も違ってきますので、ここはや
はり養成課程がどうやって実習に出るまで、臨床に出るまでにどう粒を揃えるかということが課
題だと考えました。
　それから受け入れていただく診療部門としては、実習受け入れの際には養成課程がきちんと相
談することが必要で、お互いに話し合って、ただ単に「はい、受け入れますよ」ではなくて、一
緒に相談をしながら受け入れの方法を考えていくことが必要かということです。それから指導
やレビューの時間を取っていただくことになります。ただ、これも学びになってくることだと
思いますので、受け入れは大変だと思いますけれども、ぜひとも受け入れていただくときにはレ
ビュー・実施指導をしっかりしていただきたい、ということになります。

〈２．卒後教育にどう対応するか〉
　卒後教育にどう対応するかということですけれども、一つは、卒後教育の目標が存在しません
し、逆に目標が存在しないところでどうやって評価をして、どうやって進めていくのかというと
ころも決められませんけれども、遺伝医学は、今、日進月歩で進歩をしており目標が常に高くなっ
ているので、これはやはりup-to-dateに物事を考えられる姿勢が必要です。そういった意味では、
やはり研修会、学会に参加というのが施設に役立つことでもありますので、ぜひ今後のフィード
バックも込めて、研修会や学会にも参加させていただきたいと思います。
　それから、事例とメンタリングですね、そのメンタリングを担当する者をどのようにつくって
いくかということには、例えば日本認定遺伝カウンセラー協会というのがあります。この認定遺
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伝カウンセラー協会は認定遺伝カウンセラーが全て入会することになっていて、繋がっている横
の団体なので、例えば自施設で雇っている認定遺伝カウンセラーが１人しかいないというような
状況のときに、これは困ったな、誰に相談すればいいかな、というときに、例えば認定遺伝カウ
ンセラー協会に相談してみたらどうかと。このような提案を維持機関施設会員の先生方で、例え
ば遺伝カウンセラーが一人しかいなくて、遺伝カウンセラーを遺伝カウンセラーが教えられない
とか、そういう状況のときには、そういった協会をぜひとも利用していただきたい、という言葉
もありました。
　また、就職先は先ほどもお話ししたように、例えば、がんの専門病院に行ったら、がんの専門
遺伝カウンセラーに自然となっていくことがあります。ですので就職先は将来の先を決めるんで
すけれども、就職を決めるにあたって、やはり今、認定遺伝カウンセラーの院生さんたちはかな
り右往左往している。卒業した人もけっこう右往左往しているので、雇用環境が分かるようにぜ
ひとも求人を出してですね、そういった雇用状況が分かる、診療の環境、例えばこういったこと
ができるよ、といった自分のところのメリットを見せていただけるといいかなと思います。これ
も認定遺伝カウンセラー協会でも一応メーリングリストに流してくださるんですが、認定遺伝カ
ウンセラー協会は原則的にはボランティア組織なので、そういったことを踏まえた上で、遺伝子
医療部門連絡会議として会員たちの認定遺伝子カウンセラーの就職に関することも少し考えても
いいのではないかと考えます。これは私の意見です。
　あともう一つは、常勤雇用の問題です。非常勤で雇うところもあるんですけれども、先ほどビ
ジネスマナーの話をしましたが、常勤雇用になったときの入職時研修が受けられるというメリッ
トがあります。例えば事務という名前で入ったとしても、事務でもやはりいろんなビジネスマナー
研修などが入ったりしますので、常勤で雇うと遺伝カウンセラーの教育に繋がりますので、ぜひ
常勤雇用をして、雇うこと自体が教育の一環になるんだということをご理解いただければと思い
ます。

・提言
　まとめまして、養成課程は、認定遺伝カウンセラーが社会に出ることを意識した教育を行うこ
とをまずは提言したい。それから、積極的な実習受け入れを、いわゆる維持機関の皆さんにお願
いしたい。現時点で目標を立てるのは難しいですけれども、遺伝医学の進歩を考えれば自然と目
標というのは高いところに向かっていきます。ただ、今後はやはり、どういった遺伝カウンセラー
像というのをきちんとつくって、その目標に向けて育っていくということを考えなくてはいけな
いと思います。そしてまた、先ほどもお話ししたように、常勤雇用という形が雇用の安定、それ
から雇用システムをきちんとつくるということが遺伝カウンセラーを教育するということでもあ
るので、ぜひその点も意識して、皆様にご協力いただければと思っております。以上でございます。

【福嶋】三宅先生、ありがとうございました。ご意見ご発言ございますでしょうか。はい、どうぞ。
【井本】愛知県がんセンターの井本です。どうもありがとうございました。実習の受け入れにつ
いて、受け入れをしている施設としては、遺伝カウンセラーコースと各政策に関して遺伝カウン
セリング理論のところをもう少ししっかり学んでほしいなと思っています。やっぱりレビューが
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少しできていなくて、陪席していただいても、なぜこういう言葉を使ったのか、なぜこういう信
号を受けたかということに対してあまり何も考えていらっしゃらないと思ってですね、やはりい
ろんなところをちゃんとやっていただかないと、また利用するのかなと思うのですけれども、そ
のへんのところは、例えば各コースや学校の中で間に入って、このへんまでは学ばせようといっ
たものがあるのでしょうか。
【三宅】たぶん各養成カテゴリーで違うとは思うのですけれど、カリキュラムの組立としては、
まずはいわゆる知識が入る。知識だとかが入って、例えばロールプレイングなどをやって遺伝カ
ウンセリングに進む。それから少しずつ研修、見学を入れていくようなところもあると思います。
そういったところでは行ってロールプレイングを進めてその後で実習に入るので、実際にはレ
ディエンスの問題というのは本来そこでクリアしていなければならないんですけれども、これは
個別の自問になるので私から言えることではないのですが、少なくとも私のいるお茶大では、東
京女子医大にご協力をいただいていて１年、東京医大からもアーリーエクスポージャーしてロー
ルプレイもやって、それで初めて実習となります。それでもやはり実習施設からフィードバック
をいただいて、ちょっとこういったところがまずいんじゃないかといったお叱りも当然いただい
ております。なので急いで我々はそのメールを受けるとともにその院生にちゃんとフィードバッ
クを行うということなので、逆に受け入れていただいたときに、そのレディネスが今一つだといっ
た場合には、養成課程の責任者ときちんと連絡を取っていただいてその上で私どもも対応をさせ
ていただく。これは医療部門の者というより養成課程の立場としての話です。それから制度委員
会の委員長をしていたら、ぜひとも制度委員会にフィートバックをしていただく。逆にそういっ
たことが何度も続くようでしたら、その課程の教育システム自体の問題だと思いますので、その
場合にはやはり制度委員会の本部とかに行かれても構わないと思います。

【福嶋】その他、いかがでしょうか。
【服部】名古屋医療センターの遺伝診療科の服部と申します。先ほどの常勤雇用が望ましいとい
うお話なんですが、確かに最近いつも遺伝カウンセラーの雇用問題で悩むのですけれど、医療費
だと割と最近は病院のほうでもいいよと言ってくれるので、それは進歩だと思うのですが、やは
り常勤雇用となるとハードルが高くなるんですね。例えば、うちは国立病院機構なので要は病院
機構全体でそういう枠組を作る必要があると言われているんですが、結局は厚労省の問題ですけ
れども、こちらでモデルを提示しないといけないので、どういった方向でモデルを考えればいい
のでしょうか。
【三宅】私の所属する国立病院機構の京都医療センターは、実は認定遺伝カウンセラーを常勤雇
用という形にしたんですね。それはいわゆる研究所があって、研究所で雇っちゃったんですね、
病院じゃなくて。だからまだ病院はハードルがあると。それで認定遺伝カウンセラーにいちばん
近い職種って何なのかと考えた場合に、公認心理師になる前の臨床心理士なんですね、いわゆる
民間資格であって、でも病院の中で必要な職種、そしてその特性が勉強してこないとできない。
だから臨床心理士を雇うモデルというのも、雇っていく経緯をもしかしたら考えていくのもいい
のかなと。これもあくまでも私の私案ですけれども、臨床心理士を今までどうやって雇用してき
たかを考えて、それがいくつかある国立病院機構の中の遺伝子医療部門の間で、例えばコンセン
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サスを取って雇う方針を考えるとかだと思います。

【フロア】よろしいでしょうか。
【福嶋】はい、どうぞ。
【フロア】言葉の問題なんですけれども、常勤、非常勤という言葉の定義がすごくいろんな意味
で使われているので、あまり使わないほうがいいんじゃないかと。例えばうちの遺伝カウンセラー
はフルタイム雇用ですけれど、ボーナスなし、昇給なし、いわゆる非常勤のカテゴリーです。た
ぶんこういう雇用のされ方は、私たち医者の立場から言うと非常勤雇用になるんだろうけれども、
一般常識から言うと常勤雇用だということになるんですよね。だから、ここに常勤、非常勤とい
う言葉を使わないほうがいいのじゃないかなと感じたので、少し指摘させていただきました。
【三宅】分かりました。報告書にするなら、もしかしたら正職員ですね。正職員だったら良いで
すか。
【フロア】だったら良いかなと思います。
【三宅】正職員のほうが適切だと。ではこれは常勤というよりは正規雇用や正職員という言葉で、
報告書のほうはまとめさせていただければと思います。

【福嶋】私から一つ質問ですが、生涯教育ということになりますと、認定遺伝カウンセラーの更
新制度と密に連携していくようになると思うのですが、そことの関係は話し合われなかったで
しょうか。
【三宅】更新制度については直接は話し合いはしていないんですけれども、ただ認定遺伝カウン
セラーそのものが、これも私の私案ではございますが、例えば企業に勤める認定遺伝カウンセラー
がいる。それで病院にいる認定遺伝カウンセラーがいる。例えば遺伝カウンセリングを実践とい
うことを更新条件とすると企業で働く遺伝カウンセラーというのは存在し得なくなる、というこ
ともあると思います。ですので、生涯教育的な部分というのはやはり学会とか研修会をきちんと
担保する、そこで最新の知識を得ていくと。また遺伝カウンセラーという名がつくからには、遺
伝カウンセリングができなければいけないというのは当然あるのですけれども、そこでまた、例
えばロールプレイの試験をやるとか。ただ更新ごとにやるのかというのは現実的でないことかと
思います。ここはまず最初は、更新の前にまず今は、認定遺伝カウンセラーの到達目標自体が
15年前につくられたままになっているので、まずそちらを立て直してからではないと、それを
全部同時に進めるのはたぶん不可能だと思いますので、それは順番で進めていければと思います。

【福嶋】何かありますか、はい、どうぞ。
【増﨑】皆さんが研修に行くのも施設からお金が出ないとかのお話があったのですけれども、遺
伝カウンセリングの料金が 500 点から 1,000 点に上がったんですよね。それはどうして上がっ
たのでしょうか。上がるときってチャンスなんですよね。それは必要性が認められたということ
になるわけですよ。ということは、その人がいないと困るわけで、だから上がった分をストップ
してもらったらどうでしょうか。どこか絶対にしますよ。私が病院長だったら、それを言ってこ
られたら「そうですね、確かに。お勉強必要だし」って。1回 5,000 円ですよね。それを本人に
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戻すというのもあるけれど、それがちょっと壁が高すぎるのだったら、それをストップしてもらっ
て、それを旅費とかに使うというのはそう難しいことではないと思いますけれど。
【三宅】あともう一つは、保険診療上の問題のときに遺伝カウンセラーがどこまで関わっている
のかというのは、ちょっと私が知る限りではなかなか難しい問題だと思っています。いわゆる保
険診療というと、医師なり国家資格化された者が行った場合なのか、そのへんの理論が分からな
いと私はこの内容については触れられないと思うのですけれども、詳しい先生がいたら教えてい
ただきたいのですが。
【福嶋】遺伝カウンセリング加算が認められたのは、遺伝学的検査をやって、その結果報告のと
きの１回分が 500 点。でもその前も大事でしょってことでその前の分も認められて 1,000 点に
なった。
【増﨑】２回になったということですか。
【福嶋】そういうことです。２回説明を受けられます。
【増﨑】それでもいいんじゃないんですか。
【福嶋】はい、時間となりましたので三宅先生、ありがとうございました。続きまして、ワーク
ショップ３『がんコンパニオン診断における遺伝子医療部門の役割～BRCA1/2 遺伝子検査を例
に～』岡山大学の平沢先生、よろしくお願いいたします。
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■ワークショップ３「�がんコンパニオン診断における遺伝子医療部門の役割 
� ～ BRCA1/2 遺伝子検査を例に～」

　コーディネータ：平沢　晃（岡山大学）

　本日、非常に多くの方々にご参加いただきました。５グループで、５つの別のテーマを話して
いただきました。
１. 遺伝子医療部門とがん診療科の連携
２. 検査前後の説明内容の均てん化
３. VUSであった場合の対応
４. 血縁者へのアクセス
５. 人材育成
です。これは事前アンケートの結果、参加者の皆さんから話し合いたいとの希望があった課題の
5つになります。

・はじめに
　さて、今回のこのグループワークを開始する前に３点確認しました。第 1に本ワークショップ
を課題提案型ではなく課題解決型の提言をしよう、ということです。「これができてない、あれ
ができてない」と言っても進まないので、やはり具体的に何ができるか、そこについて提言を考
えていきましょうということにしました。２番目に「がんゲノム医学は臨床遺伝学の一分野であ
る」。3つめに BRCAコンパニオン診断で陽性になることは「分かってしまった、知ってしまっ
た」ということではない、「分かることによるメリット、知ることによる利益」を理解しましょう、
という 3つの考え方を共有しました。

・テーマ１．遺伝子医療部門とがん診療科の連携
　テーマ１は遺伝子医療部門とがん診療科の連携です。当局にきちんと要望を出すことがこの
ワークショップのねらいだということで、本テーマに該当します。
　１つめは「質の担保された BRCA遺伝学的検査が実施済の場合、コンパニオン診断薬と同
等とみなして再検査はしなくてよい」ということを当局に要望いたしましょう、というもので
す。例えば遺伝子診療部門における遺伝カウンセリングできちんとリスク評価をして自由診療の
BRCA遺伝学的検査をした。そして陽性だった。そういう人ががんをその後で発症した場合、実
はその検査の結果をもって PARP阻害薬オラパリブを使えず、原則として再度検査をし直すこ
とになります。今までお金と時間をかけて遺伝カウンセリング、BRCA遺伝学検査を行ってき
ているのに、再度BRCA検査をし直さなくてはならない。またBRCA陽性だと分かっているのに、
再検査の結果を待つまで抗がん薬を使用できない。がんの人に同じ遺伝子の検査を行うために再
びお金をとって、しかも数週間待たせて治療が遅れるということ。こんなことがあっていいだろ
うか、ということです。
　医療への不信にもつながり、クライエント（患者）、医療者、それに医療費を拠出する当局も
誰にとっても良いことがない、ここのところを当局に要望書を出しましょうということになりま
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した。
　あと２つめは遺伝性乳癌卵巣癌の病名は、『ICD-11』からは入っています。日本ではまだそこ
は病名として反映されていませんが、この点も当局に要望書を提出しましょうという結論になり
ました。
　さいごに病院内への要望書についても話題になりました。院内への人材配置、陽性症例のフォ
ローアップやサーベイランスができるような人材、そしてそれが遺伝子診療部門のハブとして機
能するための人材の確保。また院内ネットワーク。連携病院との連携の中で情報共有のセミナー
やカンファレンスの開催や情報共有の工夫、また説明書の共有なども必要であるという結論にな
りました。

・テーマ２．検査前後の説明内容の均てん化
　２つめのグループは、検査前後の説明内容の均てん化ということです。これは検査前後で最低
限伝える内容は何かということ。テーマ 1と同じ話題になりましたが、過去に施行した BRCA
検査の場合は、遺伝子診療部による説明があること、あるいは認定を受けた衛生検査所で受けた
検査である場合には、コンパニオン診断と同様に扱ってもらう必要がある。以前にBRCA検査
を行った人にもう一度検査をやり直すといったら、トラブルになることもあります。これについ
ても当局に要望書を提出しましょう、となりました。
　つぎに家族、血縁者と共有してもらえるように検査前に家系員に説明の工夫が大事である。
　さらに検査後に血縁者も含めた遺伝カウンセリング体制を確立することが重要であるとなりま
した。

・テーマ３．VUSの対応
　最近エスアールエル社の報告書が変わり、陽性と陰性で色分けして記載されるようになりまし
た。そこではVUSは陰性として標記されます。がん治療に使えるか使えないかという観点から
の記載ではあると思うのですけれど、遺伝子診療部門からすると、とても違和感があります。今
回はエスアールエル社の方が個人参加しておられますので、対応をお願いしたいことについて回
答をいただけることになっています。
　２つめに検査前にVUSという結果が出ることがあることを説明しておく。または検査後は、
陽性・VUSについては連携する遺伝子診療部門に紹介するということです。
　３つめは解釈が変わったときの対応と re-contact ということで、これは遺伝子診療では普通
にやっていると思います。しかしがん診療ではその患者さんが、その後、数年後、場合によって
は数ヶ月後、生きていらっしゃるか分からないという状況、そこでやる検査であるということで
あります。同意書には遺伝学的検査の結果を共有できる方の名前をこちらで控えておくというこ
とが必要であろうということであります。

・テーマ４．血縁者へのアクセス
　血縁者の診療に対しては保険未収載の早期正常化、未発症者・血縁者の診療を早く保険診療に
すべきだということが熱く話し合われました。臨床検査で検査結果が 50％の確率で陽性という
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のはなかなかありません。こういう人に対して、保険未収載という状況をまずは脱しなければい
けないということで、血縁者に関する遺伝カウンセリング料金、シングルサイト遺伝学的検査、
サーベイランス、そしてリスク低減手術等の保険適用について、こちらの会議から当局に要望書
として出すべきだという結論になりました。
　また、遠隔地への血縁者のネットワーク。こちらは診療のネットワーク、連絡会議ですので、
遠隔地への血縁者へどうやってスムーズにたどりつくか、また患者が死亡している場合の血縁者
に対してとか、患者本人から血縁者へ伝えるツールの開発などをこの会議の中で皆で考えて欲し
い、ということが出ました。
　あとは教育・啓発。これはがん治療医、医療スタッフに対する啓発だけではなくて、学校教育
で遺伝教育とがん教育をする。病的バリアントを保持している人の背景にあるような家系、家庭
とか、血縁者とか社会だとか、そういうことをどうやって伝えていくか。さいごに就労支援の課
題です。遺伝性腫瘍の人に対する就労支援のためハローワークや産業医への遺伝性腫瘍に関する
教育が必要である、ということになりました。

・テーマ５．人材育成
　看護師に対する人材育成、特に看護師に対する教育が重要である。
　あとは各専門領域で遺伝を必須にしておかないと教育が難しいということ。遺伝関連学会とが
ん診療関連学会レベルで人材交流から始める。病院としても遺伝に関する横断部門を整備すると
いうことで、遺伝診療に関する横断的部門がない。適切に提供できない。そしてこれを病院執行
部に理解してもらう必要がある、ということです。以上です。

【福嶋】平沢先生、ありがとうございました。はい、どうぞ。
【フロア１】ありがとうございました。最初のスライドをもう一回見せてください。当局への要
望というところですね。これは保険に関係するようなことであれば、内保連を通じて、というルー
トもあるかなと思いました。保険委員会の委員長として、そう思います。
【平沢】ありがとうございます。この領域は、遺伝、検査、がん関連学会のみなさんが同じこと
を考えているけれども、なかなか前に進んでいないという実情があります。

【フロア２】千葉大学の松下です。まだ全ての遺伝子診療部が電子カルテ化されているわけでは
なくて、まだ紙カルテを使っているところもあると思います。先ほどの認定遺伝カウンセラーの
教育に関係するんですけれども、認定遺伝カウンセラーが紙でさえもできない場合もあるんです
よね。電子カルテの整備というのが今後の遺伝診療には非常に重要じゃないかなと私は思ってい
るので、そこらへんももう少し検討していただけるといいかなと思いました。
【平沢】ありがとうございます。いわゆる遺伝子例外主義から脱出して、診療録の記載を通常診
療と同じにすることは、メリットだけでなくインシデント防止にもなります。

【フロア３】金沢大学、渡邉です。私は人類遺伝学会の教育推進委員会の委員長をさせていただ
いていたんですが、看護師の教育に関してですが、看護師に関してはコア会が昨年できまして、
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コア会に関して遺伝も入っているんですけれども公約に追加していくという形で、遺伝看護協会
の教育委員会がありまして人類遺伝学会の教育推進委員会がタイアップする形で今進めておりま
す。それを看護協会へ提出することを予定しています。
【平沢】コア会の件は卒前教育ですか。
【フロア３】卒前教育です、はい。卒前教育から卒後教育とかそういうところに進む形で今進め
ていきたいと思っていますので、ぜひよろしくお願いいたします。
【平沢】ありがとうございます。

【フロア４】コメントと、ここにいる方々へ情報共有ですけれども、今、カルテをどうするかと
いうのは、あちこちでがんに関わらず非常に問題になって悩んでいるように思うので、実は昨日、
日本遺伝子診療学会それから遺伝カウンセリング学会の議長の小杉先生に、人類遺伝を含めた３
学会で、遺伝情報の診療録上の取り扱いに関して何らかの見解なり提言なりを出すべきだと。３
学会の理事長は２人しかいないですから、理事長がしかるべき委員会にそういう諮問を出して、
それで上げさせろということを提案をしました。ここでこうやって皆さんにもばらしたので、きっ
とやってくださると思います。その仕事が私のところに来ないことが気になっていますが。

【フロア５】VUSの場合の対応の re-contact について、こちらのほうから相手方の連絡先を聞
くのはもちろんなんですけれども、基本的にはやはり、re-contact に関しては両方に責任があ
ると。だから問い合わせしてもらうということをきちんとお詫びを言っておく必要があって、そ
のときのこちら側の連絡先をちゃんと説明文書で説明しておくということ。それを定期的に行っ
ていて、今だとVUSや BRCA1/2 とかだったら半年ぐらいでいろいろ変わっていくとくのが分
かっていますので、やはり半年後あるいは１年ごとにちゃんとしていただくということも必要だ
と思います。
【平沢】はい、ありがとうございます。特に今回、がんの患者さんで再発の方なので、そういう
ことの工夫とか何か、最初に話す血縁者とかに一緒にするとか、そういうことをきちんとしてお
く必要があります。

【フロア６】薬理遺伝学委員会の委員長をさせていただいたんですけれども、PGxの運用指針と
か、もともとUGT1A1を対象としたので、コンパニオン診断やがんゲノム医療にどう対応する
かというのも考えていただきたいと思います。

【福嶋】私のほうから、一つ。途中でVUSが認められたときには遺伝子医療部門に回してほし
いということがありましたけれども、現状、がん診療部門と遺伝子医療部門との連携が取れてい
る施設がどれぐらいあるかというのは調査はされているのでしょうか。
【平沢】はい。事前調査では遺伝子診療部門が最初からやっているようなところもありますし、陽
性だったら来られるというところもあります。遺伝子診療部門に入ってくる入口が様々なので、
いろんなことに対応しないといけないと思っております。
【福嶋】はい、それでは平沢先生、ありがとうございました。続いてノンストップで参りたいと
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思います。次はワークショップ４『出生前診断に対して責任ある対応をするための体制づくり〜
全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設が貢献するために必要とされるもの』で、山田先生お願い
します。
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■ワークショップ４「�出生前診断に対して責任ある対応をするための体制づくり 
～全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設が貢献するために必要とされるもの～」

　山田崇弘（京都大学）

　よろしくお願いいたします。ワークショップ４『出生前診断に対して責任ある対応をするため
の体制づくり ～全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設が貢献するために必要とされるもの』と
いうことで、この度、私たちはやってみました。担当しましたコーディネーターは京都大学の山
田と書記及びサポートとして、国立成育医療研究センターの西山深雪と、京都大学の洪本加奈が
行いました。

　周産期遺伝カウンセリングは、体制を整えなければならないということがずっと言われており
まして、出生前診断、またはその遺伝カウンセリングに対してニーズがあったときに、日本全国
津々浦々、妊婦さんはどこにでもいらっしゃいますから、そういった方たちに対応するためには
どうしたらいいのだろう。その中で、厚労科研小西班を中心として、いろんな体制の提案が行わ
れてきたところです。その中で１次対応、２次対応、ファーストタッチから地域における遺伝カ
ウンセリングに結びつけるためにどうしたらいいのかということを、小西班を中心に、いろいろ
と提案させていただいているところであります。ただ、１次から３次という中で、３次対応に関
してはまだあまりディスカッションが進んでいないところがあります。この３次対応を担うのは、
まさに全国遺伝子医療部門連絡会議の構成施設ですので、この場以外ではあり得えないと。そう
いったことで、出生前診断に関わる遺伝カウンセリングではこの３次対応をどうしたらいいのか
ということをディスカッションさせていただきました。

・アンケート
〈目的〉
　そのために、この全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設において出生前診断の提供体制を明ら
かにすることを目的に、まずアンケート調査を行いました。ちなみに、この全国遺伝子医療部
門連絡会議構成施設 124 施設中でNIPT の実施施設は 61 施設で約半分です。またNIPT の実
施施設として認定されている 91施設中では全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設は 61施設で、
３分の２ということになっています。

〈対象と結果〉
　124 施設にアンケートをとりまして、回答がなかったケース、または空欄などで解析に使えな
かったケースを除いて 64 施設に対して解析を行いました。そしてこの出生前診断に関しては、
やはり周産期医療体制が重要になるということで、それに対しての体制も一緒にアンケート調査
を行いました。こうやって見たところですね、３次施設が多いものですから、多くのところで総
合あるいは地域の周産期母子医療センターにおいて行われていることが明らかになったのですけ
れども、ただその一方で、一切実施していないというところが 11施設、17％とかなり多くある
ことも分かってきました。
　その中で、非確定的検査がどのくらい行われているか調査してみたところ、全ての非確定的検
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査、日本において行われる非確定的検査はNIPTと母体血清マーカーと、それから超音波を使っ
たコンバインド検査、そういったことがあるわけですけれども、それを全て行っているのは 10
施設、18.9％。またNIPT のみを行っているのも 10 施設で 18.9％。その一方で非確定的検査
を一切やっていないところも９施設で 17％もあったということが分かってきました。
　各検査についてどこがメインで行っているか、どの科で行っているのかというところなんです
けれども、これはちょっと興味深い結果が出てきております。古典的な母体血清マーカー、超音
波組合せ検査、羊水検査、絨毛検査、全てにわたって産婦人科が中心になっているという状況に
対しまして、NIPTのみは遺伝子医療部門が担っていると。こういったことが分かってまいりま
した。
　また遺伝カウンセリングの場ですね。出生前診断に関する遺伝カウンセリングはどこでやって
いますかというのを調査したところ、一般的な出生前遺伝学的検査、これは高齢妊娠に対するも
のと定義しているんですけれども、そういった場合は遺伝子医療部門が 42％、そして産婦人科
が 39％。その一方で複雑なケース、単一遺伝子疾患であるとか、染色体構造異常とかが該当す
るわけですけれど、そういった場合はほとんどが遺伝子医療部門が行っていることが分かりまし
た。
　地域の産婦人科からの相談への対応ですが、多くの施設で「うちが引き受けますよ」というこ
とで相談を受けています。これは検査を受ける場合も受けない場合もそうです。ところがその一
方で「検査をうちでやらせないんだったら相談を受けませんよ」「最初から断りますよ」という
のも実はそれくらいあって、合わせて９％ぐらいあることが分かりました。
　また、検査自体を実施していない施設にお聞きしていた内容がこちらなんですけれども、その
とき相談が来たらどうするんですか、ということなんですね。これはクライエントから相談があっ
た場合も地域の産婦人科から相談があった場合も同じですけれども、別の施設を紹介する、また
遺伝カウンセリングのみ対応する、それから断るという施設がそれぞれあったということであり
ました。では実際に受けられないときに、どこが相談を受けるべきなのかということもお聞きし
てみたんですけれども、総合／地域周産期母子医療センターや大学病院で受けるべきというのが
過半数、55％。またそれだけではなくて、個人の開業医などで出生前診断について一生懸命やっ
ている、そういうところも含めてというのが 18％ほどありました。

〈まとめ〉
　このようなことでまとめてみますと、出生前遺伝学的検査を行っている施設は 82.8％で、全
く行っていない施設が 17.2％。また検査を実施していても提供できる検査の種類がかなり異な
るということで、全検査を実施していてかつ実績のある施設は全体の 4.6％と、かなり少ない。
全ての選択肢を提示しているのは３施設だけでこれだけ少ない状況だということが分かってまい
りました。また、検査の主体はNIPTのみが遺伝子医療部門の割合が大きく、それ以外は産婦人
科が 70％を占めている。一般的な出生前遺伝学的検査の遺伝カウンセリングは、42％の施設で
遺伝子医療部門で行われていて、産婦人科よりも多くなっていました。外部からの相談に対して
断ったり、別の施設を紹介している施設も存在していたことが分かりました。
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・議題
　この結果に基づきまして、今回話し合われてきたのがこちらになります。まず、施設として出
生前遺伝学的検査を実施する場合、実施するかどうかと検査項目は何に基づいて決まっているの
だろうか、ということです。もう１つが、NIPTのみを遺伝子医療部門が主体として行っている
という事実がどうもありそうですので、それは適切なんだろうかということ。それから施設とし
て実施しないと決めていた場合には、どのような対応が高次施設としての責任を果たすことにな
るのだろうか。この３つについて話し合い、それに基づいて高次施設が出生前診断に対して責任
ある対応するための提言案というものを挙げてみました。
　全参加者は 28名で、４グループに分かれてグループワークと総合討論を行いました。グルー
プディスカッションで出た意見をカテゴリー化して、それについてディスカッションを行うとい
うスタイルで行いました。
　まず、“施設として出生前遺伝学的検査を実施する場合、実施するかどうかと検査項目は何に
基づいて決まるのか”ということなんですが、まずは施設などのハード面、人材・時間・技術の
確保。そういったことでこれは可能でこれはできない、こういったことがありますと。それから
もう１つは施設としての意思ですね。我が施設としては、この検査をやるべきである、やるべき
でない。また検査の種類も多くから選ぶチャンスを与えて多くを揃えるべきだ、あるいは、多く
を提案すると却って混乱させるから少なくするべきだといった、そういう意思が働いているとい
うのもありそうです。また地域のニーズ。地域の情報・ニーズを把握して、それに応じて対応、
準備をする。そんなことが話し合われました。
　次ですね、“なぜNIPTのみが、遺伝子医療部門が主体の施設の割合が多いのか”。これをいろ
いろ分析していただいたんですけれども、やはり“連携”に集約されるかな、というところにな
りました。参加者の皆さんは、この状態はやはり好ましくないだろうというところから始まって
いるのですけれど、過去の経緯であるとか、指針の厳格化におけるバランスの悪い状況。すなわ
ち、過去は出生前診断を遺伝カウンセリングというものがまだまだ一般化する前からずっとやっ
ていたケースだったりすると、産婦人科でやっていたからとか、そういう部分もあったりとか、
NIPTの指針もまた厳密に決まっているものですから、それによって自然と遺伝子医療部門が扱
う。だいたい、そもそも出生前診断の遺伝カウンセリングを考えた場合には、同じような質の遺
伝カウンセリングが当然必要になってくるんじゃないかということで、遺伝カウンセリングは遺
伝子医療部門で、検査は産科でという棲み分けも必要ではないだろうかという意見も出てまいり
ました。また、遺伝子医療部門の施設内での立場の違いが反映しているようでもありました。つ
まり、遺伝子医療部門が独立していて診療科との連携をするところもあるでしょうし、実は遺伝
子医療部門をつくっているけれどもバーチャルで、そこで働いている人は各診療科の人だからそ
れぞれの診療科に持って帰ってやっているということもある。そうするとこのへんの事情がぶれ
るということは当然あるようです。そうしてみますと、クライエントの悩みに応じてそれぞれの
診療科が担える役割を発揮するために連携を深める必要があるのではないか、ということでした。
　３つめですね。“施設として実施しない場合、どのような対応が高次施設としての責任を果た
すことになるのか？”これはですね、地域として検査実施可能とする意味での地域への貢献を考
えなければならない。すなわち地域の情報を把握して、コーディネートをして、流れ作り、説明
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項目の検討であるとか、そういった環境整備に貢献していくべきなんじゃないか、ということが
ありました。
　また、検査以外での役割もいわれました。「複雑な症例があった場合にはこっちで引き受けま
すよ」ということで対応やバックアップをする。また教育体制を地域においてもつくって地域の
レベルアップを図る、そういったことが役割となるのではないかと。ただ実施していなくても、
やっぱり遺伝カウンセリングは必ず対応しましょうよと、そういったことがコンセンサスとして
ディスカッションの中で出ました。やはり自分のところで検査をやっていないからといって断る
のは、遺伝子医療部門として責任ある対応ではないんじゃないか、ということでした。

・提言
　そこで、提言としてまとめましたのが、まず、NIPTだけでなく、他の検査項目と合わせた出
生前診断全体の体制をつくるということを大前提として考えていこうと。そして人材育成に貢献
したい。認定遺伝カウンセラー・助産師などのコメディカルの育成・活用、１次・２次施設への
人材派遣、また教育、勉強会の実施などに貢献できると思います。
　次に、全数登録制度によるデータ集積。これはですね、現在は公的に行われているのはNIPT
のみですけれども、全ての遺伝学的検査の全数登録を目指す。これは過去の全国遺伝子医療部門
連絡会議の中の出生前や周産期の遺伝カウンセリングのセッションの中で、何度となく出てきた
話題です。何度も提言を出してきている話題です。また厚労科研小西班でも具体的にソフトウェ
アまでつくって提案しています。未だに実現していません。これに対して私たちも貢献していく
べきではないのか、という意見も出ました。
　さらに地域内の連携です。各項目で“連携”という言葉がたくさん出てまいりました。その中
でコーディネイトについて責任を持ちましょう。地域内の検査実施状況を把握、遺伝的リスクを
評価してどこの施設で引き受けるべきなのか、そういった仕組みもつくっていく必要があるので
はないだろうか。また、トラブルへの対応は高次施設として責任ある対応をしましょう。地域の
１次・２次施設がスムーズに進められるように資料の共有化をするなども提言として挙がりまし
た。以上です。ありがとうございました。

【福嶋】山田先生、ありがとうございました。ご意見ご発言、ございますでしょうか。
　登録制度については、この前、小西先生に伺ったところ、小西班でつくったものを日本産科婦
人科学会にもう渡して、着床前診断と同じような登録制度に近々なる予定と聞いているのですけ
れど、何か情報をうかがっていますか。
【山田】私も同じように伺っているんですけれど、まだだなぁという状況です。
【福嶋】筋道としてはそういう方向にいっているということですね。
【山田】はい。
【福嶋】その他、いかがでしょうか。はい。

【三宅】お茶の水女子大学／京都医療センターの三宅です。同じ小西班なんですけれども、山田
先生がおっしゃられたように、検査は産婦人科、遺伝カウンセリングは遺伝子医療部門というの
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は非常にきれいな棲み分けなんですね。どうしても遺伝カウンセリングというのはインフォーム
ドコンセントとすごくごっちゃになるんですよ。医者側は特に遺伝カウンセリングになると、イ
ンフォームドコンセントと遺伝カウンセリングが分けられない。だから逆に言うと、最近では腫
瘍の遺伝学的検査だとむしろ指示的でもいいみたいな話もあるわけですよ。出生前診断の場合に
は、妊娠継続をするべきなのかといったすごくデリケートな問題もはらんでいるので、やはりこ
こは、遺伝カウンセリングという意思決定を支援する。医療とはまたちょっと離れた枠でも対応
ということを考えなくてはならない。だからインフォームドコンセントを遺伝カウンセリングに
任せる施設も確かにあると思うんですけれども、やはり山田先生の提言に僕がすごく共感するの
は、検査と遺伝カウンセリング、検査は別、遺伝カウンセリングは別という考え方を我々はしっ
かりと持たないと。認定遺伝カウンセラーという人を雇った場合には、スムーズな連携とかです
ね。それから職域の問題というのもあるかと思います。コメントとして以上です。
【福嶋】その他、いかがでしょうか。
　ニーズがあった場合に対応できるように、というのはそれはその通りだと思うのですけれども、
ここでNIPTが出てきてコマーシャルベースの、商業的なところもやはり意識しておかなければ
いけないと思うんですね。ニーズの掘り起こしということが起きないか、ということを心配して
いるんですけれども、その点に関しては、遺伝カウンセリングに来ていただければ、そこで充分
な情報を得てということで良いんですけれども、そのへんのところは何か議論になっていません
でしたでしょうか。
【山田】今回のディスカッションの中ではちょっと、ディスカッションを絞ったところがあって、
３次対応を行うべくやっている、全国遺伝子医療部門連絡会議の構成施設はどうあるべきかとい
うことだったので、直接一般市民へのというところはあまりディスカッションが行かなかったで
す。
【福嶋】その他、ありますか。はい、どうぞ。

【フロア】今、福嶋先生からニーズの話が出たんですけれども、実は東南アジアの方々、富裕層
の方はNIPTを受けるのがあるんですね。当然の権利ということと実際経験しているんですけれ
ども、日本の患者さんだけでなく海外の患者さんが国内に来て受けたいという方もいらっしゃる
と思うのですが、それは利用されているんでしょうか。
【山田】それについては、今回のディスカッションでは入りませんでした。
【福嶋】はい、よろしいでしょうか。ありがとうございました。あと２つになりました。続きま
しては、ワークショップ５『遺伝子医療部門と社会啓発・地域連携』、渡邉 淳先生、よろしくお
願いします。
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■ワークショップ５「遺伝子医療部門と社会啓発・地域連携」
　渡邉　淳（金沢大学）

　金沢大学の渡邉と申します。よろしくお願いいたします。今回のテーマとしては、『遺伝子医
療部門と社会啓発・地域連携』でして、もともとは教育セッションとあったので社会啓発とさせ
ていただいたんですけれども、ぜひ地域連携も含めていただきたいということで、２つのテーマ
となっています。

・アンケート
　皆様にアンケートを答えていただいたので、まずはアンケートの話を行いたいと思いますけれ
ども、本当にご協力いただいてありがとうございました。
　まず、“社会啓発活動を行っているかどうか”ですが、だいたい６割と４割で、行っていると
ころは６割でした。対象はどなたかという話では、対象は様々で、医療職や患者さんだけでなく、
一般市民ですね。それ以外に学生としては小・中・高・大学という形で広がっています。形式と
しては、講演会、セミナー、各出張授業という順になっております。
　後半の“地域連携”について、コンパニオン診断の遺伝カウンセリング加算を使う地域連携が
求められるようになりました。まず連絡会議に入っている施設の中で、遺伝カウンセリング加算
を取得している施設がどれくらいあるかをおたずねしました。そうしましたら、たいだい９割ほ
どの施設が取っていて、取っていない施設もありました。また、遺伝カウンセリング加算の連携
を行っているところがどれくらいありますか、という話ですけれども、全体としますとだいたい
６割の施設が行っていらっしゃる。対象の医療機関に関しましては、行っていない施設は４割あ
りますけれども、行っている施設に関しましては、１から最大で 31の施設があるという話になっ
ています。
　“連携に関して施設間で文書を取り交わす”、これはけっこう施設間でも検討されたかと思いま
すけれども、「はい」と回答した施設が７割、「いいえ」と回答した施設が３割でした。“連携に
ついて医療機関以外もありますか”についてはなかったということで、全てが医療機関との連携
になります。連携をしている施設に関しましては、連携をどの領域を対象にするかという話なん
ですけれども、特定の分野、まさにコンパニオン診断だけに対象とするというところがだいたい
半分ですね。またこのことを機会にして遺伝医療全体を対象にしているというのが半分、という
形です。
　あともう一つ、ちょうど私が東京から金沢に行くことになり経験したのですが、地域の中で遠
くから来ている方もいらっしゃるとすると、遠隔医療を実際に行うかどうかも検討するところだ
と思うので、その話をお聞きしたところ、遠隔医療を行っているかについて、１割の方々が施設
では行っているということでしたので、そのことについても関心があると思いますので、もしこ
こでコメントなどいただけましたらお願いいたします。

・グループワーク
　グループワークでは、私がコーディネーターでサポートを黒田先生にお願いいたしました。今
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回はいろんな地域の方々がいらっしゃいますので、この機会で、地域の方々の連携もぜひ考えて
いただければと思いまして、地域としてはこのような形で、だいたい 30名くらいの方がいらっ
しゃいましたので、それぞれの地域ごとで集まっていただきました。それぞれの施設の中の状況
も共有していただくことが必要かなと思い、ディスカッションとともに、その内容を皆さんで発
表していただくという形式を取らせていただきました。

〈社会啓発活動〉
　まず、社会啓発活動ですが、けっこうニーズはありそうだという話なんですけれども、施設と
しては先ほども社会啓発活動をノーマリーには行っていないという施設もあったのですが、マン
パワーと時間がないということもあって、お金がない施設もある。もう一つは、アンケートの中
には、こういう連絡会議をとおして他の施設はどうしているかを聞くことで、それで実際に行っ
てみたいという意見もありました。また他としては、がんゲノムが出ていますので、がんゲノム
を入口にして、さきほど平沢先生のお話にもありましたけれども、そういう医療をとおした形で
の市民啓発活動といったところも大事になってくるかと思います。
　啓発について院内に関しましては、どうしても出てくる人が限られたりだとか、興味がない人
へどうアプローチをするかといったことですが、いくつかの施設では、シリーズ化するとか、同
じことを何回も設定するとか、そういうことが大事ではないかという意見も出ています。
　院外に関しては、様々なアプローチがあるかと思うのですけれど、まずは患者会の方と連動す
るような形ですね。あとは、医師会や新聞等メディアを通した形の対応をするとか。あともう１
つは、結局待っていても誰も来ないので、こちらから出向いていくような形で遺伝カウンセリン
グ等を知っていただく。ただ問題としてはそういうことに対応する、準備をすることに対して費
用がかかってくるとき、どこがどう対応するかといったような話もあります。
　そこで今回のテーマのような社会啓発や地域連携を考えたときに、ぜひ全体として考えていた
だくときに連絡会議や遺伝関連学会への要望として出た意見ですが、やはり１つ１つの施設が啓
発活動をすることに関しては、ワンポイントでやるかもしれませんけれども、継続をするのが難
しいことがあるので、GCRPの取り組みを行っている施設と同じような形で、フォーマット自
身がうまくできていればそれを使うことによってどんな施設でもできるのではないか、というこ
とも出ましたので、ぜひそのようなこともご検討いただければと思っております。
　もう１つは、学会等でも市民公開講座を行ったりとか、今回の臨床遺伝 2019 のように市民評
価を行われているものをぜひ活用したいというところもありまして、そのノウハウとか、その後
どう評価されているかとか、そういうこと自身も共有できる場があればいいなという話が出てい
ました。
　実際に私たちが伝えたいことと、患者さんが知りたいニーズが異なっている可能性があるので、
そういった状況に関しては、それぞれやっていらっしゃるところでの反応などを皆さんと共有で
きることがいいのかな、といった意見もあります。実際にこういうことを行うためには、人材が
とても必要になってまいります。私たちの教育に関してはまだまだ少ないところもありますので、
そうすると学会としての地方会があると、どうしても全体の学術大会になってくると出てくるこ
とが大変だった場合でも、地域ごとにあったらいいのではないか。地域ごとにやっていらっしゃ
るとは思うんですけれども、学会として把握したりとかいう形で共有することができれば「どん
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なことをやっているのかな、そこに出てみよう」ということもできるんですね。そういうところ
に来ていれば、もっと地域に対しての市民啓発活動ができるのではないだろうか。
　また、コンテンツがあると思いますけれども、その地域で同じようなことをやったことがある
と思います。そういうツールですね、そういったものを活用できればいいのではないかという話
が出ておりました。

〈地域連携〉
　もう一点の地域連携です。地域連携を皆さんでディスカッションしていただいたときに、“連
携って何ですか”ということが出てきました。僕たちとしても、確かに東京にいるときにはあま
り気にしなかったんですけれども、地域に行くことによって感じることになった。例えば石川県
で能登だとすると車で３時間以上かかるんですね。そうするとその中で、どういう形で現場の先
生方とどう対応するか、一般の患者さん方をバリアントするときの対応も大事になってくるので、
地域によっての問題もあるのだな、ということです。それで地域に対する連携の対象ですけれど
も、１つは遺伝カウンセリングをする施設の中での連携も大事ではないかと思っています。そう
いう意見が出ました。実際には大学病院もあるでしょうし、地方の病院もあるかと思いますので、
そういうところの病院の中とか、あるいは専門病院などとも連携することによって、地域の遺伝
医療が大変効果的になってくるということです。
　北陸地域の話をさせていただきますと、ちょうど昨年 2018 年に、北陸地域で遺伝カウンセリ
ングの施設が７施設あります。その中で４施設が2018年、昨年から開始されています。そういっ
た意味で、まだまだ新しい施設、金沢大学もその中の１つですけれども、その連携をしてくるこ
とで地域での連動をどうするかがとても大事になります。その中でサーベイランスをする、検診
をする中でも検診パックとかがある施設もあるので、そういったものを利用する。
　もう１つは、地域の一般科のほとんどの先生からすると、遺伝医療を紹介することがまだまだ
一部に限られていることに関しましては、遺伝子医療部門を知らない方々がいたりだとか、病院
のシステムとしては遺伝子医療部門にダイレクトに受診することができない施設もあるようで、
そうすると病院内のシステムを考えていただくためには、こういう形でやっているというような
ことを教示いただくことも大事だと。また病院内で周知をするためには、病院の中にある医療安
全委員のように、各診療科における委員をつくっていくのも大事であろうということです。
　医療連携に関しては、やはり Face to face でやることが大事で、先ほど社会啓発でもありま
したけれども、それぞれ Face to face でやっていただく形で医療連携室や講演会を通して「こ
んなことをやっていますよ」と周知していくことが大事だというような意見も出ました。
　最後に遠隔医療の話が出たんですけれども、遠隔で遺伝カウンセリングを必要とされている
方々にどう対応するかということで、やった施設が１施設ありましたので、その話を紹介してい
ただきました。ただ、距離的な問題とかもありますし、そのときやっている場合には実施施設に
は担当医がいた形でのサポートするという立場だということです。ただ遺伝カウンセリングにか
かったりすると、沢山の施設の中で遺伝カウンセリングをすると、その遺伝カウンセリングの数
が少なくなってくるのではないか、対応が少なくなってくる問題もありますけれども、もう 1点
はセキュリティの問題でもあるので、それは継続課題として検討していただくことが大事という
ような話です。
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　また、連絡会議への要望としては、やはり啓発活動や遺伝カウンセリングといったこと自身が、
病院評価機構に加われてくることも大事ではないかということで、この会議や病院長会議も含め
てご検討いただければということです。たぶん前回と前々回の連絡会議で出たと思うのですけれ
ども、全国共通の説明・同意書とかあるいは連携文書とか、そういうものがつくられることによっ
て全国に均てん化ができるように進むのではないかと思いますので、それはこの次に続けていた
だくという形で、ぜひ継続的に“地域連携”をこの連絡会議の中で１つの課題として加えていた
だきたい。自分もその身につまされておりますので、ぜひご検討いただければと思い、話を終わ
りにします。ありがとうございました。

【福嶋】渡邉先生、ありがとうございました。ご意見ご発言、ございますでしょうか。
【平沢】岡山大学の平沢です。患者さんは座ってても来てくれないんだよ、というのを感じてい
ます。私も新しい土地に行って新しいところを立ち上げて、全く先生と同じで、やはり市民公開
講座とか患者会活動とか、地域連携、それをやって、ようやくちょっとずつ増えてくるというの
が実感で、本当に最初の１年間は泣きたいくらい院内の紹介も無いという状態でした。おそらく
その３つというのが連携をして、患者会をやることで地域の病院も安心して患者さんを紹介をし
てくれる。そういうところが３つあって、ようやくなのかなと思いました。先生のところも、本
当に同じように戦ってきたんだなと思っています。
　１つなんですけれども、市民公開講座の案としてがんゲノムの話を取り上げるのがいいのか。
私も遺伝性腫瘍とがんゲノムといろいろとやってきたんですが、どうやらがんゲノムは心に来な
いんですよね。なんでかといったら、やはり、がんを発症している人は本当に一生懸命やって、
そのときにどんなことをやっても見つけるということで、もしかしたら市民公開講座には似合わ
ないんじゃないかなと思っていまして、もう１つは医師のほうがそれに全然対応できていないん
ですよね。ですので、市民公開講座の前に、もしかしたら医療者への話のほうが先なのかなと思っ
ていて、遺伝性腫瘍に対する話というのは、けっこうそこから話がもらえて後から参加の話しを
するんですけれど、例えば学生に言うとか高校生に言うとか、学問として言うのは非常に興味を
持ってくれる人がいるんですけれど、患者さん増加にはちょっと繋がらなかったのかなと。むし
ろ、遺伝性腫瘍とか、リスクのある人たちが加わるほうがいいのかな、というのが私の今まで講
座をやった感想ですが、先生はいかがかなと思いまして。
【渡邉】おっしゃるとおりだと思います。たぶん、対象としてがんゲノムで話をすると、多くの
方ががんゲノムで来られるので、遺伝のことにどこまで関心があるかということもありますし、
これがどういうプログラムをつくるかというというのも、もしかしたらパッケージみたいなもの
を１回皆さんでつくっていただいて、それを全国に提案するというのが１つの方法ではないかな
と思っていますので、ぜひとも協力してお願いいたします。
【平沢】よろしくお願いいたします。

【三宅】京都医療センターの三宅でございます。やはり教育ってなかなか難しいんですけれども、
私も京都大学にいるときに、京都府のがん教育をやらせていただきましたが、遺伝という話はし
ないでくれと言われました。「遺伝によるものもあるんだけれどなぁ」と遺伝子診療部の人が言
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うのに遺伝のことは話さないでくれと。ただ、遺伝子に傷つく病気だからみたいな形で、そうい
う話をしました。今回は先ほど行われていました人類遺伝学会で私どもの教室の中では、がん教
育を調べると遺伝に関する記載はあんまりないと。しかも“稀”とか書いてある状況なので、や
はり各都道府県のがん対策課といったところが、例えばまず“がん”をネタにするのであったら、
例えばがん対策課とかと連携をやってみる。いわゆる行政との連携ですね。行政とか教育委員会
とかもかなり頭が固いので、できにくいとは思うんですけれども、もしかしたらそういったとこ
ろに穴を空けていかないと、我々が言ってもなかなか「いや、学校ではそんなことは教わってい
ない」ということはあり得ると思うので、そういった穴を空けることもぜひ遺伝子医療部門連絡
会議がやる仕事ではないかと思います。
【渡邉】ありがとうございます。ぜひそういう形でご検討をいただきたいと思いますし、学会の
中でも教育啓発委員会とか教育推進委員会とかもあります。そういったところとタイアップでき
るといいかなと思います。ぜひよろしくお願いいたします。

【井本】愛知県がんセンターの井本です。すぐに集客には繋がらないかと思うのですけれど、市
民公開講座とか社会へのアプローチというと、このぐらいのアプローチも大事だと思っていて、
愛知県の生徒だったら、がんの病院とかは怖いとか、子どもにとったら、おじいちゃんが亡くな
るといったら怖いことになっちゃうわけで、だから来てもらえないわけですけれども、この夏に、
藤田医科大学の倉橋先生とそこの遺伝カウンセラーコースの川崎さんに手伝っていただいて、子
どもへの遺伝教育みたいなワークショップをさせていただいたんですけれど、親も一緒に来ても
らって、子どもが自分の遺伝子カルテからみたいな話をすると、解読には「これはお父さんから
もらったものだ」とか、お父さん号泣ですよね。今夜はきっとお寿司だなと思いながら聞いてい
たんですけれども、そうやってしていくのも大事かなと。アレルギーとかも、興味はあるけれど
もなんとなく身近でないものに対してというのもあり得るかなと思っていて。札幌で呼ばれたと
きに、いくつかの学校があっていろいろなコンテンツを出させていただいたと思うんですけれど
も、実際にそういったことをその土地でやることもできると思うので、そういうコンテンツをぜ
ひ共有しながら、あちこちでやっていくのもいいんじゃないかなと思います。
【渡邉】学術集会でそういう活動をされているところも多いかと思うので、ぜひ、そういう教材
を共通化、あるいは継続化できるような体制をこの会議も含めてできればと思いますし、櫻井先
生、よろしくお願いします。

【平沢】すみません、１つ。先ほど、三宅先生で京都で遺伝の話をということを僕も知らずに、
この前、文科省のがん教育の会議が京都でありまして、今、“文科省”“がん教育”で調べるとホー
ムページでいろんなツールがダウンロードできるようになっていて、そこのところのグループの
会議だったんですね。どうやら文科省では、がんは保健体育の先生が教えて、遺伝は理科の先生
が教えて、その間は全く連携がない、そういう状況です。がんのほうを見ますと、“がんの原因”
と出てくるんですけれど、女性のがんの原因ナンバーワンは“感染”と書いてあるんですね。ど
ういうことかというとHIV、WHOの結果ですので、アフリカや東南アジアのHIVによる数値
が押し上げている。感染と直接言うのもどうかと思うのですけれど、これ、間違ってるでしょと。
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すなわち、いちばんリスクとして高い 10％を超えるのは遺伝性腫瘍が高いわけでので、こうい
う話というのが全然という感じなんですよね。ですので、今、WEBで出てくるがん教育の中で
遺伝が全く入っていないのは、それについては気をつけて、遺伝の人が言っていかなきゃいけな
いのかなと思っております。これは誰が見るんですかと言ったら、「これは東大の五十嵐先生に
しっかり見てもらったから大丈夫です」と言われたんですけれど、ちょっとそういう問題も違う
ような気がします。
【渡邉】がん教育は、がんが２分の１で罹患するからといって行われているんですけれども、遺
伝とかゲノムは誰でも持っているものという形で必要だということがアプローチとして必要なの
かなと感じています。

【増﨑】今、平沢先生が言ったようなことを言おうと最初に思っていたんですが、確かにそうな
んですよね。
　大きい都市は別として長崎くらいの県でしたらですね、今話に出なかったのは、医師会群です
よね。県の医師会はお金も持ってるし、会員がいっぱいいるんですよ。それで会員は自分で遺伝
をしたくないんですよ、全く。だから紹介先がほしいんですよ。そういう意味で仲間に入れたほ
うがいいと思うんですね。そこがお金も出ますからお金も出してもらって、市民公開講座のお金
を出してもらったり、あるいは遺伝子診療の必要性をしっかり訴えてそこに補助をいただくとか
ですね。だから県の医師会をぜひ仲間に入れることをぜひ考えていただきたいと思います。
【渡邉】私もこれから石川県医師会と連携するところですので、ぜひ参考にさせていただきます。
ありがとうございます。
【福嶋】ありがとうございました。それでは次に移りたいと思います。ワークショップ６、最後
になります。『二次的所見と遺伝子医療部門ネットワーク』後藤雄一先生、お願いいたします。
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■ワークショップ６「二次的所見と遺伝子医療部門ネットワーク」
　後藤雄一（国立精神・神経医療研究センター）

　このタイトルは初めて本会議で行われるワークショップです。京大の鳥嶋さんとNCNPの杉
本さんにお手伝いしていただきました。基本はAMED研究費で動いている小杉班の『医療現場
でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究』での議論と成果から、遺伝子医療
部門のネットワークが必要であろうということになり、今回このワークショップ開催のお願いを
いたしました。
　ワークショップの進め方ですけれども、27名ほどいましたのでまずは自己紹介をしていただ
いて、所属する遺伝子医療部門の規模や院内協力体制についてお話を聞きました。その上で今回
事前にうかがったアンケートの結果の紹介をして、このワークショップの目的を説明をして議論
しました。提言までまとめられるような状況ではなくて、これからどういうようなことをしたら
良いかという、皆さんのご意見をうかがうというワークショップになりました。

・アンケート結果
　アンケート結果ですが、まず“小杉班で出している提言をご存知ですか”ということをお聞き
しました。85 の回答があり、66％の施設は“遺伝子医療部門でその内容を共有している”で、
個人的に知っている人を含めると 90％以上の方々がこの提言については知っているということ
でした。その中で、がん遺伝子パネル検査における二次的所見、いわゆる家族性腫瘍の遺伝子変
異が見つかった場合、そのミニマムリストに関してもすでに公開されていますけれど、85の回
答の中で、65％の施設で遺伝子医療部門で共有している、個人的に知っているも入れると 90％
以上の方々が知っているという状況でした。
　では“二次的所見を患者さんに開示する体制はできていますか”というご質問には、約 50％
の施設は“ほぼできている”“検討中”が 35％、“まだ白紙”が 10％ということでした。“必要ない”
という回答もあって、これはがんゲノム医療を行わないから必要ないということでありました。
　その体制が“ほぼできている”という方々の自由記載をまとめてみると、いくつかのポイント
があって、１つは、遺伝子医療部門が中核となって動いている。２つめ、エキスパートパネルが
きちんとある。名前はカンファレンスや院内キャンサーボードなどですけれども、エキスパート
パネルがきちんとある。３つめ、関連する診療科がチームとなって対応している。４つめ、マニュ
アル、フローチャートなどがある、ということでした。さらにその他、遺伝外来との連携とか倫
理委員会に諮ることをやっているところもある。ある回答例を見ると模範的といいますか、カン
ファレンスで協議・共有・報告をして、必要であれば院内倫理委員会に諮って開示をして、難病
の網羅的解析では診断委員会も開催する。がんパネルは院内エキスパートパネルを開催している
と。ここまで整っているところがあればこれは問題はないと思いますけれども、そうではないと
ころがまだ半分くらいという状況であります。
　検討中の方々の自由記載はあまり時間がないので言いませんけれども、特にフローが周知でき
ていない、複数の部署で行っている研究的検査においてそれを把握するシステムがない、いろい
ろな科でやってるものに関しては把握できていないという記載があります。それから体制づくり
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にかなり苦労しているところもあって、院内連携の難しさや倫理委員会がうまく動かないという
こともあるようです。それから開示対象以外の疾患に関して本当にACMGの 59 遺伝子でいい
のだろうか、ということを考えているところもあるようです。
　その上で、４つめの問いですけれども、今度は難病のほうの提言についてお聞きしていて、難
病については基本的にはまだ医療として行われる網羅的な検査はされていませんが、今後それが
出てくることが見えていますので、その転ばぬ先の杖として、二次的所見をどうしたらいいかを
考えることをやっています。そういうことをお話しすると、回答施設数の 95％以上の方は、や
はりネットワークでどこにどういうような専門科がいるかという情報が欲しいとおっしゃってい
ます。自由記載において、そういったネットワークについて何が必要かというと、リアルタイム
で発信できるような体制が望ましいと。やはり常に情報が新しくなければ困ります。それから４
つめにありますけれども、検査は実施できたとしてもその後のフォローですね、医療のところを
どうするかに関しても情報として欲しいということがあります。また当然ながら科を超えたネッ
トワークが必要だと考えています。問題はそのシステムをつくるのは誰か、誰が責任を持ってつ
くるのか。本当につくれる人がいるのかというのが気になると回答しています。それで多くの方々
の支援を得て疾患群グループをつくって対応することが必要であろうと考えていて、その中心は
この全国遺伝子医療部門連絡会議が行うのがいいのではないか、とおっしゃっています。
　それから現在動いている難波班との関係ですね。連携が必要であるし、がんに関しては
Secondary Findings のワーキンググループもあるのでそれとの連携も必要であるということが
記載されています。またこうした専門家の方々の情報を発信するということは、広告的要素が出
てくるのではないかと懸念する方もいらっしゃる状況でした。

・ディスカッション
　こういうアンケートの結果をお話しした後、まずはじめに今現在行われている、がんゲノム検
査の二次的所見についてのディスカッションを行いました。今お話ししたように、半分の施設で
はほぼ動いていますので、二次的所見に関してエキスパートパネルが概ね機能していると考えら
れます。連携病院で Secondary Findings が出た場合どうするかということなんですけれど、こ
れは拠点病院がすべて対応という事ではなくて、連携病院の自立的な対応を促すことが必要であ
ると、小杉先生から発言がありました。
　それからT only と T/Nという検査の違いですけれども、二次的所見は対応が大変だから二
次的所見の出ないほうを選ぶという考え方は一体どうなのか、という意見もありました。それに
関連して、二次的所見が出た場合に、そのときの対応のフローチャートを小杉班の櫻井先生のグ
ループが今つくっています。特に対応に議論のあるTP53 などが入ったフローチャートが近日公
開予定であると聞いています。
　今後、ホールゲノム検査（WGA）が進むかもしれないと考えられている。ただその場合は、
検索対象は凍結検体や liquid biopsy になるだろうということで、すぐではないのかもしれませ
んけれども、がんゲノムであったとしても、やはり二次的所見がそれなりに出てくるだろうと考
えられています。
　私たちが今回のワークショップで強く意識していたのは難病医療のほうだったんですけれど
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も、がんゲノム医療のエキスパートパネルの構成員が全部難病の場合に揃うかといったら揃わな
いんですね。難病は特にめずらしい病気の場合は、当然ながら１つの施設で全部の専門家が集ま
ることができないことがあります。ですので、この二次的所見の領域の担当医、専門医という人
をどうにか探さなきゃならないということがあって、探す術として、難病専門医ネットワークと
いうものがあれば、そこにアクセスをしてなんとかコンタクトを取ることができるのではないか
というのが今回の発想であります。
　これは厚生労働省の難病対策に入っている図なんですけれども、真ん中に“拠点病院等”とあ
りますが、その上の赤い部分が“難病医療支援ネットワーク”という形で、ナショナルセンター
IRUDの拠点病院、難病研究班、各分野の学会といった構成単位に照会をするとされています。
これは個別に照会することを想定しているかもしれませんけれども、横の連携は何もない状況で、
これでいいのだろうかと考えているわけです。すなわち、厚生労働省の言っている難病医療支援
ネットワークのようにただ並べただけではなくて、ちゃんとした形で使える難病専門医のネット
ワークが必要ではないか、その母体として、全国遺伝子医療部門連絡会議が中心となるべきでは
ないかということを提案したわけです。実施しているいくつかの構成単位がここにあるわけで、
それぞれの特徴もあるのかもしれませんけれども、良いところをうまく使いながら専門医を登録
してネットワークをつくるのがよいのではないのかということであります。
　この全国遺伝子医療部門連絡会議は非常に有望で、全ての国立大学病院やナショナルセンター
が入っていてオールジャパン体制ですし、すでに遺伝子医療実施施設の検索システムが動いてい
て基本的なネットワークがあります。すべての診療域をカバーできる。さらにいいのは、研究で
はなくて診療部門の連携であるという点です。それから診療領域横断的な活動ができる。さらに
大学病院がたくさん入っていますので、多くの施設内にその後ろにゲノム医科学を研究している
研究者がいる。解析結果の科学的意義についてを相談できるかもしれない。当然ながら当該施設
における Secondary Findings にも対応が可能である。以上から、この組織をうまく使って、こ
の中に難病専門医ネットワークを構築するのがいいと考えられるということになりました。

・議論のポイント
　まずネットワーク全体のイメージがわかないので、まずどういうものが理想かという、あるべ
きイメージをつくることが大事だと思いまして、どういう役割、どういうようなファシリティー
が必要ですかということを議論したんですけれども、なかなか議論は進まなかったです。例えば
いくつかのキーワードを挙げてみましたが、どういう医者のリストが欲しいかとか。その医者の
リストは例えばバリアントの判断ができるとか、機能解析の手段を持っているかどうかとか、診
察・診療ができるとか、こういうものについてどういうような形で情報を上げたらいいか。それ
からコンタクトをするにはどのようにするのがいいか。実際にネットワークをつくったときに誰
が維持するのか、費用はどうするのかという問題。それから常に情報更新をどうやってするのか
といった問題について、いろいろご意見をうかがいました。
　皆さんのお話をまとめると、こういうネットワークは必要で重要であると考えている。本会議
で行うなら、本会議が法人化をして厚労省とかから研究費をきちんともらってやるべきである、
ということがありました。それからネットワークのイメージを議論したのですけれど、すでにあ
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るネットワークをどう活用するかをよく考えるべきであると。必要があればホームページでリン
クを張るという方法もまずはあるのではないかという意見もありました。また結局、誰がそれを
使うかを考えた情報収集と公開が必要なので、それを見る・使う側、相談する側の体制の確定が
まず先ではないかというご意見がありました。確かに誰が使うかが分からないのにつくるわけに
いきませんので、通常は相談する側はこの本会議の中の病院の方々だと思うんですけれども、そ
のネットワークの希望をアンケートするべきではないのかというようなご意見もありました。
　それから今後行われるようなホールゲノム検査に関しては、遺伝子診療部門を通して依頼する
体制をつくったほうがいいんじゃないか。ただ、現在行われている保険適用検査に関しても、で
きれば遺伝子診療部門を通して依頼をするという体制がしっかりできていれば、それを土台にエ
クソーム検査などを受けていくことが比較的容易にできるのではないかと考えられる。その際に
結果の解釈の問題、たとえば解釈困難なバリアントがあった場合は、ネットワークを使ってその
遺伝子に詳しい専門医や研究者に繋がっていくデータ共有システムが必要ではないかという意見
がありました。そのようにすればデータの蓄積も可能になるのではないだろうか、ということで
す。
　最後に地域格差についても意見が出ていまして、オンラインの診療も考慮すべきであって、も
しそれが遺伝子診療部門だけでしか出されないような検査があった場合には、かなり地域格差が
出てくる可能性があるので、オンライン診療をやるべきであるということでありました。
　今後の方向性としては、小杉班の班活動が本年度で終わりますので、その活動の継続を本会議
で行いたいと考えています。そしてその情報に関して参加医療機関との情報交換・共有を行って
進めていきたいと考えております。以上です。

【福嶋】ありがとうございました。ご意見ご発言、ございますでしょうか。
【大竹】埼玉以下大学の大竹です。この度はありがとうございます。私は倫理委員会の委員長を
やってですね、いつも悩んでいるのが Secondary Findings なんですけれども、昔は開示をする
という方向にいっていたんですが、結局誰がどうつめていくのかで先生がおっしゃっていたよう
に体制ができていなくて、がんのほうはできるようになっていきそうな感じがするんですけれど、
難病はまだまだですよね。今のような感じで結局 Secondary Findings の開示をする、あるいは
しない、どちらのほうが正義というか、正しいのでしょうか。
【後藤】ACMGの 59遺伝子に関しては基本的にはそれを開示していきましょうという方向です。
【大竹】これをどこがやっているという情報は、どこの病院に紹介したらいいかというのはまだ
ですよね。
【後藤】そうですね。その疾患はどこの病院で誰が見て、という情報がないんですね。そのギャッ
プを埋めるためのデータベースを何とかつくりたいと考えています。
【大竹】がんのほうはできそうだということですよね。
【後藤】中には先天代謝異常もありますので、そういうものも含めて、二次的所見疑いがもし出
た場合にはどこに誰がいるかということが検索し、たどれるシステムをつくりたいということで
す。
【大竹】難病のほうもご協力しますけれども、なかなか先行き明るくないですよね、本当に。す
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みません。

【福嶋】そのほか、いかがでしょうか。
　全国遺伝子医療部門会議のホームページもだいぶすっきりした形でまとまってきていて、さら
に検索システム、これは提案方式で検索ができますよと上げているだけなので、クオリティーコ
ントロールが全くなされていないんですよね。だからシステムはありますけれども、そこのとこ
ろをどうするかということが課題かなと。ホームページを利用したネットワークの実現というの
は工夫すればできるようには思うのですけれども、それはこれからということですね。
【後藤】そうですね、今あるその遺伝子検索施設のデータベースの改訂も必要だと思いますし、
たぶんいろんな方々は自分の専門の領域で、小さい領域でのネットワークは持っていらっしゃる
と思います。それを何とか駆使して専門家を探すということをやっていると思います。それをもっ
と易しくできるような情報を出したいと考えています。ですから、皆さんが持っている小さい情
報をいかに統合していくかということも考えたいと思っています。
【福嶋】検索システムを運用している北里大学の高田先生はちょっとご都合で帰られたんですけ
れども、かなり大変な作業を１回やられているんですよね。127 の施設で１人の代表者がいるわ
けです。そこに 30くらいの診療科があって、うちではこれをやってる、これはできない、とい
うのを１人に集中してそれを北里大学に集めているということで、これをリアルタイムでどんど
ん更新する。人事交代があったら常にその情報を得てやるということなので、難病といっても何
百もあるわけですから。
【後藤】そうですね。それは本来ならば難病の医療として当然なければならないデータベースだ
と皆思っているわけで、そうすると厚労省の中の医療行政の中に組み込まなければならない。
【福嶋】そうですね。
【後藤】そうするとやはり、担うのは我々ですけれども、ちゃんと法人として研究費をもらって
そこに維持費をもらうという形でないと当然ながら維持できませんので、その方向で動きたいと
考えています。
【福嶋】はい、ぜひともお願いいたします。よろしいでしょうか。

【増﨑】最後にすみません。先ほど福嶋先生からもありましたが、この個人会費みたいなものは
一切いただいてないと。うちも出してますけれども施設からのお金でこれが成り立っていると。
そろそろそういうところからは抜けたほうがいいんじゃないかと私は思います。個人でお金を出
すというのはそこに責任も発生するわけで、そうするとそのお金をどこからか出してほしいと思
うわけで、そういう今のボランティア感覚を抜け出して、これは法人化してですね、責任もそれ
だけ重くしていくというのが向かうべき次の方向ではないかなと聞いていて思いました。以上で
す。
【福嶋】はい。今大会長の増﨑先生からの熱いメッセージとして受け取らせていただきます。
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第 17 回全国遺伝子医療部門連絡会議　参加者名簿

〈参加維持会員施設〉� 施設番号順

施設
番号 施設名 部門名

1 北海道大学病院 臨床遺伝子診療部

2 札幌医科大学附属病院 遺伝子診療科　他

3 旭川医科大学病院 遺伝子診療カウンセリング室

5 秋田大学医学部附属病院 遺伝子医療部

6 山形大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室

7 東北大学病院 遺伝子診療部

8 岩手医科大学附属病院 臨床遺伝科

9 福島県立医科大学附属病院 遺伝診療部

11 自治医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室

12 獨協医科大学病院 臨床遺伝診療室

13 筑波大学附属病院 遺伝診療部

14 埼玉医科大学病院 難病センター 遺伝子診療部

16 千葉大学医学部附属病院 遺伝子診療部

17 日本大学医学部附属板橋病院 遺伝相談室

18 帝京大学医学部附属病院 がんゲノム医療支援室／腫瘍内科

20 東京大学医学部附属病院 ゲノム診療部／糖尿病科／産婦人科

21 東京大学医科学研究所 ゲノム診療部

22 東京医科歯科大学 遺伝子診療科

23 順天堂大学医学部附属順天堂医院 ゲノム診療センター

24 慶應義塾大学 医学部 臨床遺伝学センター

25 東京医科大学病院 遺伝子診療センター

26 東京女子医科大学 遺伝子医療センター　他

27 東京慈恵会医科大学附属病院 遺伝診療部

28 昭和大学病院 小児科

29 杏林大学医学部付属病院 遺伝カウンセリング外来

30 東邦大学医療センター大森病院 臨床遺伝診療部

31 横浜市立大学附属病院 遺伝子診療科

33 北里大学病院 遺伝診療部

34 東海大学医学部付属病院 遺伝子診療科

35 山梨大学医学部附属病院 遺伝子疾患診療センター

36 信州大学医学部附属病院 医学部遺伝医学教室　他

37 新潟大学医歯学総合病院 遺伝医療支援センター

38 富山大学附属病院 遺伝子診療部

39 金沢大学附属病院 遺伝診療部／小児科

40 金沢医科大学病院 ゲノム医療センター
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41 福井大学医学部附属病院 遺伝診療部

42 浜松医科大学医学部附属病院 遺伝子診療部

43 岐阜大学医学部附属病院 ゲノム疾患・遺伝子診療センター

44 名古屋大学医学部附属病院 ゲノム医療センター

45 名古屋市立大学病院 臨床遺伝医療部

46 藤田医科大学病院 臨床遺伝科

47 愛知医科大学 遺伝外来

48 三重大学医学部附属病院 ゲノム診療科

49 滋賀医科大学医学部附属病院 臨床遺伝相談科

50 奈良県立医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室

51 京都大学医学部附属病院 遺伝子診療部

52 京都府立医科大学附属病院 遺伝子診療部 遺伝相談室

54 大阪大学医学部附属病院 遺伝子診療部

55 大阪市立大学医学部附属病院 ゲノム医療センター・臨床遺伝学

56 近畿大学病院 遺伝子診療部

57 和歌山県立医科大学附属病院 遺伝診療部

58 関西医科大学附属病院 臨床遺伝センター

59 神戸大学医学部附属病院 遺伝子診療部

60 兵庫医科大学病院 遺伝子医療部

61 岡山大学病院 臨床遺伝子診療科

62 川崎医科大学附属病院 病院事務部　病院庶務課

63 鳥取大学医学部附属病院 遺伝子診療科

64 島根大学医学部附属病院 臨床遺伝診療部

65 広島大学病院 遺伝子診療部

66 山口大学医学部附属病院 遺伝診療部

67 徳島大学病院 臨床遺伝診療部

68 愛媛大学医学部附属病院 臨床遺伝医療部

69 高知大学医学部附属病院 臨床遺伝診療部（乳腺センター）

70 香川大学医学部附属病院 遺伝子診療部

71 産業医科大学病院 小児科

72 九州大学病院 臨床遺伝医療部

74 久留米大学病院 遺伝外来

75 佐賀大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室

76 長崎大学病院 ゲノム診療センター　遺伝カウンセリング部門

77 熊本大学病院 遺伝カウンセリングチーム

78 大分大学医学部附属病院 遺伝子診療室

79 宮崎大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング部

80 鹿児島大学病院 遺伝カウンセリング室
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81 琉球大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室

82 東北医科薬科大学病院 遺伝子診療部

83 国立精神・神経医療研究センター病院

84 国立循環器病研究センター ゲノム医療支援部　遺伝相談室

85 国立国際医療研究センター 臨床ゲノム科／乳腺外科

86 国立成育医療研究センター 遺伝診療科

87 国立長寿医療研究センター 総務課

88 国立がん研究センター東病院 乳腺腫瘍内科、遺伝子診療部門

89 国立がん研究センター中央病院 遺伝子診療部門

91 千葉県こども病院 代謝科　他

92 地方独立行政法人神奈川県立病院機構・
神奈川県立こども医療センター 遺伝科

93 公立学校共済組合　近畿中央病院 遺伝子診療センター

94 社会医療法人母恋　天使病院 臨床遺伝センター

95 聖隷浜松病院 臨床遺伝センター

97 東京都立小児総合医療センター 臨床遺伝科

98 がん・感染症センター東京都立駒込病院 遺伝子診療科

99 大阪市立総合医療センター 遺伝子診療部

100 国立病院機構医王病院 遺伝カウンセリング部門

101 名古屋市立西部医療センター 遺伝診療部

102 国立病院機構　四国こどもとおとなの医療センター 遺伝医療センター

103 学校法人聖路加国際大学聖路加国際病院 遺伝診療部

105 国立病院機構　南九州病院 遺伝カウンセリング室

107 国立病院機構京都医療センター 遺伝診療部

108 滋賀県立小児保健医療センター 遺伝カウンセリング外来

109 医療法人　慈桜会　瀬戸病院 遺伝診療部

110 北野病院 ブレストセンター乳腺外科

111 国立病院機構東京医療センター 臨床遺伝センター

112 静岡県立総合病院 ゲノム医療センター遺伝診療科

113 社会医療法人愛仁会高槻病院 遺伝医療部門

114 愛知県がんセンター リスク評価センター

115 国立病院機構名古屋医療センター 遺伝診療科

118 公益財団法人ちば県民保健予防財団 遺伝子診療科

119 愛知県医療療育総合センター 小児科／遺伝診療科／遺伝子医療研究部

120 大阪急性期・総合医療センター 遺伝診療センター

121 東邦大学医療センター佐倉病院 臨床遺伝診療センター

123 神奈川県立がんセンター 遺伝診療科

124 亀田総合病院 臨床遺伝科
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兵庫県立がんセンター 腫瘍内科／外来化学療法センター 松本光史

トヨタ記念病院 ゲノム医療科／口腔外科 町田純一郎

FMC東京クリニック 中村靖

九州大学病院 佐藤信二

石川県立中央病院 遺伝診療科 野原淳

地方独立行政法人加古川市民病院機構・
加古川中央市民病院 遺伝子診療部開設準備室 佐藤優

株式会社エスアールエル 営業本部　マーケティング部 堤正好

株式会社エスアールエル マーケティング部・
マーケティング企画 中條聖子

富士通株式会社 第一ヘルスケアソリューション・
事業本部 宮本青

施設
番号 施設名 部門名

125 東京都立多摩総合医療センター ゲノム診療部

127 茨城県立中央病院 遺伝子診療部
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全国遺伝子医療部門連絡会議　維持機関会員施設名簿（2019 年度）
� 施設番号順・敬称略
No 施設名 部門名 郵便番号 住所 電話 ファックス 代表者氏名

1 北海道大学病院 臨床遺伝子診療部 060-8648 北海道札幌市北区北14条西5丁目
011-716-1161
（内）6028 011-706-7056 矢部　一郎

2 札幌医科大学附属病院 遺伝子診療科 060-8543 北海道札幌市中央区南1条西16丁目
011-611-2111・
（内38750, 27900）011-688-5354 櫻井　晃洋

3 旭川医科大学病院 遺伝子診療カウンセリング室 078-8510 北海道旭川市緑が丘東2条1-1-1 0166-68-2870 0166-68-2879 蒔田　芳男

4 弘前大学医学部附属病院 総合患者支援センター／・
遺伝カウンセリング部門 036-8562 青森県弘前市在府町5 0172-39-5337 0172-39-5338 大門　眞

5 秋田大学医学部附属病院 遺伝子医療部 010-8543 秋田県秋田市本道1-1-1 018-884-6159 018-836-2620 高橋　勉

6 山形大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室 990-9585 山形県山形市飯田西2-2-2 023-628-5083 023-628-5088 鈴木　民夫

7 東北大学病院 遺伝子診療部 980-8574 宮城県仙台市青葉区星陵町1-1 022-717-8139 022-717-8142 青木　洋子

8 岩手医科大学附属病院 臨床遺伝科 020-8505 岩手県盛岡市内丸19-1 019-651-5111
（内）8483 019-907-3771 福島　明宗

9 福島県立医科大学附属病院 遺伝診療部 960-1295 福島県福島市光が丘1 024-547-1290 024-548-3878 渡邉　尚文

10 群馬大学医学部附属病院 遺伝子診療部 371-8511 群馬県前橋市昭和町3-39-15 027-220-8122 027-220-8136 小澤　厚志

11 自治医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室 329-0498 栃木県下野市薬師寺3311-1 0285-58-7342 0285-44-4902 岩本　禎彦

12 獨協医科大学病院 臨床遺伝診療室 321-0293 栃木県下都賀郡壬生町北小林880 0282-86-1111 0282-86-6212 菱沼　昭

13 筑波大学附属病院 遺伝診療部 305-8575 茨城県つくば市天王台1-1-1・医学学系棟4B260
029-853-3177
（内）3352 029-853-3333 野口　恵美子

14 埼玉医科大学病院 難病センター 遺伝子診療部 350-0495 埼玉県入間郡毛呂山町毛呂本郷38 049-276-1741 049-276-1741 大竹　明

15 防衛医科大学校病院 産科・婦人科、小児科 359-8513 埼玉県所沢市並木3-2 04-2995-1211
（内）3004 04-2995-0633 浅野　友彦

16 千葉大学医学部附属病院 遺伝子診療部 260-8677 千葉県千葉市中央区亥鼻1-8-1 043-226-2325 043-226-2325 市川　智彦

17 日本大学医学部附属板橋病院 遺伝相談室 173-8610 東京都板橋区大谷口上町30-1
03-3972-8111
（内）2570 03-5375-8076 中山　智祥

18 帝京大学医学部附属病院 がんゲノム医療支援室 173-8606 東京都板橋区加賀2-11-1 03-3964-1211 03-3964-1355 渡邊　清高

19 日本医科大学付属病院 遺伝診療科 113-8603 東京都文京区千駄木1-1-5 03-3822-2131
（内）6292 山田　岳史

20 東京大学医学部附属病院 ゲノム診療部 113-8655 東京都文京区本郷7-3-1 03-5800-9736
（内）35412 03-5800-9807 大須賀　穣

21 東京大学医科学研究所 ゲノム診療部 108-8639 東京都港区白金台4-6-1 03-6409-2100 03-6409-2103 古川　洋一

22 東京医科歯科大学 遺伝子診療科 113-8519 東京都文京区湯島1-5-45 03-5803-4724 03-5803-4725 吉田　雅幸

23 順天堂大学医学部附属順天堂医院 ゲノム診療センター 113-8431 東京都文京区本郷3-1-3 03-3813-3111 03-5800-5022 新井　正美

24 慶應義塾大学 医学部／・
臨床遺伝学センター 160-0016 東京都新宿区信濃町35 03-5363-3890 03-5843-7084 小崎　健次郎

25 東京医科大学病院 遺伝子診療センター 160-0023 東京都新宿区西新宿6-7-1 03-3342-6111
（医局ex）5822 03-6258-0395 河島　尚志

26 東京女子医科大学 遺伝子医療センター・
ゲノム診療科 162-8111 東京都新宿区河田町8-1 03-3353-8111

（内）34236 03-5269-7594 齋藤　加代子

27 東京慈恵会医科大学附属病院 遺伝診療部 105-8471 東京都港区西新橋3-19-18 03-3433-1111
（内）3435 03-3432-1533 川目　裕

28 昭和大学病院 臨床遺伝医療センター 142-8666 東京都品川区旗の台1-5-8 03-3784-8670 03-3784-8355 関沢　明彦

29 杏林大学医学部付属病院 遺伝カウンセリング外来 181-8611 東京都三鷹市新川6-20-2 0422-47-5511
（内）3552 0422-79-3471 大西　宏明

30 東邦大学医療センター大森病院 臨床遺伝診療部 143-8541 東京都大田区大森西6-11-1 03-3762-4151
（内）6190 03-3762-4390 片桐　由起子

31 横浜市立大学附属病院 遺伝子診療科 236-0004 神奈川県横浜市金沢区福浦3-9・先端医科学研究棟405号室 045-787-2692 045-350-2858 浜之上はるか

32 聖マリアンナ医科大学病院 遺伝診療部 216-8511 神奈川県川崎市宮前区菅生2-16-1 044-977-8111 右田　王介

33 北里大学病院 遺伝診療部 252-0375 神奈川県相模原市南区北里1-15-1 042-778-7966 042-778-7985 高田　史男

34 東海大学医学部付属病院 遺伝子診療科 259-1193 神奈川県伊勢原市下糟屋143 0463-93-1121 0463-92-2600 大貫　優子

35 山梨大学医学部附属病院 遺伝子疾患診療センター 409-3898 山梨県中央市下河東1110 055-273-1111 055-273-6745 中根　貴弥

36 信州大学医学部附属病院 遺伝子医療研究センター 390-8621 長野県松本市旭3-1-1 0263-37-2618 0263-37-2619 古庄　知己

37 新潟大学医歯学総合病院 遺伝医療支援センター 951-8520 新潟県新潟市中央区旭町通1-754 025-227-2029 025-368-9022 中田　光

38 富山大学附属病院 遺伝子診療部 930-0194 富山県富山市杉谷2630番地 076-415-8863 076-415-8863 仁井見　英樹
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39 金沢大学附属病院 遺伝診療部 920-8640 石川県金沢市宝町13-1 076-265-2861 076-265-2861 渡邉　淳

40 金沢医科大学病院 ゲノム医療センター 920-0293 石川県河北郡内灘町大学1-1 076-286-3511（内）8353 076-218-8081 新井田　要

41 福井大学医学部附属病院 遺伝診療部 910-1193 福井県吉田郡永平寺町松岡下合月23-3 0776-61-8351 0776-61-8110 中本　安成

42 浜松医科大学医学部附属病院 遺伝子診療部 431-3192 静岡県浜松市東区半田山1-20-1 053-435-2310 053-435-2311 緒方　勤

43 岐阜大学医学部附属病院 ゲノム疾患・遺伝子診療センター 501-1194 岐阜県岐阜市柳戸1-1 058-230-6000
（内）6386 058-230-6387 深尾　敏幸

44 名古屋大学医学部附属病院 ゲノム医療センター 466-8560 愛知県名古屋市昭和区鶴舞町65
052-741-2111
（内）5043 052-744-2853 尾崎　紀夫

45 名古屋市立大学病院 臨床遺伝医療部 467-8601 愛知県名古屋市瑞穂区瑞穂町川澄1番地 052-853-8241 052-842-2269 鈴森　伸宏

46 藤田医科大学病院 臨床遺伝科 470-1192 愛知県豊明市沓掛町田楽ケ窪1-98
0562-93-2111
（内）9785 0562-93-8831 倉橋　浩樹

47 愛知医科大学 遺伝外来 480-1195 愛知県長久手市岩作雁又1番地1
0561-62-3311・
（内）23050/77072 0561-63-3403 山口　悦郎

48 三重大学医学部附属病院 ゲノム診療科 514-8507 三重県津市江戸橋2-174 059-232-1111
（内）5408 059-231-5250 中谷　中

49 滋賀医科大学医学部附属病院 小児科 520-2192 滋賀県大津市瀬田月輪町 077-548-2228 077-548-2230 丸尾　良浩

50 奈良県立医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室
(NICU) 634-8522 奈良県橿原市四条町840 0744-29-8881 0744-24-9222 西久保　敏也

51 京都大学医学部附属病院 遺伝子診療部 606-8507 京都府京都市左京区聖護院川原町54 075-751-4350 075-753-4649 万代　昌紀

52 京都府立医科大学附属病院 遺伝子診療部 602-8566 京都府京都市上京区河原町通広小路上ル梶井町465 075-251-5659 075-251-5659 黒田　純也

53 大阪医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室 569-8686
大阪府高槻市大学町2-7・
病院外来棟3階・
がんゲノム医療管理室

072-684-6751 072-684-6752 鮫島　希代子

54 大阪大学医学部附属病院 遺伝子診療部 565-0871 大阪府吹田市山田丘2-15 06-6879-6558 06-6879-6539 酒井　規夫

55 大阪市立大学医学部附属病院 ゲノム医療センター 545-8586 大阪府大阪市阿倍野区旭町1-5-7
06-6645-2121
（内）3816 06-6636-8737 新宅　治夫

56 近畿大学病院 遺伝子診療部 589-8511 大阪府大阪狭山市大野東377-2
072-366-0221
（内）5645 072-366-4846 西郷　和真

57 和歌山県立医科大学附属病院 遺伝診療部 641-0012 和歌山県和歌山市紀三井寺811-1
073-447-2300
（内）2268 073-445-1161 南　佐和子

58 関西医科大学附属病院 臨床遺伝センター 573-1010 大阪府枚方市新町2-5-1 072-804-2517 072-804-2045 塚口　裕康

59 神戸大学医学部附属病院 遺伝子診療部 650-0017 兵庫県神戸市中央区楠町7-5-2 078-382-6090 078-382-6099 飯島　一誠

60 兵庫医科大学病院 遺伝子医療部 663-8501 兵庫県西宮市武庫川町1-1 0798-45-6111・
0798-45-6346 0798-45-6347 澤井　英明

61 岡山大学病院 臨床遺伝子診療科 700-8558 岡山県岡山市北区鹿田町2-5-1 086-235-7436 086-235-7437 平沢　晃

62 川崎医科大学附属病院 遺伝診療部 701-0192 岡山県倉敷市松島577 086-462-1111 086-462-7897 升野　光雄

63 鳥取大学医学部附属病院 遺伝子診療科 683-8504 鳥取県米子市西町36-1 0859-38-6692 0859-38-6470 前垣　義弘

64 島根大学医学部附属病院 臨床遺伝診療部 693-8511 島根県出雲市塩冶町89-1 0853-20-2383 0853-20-2716 鬼形　和道

65 広島大学病院 遺伝子診療科 734-8551 広島県広島市南区霞1-2-3 082-257-5555
（内）5965 082-257-5965 檜井　孝夫

66 山口大学医学部附属病院 遺伝・ゲノム診療部 755-8505 山口県宇部市南小串1-1-1 0836-85-3241 0836-85-3241 伊藤　浩史

67 徳島大学病院 臨床遺伝診療部 770-8503 徳島県徳島市蔵本町2-50-1 088-633-9218 088-633-9219 加地　剛

68 愛媛大学医学部附属病院 臨床遺伝医療部 791-0295 愛媛県東温市志津川 089-960-5125
（内）5123 089-960-5131 江口　真理子

69 高知大学医学部附属病院 臨床遺伝診療部 783-8505 高知県南国市岡豊町小蓮185-1 088-888-2139 088-888-2140 杉本　健樹

70 香川大学医学部附属病院 遺伝子診療部 761-0793 香川県木田郡三木町池戸1750-1 087-891-2171 087-891-2172 日下　隆

71 産業医科大学病院 眼科 807-8555 福岡県北九州市八幡西区医生ケ丘1-1 093-603-1611 近藤　寛之

72 九州大学病院 臨床遺伝医療部 812-8582 福岡県福岡市東区馬出3丁目1-1 092-642-5057 092-642-6926 加藤　聖子

73 福岡大学病院 遺伝医療室 814-0180 福岡県福岡市城南区七隈7-45-1 092-801-1011 092-865-4114 村田　将春

74 久留米大学病院 遺伝外来 830-0011 福岡県久留米市旭町67番地 0942-35-3311 0942-38-1792 渡邊　順子

75 佐賀大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室 849-8501 佐賀県佐賀市鍋島5-1-1 0952-34-3149 0952-34-2071 副島　英伸

76 長崎大学病院 ゲノム診療センター・
遺伝カウンセリング部門 852-8501 長崎県長崎市坂本1-7-1 095-819-7548 095-819-7548 三浦　清徳

77 熊本大学病院 遺伝カウンセリングチーム 860-8556 熊本県熊本市中央区本荘1-1-1 096-344-2111 096-373-5906 大場　隆
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78 大分大学医学部附属病院 遺伝子診療室 879-5593 大分県由布市挾間町医大ヶ丘1番1号 097-586-5833 097-586-5839 井原　健二

79 宮崎大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング部 889-1692 宮崎県宮崎市清武町木原5200 0985-85-9766 0985-85-6149 山口　昌俊

80 鹿児島大学病院 遺伝カウンセリング室 890-8520 鹿児島県鹿児島市桜ヶ丘8-35-1 099-275-5028 099-275-6846 小林　裕明

81 琉球大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室 903-0215 沖縄県中頭郡西原町上原207 098-895-3331（内）2380 098-895-1418 中西　浩一

82 東北医科薬科大学病院 遺伝子診療部 983-8536 宮城県仙台市宮城野区福室1-15-1 022-259-1221 022-290-8959 下平　秀樹

83 国立精神・神経医療研究センター
病院 遺伝カウンセリング室 187-8551 東京都小平市小川東町4-1-1 042-341-2711（内）7262 後藤　雄一

84 国立循環器病研究センター 臨床遺伝相談室 564-8565 大阪府吹田市岸部新町6番1号
06-6170-1070
（内）60072 根木　玲子

85 国立国際医療研究センター メディカルゲノムセンター
／臨床ゲノム科 162-8655 東京都新宿区戸山1-21-1 03-3202-7181

（内）2896 03-3202-7364 加藤　規弘

86 国立成育医療研究センター 遺伝診療科 157-8535 東京都世田谷区大蔵2-10-1 03-3416-0181 03-3416-2222 小﨑　里華

87 国立長寿医療研究センター メディカルゲノムセンター 474-8511 愛知県大府市森岡町7-430 0562-46-2311
（内）5060 0562-46-8594 新飯田　俊平

88 国立がん研究センター東病院 遺伝子診療部門 277-8577 千葉県柏市柏の葉6-5-1 04-7133-1111 04-7131-9960 桑田　健

89 国立がん研究センター中央病院 遺伝子診療部門 104-0045 東京都中央区築地5-1-1 03-3542-2511 03-3541-2685 吉田　輝彦

90 埼玉県立小児医療センター 遺伝診療センター／遺伝科 330-8777 埼玉県さいたま市中央区新都心1-2 048-601-2200 048-601-2249 大橋　博文

91 千葉県こども病院 代謝科 266-0007 千葉県千葉市緑区辺田町579-1
043-292-2111
（内）2281 043-292-3815 村山　圭

92 地方独立行政法人神奈川県立病院機構・
神奈川県立こども医療センター 遺伝科 232-8555 神奈川県横浜市南区六ツ川2-138-4 045-711-2351 045-721-3324 黒澤　健司

93 公立学校共済組合　近畿中央病院 遺伝子診療センター 664-8533 兵庫県伊丹市車塚3丁目1番地 072-781-3712 072-779-1567 上道　知之

94 社会医療法人母恋　天使病院 臨床遺伝センター 065-8611 北海道札幌市東区北12条東・3丁目1-1
011-711-0101
（内）4018 011-751-1708 外木　秀文

95 聖隷浜松病院 臨床遺伝センター 430-8558 静岡県浜松市中区住吉2-12-12 053-474-2222 053-471-6050 内山　剛

96 独立行政法人国立病院機構新潟病院 内科 945-8585 新潟県柏崎市赤坂町3-52 0257-22-2126 0257-24-9812 小澤　哲夫

97 東京都立小児総合医療センター 臨床遺伝科 183-8561 東京都府中市武蔵台2-8-29 042-300-5111
（内）5122 042-312-8162 吉橋　博史

98 がん・感染症センター・
東京都立駒込病院 遺伝子診療科 113-8677 東京都文京区本駒込3-18-22 03-3823-2101 03-3824-1552 山口　達郎

99 大阪市立総合医療センター 遺伝子診療部 534-0021 大阪府大阪市都島区都島本通2-13-22 06-6929-1221 06-6929-1090 依藤　亨

100 国立病院機構医王病院 遺伝カウンセリング部門 920-0192 石川県金沢市岩出町二73-1 076-258-1180 076-258-6719 高橋　和也

101 名古屋市立西部医療センター 遺伝診療部 462-8508 愛知県名古屋市北区平手町1-1-1 052-991-8121 052-916-2038 濱嶋　直樹

102 国立病院機構・四国こどもとおとなの医療センター 遺伝医療センター 765-8507 香川県善通寺市仙遊町2-1-1 0877-62-1000 0877-62-6311 前田　和寿

103 学校法人聖路加国際大学・聖路加国際病院 遺伝診療部 104-0044 東京都中央区明石町10-1 ・トイスラークリニック 03-5550-2412 03-5550-2563 山中　美智子

104 独立行政法人国立病院機構・九州医療センター 遺伝子センター 810-8563 福岡県福岡市中央区地行浜1丁目8-1 092-852-0700 092-847-8802 河内　茂人

105 国立病院機構　南九州病院 遺伝カウンセリング室 899-5293 鹿児島県姶良市加治木町木田1882 0995-62-2121 0995-63-1807 園田　至人

106 兵庫県立尼崎総合医療センター 遺伝診療センター 660-8550 兵庫県尼崎市東難波町2丁目17-77 06-6480-7000 06-6480-7001 廣瀬　雅哉

107 国立病院機構京都医療センター 遺伝診療部 612-8555 京都府京都市伏見区深草向畑町1 075-641-9161 075-645-2781 浅原　哲子

108 滋賀県立小児保健医療センター 遺伝カウンセリング外来 524-0022 滋賀県守山市守山5-7-30 077-582-6200
（内）6769/6773 077-582-6304 堀江　理恵

109 医療法人　慈桜会　瀬戸病院 遺伝診療部 359-1128 埼玉県所沢市金山町8-6 04-2922-0221 04-2922-9800 篠塚　憲男

110 北野病院 ブレストセンター乳腺外科 530-8480 大阪府大阪市北区扇町2丁目4番20号 06-6312-1221 06-6312-8867 高原　祥子

111 国立病院機構東京医療センター 臨床遺伝センター 152-8902 東京都目黒区東が丘2-5-1 03-3411-0111 03-3412-9811 松永　達雄

112 静岡県立総合病院 遺伝診療科 420-8527 静岡県静岡市葵区北安東4-27-1 054-247-6111 054-247-6140 臼井　健

113 社会医療法人愛仁会高槻病院 遺伝医療部門 569-1192 大阪府高槻市古曽部町1丁目3番13号
072-681-3801
（内）9201 072-682-3834 玉置　知子

114 愛知県がんセンター リスク評価センター 464-8681 愛知県名古屋市千種区鹿子殿1-1
052-762-6111
（内）6818 052-751-6948 井本　逸勢

115 国立病院機構名古屋医療センター 遺伝診療科 460-0001 愛知県名古屋市中区三の丸4-1-1
052-951-1111
（内）6129 052-951-0664 服部　浩佳

116 埼玉医科大学総合医療センター 遺伝相談室 350-8550 埼玉県川越市鴨田1981 049-228-3400 049-222-8865 野村　恭一・母里　淑子
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117 名古屋第一赤十字病院 遺伝カウンセリングセンター 453-8511 愛知県名古屋市中村区道下町3丁目35番地 052-481-5111 052-481-7733 安藤　智子

118 公益財団法人ちば県民保健予防財団 診療部 遺伝子診療科 261-0002 千葉県千葉市美浜区新港32-14 043-246-0350 043-246-8640 野村　文夫

119 愛知県医療療育総合センター
遺伝診療科/中央病院 及び 
遺伝子医療研究部門/・
発達障害研究所

480-0392 愛知県春日井市神屋町713-8 0568-88-0811 0568-88-0828 水野　誠司

120 大阪急性期・総合医療センター 遺伝診療センター 558-8558 大阪府大阪市住吉区万代東3丁目1番56号 06-6694-8816 06-6608-8416 澤田　甚一

121 東邦大学医療センター佐倉病院 臨床遺伝診療センター 285-8741 千葉県佐倉市下志津564-1 043-462-8811・
PHS6020 043-462-8820 竹下　直樹

122 名古屋第二赤十字病院 臨床遺伝診療科 466-8650 愛知県名古屋市昭和区妙見町2-9 052-832-1121 052-832-1130 加藤　紀子

123 神奈川県立がんセンター 遺伝診療科 241-8515 神奈川県横浜市旭区中尾2-3-2 045-520-2222 045-520-2202 成松　宏人

124 亀田総合病院 臨床遺伝科 296-8602 千葉県鴨川市東町929番地 04-7092-2211 04-7099-1198 田嶋　敦

125 東京都立多摩総合医療センター ゲノム診療科 183-8524 東京都府中市武蔵台2-8-29 042-323-5111
（内線）4079 042-312-9197 宅間　邦雄

126 静岡県立静岡がんセンター ゲノム医療推進部・
遺伝カウンセリング室 411-8777 静岡県駿東郡長泉町下長窪1007 055-989-5222 055-989-5692 松林　宏行

127 茨城県立中央病院 遺伝子診療部 309-1793 茨城県笠間市鯉淵6528 0296-77-1121
（内線）5750 0296-77-2886 齋藤　誠

128 昭和大学横浜市北部病院 臨床遺伝・ゲノム医療室 224-8503 神奈川県横浜市都筑区茅ケ崎中央35-1
045-949-7000
（内線）7616 045-949-7297 西川　徹
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全国遺伝子医療部門連絡会議会則

第１章　総則
（名称）
第１条　本会は，全国遺伝子医療部門連絡会議　The National Liaison Council for Clinical 
Sections of Medical Genetics と称する．（以下，本会という．）

（組織）
第２条　本会は全国の大学病院及びその他の医療機関の遺伝子医療部門を維持機関とし，次の構
成員からなる．
（1）正会員　　　維持機関の構成員
（2）個人会員　　本会の趣旨に賛同し，理事会の承認を受けた者

第２章　目的及び事業
（目的）
第３条　本会は大学病院及びその他の医療機関の遺伝子医療部門の連携を保ち，学術的・社会的
事柄に関する情報交換，並びに構成員相互の意見交換を図り，もって遺伝子医療（遺伝カウン
セリング，遺伝学的検査等）の発展に寄与することを目的とする．

（事業）
第４条　本会は前条の目的を達成するために，次の事業を行なう．
（1）年１回以上の総会及び大会の開催
（2）会誌の発行
（3）その他本会の目的を達成するために必要な事業

第３章
（役員）
第５条　本会に次の役員を置く．役員は通常総会において選出する．
（1）理事長　　１名
（2）理事　　若干名
（3）監事　　　２名
（4）大会長　　１名

（理事長）
第６条　理事長は，本会を代表し，理事会を組織して，業務を総括する．
（理事）
第７条　理事は，本会の事業につき理事長を補佐し，または代行する．
（監事）
第８条　監事は，理事会に出席し，会務を監査して，総会に報告する．
（大会長）
第９条　大会長は総会及び大会を主催する．
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（任期）
第10条　役員の任期は２年とし，再任を妨げない．

第４章　総会
（総会の組織）
第11条　総会の組織は，維持機関代表者及び役員によって構成される．
（総会の開催）
第12条　総会は通常総会及び臨時総会とする．
（1）通常総会には，維持機関代表者及び役員が出席し，大会開催期間に行なう．
（2）臨時総会は必要に応じて，理事長が招集し，維持機関代表者及び役員が参加する．

（総会の審議事項）
第13条　通常総会は次の事項を審議する．
（1）予算及び決算に関すること
（2）総会及び大会に関すること
（3）本会則の改正に関すること
（4）その他，本会の運営に関すること

（総会の議長）
第14条　議長には大会長をもってあてる．
２　大会長に事故がある時は，理事長が仮議長となり，議長を選出する．

（定足数及び表決）
第15条　通常総会は，維持機関代表者の３分の２以上の出席（委任状を含む．）により成立する．
２　通常総会の議事は，出席代表者の過半数をもって決する．可否同数の時は議長の決すると
ころとする．

３　維持機関の代表者が出席できない時は，維持機関が任命した代理者が表決権をもって出席
することができる

第５章　会計
第16条　本会の経費は，会費その他の収入による．
（年会費）
第17条　維持機関の年会費は５万円とする．
２　個人会員は大会参加費を負担する．

（会計年度）
第18条　本会の会計年度は，毎年 7月１日に始まり翌年 6月 30日に終わる．

第６章　事務局
第19条　本会に事務局をおく．
２　事務局に，事務局長１名及び事務局員若干名をおく．
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第７章　会則変更等
（会則変更）
第20条　本会則の変更には，通常総会において出席した維持機関代表者の３分の２以上の同意を
必要とする．

（雑則）
第21条　本会則に定めてある条項の他，必要事項は理事会が定め通常総会において承認を得る．

附則
１　本会則は，平成 20年 4月 1日から施行する．
２　本会の事務局は，信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センター内に置く．
３　この会則の改訂は平成 24年 10月 28日から施行する．
４　この会則の改訂は平成 25年 11月 24日から施行する．
５　この会則の改訂は平成 30年 10月 14日から施行する．

全国遺伝子医療部門連絡会議役員選任細則

１．理事長は，理事会において選任し，通常総会で承認を得る．
２．理事は以下の方法で選任する．
（1）前期，現，次期大会長は理事とする．
（2）理事会は理事の候補者を推薦し，通常総会において承認を得る．
（3）理事長は必要があると認めた場合には，２名まで理事長指名理事を任命できる．

３．監事は，理事会で２名選任し，通常総会で承認を得る．
４．�大会長は，総会及び大会を主催する維持機関が指名する．（総会及び大会を主催する維持機
関は理事会の推薦に基づき，通常総会で選任する．）

附則
１．本細則は，平成 20年 4月 1日から施行する．
２．この細則の改訂は平成 30年 10月 14日から施行する．
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全国遺伝子医療部門連絡会議　役員（案） 
（2020-2021 年度）

理 事 長：小杉眞司

理　　事：�高田史男、櫻井晃洋、三宅秀彦、中山智祥、・
平沢　晃、吉田雅幸、増﨑英明、倉橋浩樹（順不同）

監　　事：後藤雄一、齊藤加代子

事務局長：古庄知己

第 18 回（2020 年）全国遺伝子医療部門連絡会議（開催予定）

大 会 長：倉橋　浩樹（藤田医科大学）

開催期日：�2020 年 11 月 21 日（土）・22日（日）・
※第 65回日本人類遺伝学会終了後

開催会場：名古屋国際会議場　ほか


