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1. CGCの業務について現実と理想の乖離を埋めるためには、
CGCとして何が出来るか？ 各グループのご意見

・一般の方や院内外の他職種へCGCの周知が必要である。市民公開講座や院内外での
勉強会や、カンファレンスを通して、周知していく方法がある。CGCが積極的にア
イディアを出していくことも重要である。

・遺伝カウンセラーや遺伝部門で完結させず、他部門(検査科など)他職種(看護師や事
務職など)と連携や分業をする。医療安全を考慮したシンプルな体制づくりも重要で
ある。

・業務範囲が広いため、よりクライエントに寄り添う業務に専念するためには、専門
的な業務の明文化が必要である。協会として定義を作成することはどうか。

・ CGCの雇用を増やす。

・CGCへのアクセスをしやすくするように、クリニックや市役所などでCGCが働くこ
とも挙げられる。

2.国民の期待に応えるためには、どんな特徴を持つ
認定遺伝カウンセラーが必要か？ 各グループのご意見

どんな期待や潜在的なニーズがあるのか
・遺伝性疾患や検査に関する全般的・広範な知識、カウンセラースキルがあることが前提であること
・興味を持ってもらう話題やコミュニケーションスキルがあること
・一般の方向けに調査し、国民の「遺伝」へのイメージの変化や潜在的なニーズの拾い上げ、満足度
などを数字で見える化していく。
・他の医療者からのイメージなどを知ることも重要か。
・教育・研究などの外向きの発信をしていくこと。
・遠隔地にいる兄弟、子どもなどにつないでいくような、空間的支援も遺伝カウンセラー同士の連携
もある。
・時間の巻き戻しを行うことも多い。子から親、祖父母に対応する必要が生じる場合もある。
・「時空を超えた」支援ができる職種で、長期的な支援を行うことのできる職種。

スライド：23

スライド：24
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【WS5 提言】

 国民の期待、ニーズを理解する
・CGCの潜在的なニーズを明らかにするために調査、啓発活動

 認定遺伝カウンセラーについて、医療職、一般市民に認知度を高める

 日本の医療制度の中での認定遺伝カウンセラーの役割を定義する
・CGC全体の業務に関する共通の基準（ガイドライン）の策定、

及び法制化に向けた検討を行う

スライド：25



第 21回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 〈全体会議〉WS６

WWSS66::遺遺伝伝性性難難聴聴ににおおけけるる遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ  

令和5年11月23日（木）

第21回
全国遺伝子医療部門連絡会議

WS6 リーダー 片岡祐子 岡山大学、荒井康裕 横浜市立大学
サポートスタッフ 姫路赤十字病院 藤田裕子

岡山大学病院 加藤芙美乃
横浜市立大学附属病院 髙塚美衣

難難聴聴遺遺伝伝学学的的検検査査のの歴歴史史
2008年 全国33施設において難聴の原因遺伝子の内、日本人に多く認められる13遺伝子46変異を

ターゲットとし、インベーダー法という難聴診断パネルを用いた「難聴の遺伝子解析と臨床
応用に関する研究」が実施

2010年 先進医療として実施。185例の内37%で変異が同定 (Usami, et al. PloS One. 7, 2012)

2012年4月「先天性難聴」が遺伝学的検査の対象疾患として保険収載。

2015年 若年発症型両側感音難聴が「難病の患者に対する医療等に関する法律」に基つき難病指定

2015年8月 次世代シーケンサーが導入される事により、解析対象 遺伝子は19遺伝子154変異まで拡大

2016年4月 若年発症型両側感音難聴が遺伝学的検査の対象疾患として保険適用7遺伝子（ACTG1, 
CDH23, COCH, KCNQ4, TECTA, TMPRSS3およびWFS1）のエクソン領域の解析がBML
で受託

2022年9月 解析対象遺伝子は50遺伝子1135変異まで拡大。若年発症型両側感音難聴は、従来の7遺伝
子に4遺伝子（EYA4, MYO6, MYO15AおよびPOU4F3）が追加され、エクソン領域、スプ
ライス部位が解析対象

スライド：１

スライド：２
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アアンンケケーートト結結果果 デディィススカカッッシショョンン
WWSS66：：遺遺伝伝性性難難聴聴ににおおけけるる遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ

6-1：貴施設では、難聴遺伝学
的検査を実施していますか？
（N=48)

6-2:貴施設では、実際に遺伝
性難聴のカウンセリングを
2022年度に実施しましたか。 
(N=38)

6-3:貴施設において2022年度に実
施した遺伝性難聴のカウンセリン
グについて合計件数を教えてくだ
さい。 (N=31)

6-4:非症候群性難聴の遺伝カウンセリングを実施する医師の専門科を教えてください。（複数回答可） (N=31)

6-5:症候群性難聴の遺伝カウンセリングを実施する医師の専門科を教えてください。（複数回答可） (N=31)

スライド：３

スライド：４
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6-6:遺伝カウンセリングを実施する医療者を次の中から選択してください。（複数回答可） (N=31)

6-7:カウンセリングを実施する際に、難聴に対するカウンセリング（聴力や聴力予後、聴覚保障について）
を行なっていますか？(N=31)

6-８,9:貴施設では、遺伝性難聴の遺伝カウンセリングへの対応体制は十分に整っていると感じますか。４段階
で評価をお願いします。(N=31)

(N=22)

(N=9)

スライド：５

スライド：６
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6-10:貴施設において遺伝性難聴の遺伝カウンセリングを実施された例で、経験のある症候群性難聴の症例を教
えてください。 (N=31)

6-11：貴施設において遺伝性難聴のカ
ウンセリングを実施された例で、発端
者の次世代もしくは次子以降の遺伝学
的検査による発症前診断を希望された
症例はありますか？(N=31)

6-12:10であり答えた症例は以下のうちどれで
したか？（複数選択可）N=6 

スライド：７

スライド：８
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6-13：
貴施設において遺伝性難聴のカウンセ
リングを実施された例で、出生前およ
び着床前遺伝学的検査（PGT-M）を
希望された症例あはありますか？

(N=31)

6-14：
2022年度に着床前遺伝学的検査
（PGT-M）の範囲が拡大しました
が、それを知っていましたか。

(N=31)

6-15：
着床前遺伝学的検査（PGT-M）
の適応等に関する情報を知りた
いと思いますか。

(N=31)

アアンンケケーートト結結果果 デディィススカカッッシショョンン44

エエンントトリリーー 遺伝性難聴の遺伝カウンセリングの経験がないが、遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググのの際際にに注注意意すするるこことと、検査を
希望するククラライイエエンントトややそそのの両両親親のの思思いいの実際について知りたい。

現現状状

先天性難聴と若年性感音難聴の遺遺伝伝学学的的検検査査のの使使いい分分けけ

拡拡大大難難聴聴パパネネルルのの臨臨床床応応用用、、全全国国展展開開

遺伝性難聴の保険適応の遺伝学的検査の解解析析対対象象がが増増ええたたここととにによよるる現現状状と、考えられる問問題題点点

検査結果の病病的的意意義義をを正正確確にに解解釈釈すするるここととのの必必要要性性をどのように考えるか

アアドドババンンスストト

多くの難聴遺伝子の分子生物学的メカニズム解明が進んでいない点について

先天性難聴にて2次スクリーニングまでで病原性のあるバリアントが見つからなかった場合の、3次ス
クリーニングがどのように展開されているかを知りたい。（どのような時に3次スクリーニングの解析
に進むのか、その場合の連絡はどのようなタイミングで行われるのか、など）

PPGGTT--MM

PGT-Mについて、今後様々な疾患に対する相談が出てくると予想されます。難聴に関わる疾患につい
ても、PGT-Mについてままずずはは議議論論をしていくことは必要かと思います。皆様のご意見をお聞きしたい
です。

PGT-M審査対象疾患の拡大により、先天性難聴をはじめとした耳耳鼻鼻咽咽喉喉科科疾疾患患がが関関わわっっててくくるるかか。他
科の状況も含めて知りたい。妊娠前に、次子の遺伝に関して遺伝学的検査等の手段を聞かれた際に、
耳鼻咽喉科医としてどどののよよううなな情情報報提提供供ををすすべべききかか。審査に提出する際に必必要要なな情情報報提提供供やや審審査査ののシシ
スステテムムについてを知りたい。

自由記載

スライド：９

スライド：10
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ディスカッションを終えて
現状と課題および提言（今後のあり方）

〜４つのテーマごとに〜

デディィススカカッッシショョンン１１：：遺遺伝伝性性難難聴聴のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググのの現現況況
ままととめめ：：整整ええるるべべきき診診療療体体制制はは何何かか？？  現現状状とと課課題題、、在在りり方方

現現状状とと課課題題 提提言言（（今今後後ののあありり方方））

遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググにに携携わわるる
ママンンパパワワーー（（臨臨床床遺遺伝伝専専門門医医・・認認
定定遺遺伝伝カカウウンンセセララーー））とと
時時間間のの不不足足

 耳鼻咽喉科医に臨床遺伝専門医を目指してもらう（日
本耳鼻咽喉科頭頸部外科学会・日本人類遺伝学会へ）

 遺伝カウンセリング導入部分の遺伝性難聴に関する動
画の作成・活用

 遺伝専門科と耳鼻科との連携強化

耳耳鼻鼻咽咽喉喉科科医医のの
遺遺伝伝性性難難聴聴にに対対すするる認認知知度度のの低低ささ

 耳鼻咽喉科医を対象にした遺伝性難聴に関するセミ
ナー・研修会などの開催および広報活動（日本耳鼻咽
喉科頭頸部外科学会へ）

スライド：11

スライド：12
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デディィススカカッッシショョンン２２：：症症候候群群性性難難聴聴のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ
整整ええるるべべきき診診療療体体制制はは何何かか？？ カカウウンンセセリリンンググののポポイインントトはは？？

S usami, et al. 2022

デディィススカカッッシショョンン２２      症症候候群群性性難難聴聴のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ
ままととめめ：：症症候候群群難難聴聴ののカカウウンンセセリリンンググのの現現状状とと課課題題、、在在りり方方

現現状状とと課課題題 提提言言（（今今後後ののあありり方方））

診診療療体体制制
（（関関わわるる症症例例のの多多様様ささ、、
関関係係ススタタッッフフのの集集結結困困難難））

 ハブとなる遺伝子診療部門の構築、体制構築
 看護職等に関与してもらうことも有効
 多職種カンファレンス

遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググののポポイインントト
例例））頻頻度度のの高高いい疾疾患患
DDIISS症症候候群群：：男男性性のの妊妊孕孕性性
ミミトトココンンドドリリアア病病：：血血縁縁者者検検査査、、伝伝ええ方方
UUsshheerr症症候候群群：：目目のの症症状状のの伝伝ええ方方

 多岐に渡る症状があり、本人への告知を含めたご家
族への配慮、複数回の長期的なフォローが重要

 複数科が関連するため、多科・多職種連携、電子カ
ルテの記録、情報共有が重要

子子どどももへへのの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググ

 移行期支援
 個別の発達段階に応じた遺伝カウンセリングの提供
 親御さんから説明しにくい場合の、遺伝子診療部門
との連携・バックアップ体制

 同胞や家族への配慮

スライド：13

スライド：14
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デディィススカカッッシショョンン３３  ：：遺遺伝伝性性難難聴聴ににおおけけるる発発症症前前診診断断ににつついいてて
ままととめめ：：発発症症前前診診断断のの課課題題とと在在りり方方

現現状状とと課課題題 提提言言（（今今後後ののあありり方方））

発発症症前前診診断断をを受受けけるる動動機機
 診断による医療的対策（難聴に対する早期対応）など
に関する十分な遺伝カウンセリングの実施

未未成成年年者者のの発発症症前前診診断断とと
子子供供へへのの告告知知時時期期

 子供やその家族の心理社会的サポート
 継続的な遺伝カウンセリング

十十分分ななススタタッッフフとと
継継続続的的なな体体制制づづくくりり

 発症前診断の結果、難聴であった場合の医療および家
族のサポート体制の充実

 関係スタッフによる継続支援や、相談窓口のある体制
を整える

デディィススカカッッシショョンン４４  ：：改改訂訂後後ののPPGGTT--MM
ままととめめ：：次次子子・・次次世世代代のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググのの課課題題とと今今後後のの展展望望

デディィススカカッッシショョンン内内容容のの一一部部

1. PGT-M受検の目的
• 同じPGT-Mをするにしても、背景になにがあるかは重要で、その解決策が本当にPGT-Mなのか？も大事
• 遺伝カウンセリングによって、当事者が、当時は考え抜いたと思えたり、その後のフォローを受けたりできるように
• 両親難聴or前児難聴カップルからの希望の多様性 例：同じく難聴の子がほしいのでPGT-Mしたい
2. PGT-Mの適応
• 「重篤な」←難聴は？線引き困難 重篤の定義も難
• 難聴は診断後の対応が比較的ある方であり、積極的推奨にはなりづらいだが、実際に育てている親の立場にたつと「対
応があるから不要です」とは言い放ちづらい

• 実施する場合には遺伝学的検査の結果の精査も重要（病的バリアントかどうかなど）
• 遺伝形式や症候群性/非症候群性によっても遺伝の重みや状況は変わる
• 難聴というだけで命を排除することにもなる。多様性の縮小、実際に生きている人の否定
• 「重篤ではないからできない」への納得の難しさ、選択肢すらないことへの悲しみ 軽い重い
3. PGT-M提供体制
• 遺伝科だけでなく耳鼻科医などと協力して対応していく
• 前例がないため、情報提供が難しい
• 医療者側においても社会的にも認知度は低い
• PGT-M実施施設とそれ以外の施設での遺伝カウンセリングは内容に差がある

スライド：15

スライド：16
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デディィススカカッッシショョンン44  ：：改改訂訂後後ののPPGGTT--MM
ままととめめ：：次次子子・・次次世世代代のの遺遺伝伝カカウウンンセセリリンンググのの課課題題とと今今後後のの展展望望

現現状状とと課課題題 提提言言（（今今後後ののあありり方方））

体体制制づづくくりり

 適切な相談窓口体制（バリアント評価などの正確性が
望まれる）

 当事者を取り巻く社会・支援体制の整備・連携の強化
 耳鼻咽喉科領域など、過去に実施例がない領域におい
ても、まずは議論を進めていくことが必要

担担当当ススタタッッフフにに求求めめらられれるる資資質質

 医療者のPGT-Mに関する知識向上
 当事者や他の医療者との協働
 ろう者の文化、当事者の想いを理解し、多様性を尊重
する姿勢

当当事事者者へへののPPGGTT--MMのの情情報報提提供供

 あまり規制を厳しくすると、体制は整っていないが受
検できる施設などに流れる可能性もある ことも

 偏りのない情報提供が重要
 当事者への説明や医療者の認識に用いられるように、
議論により、ある程度のコンセンサスが得られること
が望まれる

スライド：17


