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　年度末の大変お忙しいところ、こんなにもたくさんの方にお集まりい
ただきありがとうございます。私たちは、常に最先端の動向を入れなが
ら、この「ヒトゲノム研究倫理を考える会」をもう随分と長く続けて参
りました。今年度は開催の回数を少し増やし、本日 5 回目を開催するこ
とができました。本当にありがとうございます。
　今回の目的を 2 つ、短くお話して、ご挨拶に代えさせていただきます。
1 つは、ご存じの方も多いと思いますが、ゲノム指針改正の準備が随分
と進んできています。これについて、まず取り上げたいと思います。も
う 1 つは、これからまだまだゲノムに関する研究や医療が大きく変わっ
ていきそうだということもありますので、目の前の話だけではなく、最
新のお話を聞かせていただき、そのちょっと先のことも考えよう、とい
うことです。目の前のことと先のことを組み合わせる、我々は常にそう
した形で議論を深めていけたらと思っております。
　ゲノム指針改正については山梨大学の山縣然太朗先生に、最新の動向
については東北大学の荻島創一先生、大阪大学の岡田随象先生、金沢大
学の渡邉淳先生、と 4 人の先生方にご講演をいただくことになっており
ます。そして最後に、いつものように比較的長く時間をとって、皆さま
との総合討論の時間を予定しております。ぜひ活発なご質問やご意見を
聞かせていただき、皆さまと「考える会」にしたいと思っています。
　では、これで私の挨拶とさせていただきます。どうぞよろしくお願い
いたします。

開会の挨拶

加藤 和人
大阪大学大学院医学系研究科
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山梨大学大学院総合研究部
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　私は、「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針（以下、ゲノム指針）」改正にあ
たって、「医学研究等に係る倫理指針の見直しに関する合同会議（以下、合同会議）」と「タ
スク・フォース」の委員を務めた。昨年の 12 月でひとまず委員会が終わったので、これ
までの全体の経緯について話をしたいと思う。

これまでの経緯
　そもそもゲノム指針については、5 年の見直しの時期であった。また、「人を対象とする医
学系研究に関する倫理指針（以下、医学系指針）」との整合性が問題になってきていた。そこで、
2018 年 8 月に文部科学省、厚生労働省、経済産業省の 3 省合同による合同会議が開かれた。
この合同会議の下にタスク・フォースがあり、当時東京大学におられた徳永勝士先生を座長
として、ここで基本的で詳細な事項について検討し、合同会議にかけるという形で行われた。
　これまで２つの指針が存在していたわけだが、例えば既に大学等ではそれが 1 つの倫
理審査委員会で扱われているところもあり、これら 2 つの指針は統合できるのではない
かということが前提にあり、それは可能なのかどうかという議論から始まった。最終的に
は、近年、ゲノム情報を用いる大規模な疫学研究が増えてきていることから、2 つの指針
に共通する部分をもつ研究は増えてきた、ということで統合は可能だろうという結論に
至った。ただ、一部にゲノム指針に特有な部分、介入研究等に特有な課題があり、それを
どのように位置づけていくかが課題となった。

指針改正の主なポイント
　統合指針の全体の章立てとしては、総論（前文、総則）、責務、手続きについて、そし
て倫理審査委員会、個人情報保護という構成になっている。1 つ目のポイントは、このよ
うに 2 つの指針を統合したということである。
　そして、2 つ目の大きなポイントが、これまでの「その行為は誰が行うのか」という「行
為者規定」から「行為別規定」に変わったということである。これにより少し並び替えが
必要となった。具体的には、全体としての責務（共通する部分）と、それぞれの行為に対
して誰がどのようなことを行っていくのかという観点で、書き換えが行われた。

統合指針の名称と前文
　名称については様々な案が出たが、「人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫
理指針」という案に落ち着き、委員会ではこれが認められた。「生命科学」という言葉を
入れることで、ゲノム研究等をこの言葉の中で読んでいこうということである。ここから
いよいよ統合の話に入るわけだが、実は前文も 2 つの指針間で意外に異なっていて、こ
ういうものも整合性をもって入れていこうということになった。例えば「学問の自由」と
いう言葉が医学系指針にはあるが、ゲノム指針にはなかった。また、よく医学部や病院で

講演 1
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行われる研究に対するガイドラインのように思われるのだが、前回の医学系指針の改正の
ときから、教育や工学の領域等の研究も、人を対象とする研究は指針の対象となるので、
それをわかる形で書いていこうということになった。

第 1 章　総則
　第 1 章は総則である。基本的には医学系指針の表記に合わせていき、ゲノム指針に特
有の部分は加えていくという形になっている。また、後述する倫理審査委員会のあり方の
ように、臨床研究法による臨床研究との整合性を図る形の記載がなされた。さらに今回、
新たな用語として「研究協力機関」が加わった。これはいわゆる試料・情報を取得し、研
究機関に提供のみを行う機関のことである。クリニックだけではなく、大学病院等でも分
担研究者や共同研究者としてではなく、試料・情報のみを提供する場合には、研究協力機
関となる。様々な手続き等に関して、これまでとは違う形で定めていこうというものであ
る。「多機関共同研究」という用語も新たに加わった。我々は多施設共同研究という言葉
をよく使うが、ここでは「機関」という言葉を用いている。1 つの研究計画書に基づき複
数の研究機関において実施される研究を指すものである。そして「研究責任者」は、研究
の実施に携わるとともに、所属する研究機関において当該研究に係る業務を統括する者を
いう。多機関共同研究においては、研究責任者を「研究代表者」と読み替えて、それぞれ
行為別の規定について、これらの用語を用いて整理していくことになった。
　適応範囲について、これまではゲノム研究の中でも「生殖細胞系列変異または多型を解析す
る研究を対象」とし、基本的には「体細胞変異を解析する研究は対象外」とされていたが、実
際の研究では体細胞変異を対象としていても生殖細胞系列の情報を読み取ることがあるので、
そのような区別をやめようということになった。統合することで統合指針の適用範囲となるた
め、統合した 1 つの指針により対応する、ということである。これまでも、こうしたことは基
本的に推奨されていたのだが、それをガイドラインの中で明確化したということになる。

第 2 章　研究者の責務等
　研究者の責務について、先ほど行為主体者別から行為別に変わると述べたが、「研究者の基本的
な責務」と「研究機関の長の責務」として文章が整理されることになる。後ほど具体的に説明する。

第 3 章　研究の適正な実施等
　「研究計画書に関する手続き」について、これも医学系指針に合わせていくということ
であるが、次の「倫理審査委員会への付議」に関して基本的な手続きが変わる。これまで
は研究機関の長を介して申請するという手続きであった。一方で、研究機関の長は研究の
許可も行うので、「研究の実施の適否等」という倫理審査委員会の責務と混同してしまう
部分があった。そこで今回、それを避けるという意味で、研究責任者が付議をすることに

ゲノム指針改正の現状紹介
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なった。これは臨床研究法に基づくものと一緒だが、多機関共同研究の場合の付議に当たっ
ても、一研究一審査とし、研究代表者から 1 つの倫理審査委員会に付議する手続きとなっ
た。つまり、研究計画書や同意書は、多機関共同研究であっても、一研究において基本的
には 1 つであるということが明記された。おそらく、この点についてはこれから実務を行っ
ていく上で、少し課題になるところだと思う。
　お示ししているのは第 5 回タスク・フォースでの資料であるが、原則一研究一審査で、
研究（代表）責任者が直接その付議をするという形に変わっていくことになる。
　研究計画書については、これも先ほどの話と同様、行為者から行為別の規定に変更する
ことにより、いくつかの記載の整理が行われる。
　そして新たに明確になった部分が、研究により得られた結果をどのように取り扱うのか
ということである。現行の指針では、ゲノム研究における偶発的所見に関して、どのよう
に参加者にそれを返すのか、返さないのかも含めて、研究計画書や説明同意文書の中に記
載するということになっていたが、偶発的所見以外の得られた結果に関しても明確に記載
するということになった。現行の指針でも書くべきだということが読めるそうなのだが、
指針の中で項目を立てて、これについては研究計画書や説明同意文書の中に記載するとい
うことになった。また、実際に結果を返却するにあたっては、特にゲノム研究の場合には
遺伝カウンセリングというものについてきちんと明記されていたのだが、研究者は遺伝カ
ウンセリングを含む相談窓口につなげていくということになる。後ほど詳しく触れるが、
ゲノム医療が非常に高度化してきている中で、研究として同様の体制を作るのはハードル
が非常に高いので、実際の相談は整備された遺伝カウンセリング、遺伝医療の中で行って
いく、ゲノム医療そのものにつなげるという形で整備していこうということになった。

第 4 章　インフォームド・コンセント
　今回、ハードルを超えられなかったというか、きちんと議論ができなかったところが、イン
フォームド・コンセント（以下、IC）である。様々なレベルの情報を得ていくときに、どのよ
うな建付けが必要かといったことに関して、今回は議論できていない。例えば、情報のみを用
いる場合に IC の手続きの簡略化を検討してはどうかという意見が出たのだが、個人情報保護
法のいわゆる 3 年ごとの見直しの途中であるため、今回は条文の読みやすさの観点から可能な
範囲で整理するのみとし、さらなる議論は次の指針見直しの際に考えていくことになった。
　先ほど、「研究協力機関」、試料・情報の提供のみを行う機関に関しては、これまでとは異
なる手続きとなると述べたが、「第 8 インフォームド・コンセントを受ける手続き等」の中で、

「既存試料・情報の提供のみ行う機関」に求めている手続きについては、別項目としてまと
めて記載した。基本的には研究協力機関の長がきちんと管理しなければならない、というこ
とがこの中に盛り込まれている。新たに試料・情報を取得して提供する場合には IC が必要
となるわけだが、ここでは既存試料・情報の提供のみ行う場合について明確にしている。

講演 1
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　電子的 IC に関しても検討された。これまでも郵送で説明同意文書を返送してもらうといっ
た、それに近いことが行われてきたわけだが、電子的 IC も可能であるということを明記し、
留意事項をきちんと記載していこうということになった。電子的 IC とは、具体的には、タ
ブレットを用いて説明し、タブレット上で署名をもらい保管しておく、それを遠隔で行う
といったことが考えられるが、その際の留意事項として、「本人確認を適切に行うこと」、「説
明内容に関する質問に対して十分に答えること」、そして文書としては残らないので「同意
事項を閲覧できるようにし、必要な場合には文書を交付する」ということが記載されている。
　試料・情報の提供の記録について、これが先ほどの研究協力機関に関することになるが、「提
供を行う者」と「提供を受ける者」がそれぞれどのようなことに気をつけなければならないのか、
記録の保管についても、これまで少しわかりにくかった部分を整理した上で、まとめて記載した。
　説明事項に関しても、多機関共同研究において、共同研究機関間における試料・情報の提
供等については、当初の IC において共同研究機関への提供等を行うことを明確にしておくこ
とで、現行の医学系指針の手続きにより可能であることから、その旨を IC の説明事項及びガ
イダンスにおいて記載する。つまり、多機関共同研究においてそれが共有できるということ
を内容に含めようということだ。同意の撤回についても、医学系指針との整合性をもって行う。
　代諾者等から IC を受ける場合の手続き等に関しては、医学系指針の規定に整合させる
ことになる。

第 5 章　研究により得られた結果等の取り扱い
　先ほど少し述べたように、新たに項目が設けられた「研究により得られた結果等の説明」
についてである。研究により得られた結果をどのように取り扱うのかということだ。ここ
でこれまで問題になってきたのが「開示」という言葉である。ゲノム指針における「結果
の原則開示」という言葉が、「結果の返却や説明」ということと紛らわしいということで、「開
示」という言葉は個人情報保護法に規定される「開示」を指し、研究により得られた結果
に関しては「研究により得られた結果等の説明」を指すということで整理することになった。
　「Incidental Findings：偶発的所見」という言葉をどのように訳すかについてもいろいろ
と議論されたが、これも含めて研究の主目的の所見以外のものとして、その取り扱いにつ
いては、医学系研究においても留意すべき事項のため、研究の結果等の説明の項目で規定
するということになった。また、結果を説明する場合には、研究対象者の同意なく、研究
対象者以外の者に説明をすることを禁止し、ガイダンスの中で具体的な方法を記載するこ
とになった。資料にて条文イメージを示しているので参照いただきたい。
　遺伝カウンセリングについては、先ほども言及したので繰り返しになるが、これは非常
に重要な手続きであり、研究対象者に対して必要に応じて行われなければならないものな
ので、より充実するよう、きちんと医療の中に組み込んだ形で行っていく。ガイドライン
の条文イメージを見ると、遺伝カウンセリングの印象が薄くなっているように見えがちだ

ゲノム指針改正の現状紹介
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が、むしろそれはまったく逆で、強化したということがご理解いただけるようにガイダン
スの中でも適切な説明を加えていくことになった。

第 6 章　研究の信頼性確保
　研究の信頼性確保については、医学系指針の規定に整合させ、行為別規定の原則に則っ
てこれを整備するということで大きな変化はない。

第 7 章　重篤な有害事象への対応
　重篤な有害事象に関しても、医学系指針に整合させ、こういう事象が生じた場合には研
究責任者が速やかな報告を受けることが規定されている。

第 8 章　倫理審査委員会
　役割・責務等に関しても医学系指針に整合させる。また、迅速審査の対象のうち、審査
が不要と考えられるものに関しては、倫理審査委員会に「報告」する旨の規定を設けてい
く、といったことが新たに加わり、ガイダンスの中で例示することになる。

第 9 章　個人情報等及び匿名加工情報
　安全管理に関しても、個人情報等の安全管理の項で規定された内容を十分に理解、遵守
することについてガイダンスの中で示し、「研究者等の責務」、「個人情報の安全管理」の
項のガイダンスにおいて、個人情報管理に関する留意点を記載する。そしてこれまで「個
人情報管理者」という言葉を用いて別に記載していた部分もここに含めていくことになっ
た。これも医学系指針との整合性の検討の上、行われるものである。
　「保有する個人情報の開示等」、「匿名加工情報の取り扱い」、そして「法に基づく開示請
求に関する開示」といったものをこの中できちんと区別して規定することになる。

今後の流れ
　法令との整合性をもって文書化を行うのに半年くらいかかることが見込まれている。パ
ブリックコメントが年内にできるかどうかというところで、同時にガイダンスも作成して
いく。ガイダンスについても、統合により少し精緻に新たなものを加えていく必要がある
ので時間がかかるといわれている。さらに多機関共同研究の場合に中央事務局が具体的に
何をするのかというようなことが、実務上非常に重要になってくる。中央事務局が倫理審
査を行わない他の研究機関とどのような契約をし、役割を分担するのか、といったことを
含む運営マニュアルのようなものの作成も必要となってくるだろう。そして、2020 年の
個人情報保護法の改正との関係がどうなるかということもある。また、特に医学以外の研
究機関等、現場の体制整備も必要で、研修会の開催も含め、今後進めていくことになる。

講演 1
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　今日は、倫理審査委員会に関係する先生方が多いと伺っているが、私からは、ゲノム情
報や診療情報に関するデータ共有の技術的な動向についてお話させていただく。これに関
しては、おそらく倫理審査委員会等でも検討すべき課題が出てくるかと思うので、話題提
供ということでお聴きいただければと思う。
　ゲノム情報・診療情報に関するデータ共有は、個別化医療・個別化予防を目指すため、
ということで現在進んでいると理解している。特に個別化医療に関しては、希少疾患の診
断やがんゲノム医療において、現在様々な取り組みが進んでいる。また、個別化予防につ
いては、Polygenic Risk Score を用いた多因子疾患のリスク予測といった方向に向かって
いると理解している。

ゲノム解析研究に関する国内外の動向
　最初に国内外の状況をご紹介してから、技術的な話に移りたいと思う。
　国際的な動向に関して、例えばアメリカでは All of Us が 100 万人のコホートを形成し
てゲノム情報の蓄積を始めている。フィンランドは人口の 10% の genotyping を進めてお
り、イギリスは Genomics England というプロジェクトが 10 万人という規模で進んでいる。
こうした状況において、ゲノム情報や診療情報を技術的にどのように共有していくかが大
きな課題となっている。
　また後ほど紹介するが、皆さまご存じの通り、我が国では、ゲノム医療に関して、首相官
邸の健康・医療戦略推進本部において政府施策の 1 つとして進んできたという背景がある。
　現状どのようなデータが蓄積してきているのかということだが、1 つは希少疾患である。
これは一番早く進んでいる領域で、「未診断疾患イニシアチブ（IRUD）」というプロジェ
クトが進んでいる。ここでは、診断が困難な患者さんを対象としたゲノム解析、エクソー
ム解析のデータと診療情報の共有が進んできている、という状況である。
　また、実際にクリニカルシークエンスから得られるデータを解釈していくためには、デー
タベースが必要である。臨床ゲノム情報統合データベース整備事業において、MGeND（臨
床ゲノム統合データベース）が作られ、稀少・難治性疾患、がん、感染症、認知症等の各
領域で見つかってきたクリニカルシークエンスのバリアントと疾患との関係といったもの
を蓄積する取り組みが進んでいる。
　多因子疾患については、遺伝要因だけでは決まらない、環境要因についても調べていか
なくてはならないということになる。ゲノム医療の中でこの領域に関しては、まだまだこ
れからといった状況であると理解している。

東北メディカル・メガバンク計画
　私は、東北大学の東北メディカル・メガバンク機構というところで、東北メディカル・メガ
バンク計画という前向きゲノムコホート調査に関わっているので、簡単に少しご紹介させてい

講演 2



29

ただきたい。健常人 15 万人のリクルートとベースライン調査を終え、現在は詳細二次調査を
進めている。正確なデータの収集ということについては、遺伝要因も調べているが、環境要因
についても調査票や生理検査、血液検査等により情報を集めている。こうした調査においては、
どういった方がどのような病気になったのか等を調べることが大切なので、診療情報の共有と
いうのは大変重要な課題である。私たちも同意を取得し、進めているという状況である。
　我々のコホートには、「地域住民コホート」と「三世代コホート」というものがある。
地域住民コホートは登録者が 8 万人、三世代コホートは 7 万人というコホートを形成し
ている。地域住民コホート調査では特定健診の会場にお邪魔して協力のお声がけをさせて
いただいたり、三世代コホート調査の場合は産婦人科のある医療機関にゲノム・メディカ
ル・リサーチ・コーディネーター（GMRC）が常駐して、妊娠初期の妊婦さんへのお声が
けをするといった形でリクルートを行った。我々のコホートは、健康な方々にご協力いた
だいており、患者さんを対象とするコホートとは若干異なる状況があるため、参加者の方々
から同意を得るところに関しては、かなり気を遣いながら進めてきた。
　参加者に提供いただいた検体のゲノム解析を行い、スーパーコンピュータにデータを蓄
積する、ということを行ってきている。環境要因と遺伝要因の相互作用を調べていく必要
があるので、データについては、ゲノム・オミックス情報はもちろん、調査票等からの生
活習慣や環境に関する情報等をまとめ、層別化できるようなデータベースを構築してお
り、現在約 8 万人規模のデータが格納されている。今年度中には 15 万人すべてのデータ
が入るようにしたいと考えている。我々はバイオバンクとして、このデータベースに入っ
ているデータを、分譲という形で提供している。

国内のバイオバンク・ネットワークの構築
　我々は東北メディカル・メガバンク計画の中で dbTMM のデータベースを構築しているが、
皆さまもご存じの通り、日本にはバイオバンク・ジャパン、ナショナルセンター・バイオバ
ンクネットワーク（NCBN）、診療機関併設型のバイオバンク等の大規模なバイオバンクがあ
り、これらのバイオバンクについても横断して検索できるようにすると利便性が高まる。
　そこで、バイオバンクの横断検索により試料や情報の利活用をさらに促進するため、日本
医療研究開発機構（AMED）の「ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業（ゲノム研究プラッ
トフォーム利活用システム）」という事業が進んでいる。このプロジェクトが始まってから
1 年 10 か月となるが、どのバイオバンクにどのような試料・情報があるのかを横断的に検
索する「バイオバンク横断検索システム」を開発し、すでに運用を開始している。将来的に、
できればワンステップで申請し、試料や情報を利用できるようにしたいと考えている。
　システムでは、ドナーの方々の既往症・併存症、また生体試料については時系列でいつ、ど
んな試料を採ったかがみられるようになっている。例えば、がんの患者さんでは、最初にがん
と診断され、その数年後に再発したといった場合に、時系列で試料が採られていることが多く
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あるので、ライフコースにわたる治療歴、試料、解析情報を統合して検索することができる。
　現状、横断して検索できる項目は、性別、既往歴、試料に関する病名、試料採取年齢、
どういった解析情報、ゲノム情報があるかといったことであり、いわゆるメタデータとい
われるものは横断して検索できるようになっている。また、アカデミアだけでなく、産業
界からのニーズもあるところが大きなポイントだと思っている。
　現状は約 30 万人規模のドナーに関して、試料が 65 万検体、データは 20 万検体につい
てが検索の対象となっている。バイオバンク・ジャパン、NCBN のような大規模なバイオバ
ンクの試料・情報が多い。また、3,811 疾患をカバーしており、10 人以上の疾患は 1,517
疾患である。これだけの試料・情報が我が国のバイオバンクにあるということなのだが、
利用者、研究者の方々がいかにスピーディーにアクセスできるようにするかというのが、
私たちの研究課題で取り組んでいるポイントである。一方で様々な問題点があり、これか
らそれらの課題を解決していく必要がある。例えば、バイオバンクにより手続きが異なる、
倫理審査委員会の方々にバイオバンクについてご理解をいただく必要がある等、様々な課
題があり、「ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業（ゲノム研究プラットフォーム利活
用システム）」の中の A2 課題において、こうした倫理的な課題に関する検討を行っている。

欧米のバイオバンク・ネットワークの状況
　欧米でもバイオバンクのネットワークを作っている。例えば、BBMRI-ERIC がヨーロッパの
バイオバンクのネットワークを形成している。イギリスの UK Biobank は有名なバイオバンク
の 1 つだが、他にもフィンランド、スウェーデン、ドイツ等の国々のバイオバンクが連携し
ている。北欧では、信用（トラスト）だけではなく法律に基づいて、試料だけではなく医療
情報等を収集し、産業界も巻き込んだ研究開発の基盤形成が進んでいる状況と理解している。
　先ほど、バイオバンクの 30 万人分の試料・情報の横断検索ができるという、日本のバ
イオバンク・ネットワークを紹介したが、ヨーロッパでも同様の取り組みが進んでいる。
ISBER-IRL（International Repository Locator）は全世界的な学会だが、ヨーロッパの BBMRI-
ERIC に関しては、Sample Locator による保有試料の検索ができるよう準備が進んでいる。
ドイツでは、German Biobank Alliance が、昨年 10 月くらいから、6 万人規模の検索を開始
している状況である。産業界も含め、保有試料・情報にいかにスピーディーにアクセスで
きるのかというのは、バイオバンクの業界で 1 つの大きなトピックになっている。

ゲノム情報・診療情報のデータ共有と研究開発への利活用についての主要な課題
　これまで述べてきたような状況から、ゲノム情報・診療情報のデータ共有や研究開発へ
の利活用について、どのような課題が残されているのか、技術的な開発をどのように進め
ていくべきか、といったことについて残りの時間でご紹介していきたい。ゲノム情報・診
療情報のデータ共有について考えたとき、当然、市民や、病院という文脈であれば患者か

講演 2



31

らデータを提供いただくことになり、同意を得ることができれば、アカデミアでの研究開
発に利用される。現在では産業界においても非常に活発な利用が進んでいる。私たち東北
メディカル・メガバンク計画のバイオバンクに関しては、おそらく半分ぐらいの割合で産
業界の方々にご利用いただいているという状況である。ここに関わるステークホルダーと
しては、市民や患者、アカデミアや産業界、そして国が考えられる。国としては医療政策
としてこのゲノム医療研究開発を進めているところもあるが、一方で成長戦略の 1 つと
しても位置づけていて、必ずしもアカデミアの考えるような学術研究の方向性だけではな
いというところも、我々としては考えておかなければならないポイントだと思う。
　こうしたことを踏まえて、特に現状、データ共有の技術的な課題に関して、国際的にいろ
いろと議論されていることについてご紹介していきたい。1 つ目は、医療情報に基づく正確
な表現型の取得である。2 つ目は、倫理審査委員会にも大きく関わるところかと思うが、認
証によるデータアクセスである。3 つ目は、医療として、というところになるが、知識の
キュレーションと共有、そして 4 つ目は、クリニカルシーケンスデータの標準化と共有であ
る。この 4 つについてお話していく。この 4 つに共通して特に重要だと私が考えるのは、ア
カデミアだけではなく産業界に対しても、研究開発への責任あるデータ共有を実現する必要
があるということだ。アカデミアに関しては、これまでゲノム情報や診療情報を取り扱って
きた研究者の先生方が多数いらっしゃるので、ルール等についてもよくご存じだと思うのだ
が、産業界の方々も同様に利用するという状況において、ドナーである市民や患者のプライ
バシーや権利を守るために、技術的に担保された、安全性を確保したデータ共有が実現する
ことが重要であると考えている。国際的にも近年、そういった状況になってきていると思う。
　この 4 つのテーマに関して、GA4GH（Global Alliance for Genomics & Health）という、
ゲノムや診療情報の責任ある共有によりゲノム医療の研究開発を促進する国際的な対話の
場がある。加藤和人先生は非常に初期の頃から活動されていて、私が活動に参画するにあ
たりいろいろと教えていただいた。
　イギリスでは Genomics England、アメリカでは Global Genetics Project のように、各国で様々
なプロジェクトがあるが、例えばそこでデータを共有したいといったときに、クラウドを使
うときの技術的な課題というのは共通して存在している。また、ゲノム情報をどのように
表現するか、バリアントをどう記述するのかという技術的な課題も共通して存在している。
GA4GH では、こうした技術的な共通の課題について、ワークストリームという形で、各国の
リアルワールドのプロジェクトに紐づけて課題を解決しようということで進んできている。
　日本でも昨年 3 月に仙台で GEM Japan ワークショップを開催し、温泉宿に集まって、
GA4GH でワークストリームのリーダーたちを招いて、日本における技術開発について議
論を行った。今年も 2 月に開催する予定で、準備を進めているところである。
　これから議論のポイントについてご紹介する。1 つ目は「医療情報に基づく表現型の取
得」である。医療情報の共有が非常に難しいというのは、実は国内だけではなく国際的な
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課題である。診療情報は医師による医療行為の記録なので共有しづらいということで、例
えば ICD（International Classification of Diseases）のような疾病の分類を用いて病名とし
て表示する、あるいは HPO（Human Phenotype Ontology）のようにある程度抽象化され
た表現型の情報にした上で共有するといったことが検討されている。診療行為に関する
raw データをそのまま共有しないという形で課題解決が図られているところである。
　HPO について、せっかくなので少しだけご紹介したい。ヒト疾患における表現型に関
して、例えば「足に 5 本の指があるが、親指だけ少し短い」といったものを表現するた
めの語彙集であり、それを用いて患者さんの表現型を記述するものである。病名だけだと、
なかなか細かい症状までは記述できないので、皆で共有するために、HPO を使おうとい
うことである。まとめると、生の診療情報の記述は難しいので、ICD や HPO を使って共
有しようということが進んでいるということである。
　2 つ目は「認証によるデータアクセス」である。やはりデータの共有に関して、これは
極めて重要である。生体試料は有体物なので、「所有権の移転」という形で MTA（Material 
Transfer Agreement）を結んで、研究者 A から研究者 B に渡される、あるいは医療機関ま
たはそのバイオバンクから研究者に渡される、という形になる。有体物なので所有権にな
るのだが、データに関しては無体物であり、利用できれば良いので、所有権が誰なのかよ
りもアクセス権がどうであるかが重要になってくる。
　現在、国際的なデータのアクセスをより高めようという動きの中で大きな課題になって
いるのが、そのデータを誰が利用するのかということを明確にすることである。これは個
人情報保護法の観点からも重要な課題になろうかと思うが、その人を認証するということ
である。そしてそのデータの利用に関して、データを取得する中での同意があるわけなの
で、そのデータの利用条件に研究者の利用目的が合っているのかということもある。この
2 点さえ担保すれば、データアクセスは進めて良いのではないかという話になっている。
現在は様々な非常に煩雑な手続きが必要だが、それらをスキップすることができるのでは
ないかという議論がなされている。
　研究者の認証というのは若干複雑で、「認証する」というのは、例えば、研究者がある
研究機関に所属していることについて、所属部局が証明して、その認証局に書類を送り、
その上で登録する、あるいはその研究者がその研究機関を去った場合にはそれを証明す
る必要がある、といった非常に煩雑な作業になる。厚生労働省が医師の資格認定を HPKI

（Healthcare Public Key Infrastructure）というモデルを用いた取り組みを進めているが、
そういった認証局を誰かが立てることが必要であり、これが大きな課題となる。
　ヨーロッパの中でも各国で様々な規制があるので、国を超えて医療情報を共有することは、
実はそんなに簡単ではない。我が国だけの問題ではなく、そういった問題に国際的に対処し
なければならないことになってくるわけである。例えば、フィンランドでも、こういった課
題を解決するために、データアクセス権をどう迅速に付与するかということに取り組んでい
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る。これまでは、例えば EGA（European Genome-phenome Archive）に研究者が申請し、Data 
Access Committee が審査し、利用できるようになるまで 1 ～ 4 週間、さらに 1 ～ 2 週間かかる。
これでも十分に早いのではと思うのだが、利用申請から Data Access Committee の審査を経て
データを利用するという流れになっており、さらに dbGaP や EGA、申請先ごとに書式が異な
ることで大変な作業がある。これらの部分を、ユーザー認証して、Data Use Ontology により
このデータをどういう条件で使っていいのかということを machine-readable の形で書いてお
くことで、研究者も利用目的を machine-readable の形で項目をチェックする、という流れで、
ほぼインスタント・アクセスが可能になるのではないかということが進んでいる。
　こうした取り組みは、有体物である試料の受け渡し等とは異なり、利用条件に沿っていれば
データを使って良いということが前提にある。データを取得するときに、研究目的については、
どういう研究目的ならば使っていいというところは見ているのだが、この研究が科学的に意味
があるかどうかは審査していない。単純に、例えば、「私のこのデータはこういう条件で使っ
てください」、「医学研究に使ってください」、あるいは「オープンアクセスで使ってください」
といった様々な条件がある中で、そこに利用目的が合っているかだけを見ていて、「この研究
は意味があるのか」といったことは Data Access Committee では審査しなくて済むということに
なってくる。技術的にデータアクセスを早くするということへのチャレンジである。
　GA4GH では今、GA4GH Passport という名前で、研究者に関する最低限識別可能な情報
について、各研究機関が証明を発行し、それを共有するという取り組みを行っている。証
明を発行する段階では書類が発生するので、ここは手間がかかる。実際にパスポートを使っ
て制限アクセスすることに関しては、研究者は申請して、GA4GH の AAI という認証のプ
ロセスを経ていれば、この Data Access Committee からある条件のもとでならば使って良
いというデータに対して、クラウドデータセットとして自動的にデータアクセスが提供さ
れるというモデルが、現在実装されつつある。ヨーロッパでは ELIXIR や EGA というとこ
ろが、今実装を進めているところだ。今月の仙台での GA4GH のワークショップでは、そ
のメンバーに来てもらい話を聞くことになっている。
　また、データはアクセス権という言葉が使われるように、データは必ずしも自分の手元
に持ってこなくても良いという考え方もあり、自分が解析したいワークフローやプログラ
ムをデータがあるところに登録し、実行してもらい、その結果を返してもらう、といった
モデルも出てきている。
　そのほかに GA4GH で現在進んでいることとして、Guidelines for Drafting Transparent 
and Machine-readable Consents for Data Sharing というものがある。これは先ほどデータ
の利用条件を Data Use Ontology という形でコード化するという話をしたが、その利用条
件をとる前のインフォームド・コンセントに関するモデル文書を作成しようというプロ
ジェクトである。ちょうど今、各国の状況に関する問い合わせが来ているところである。
例えばここに「Health/Medical/Biomedical」とあるのだが、このカテゴリーの同意をとる

ゲノム情報・診療情報のデータ共有と研究への利活用の国際的な動向
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ためのテキストとしては、こう書けばいいのではないか、こういうテキストを書けばこう
いう同意がとれる、といったことである。これが実際に Data use term でコード化したデー
タで、Ontology 上ではこの DUO コードのこれに相当することになるという形で、同意を
取得するところから協調していきませんか、といった動きが進んでいる。これについても
日本の状況を GA4GH 側に伝えていく作業をしていきたいと思っている。
　3 つ目は、「知識のキュレーションと共有」で簡単に触れるのみにするが、データの共
有も大切だが、知識の共有も大切であるということである。例えば、あるバリアントはこ
の病気の罹患に関連する、あるいは抗がん剤が効かないというのは、各国だけの話ではな
く、遺伝子パネル検査の解釈に影響するものなので、キュレーションを共有するネットワー
クの構築も重要である。
　最後は「クリニカルシーケンスデータの標準化と共有」である。これまでは研究の中でゲ
ノム情報が産生されてきており、これはこれでよかったのだが、これからは診療において解
析されるゲノム情報の方が多くなるので、我々は研究機関のみを対象にゲノムデータの標準
化をするだけではなく、病院で蓄積されていくクリニカルシーケンスのデータを活用できる
形にしておかないと研究が進まない、ということになる。Genomics England では 10 万人の
ゲノム解析が進んできているが、日本ではちょうどがんゲノム医療が始まっていて、C-CAT
がゲノム情報の収集を行っているので、標準化された形で集まっているかと思う。しかし、
これからゲノム医療がどんどん広がってくると、各病院に蓄積されるシーケンスデータの標
準化が重要となってくる。医療情報の標準化については ISO ／ TC215、HL7 という業界標準
と GA4GH の 3 団体で、どう標準化するかについて現在議論を進めている。
　HL7 という医療情報の事実上の標準化の会議でこの 3 者が集まっていろいろと決めて
いるところなのだが、ISO でも国際標準としてこれに取り組んでいかなければならないと
いう流れになっている。現在、国内委員会を立ち上げて、日本国内のアカデミアや産業界
の方々に参加していただき、例えば様々な電子カルテのベンダーが個々の実装を進めて後
でクリニカルシーケンスのデータが取り出せなくならないように、業界標準に従った形で
行うということを進めている。
　以上、今日は 4 つの主要な課題について、技術的にはこういうことが進んでいるとい
うことについて話題提供させていただいた。
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遺伝医療・ゲノム医療の現場から
―現状と課題

渡邉 淳
金沢大学附属病院遺伝診療部
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　最初に少し自己紹介をさせていただきたい。2018 年の 10 月に金沢大学に赴任するまで、
この会場から自転車で 10 分くらいのところにある日本医科大学付属病院で 15 年ほど遺
伝子診療に携わっていた。バックグラウンドとしては小児科だが、それ以外の生殖、成人、
腫瘍といった遺伝医療が関連する全領域に関わっており「なんでも屋さん」をやっている
ような感じである。私がこういう遺伝の話をするときは、他の先生方がお話されるときと
は少し違う話題にも触れることが多いのだが、その 1 つが今日の後半にお話しさせてい
ただく「教育」についてである。やはり教育についてはとても関心があって、学会の活動
においても教育に関わっている、ということでご理解いただきたい。
　今回私がいただいた「遺伝医療・ゲノム医療」というお題に関して、「現状」と「課題」
の 2 つに分けてお話させていただきたい。「現状」について考えるときには、今の「現状」
だけではなく、例えばこれまでの十数年だけでいろいろな変化があった、ということも振
り返って見ていただけると良いのではないかと考えている。

「2005 年」：我々誰もが持つゲノム配列を手に入れた―遺伝医療からゲノム医療へ―
　これまでの遺伝医療・ゲノム医療を「時期・時代」ごとに分けてみた。私自身が小児科
医として活動していたのは、この「1990 年頃まで」というあたりである。この頃は遺伝医
療というのは、周産期や産科、小児科が中心であった。「2005 年以降」はゲノムプロジェ
クトが終わった頃で、ゲノム配列を手に入れ、様々な形で研究が進んできていた。この頃
は「遺伝医療」はあったが、「ゲノム」という言葉は研究につながり、医療としてあまり使
われていなかったと印象がある。実際に「ゲノム医療」という言葉が使われ始めてきたの
は「2013 年頃」で、がんゲノムを含む網羅的解析を用いた様々な研究が行われるようになり、
この頃からゲノム情報を活用する、選択肢の機会が増えるという時代になってきた。
　ちょうどその前後の 2011 年に日本医学会より遺伝学的検査の指針（「医療における遺
伝学的検査・診断に関するガイドライン」）が出された。それまでは遺伝子の検査、ゲノ
ムの検査は専門家が行っていたのだが、この指針による 1 つのブレイクスルーは、「原則
として主治医が対応する」というところである。主治医が対応する診断の確定や薬の反応
を調べる場合とそれ以外のものがわけられた。

「2013 年」：遺伝医療・ゲノム医療が「一般化」―HBOC、NIPT―
　2013 年には、実は様々な出来事があった。その 1 つが、アメリカの女優であるアンジェリー
ナ・ジョリーさんが、自身が遺伝性乳がん卵巣がん症候群（以下、HBOC）であることを公
表したことである。HBOC の原因遺伝子である BRCA1/2 遺伝子の遺伝学的検査はそのだい
ぶ前から行われていたのだが、この彼女の公表により日本の中でも認識が変わり、検査を
受ける方々も増えてきた。日本の新聞の記事の中でも、それについてどのように考えるか
について、「考えている」、「選択肢が増えた」といった様々な考え方があることも提示された。
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　2013 年にはこんな話題もあった。無侵襲的出生前遺伝学的検査（以下、NIPT）の臨床
研究としての医療への導入である。こういった検査についてどう考えるかについても、か
なり新聞を賑わせた。
　その前後にこんな話もあった。DTC（Direct-to-Customer）とよばれている医療機関を介
さない遺伝学的検査についても、この頃、新聞記事になることが多かった。
　こうした状況の中で、研究の現場でも、個人情報保護法や「ヒトゲノム・遺伝子解析研
究に関する倫理指針」が改正され、ゲノム解析により得られるデータに関して、「ゲノム情
報」、「遺伝情報」、「ゲノムデータ」という言葉が示すものが整理されたことにより、倫理
審査委員会においてゲノム研究の審査を行う際に、「解析結果はこの情報のどこに該当する
のか」といった形で検討される機会も出てきた。また、医療の中でもゲノム情報を扱う機
会が増え、「ゲノム」という言葉がこの頃から活用されるようになってきたと感じている。

「2018 年」：遺伝医療・ゲノム医療に「質」の変化も―がんゲノム医療、難病、PGx―
　「2013 年前後」の出来事についてお話してきたが、加えて最近の「2018 年以降」にも
いくつかの出来事があり、新たな時代として状況は変わってきている。1 つは、個人的な
印象として、ゲノム医療の「質」がだいぶ変わってきたのではないかと感じている。保険
化、拠点化や、あるいは同じ検査の中でも役割や意味づけが変わってきており、これがゲ
ノム医療の中での問題や課題になってきていると感じている。私自身は、1 つの病院の中
でゲノム医療に対応しているが、今回このような整理をする中で、すべて把握できている
のだろうかということも疑問に思いながら取り組んだ。総合討論の際、もっとこんなこと
が起こっているということがあればぜひ共有いただきたい。
　2018 年の大きな出来事は、まさに、がんゲノム医療が保険化された、ということである。

「がんゲノム医療中核拠点病院」、「がんゲノム医療連携病院」といった体制の整備が行わ
れた。昨年からは「がんゲノム医療拠点病院」という枠組みも増えた。これはある意味で、
それぞれの病院により役割が変わってきているという話でもある。
　2018 年には難病に関しても新たな体制の構築が始まった。難病に対する病院の位置づ
けが変わり、かかりつけの病院が「難病医療協力病院」になり、「難病診療連携拠点病院」、

「難病診療分野別拠点病院」といった枠組みができた。こうしたネットワークの中に IRUD
も含まれるのだが、難病に対する支援の枠組みも変わってきたということである。
　難病に関して、新しい枠組みを目指す取り組みの中で、倫理的な話も関わってくるのが、
検査に関する体制の問題である。診断を進める中で、検査の体制をどのように作っていく
かが課題の 1 つとして挙げられている。これについて少し詳しくお話させていただきたい。
　難病のうち、実は 7 割ぐらいが遺伝性疾患であるといわれており、診断するときには
遺伝学的検査が必要となることがある。2006 年頃から遺伝学的検査の一部は保険適用に
なっており、2018 年の段階では 70 ～ 80 の疾患が該当する。現在、指定難病となってい
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る疾患は 300 以上あるが、これをすべて保険でカバーしているわけではない。実際に保
険適用になっている疾患の中にも、どこで行っているのかがはっきりしない検査がある。
また、保険適用になっていないものはどこで行うのか、研究として行うのかといった課題
もあるのだが、保険適用となる疾患が増えてきていることは、医療の中での遺伝学的検査
の位置づけが変わってきているということを示している。
　また、2018 年には医療法の改正もあった。そこで変わったのが検体検査に関する分類
である。資料にお示ししているように、従来は、遺伝子の検査はそれぞれの分類で少しず
つ含まれているという形であった。改正により、「遺伝子関連検査・染色体検査」が独立
して新たな項目として設けられた。医療の中で、検査の大きな 1 つの枠組みとして遺伝
学的検査がその枠組みに入ってきたということである。これを実際にどう行っていくのか
は、特に個々の検査がどこで行われているのかとともに、検査の質が問われてきている。
これに関しては研究班もできており、今後どう変わっていくかが明らかになってくる。
　2018 年には、医療現場においてこんな変化もあった。先ほどのアンジェリーナ・ジョ
リーさんの記事で示したように、予防的切除という選択肢がある中で、切除を選択する人
も、ためらったり悩む人もいる。でも将来何か治療法ができるかもしれない、何か変わっ
てくるかもしれない、ということも踏まえて皆さん考えられていたわけだが、2018 年に
分子標的薬のオラパリブが保険適用になった。
　BRCA1/2 遺伝子の病的変異の有無により薬の選択が変わってくるということで、コンパ
ニオン診断としても BRCA 遺伝学的検査が行われるようになってきた。家族歴がある方か
ら、お薬の選択をするため等、同じ検査なのだが対象が異なる、広がるという大きな枠組
みの変化だと個人的には考えている。アンジェリーナ・ジョリーさんの場合は家族歴があ
ることが検査を受けるきっかけであったが、2018 年から始まったコンパニオン診断によ
り、乳がん、卵巣がんを発症しているということも大きな枠組みの中に含まれるようになっ
てきた。家族歴の有無に関係なく検査が行われるようになったことで、対象となる人が大
きく変わってきた。検査の目的には違いがあるわけだが、陽性という結果が出たときには、
HBOC と診断されるということになるので、その後の対応も大事になってくる。現状の医
療体制としては、検査は保険適用となっておらず自費診療で行われているものもある。
　このことから大きく変わってきているのが、ファーマコゲノミクス（薬理遺伝学的検査、
以下、PGx）である。薬剤の選択に関する検査の枠組みが変わってきた。PGx 検査の運用指針

（日本臨床検査医学会、日本人類遺伝学会、日本臨床検査標準協議会「ファーマコゲノミクス
検査の運用指針」）というものがあるのだが、これは 2009 年、イリノテカンという抗がん剤
の副作用を予測する UGT1A1 遺伝子の検査が保険適用となったことが策定の大きなきっかけ
であった。これまで、PGx 検査では薬剤の副作用や効果が予測できるが、病気との関連はな
いものが対象であった。しかし、お示ししたように BRCA1/2 遺伝子の場合には、陽性の結果
であれば遺伝性疾患についても同時にわかることになる。これまで単一遺伝子疾患と PGx 検
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査を分けて考えていたわけだが、重なる部分も出てきた、検査の内容的にも幅が出てきている。

「遺伝子」の変化で起きる病気と「遺伝する」病気との違い―がん遺伝子パネル検査を例に―
　ここまでお話してきたような、時代による遺伝医療・ゲノム医療の様々な変化につい
て、どう考えていけば良いのか、我々が追いついてきているのだろうか、ということを考
えていかなければならない。大事になってくるのが、「遺伝子」の変化（変異）のうち「生
殖細胞系列遺伝子変異」と「体細胞遺伝子変異」の違いがきちんと区別されているのかと
いうことである。従来の遺伝学的検査は「遺伝する」ということがわかる検査だったが、
がんゲノム遺伝子検査が入ってきたことで、この体細胞遺伝子変異を主な対象とする遺伝
子検査を受ける機会が増えて来た。この検査で私たちがきちんと伝えなければならないの
が、遺伝子の異常、変化があった場合に、主として遺伝するわけではない、ということだ。

「遺伝」という言葉が入っていると、時に誤解されてしまうことがある。英語では「遺伝子」
という話は “gene”、「継承する」とか「遺伝する」という話は ”hereditary“ という言葉で分
けて考えているのだが、日本語だと同じ「遺伝」という用語を用い誤解されてしまうこと
がある。医学の教科書等でそこをきちんと分けて理解すること、医療者だけではなく検査
を受ける側もそれを分けて考える、といったことも大事になってくる。
　一方で、体細胞遺伝子変異を対象とする遺伝子検査と、生殖細胞系列遺伝子変異を調べ
る遺伝学的検査が大きく違っているかというと、がんゲノム遺伝子パネル検査の例を考え
ると、実はあまり違いがないのではないかという領域もある。検査について説明するとき
には、その点も考慮することが必要なのではと考えている。がん細胞の体細胞変異を調べ
る遺伝子検査というのは、がん細胞に特有の変異を見つけることが元々の目的なのだが、
がん細胞を調べていくと生殖細胞系列変異も見つかってくることがある。がん遺伝子パネ
ル検査の中には、がん細胞のみを調べる検査もある。実際に報告される結果に含まれる内
容は検査の方法等により違いがあるが、生殖細胞系列も含まれる前提の上で考えていくと
いうことが必要になってくる。
　パネル検査の場合には調べる遺伝子がもう決まっていて、何がわかってくるかというこ
とも想定できるので、「偶発的所見」というより「二次的所見」ということで捉えられている。
　こうした検査により見つかる様々な結果をどう伝えればいいのかということについて、
京都大学の小杉眞司先生の研究班で従来この検討をされてきたが、先日、その提言の新た
な版が公開された。ゲノム医療の情報伝達に関して、1 つはがん遺伝子パネル検査の二次
的所見について、もう 1 つは IRUD のように網羅的に生殖細胞系列を調べる検査が研究と
して行われているが、クリニカルシークエンスの場面でどう対応するかということであ
る。こうした情報の取り扱いの幅が広がることへの対応についても、私たちが考えなけれ
ばならない時代になってきたということを感じる。
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時代の変化による新たな視点も―着床前診断の対象拡大に関する最近の検討―
　また、先日こんなことも新聞で話題になっていた。これは着床前診断に関する 1 週間
ほど前の新聞記事で、一面に出ていたところもあるのでご覧になった方もいらっしゃるだ
ろう。出生前診断に関してもいろいろな検査があるが、方法によりその対象も変わってく
るのではないかといわれている。ここに出ている着床前診断というのは、体外受精した受
精卵で診断が行われ、着床をする前に検査するものである。従来、日本産科婦人科学会に
よる着床前診断の基準にある「重篤性」の解釈として、例えば「成人に達する前に日常生
活を強く損なう症状が出現したり、生存が危ぶまれる」といったように、これはいろいろ
に考えられるのだが、この重篤性に関する内容を変更するかという検討が行われている。
　この 1 つのきっかけが、ある遺伝性疾患の方が着床前診断を申請されたことであり、
やはりこの診断を選択肢として認めてほしい、ということであった。先ほど HBOC でも
選択肢の話をしたが、技術的にできることについて、選択肢をどう考えるのか、どう対応
するのかということについて、今後どう考えていくかが大きな問題である。この検討は日
本産科婦人科学会が中心になり行われているが、今後、実際に実施するかどうかを各施設
の倫理審査委員会で検討するということになれば、施設により見解が異なってくる可能性
もあるので、その点についても今後対応していく必要があるかもしれない。

遺伝医療・ゲノム医療に繋げる「遺伝カウンセリング」―日本の現状と課題―
　こうした様々な「選択肢」について考えていくために「遺伝カウンセリング」がある。
ここにいらっしゃる方の多くはご存じだと考えるのだが、遺伝カウンセリングはいろいろ
と気になっていることについて、最終的に本人自身が選択するための支援を行う場であ
る。私たち専門医や遺伝カウンセラー、それ以外の職種の方々も関わり、対応させていた
だいている。そのために大事なのが、対象となる方が正しい情報を得られているかどうか、
どのように考えているのかを提示していく形であり、単に情報提供だけでなく、支援を行っ
ていくということである。
　まだ遺伝カウンセリングができる施設は限られており、全国どこでも受けられるわけで
はない。一方で、先ほど話したオラパリブのコンパニオン診断については、多くの乳がん
や卵巣がんの患者さんが対象になってくるので、その検査に必要な体制の担保が必要となっ
てきた。そこで、2018 年に何が変わったかというと、遺伝カウンセリングができない施設
も、できる施設と連携することで、患者さんがかかっている病院でこの遺伝学的検査をで
きることである。遺伝カウンセリングの一部は保険適用となっているのだが、施設が「遺
伝カウンセリング加算」をとるためには施設基準を満たしているという届け出が必要であ
る。そのため実施できる施設は限られてしまうという現状がある。実施できる施設とでき
ない施設が連携していくということが地域において重要になってきており、どこの病院で
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検査を受けても遺伝カウンセリングにつながるということが必要になってきている。
　今後の話題になってくるのが、予防的介入の保険化である。これまで家族歴がある等
HBOC の可能性がある方々に対する遺伝学的検査や遺伝カウンセリング、さらに陽性の場
合のフォローアップ、予防切除等に関しては、その多くが自費診療で行われてきた。この
2020 年 4 月から、がんの罹患歴や家族歴から HBOC が疑われる方の遺伝学的検査、診断後
の未発症部位に対する予防的な介入が保険適用になる。しかし、アンジェリーナ・ジョリー
さんのようにがんを発症されていない方については引き続き自費診療での対応となる。こ
れに対しても、全国でどのように対応するのかということが大きな課題になっている。
　これまで挙げた遺伝医療・ゲノム医療でのそれぞれの課題に対して、これからどうすれ
ば良いのかということについて、ちょっと考えてみたい。
　遺伝の話は、「病気でない人」も対象となることがある。「病気でない時期の人」もいる。
また、患者さんがいると、そこからご家族に広がる。一般に「病院に行く」場合は病気が
発症してからなので、一般の医療と異なる部分である。同じ病気でも同じ人でも、例えば
結婚するとか、子どもを産むとか、進学するといったように、そのライフステージによっ
ても気になる点に違いがある。このような悩みには、十分な時間をかける必要があり、遺
伝カウンセリングがある。「遺伝」の悩みや課題、可能性というのは特別なことではなく
健康管理にも活用できるということを踏まえ、それぞれの医療機関の中で遺伝カウンセリ
ングにどうつないでいくかということが重要である。その点では、やはり知られていない、
誤解されていることが多すぎるのかなという気もしている。
　皆さんどうでしょう。私たちは誰でもゲノムを持っているわけで、どこかで必ずゲノム
に関わる病気を何か発症する可能性がある。1 つの統計だが、1,000 人のうち 900 人くら
いは、一生の間に多因子病も含めた遺伝性疾患にかかるかもしれないといわれている。誰
でもかかる可能性がある、成人になってから起きる可能性もある、そして継承しない病気
もあるということを、きちんとお伝えして、考えていただくことも大事である。
　実は、私が着任するまでは金沢大学では遺伝カウンセリングができなかった。北陸地方
では、2018 年になって、それまで実施できる施設が少しずつ増えてきた。北陸地方は遺
伝カウンセリングや遺伝医療に関してまだ少し遅れているところがあり、施設ができただ
けでも新聞に載ることもあるような状況である。こうした全国での地域差があることも踏
まえた上で対応することも必要である。また、例えば石川県は端から端までが約 200km
と結構な距離がある。先ほどお話したような、遺伝カウンセリングをどこでも受けられる
ようにするためにはどうすれば良いのかということも、もう 1 つの課題である。
　遺伝医療がゲノム医療へと変わってきた中で、例えばこの日本医学会の遺伝学的検査に
関する指針は 2011 年に作られたものである。先ほどの PGx の取り扱い等も含め、この 10
年で変わってきている。これらの変動も全国の医療者等の関係者に知ってもらい、対応し
てもらうためには、皆で考えていくことが必要である。例えば、多くの施設で、遺伝情報
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を電子カルテにどのように記載して良いのかといった共通の課題を抱えていたりする。そ
れについてどう考えたら良いのか、中央からきちんと示していただくことも大事である。

「ヒトの遺伝」に関わる教育の現状と課題―人材養成と国民の遺伝リテラシーの向上が重要―
　「不十分な遺伝学的知識と未熟な遺伝カウンセリングは、しばしば患者と血縁者に大きな
災いをもたらす」ということがいわれている。遺伝性疾患は多臓器に関係するために複数の
診療科を受診されることも多い。そのため、遺伝医療・ゲノム医療では医師以外のメンバー
を含めたチーム医療としての対応が求められており、いろいろな方々に遺伝医療について
知っていただくこと、橋渡ししていただくことも大事である。その遺伝医療・ゲノム医療に
かかわる人材をどう確保・育成するかは今後の大きな課題である。例えばがんゲノム医療を
推進するため、中核拠点病院や連携病院では、遺伝を専門とする医師もいるし、遺伝カウン
セリングの技術を有する非医師、また「遺伝カウンセリングにつなぐ者」も求められている。

「遺伝のことを知っている」というのは、どの医療者にとっても必要なことになってくる。
　医師養成期の大学の時期に、遺伝医学でどんなことを教えれば良いのかという方向性は

「医学部卒前遺伝医学教育モデルカリキュラム」で示された。一方で医師以外の他の医療
者教育ではまだまだのところがあり、これは課題の 1 つである。
　また、一般国民の方々がいつ遺伝医療やゲノム医療に「いつ」直面するかはわからない
わけだが、その対応への準備を早い段階からしておくことが必要である。「遺伝」や「ゲノム」
について様々な誤解をもっていることがある。世代によっても違いがあるが、誰でも関わ
る「遺伝」や「ゲノム」に関するリテラシーをどう向上するかというのは大きな課題である。
　資料にお示ししているのが、2013 年に NIPT や HBOC の話題が出た頃の新聞記事で、「学
校でヒトの科学を」、「新しい時代にふさわしい、教え方、学び方が必要だ」という話だっ
たが、5 年以上経った現在でもまだまだ現場では行われていない。学会として今これに対
して取り組んでいる。
　高校の先生方とどうして「ヒトの遺伝」が扱われていないのかということについて話し
合ったとき、生命倫理の問題もあるし、当事者への配慮が必要、等様々な課題が挙げられ
た。また、教材の問題も挙げられたのだが、最近は様々な教材が作られているので、それ
に対して吟味をすることで全国どこでも提供できるような体制も必要である。
　遺伝に関する教育については、日本学術会議でも検討されていて、30 年前に高校の授
業で扱われていた内容と比べると、扱われる内容が少ないのではないか、また新しいこと
への対応ができていないのではないかということも指摘されている。
　先ほどは「生物」に関する議論であったが、実は「保健体育」でも今は遺伝の話が教科書に載っ
ている。病気の原因の 1 つとして遺伝的な要因があると書かれている。それをどのように子
どもたちに実践的に結びつけていくのかということも大事である。先の日本学術会議の検討
では、生物でヒトの遺伝学に関する記述が少ないのは保健で教えるからという理由もあると

講演 4



70

もいわれているが、それぞれの科目の連携をどうするかということが大事である。
　この話は多くの方がご存じでしょうが、今、遺伝用語が変わろうとしている。ある学会
が提案し、新聞でも大きく取り上げられたが、現在いろいろな動きがある。
　生物に関する用語については日本学術会議でも検討されている。「優性」、「劣性」という言葉
について、2017 年の時点では語名を「優性」、別名を「顕性」にしようという話になっていたが、
2019 年の段階では語名を「顕性」を先にするという話が出ていた。「優性」、「劣性」という言
葉は中学の教科書で出てくるのだが、今後、教科書の記載が変わってくる。用語の制定という
のは英語に対してどのような日本語を対比させるかという話だが、学術会議の報告でも「遺伝子」
は ”gene”、「遺伝」は ”hereditary” という形で訳すと説明されており、今後「遺伝する」という言
葉が「継承する」意味で認知されてくることへの対応についても準備していく必要がある。
　日本医学会でも遺伝用語について検討している。ちょうど現在パブリックコメントを募
集しているので、もしよろしければ皆さんにもぜひお答えいただければと考えるが、「顕
性遺伝（優性遺伝）」、「潜性遺伝（劣性遺伝）」と表記することについて、パブリックコメ
ントを経て、本年度中に報告書が出ると聞いている。日本人類遺伝学会の教育推進委員会
からも日本医学会へ意見を出したのだが、優性、劣性というのは病気の名前にも入ってい
る用語であり、その用語を変更するということは、当事者やそのご家族にも影響を与える
可能性があるので、今後そうしたことへどう対応していくかという課題もある。用語の変
更は、教育について考えていく中でも大きな課題の 1 つだと感じている。
　実は、今後、全国の学校の教育課程として新たに実施されていくヒトの病気に関する内
容があるのだがご存じだろうか。小学校は今年から、中学校では令和 3 年から、高校で
は令和 4 年から始まる。これは、「がん教育」である。がん教育をどこの学校でも行うと
いうことになった。
　「がん教育」は石川県の中でも実施に向けて今取り組んでいる。日本ではがんは一生で
2 分の 1 の人がかかるといわれているが、がんについて正しく理解するということが 1 つ。
文部科学省により標準となるスライドが作られているが、その中でも、健康と命の大切さ
について考えるということに関して、生活習慣以外にできることの中にも遺伝は取り上げ
られている。遺伝的要因に対してはがん検診を受けることで早期発見につながるという話
になっているが、直接的ではないがこのような内容の中で、1 つのきっかけとして遺伝を
取り上げていただくことは大事だと感じている。
　この「がん」教育の骨子を「遺伝性疾患」に変えてみると、ゲノムは誰でももっている
わけなので、ヒトのゲノム教育という形でも、初等教育、中等教育の中でも取り上げてい
ただけると良いのかと考えている。

おわりに
　今日は遺伝医療・ゲノム医療の「現状」を紹介した。現状を考えるときには、やはり私
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たちが経験してきたこと、時代でどう変わってきたのかということを振り返り、皆で共有
することが大事ではないかと考え、お話しした。
　遺伝医療・ゲノム医療の「課題」とは、こうした現状、施設間や地域の課題、人材、教育、
それぞれに私たちがどう対応するのかということでもある。今、遺伝医療・ゲノム医療で
起きていることは 10 年前に予想できただろうか。やはりそれは難しい。このように、遺
伝教育では単なる知識を教えるだけではなく、今後皆さんが直面するかもしれない未知の
内容に対応できるような能力をつけることも重要である。この会場にも様々な立場の方々
がいらっしゃるが、教員、医療者、研究者、そして国も含めた形で、ヒトの遺伝教育・啓
発について様々な視点や立場から検討・吟味するということも大事である。ぜひ今回の内
容について関心をもっていただき、様々なところで議論を行ってもらいたいし、できれば
日本全体として動けるような対応ができればと思っている。遺伝の現場では、患者さん、
担当医の先生、遺伝の専門職等、いろいろな方々が関わっているので、全体で動いていく
ことが大事であり、ぜひ私もそこに関わらせていただき、皆さんと一緒に動いていきたい。
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総合討論

【司会】

加藤 和人
大阪大学大学院医学系研究科

【パネリスト】

山縣 然太朗
山梨大学大学院総合研究部

荻島 創一
東北大学 東北メディカル・メガバンク機構

岡田 随象
大阪大学大学院医学系研究科

渡邉 淳
金沢大学附属病院遺伝診療部
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【総合討論】

司会（加藤）：皆さま、それでは総合討論
の時間を始めたいと思います。少し長丁場
ですが、私たちの会ではいつもここがメイ
ンの 1 つということでやっておりますの
で、どうか活発なやり取りができる時間に
なればいいなと思っております。
　それなりの時間の長さがありますので、い
くつかこの時間のテーマを挙げさせていただ
きます。まず、今日は倫理審査の現場におら
れる方々が多いので、ご関心の高い指針改正
について、その後個別の講演に対する質問等
がありましたらお願いいたします。もう 1 つ
は、本日の大きなテーマが「日本のゲノム解
析が向かう先」ということで、様々なことを
オープンに考えていきたいと思っていますの
で、どうかよろしくお願いいたします。

ゲノム指針改正について
司会：それでは最初に指針改正の話ですが、
山縣先生のご講演では、ちょっとした改正点
の他に、「今回はこの辺りが新しい」という
話題もありました。何か質問はございますか。

フロア A：今、病院で倫理審査の仕事をし
ているのですが、改めて指針の遺伝カウン
セリングの部分が気になっています。
　倫理審査において委員の方たちは、イン
フォームド・コンセントの部分を確認する
のは慣れてきているのですが、特にゲノム
研究特有の問題として、カウンセリングに
ついてはどこまで確認していけば良いのか
ということについてはあまり慣れていない
方も多いように感じます。提出される研究

計画書等を見ていても、「必要に応じてカウ
ンセリング等を行う」というシンプルな記
載のみのものを見かけることがあります。
実際に病院の遺伝カウンセリングへつなぐ
ことになった場合の体制や費用に関する具
体的な内容が不明瞭なまま、倫理審査を通っ
てしまっているという印象があります。
　今後、倫理審査委員会でどこまで確認を
行っていくかが重要になってくると思いま
す。医療現場での対応も含めた相談体制につ
いては、今後、ガイダンスで丁寧にお示しい
ただけるということなので、それを期待して
いる状況ですが、その辺りについて、山縣先
生から少しご示唆いただけないでしょうか。

山縣：おっしゃる通りで、これまでは、と
にかく必要に応じて遺伝カウンセリングを
行う体制をもちなさいということで、研究
班の中で体制を作って、それを倫理審査に
かける、ということでした。しかし実際に
は、こういう問題が起こった場合は〇〇先
生が遺伝カウンセリングを行う、といった
ところで留まっていた、という状況です。
でも今は遺伝医療が進んできているので、
きちんとしたところへつないでいく必要が
あります。「研究で健康問題が起きた場合
には、それを医療につなげていく」といっ
たことを、倫理審査の書類に書き込んでい
ただく。特にゲノム研究の場合はそうした
体制が重要ですので、その先の体制もある
のかどうかも倫理審査の中で確認していく
ような形になるのかなと想像しています。

司会：審査している施設が他の病院の体制
をチェックしなければならない可能性もあ
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ると思うのですが、その場合にはどうした
らいいのでしょうか。

山縣：例えば渡邉先生が「北陸地域ではこう
いうところできちんとした遺伝医療が行われ
ている」というお話をされていたように、医
療の中ではそういったことが情報として出て
いるので、そういうところにきちんとつない
でいるかどうか、そういう話だと思います。

フロア B：今回の改正では、「原則一研究
一審査」ということで、研究計画書や同
意書も 1 つになるということなのですが、
これは多機関共同研究の場合は 1 つの倫
理審査委員会で審査を行う、基本的には審
査の委託がすべての共同研究で生じるとい
う理解でよろしいでしょうか。

山縣：臨床研究法では「研究責任医師」が申
請するということになっていますが、今回
の統合指針でも同じような形で行うという
ことです。臨床研究法では「多施設共同研究」
ですが、今回の統合指針では「多機関共同研
究」という言葉になります。その手続きに
ついては、中央事務局と共同研究の施設が
どういう形で行うのか、ということになり
ます。現状では「委託する」ということに
なっているのですが、これまでは「機関の長」
がそうした契約を結ぶことになっていたの
が、「研究責任者」が付議することになるので、
手続きも変わってくると思っています。
　先ほどもお話したようにそれがガイダン
スの中で示されるとは限りませんが、中央
事務局がどのような体制で、どのような契
約を結んで、フォローアップをしていく

か、といった具体的なマニュアルのような
ものができないと、研究代表者の施設がと
ても大変になると思うので、そうしたもの
が並行して出されると理解しています。

フロア B： 臨床研究法の委員会とは異な
り、指針のもとでの倫理審査委員会は、い
わゆる国の認定といったものがないので、
委員会によりばらつきがある状況だと思い
ます。そうした状況で 1 つに集約となると、

「ここの委員会は審査のレベルが低くて通
りそうだから、ここに出しちゃえ」といっ
た考えも出てきかねないのではと思ってい
ます。そうしたリスク等に関する議論は行
われているのでしょうか。

山縣：おっしゃる通りで、そうした議論も
ありました。そうした温度差があるので、
逆に一研究一審査にした方がいいだろうと
いう考え方です。その場合には、きちんと
倫理審査ができるところに委託することが
前提になるので、それをどう評価するのか
ということも含めて、これからの議論に
なっていくと思います。
　おそらく多くの附属病院をもつ大学の倫理
審査委員会では評価が行われていると思うの
で、そういう施設をまずは基本に考えていた
だく。民間病院等と共同で研究を行っていく
場合にそうした担保があるのかといった問題
も含めて、臨床研究法による認証とは別に、
以前行われていた倫理審査委員会としての認
証制度のようなものが復活する可能性もある
とは思いますが、それはこれからの議論にな
ります。施行までの間に様々なことが議論さ
れ、決まっていくのだろうと思っています。
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司会：審査しない機関でも、機関の長はそ
の研究に責任を取らなければならないんで
すよね。審査しない機関が審査する倫理審
査委員会を認める、というやり取りは必要
だと思うのですが、そこは変わらないんで
すよね。例えば、30 施設の多機関共同研
究の場合に、29 機関の長が、それぞれ「あ
そこに委託しても良い」という手続きを行
うことになるのですか。

山縣：変わらないというか、現行の指針で
は機関の長がきちんと評価した上で委託を
する、ということになっているので、契約
を結ぶ上で必要となります。
　ただ、指針改正により、誰が倫理審査を
付議するか、というのが変わります。これ
までは機関の長が付議することだったの
が、研究責任者が付議するということにな
ります。多機関共同研究の場合には、研究
代表者に対してそれぞれの分担研究施設の
研究責任者が付議し、それを受けて倫理審
査が行われます。研究機関の長の役割はそ
の付議の中では生じませんが、その結果を
見て許可する段階で役割が生じることにな
ります。研究に対する最終的な責任はまだ
機関として残っていると私は理解していま
す。ややこしい話ですみません。

司会：草案ができていますが、施行までに
かなり時間を取っているというのは最近で
は少し珍しいので、今後整理されていくこ
とを期待したいと思います。山縣先生が
おっしゃっていた通り、非常に大きな変化
だということを、皆さんに認識していただ
けることが大事かと思います。

フロア C：臨床検査では、医療法上、ゲノ
ム解析に関して内部精度と外部精度の評価
を行うことが決められています。しかし、
実際には施設ごとにどのくらいの違いがあ
るのかということは、現状行われていませ
ん。今は、研究の中で施設間の比較を行っ
ていて、現行のゲノム指針に基づいた倫理
審査が必要になります。共同研究の場合に
は、個々の機関で倫理申請を行わなければ
ならず、相当時間もかかりますし、非効率
だと感じています。今回の統合指針で、こ
うした研究の場合に倫理審査のスピードは
変わってくるのでしょうか。

山縣：これは本当に重要な点で、研究と臨
床が非常に近くなってきたために、現実
的に起きている問題だと思います。ただ、
文部科学省、厚生労働省、経済産業省の 3
省の中では、研究、医療、ビジネスといっ
たところを分けてください、ということに
なっています。なので、このゲノム解析に
関する施設間の比較に関して、研究にとっ
て必要なのか、臨床として必要なのか、と
いうところで答えが変わってくる、と理解
しているのですが、いかがでしょうか。

フロア C：確かにその通りなのですが、例
えば今おっしゃった「研究と臨床の境目」
に関して、非常に困っていることがありま
す。BRCA1/2 遺伝子検査がコンパニオン
診断に使えるようになりました。しかし、
保険適用となっている検査でないとコンパ
ニオン診断を使えないという現状がありま
す。これまでの研究等で BRCA1/2 遺伝子
検査を受けて、「遺伝性乳がん卵巣がん症
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候群ですよ」といわれた患者さんがコンパ
ニオン診断薬を使うためには、新たに保険
適用の検査を受ける必要があります。研究
と臨床を分けるという考え方はもちろん理
解できるのですが、現実問題なかなか難し
いところがあるのではないかと思います。

山縣：その議論についてもおっしゃる通り
だと思います。指針改正の委員会に参考人
として京都大学の小杉眞司先生が来られた
時にもそうしたことへの問題提起がありま
したが、今回の議論の中で明確な答えが出
ているかというと、なかなか難しいところ
だと理解しています。

渡邉：これはとても大きな課題だと思いま
す。例えば、1 つ 1 つの施設での研究とな
るとそれぞれ倫理審査が必要になりますが、
これらの施設が共同研究することで、1 か
所で倫理審査が終わることになるというこ
とだと思うので、こうした枠組みを作って
いくというのは 1 つの研究としてのやり方
ではないかな、という印象をもちました。

司会：研究と医療のオーバーラップについて
はまだいろいろと問題があるので、広く整
理するような活動が必要だろうと思います。

フロア D：市民の立場で、再生医療法等の
委員会に参加しています。ゲノムもかなり
近い分野で、非常に興味深くお話を聞かせ
ていただきました。国としても市民参画は
進めていくべきという方針になっていると
思うのですが、ゲノムの領域で市民参画は
どのようにしていくべきか、市民にどうい

うことを求めていらっしゃるのか、という
ことをぜひ皆さま方にお聞きしたいです。

山縣：おっしゃる通りだと思います。講演
ではあまり自己紹介をしなかったのですが、
私は出生コホート研究等を多く行っていて、
現在も環境省のエコチル調査の運営に関
わっています。参加者の方々にどのように
研究に入っていただくか、ということは本
当に今一番重要な問題と考えています。
　1 つは情報の共有だと思っています。これ
まではシンポジウムを開催したりニュースレ
ターを出したりといった方法で情報の共有を
行っていましたが、ほとんどが一方通行でし
た。今後どのようなコミュニケーションにし
ていくのかについて、そのツールも含めて、
考えていくことが重要だと思っています。
　ゲノムに関しては、知識の差がとてもありま
す。それをどう埋めていくかということについ
ては、渡邉先生が言われたように、これから教
育というのが非常に重要になってくると考えて
いる、というのが私の答えになります。

司会：山縣先生にもう 1 つ伺いたいのは、
例えばがんゲノム医療での取り組みのよう
に、説明文書を見ていただいて、意見を伺
うといったことは、当然義務化はできない
と思いますが、そういったことがガイダン
ス等に入るといいのではと思うのですが、
いかがでしょうか。

山縣：研究の指針としては、倫理審査委員と
して一般の方に入っていただくということ
で、そういうコミュニケーションをとってい
ることを担保している、と理解しています。
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司会：私もいろいろと考えていく中で、議論
していただけると良いのかなと思っています。

渡邉：研究にしても、検査にしても、お受
けになるご本人がいるわけです。ですから、
ご本人となる立場の方も含めて、様々な立
場の方々が議論する場はとても大事ではな
いかと思っています。そのためには、議論
ができる土壌を作るために、まずは多くの
方々に関心をもっていただくということで
はないかな、という気がします。それぞれ
の立場の方々にとって専門外のこともある
かもしれませんが、「わからない」といえる
ような雰囲気の中で、皆さんがわかるよう
な内容にしていくことが、とても大事では
ないかと思います。先ほどお話した着床前
診断に関しても、現在様々な立場の方に入っ
ていただき議論が行われています。様々な
方々が入るような形、様々な方々に関心を
もっていただけるような形を作る、という
ことが大きいのではないかと思いました。

司会：私はがんゲノム医療に関わってい
て、3 月にもまた地域でのフォーラムが開
催されるのですが、そういう場で私たちが

「お教えします」ではなく、「一緒に考える
場です」という立場でありたいと思ってい
ます。がんだけではなく難病等も含めて、

「ゲノム医療を一緒に作っていく」という
雰囲気になるといいなと思います。

渡邉：私も、自分の地域でもそうした活動
をしていきたいと思っています。現在、学
会で教育に関することに関わっています
が、例えば高校の先生や患者会の方々のよ

うな、学会の委員や会員以外の方々と話を
する場を設けて、一緒に様々な課題を抽出
して、といったところから始めています。

フロア D：ゲノム研究は背景が少し異な
るのかもしれませんが、イギリスでの PPI

（Patient and Public Involvement）の取り組
みに関する文献を調べてみると、「市民が
みている」という形ができているという印
象があります。倫理審査の際に、「市民か
ら意見をどうとったか」ということをポイ
ントの 1 つとして入れていただくといい
のでは、ということを要望としてぜひ挙げ
させていただきたいです。

山縣：本当に貴重なご意見だと思います。
現状としては先ほどお話した通りですが、
研究によっては、どういう研究で、どのよ
うに同意を取っているかについて公開され
ているものもあるので、例えばそれに対し
て意見等を聞く体制といったものは必要な
のかもしれないとも思います。
　一番大切なのは、「対象となる方がどう
考えているか」ということですが、例えば
そういう方々が同意を拒否されている場合
に何が問題だったのか、同意された方がど
んな点を良いと感じていたのかといったこ
とは、これまであまり調べられていませ
ん。私たちが調べてきた中では、一番大き
いのは「結果が知りたい」という理由で、「結
果を返してくれないのならばいやだ」とい
うのが意外に多かったりするのです。そう
いったことだけではなく、もう少し広く、
ご意見が聞けるような体制は必要かもしれ
ないと思っています。
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フロア E：日頃、審査を担当する中で、説明
文書を見ていると、同意する前の段階で患者
さんがそれを一度家に持ち帰って考えると
いうときに参考になっているのか、という
ことがいつも気になっています。私の施設で
は附属病院に遺伝相談室があるので、同意の
有無に関わらずいつでも遺伝カウンセリン
グを受けられるという体制が確保されてい
て、そこにそのままお願いするといったケー
スもあるのではないかと思っています。
　説明文書のより良い書き方を考える上で、
渡邉先生のお話にあったような今の遺伝教
育の現状を踏まえて、こういったことは説
明文書にわかりやすく書かれていた方が良
いとか、どんなところがポイントとなるの
かということがあれば教えてください。

渡邉：申請書を書かれる研究者の方々が、
遺伝カウンセリングにどんなイメージを持
たれているかにより様々ではないかと感じ
ます。「遺伝カウンセリングがあります」
ということだけではなく、橋渡しができる
ような内容にするということがとても大事
ではないかと思います。一方で、研究ごと
にその内容はそれぞれ違ってくるはずなの
で、研究者の方々と遺伝カウンセリングを
担当する方々が、申請書を書く前に少し相
談してみるということができるといいのか
なということは少し感じています。

司会：説明文書を読んで同意について判断
するという段階で、遺伝カウンセリングを
希望されたらどうするかについてはいかが
でしょうか。

山縣：今でも保健所等で遺伝カウンセリン
グを行っているのですが、自発性というの
は本当に大切だと感じています。こういう
結果が出た人はこうするべきだということ
ではなく、その方が心配なときに自発的に
遺伝カウンセリングを受けられるというア
クセスのよさと同時に、それぞれのある程
度のリテラシーはどうしても必要になって
くるだろうと思います。そういうものを説
明文書の中に何らかの形で入れておくとい
うことなのですが、「こういうものが見つ
かる可能性がある」等、実はもう入ってい
るんですよね。そういうことがどこまで読
まれているか、どこまで説明しているのか、
ということによるのかなと思っています。

データ共有について
フロア F：先日、電子カルテに関する会議
でデータクレンジングが話題になりました。
電子カルテ上の膨大なデータをどうやって
クレンジングして共有するか、そしてセキュ
リティにかかるコストの問題もあります。
ゲノム研究でも臨床情報を利用することが
ありますが、バイオインフォマティシャン
等の人材が現場に不足していることや、コ
ストの問題について、今後どう考えていく
かは非常に大事ではないかと思っています。
　荻島先生の講演で標準化の話が出ていま
したが、ゲノム研究を推進するために、病
院にある臨床情報について、どうやってセ
キュリティを担保して共有するか、共通の
コードで取り扱えるのかといったことにつ
いて、どのように考えられているのかを教
えていただきたいです。
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荻島：まず、医療情報を利活用するために
クレンジングするということについては、
ご指摘の通り、非常にコストがかかるとこ
ろだと理解しています。がんゲノム医療で
も C-CAT への臨床情報の登録については、
かなり大変な状況になっています。「医療情
報はもともと電子カルテにある情報だから
タダ」という感覚があるかと思うのですが、
実際には医療情報を利活用できるようにす
るまでクレンジングをするということは本
来コストがかかるところです。例えばがん
登録にはそもそも「登録する人」がいるわ
けです。そうした費用をきちんと計上して
いくこと自体が、本来は必要だと思ってい
ます。諸外国においてもその部分について
はお金がかかっています。「医療情報を使う
のはタダ」という感覚を、皆が少し改めて
いくということが必要だと思っています。
　セキュリティの問題も大変重要です。技術
的にセキュリティを担保する、そもそも漏洩
が起こりにくいような技術基盤を作っていく
ことが大切です。特に医療情報に関しては、
いろいろなデータベースにおいてもオンサイ
トでアクセスを許可する等、かなり厳重にセ
キュリティを守っています。契約で担保する
という方法もありますが、様々な技術を利活
用することで、技術的に基本的には漏洩しな
いような仕組みを作るためにはコストがかか
ります。また、諸外国でもいろいろな取り組
みが進んでいますので、そうした動向を見る
ことも大切だと思います。

司会：データを移動させずに共有するとい
う動きはあるわけですよね。

荻島：そうですね、データを使えればいい、
という考え方もあります。そうした取り組
みがどう動いていくのかについてはこれか
らのところで、実際にやってみながらだと
思います。

フロア G：電子カルテで用いられている病
名マスターは、現在は多くが ICD-10 対応
となっているかと思います。臨床で遺伝性
乳がん卵巣がんの診療に関わっているので
すが、電子カルテ上の病名マスターには「遺
伝性乳がん卵巣がん」がありません。様々
な遺伝性の体質に関して、ICD-10、これか
ら 11 になるのかもしれないのですが、そ
こにないものについては、電子カルテ上で
病名として登録することができないと思う
のですが、それについては今後どうなって
いくのでしょうか。

荻島：私が知る限りのことをお答えすると、
まずおっしゃった通り ICD-11 というもの
が進行していて、WHO による策定は終わっ
ています。日本の医療の中で使うために日
本語化が必要なので、厚生労働省の主導で
各学会等での検討が行われています。それ
により、今はコードリングできていない部
分の相当数の病気がコーディングできると
思います。基本的には、今後 ICD-11 に移
行していくと理解しています。それに合わ
せて病名、管理番号、MEDIS の標準マスター
等が更新されていくと思います。
　ただ、実際にそれを研究利用しようとす
るときには、電子カルテに記録されている
ものをそのまま使えるわけでもないので、
電子カルテ上のいろいろな情報を総合して
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病名は何かを調べるようなアルゴリズムを
流しながら行うということが、研究の世界
で行われています。生の電子カルテの情報
の中でもコーディングはされているのです
が、検査値等のいろいろな情報を総合して、

「この人はこの時期からこういう病気にか
かっていた」というのは、研究用に新たに
コーディングする必要があります。臨床で
は保険適用のために登録コードを振ってい
るので、それをそのまま全部使っていくわ
けにはいかないという現状があります。

Polygenic Risk Score について
渡邉：私から質問してもよろしいでしょう
か。今日の岡田先生のお話の中の個人の病
気に関するリスクスコアについては、今
後、診断にも関わってくると思うのです
が、医療としてこれが活用できるように
なってくる今後の道筋については、どうお
考えでしょうか。

岡田：ゲノム情報に基づく個別化医療が実
装されている領域はいくつかあって、1 つ
は単一遺伝子変異の難病、次は体細胞変異
のがん、この 2 つはすでに始まりつつある
と思います。その次はやはり「ありふれた
疾患」の Polygenic Risk Score（以下、PRS）
で、糖尿病のように、集団中の頻度が高く、
発症が割と遅い、そしてそれに対する予防
法が存在しているような病気が対象になっ
ていくのではないかと私は考えています。
診断精度という点で考えると、患者さんの
数が少ないと十分なモデルや恩恵を得る人
が少なくなりますし、生まれてすぐ発症す
るような病気だとメリットが少なくなりま

す。リスクがわかっても個人が対応できな
いような病気は、高リスクであることに対
して不安が募るだけだと思うのです。です
から、あなたはこのままだと糖尿病等の生
活習慣病になる可能性が他の人より高いで
すよ、でもこういうことに気をつければこ
のくらい防げるかもしれません、という情
報がセットで渡されると、それを受け取っ
た側も有意義に使うことができるのではな
いかと感じています。そういったところか
ら始まって、徐々に難しい病気やまだよく
わからない病気に対しても広げていけば良
いのではないかなと考えています。

司会：PRS については第 3 回の考える会で
徳永先生の講演の中でも触れられていて、
こういうものも倫理審査で出てくるのかな
という話をしました。先ほどの講演ではま
だまだチャレンジの段階だということで、
他国での最近の研究結果をお示しいただい
たのですが、「5 年後には医療現場で使わ
れるのか、使われないのか」と聞かれたら、
何とお答えになりますか。

岡田：なかなか難しいところで、おそら
く医療現場で使うには少しハードルが高
いと思うのですが、いわゆる DTC（Direct 
to Consumer）のような形では PRS を返し
ていますよね。そういう分野においては、
PRS を使うことによってある程度精度が高
くなるので、地域差等の影響もあるが、と
前置きした上で結果を渡すことは比較的可
能ではないかなと考えています。
　私は、医療費の問題から、やはり日本よ
りアメリカの方が先だと思います。アメリ
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カでは、例えば心筋梗塞の頻度も高く、医
療費も高額です。発症する人にとっても、
国や社会にとっても大変です。多少バイア
スがあっても、防ぐことにメリットがある
と判断される状況においては、医療への導
入もだんだん進んでいくのではないかと思
います。現在、日本で心筋梗塞の PRS を
医療で用いることへのニーズは、アメリカ
と同程度ではないと思うのです。医療か
DTC か、どの国で、どの病気なのか、と
いうことで、少しずつ時期の差が出るので
はないかと思っています。

司会：日本でも医療費の削減は大きな問題
なので、使えるといいなと一素人としては
思うのですが。

渡邉：講演の中でお示ししたように、私た
ちは誰でもゲノムをもっていて、多因子病
のリスクをもっているですが、ゲノム情
報をどのように医療に使っていくかはまだ
はっきり示されていないところがあり、今
後の大きな課題だと思っています。10 年前
に今の状況がわからなかったのと同じよう
に、10 年後にどうなっているのかというこ
とは、とても気になるところではあります。

日本のゲノム解析が向かう先
司会：山縣先生、1 人の医学研究者として
いかがですか。

山縣：1990 年代頃から SNP(Single Nucleotide 
Polymorphism) と病気との関係を調べていて、
病気のかかりやすさに関する情報をどのよ
うに予防に使っていくのか、という研究を

やっていた 1 人として、こういう時代が来
るというのは 1 つの大きな前提だと思うの
ですが、やはりこういう科学技術がどんどん
進歩していったときに、国民の意識がどこま
でついてきているかということについては、
ひょっとしたら乖離してきているのかもし
れません。そういう意味では、科学技術の
進歩を、例えば政策等に社会実装していくと
きの問題点を科学する、というのはとても
大切なのだろうと思います。法律の壁があっ
たり、文化やものの考え方だとか。
　ただ、最終的にはとにかく「選択が自由に
できる環境」ということだと思います。出生
前診断 1 つをとっても「なぜやらなかった
の？」と言われるような社会であってはいけ
ないわけで。そういうことをしっかり考えな
がら、こういうものは使っていかなければな
らないのかなと、30 年ぐらい考えています。

司会：がんゲノムについてはいかがですか。

山縣：がんゲノムは治療に直接かかわる問
題で、そういったファーマコゲノミクスや
がん遺伝子パネル検査のようなものと、そ
の人の素因に関するものは、私の中ではや
はり少し違うのかなと思っています。

司会：現状ではがんゲノム医療で効果がある可
能性がある薬剤が見つかるのは 1 割程度とい
う中で、「受けなかったらおかしい」という状
況ではないと思いますし、「選択する」という
のはすごく難しいのだろうなと思うのですが。

山縣：そうですね。出生前検査を受けなかっ
た方に障害をもつお子さんが生まれたときの
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社会の反応と、本当は治療法があったのにが
ん遺伝子パネル検査を受けなかったという状
況は違うような気もするのですが。そういっ
たことについては、新しい科学が入ってきた
ときに、国民全体の、社会の問題として議論
していく必要があるのだろうと思います。

司会：渡邉先生は講演の中で、技術的にで
きることが増えてくる中でどう対応するか
が大事だ、というお話をされていました
が、ある時点でみたときに技術的にできる
ことを実際にできている人もいるし、でき
ない方もいらっしゃいますよね。

渡邊：講演の中で最近の着床前診断に関す
る話題に触れましたが、出生前診断につい
て考えるにしても、その技術（方法）によっ
ても考え方は変わってくる可能性がありま
すよね。それについて、知りたい人は積極
的に考えるでしょうし、関心がない人もい
るでしょうし、そういうことを知りたくな
い人もいるでしょうし、そういうことにつ
いて専門家として保証というのか、対応（説
明）できるようなことは大事なのではない
かと思っています。

司会：いろいろな選択を許す、そして一生
懸命に知識を広げてなるべくわかっていた
だいて、選択していただくということかな
と思います。

フロア H：私は、一般の立場で大学の倫理
審査委員をしております。がんを経験し、子
どもへの告知を体験した、私の経験を少し
お話させていただきます。

　私ががんになる前に夫の家族が遺伝性のが
んだとわかったのですが、子どもたちには大
人になってから伝えようと決めていたという
状況の中で、私ががんと診断されました。子
どもへ私のがんについて伝えることについて
とても悩みましたが、夫と話し合って、子ど
もたちに伝えました。その後、子どもがイン
ターネットでがんについていろいろと調べる
中で、自分はがんにかかるリスクが高いかも
しれないということに気づいてしまったんで
す。子どもはそれに大変ショックを受けて、
遺伝カウンセリングにつなぐべきかというこ
とも考えましたが、最終的には家族の中で解
決する道を選びました。そのとき、学校の担
任の先生がとても理解があって、本当によく
子どものことを見てくださって、よかったと
思っています。先生だけではなく学校全体で
見守ってくださったと感じています。
　教育の中でこうしたことを事前に知って
いれば、ショックは少なかったのかもしれ
ない、と後から考えました。一方で、その
頃はまだ遺伝に関する情報が少なかったの
で、もっと前に知らせたとしても受け止め
られなかったかもしれないなとも思います。
　渡邉先生が「学校でがん教育が始まりま
す」とおっしゃっていましたが、教育とし
てだけではなく、例えば親や家族ががんに
かかったというお子さんたちに対する、学
校側の理解というのがすごく大事だと思っ
ています。そういった理解が広がれば、子
どもたちはすごく救われるのではないかと
思いますし、やはり社会の理解を広げてい
くことは大事なことだなと考えています。

司会：貴重なお話をありがとうございます。
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渡邉：ありがとうございました。これから
学校の中でがん教育が広がっていく中で、
先生方がそういうことに慣れていないこと
は 1 つの大きな課題だと思います。家族
に関係者の方がいらっしゃるかもしれな
い、一方で気づいている子どもたちがいる
ことも多いです。そういった子どもたちが
相談できる環境を作っていくこと、それが
広がっていくことが大事ではないかと思い
ます。学校の中の環境を変えていくことが
必要ですが、学校の先生方だけでは難しい
ところもあると思います。1 つの方法とし
て外部の先生を呼ぶといった話もあります
が、これからどうしていくのかについては
試行錯誤になっていくと思いますので、い
ろいろな課題について共有するということ
が進んでいくのではないかと思います。こ
うしたがん教育等の中に遺伝の話も入って
くると、遺伝に関してもまた変わってくる
のかなと、私は考えています。

フロア I：研究に関わる中で、市民参画そ
のものではないのですが、様々な立場の市
民団体の方々と接する機会があります。そ
の中でよく議論になるのが、新たな技術に
対する公平性、格差の問題です。
　今日は PRS の話等がありましたが、「選
択してもらって、リスクをお伝えすること
で、生活習慣等の選択ができて、リスクの
低減につながる」というように、市民や患
者の方々が情報を受け取り、選択する、逆
にいうと選択しなければならない状況にな
ると、そこには情報を咀嚼したり、受け取っ
たりするコストが生じます。それは最終的
に、いわゆる格差を拡大する形になって、

公平性を阻害するのではないか、倫理的に
それは正しいのか、その未来が正しいのか、
ということについて、結論が出ないまま、
議論を重ねているところです。
　今日の「ゲノム解析が向かう先」という
ことについて、それが格差の拡大等に結び
ついていくのではないかということ、それ
に対してどう対応していくのかについて
は、重い課題だと思うので、先生方からコ
メントをいただければと思います。

山縣：本当におっしゃる通りだと思いま
す。情報の分野ではそれが既に確実にあっ
て、ICT 等を扱えるかどうかで格差が出て
きてしまっています。新しい技術、デバイ
スが出てきたときに、それをどう埋めてい
くのか、具体的にどうするのかというの
は、考えていく必要はあるとは思うのです
が、本当に難しい問題だと思います。世の
中がとても難しくなってきていて、その難
しい社会を作り出すことの問題点は、すご
くあると実感しています。

司会：これはオープン・チャレンジなのか
もしれないですよね。皆さんで考えるに
は、何かアクションがいるんですね。

渡邉：「遺伝する」という説明に対して、
どういう印象をもたれるのか、「遺伝する」
という言葉から 100％遺伝する、受け継い
だら 100% 発症する、と思われる方々も多
くいます。そうした誤った知識や認識の違
いがあること自体が、大きな課題だと思っ
ています。疾患によって違いはあります
が、遺伝性乳がん卵巣がん症候群では、が
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んを発症するのは 60 ～ 70% です。誤解や
認識の違いについてどのように考えていく
のか、土台を並行して作っていくというこ
とが大事だと思っています。

司会：そろそろ時間が近づいてきています
ので、締めに向かいたいと思います。この
中で一番若い、先を背負っていっていただ
かなければならない岡田先生に 2 つ質問
します。1 つは、PRS を含めて技術を開発
して作っていく立場におられるという立場
で、患者さんや市民の方々にそれをどう
やってつないでいったらいいと考えられて
いますか。もう 1 つは何を大事に思って
いるか、という少々無茶ぶりな質問です。

岡田：なかなか難しい問題だと思います。
おそらく今起きている問題は、「これぐら
い」のデータから引き出せることが増えて
しまったということだと思います。最初
は「これぐらいのデータからこれぐらいの
ものがわかります、もし新たなものを引き
出そうと思ったら、もっとデータを作りま
しょう」という非常に単純な図式だったの
が、人工知能や情報解析技術の発展で、「こ
れぐらいの情報からはこれだけだと思って
いたら、これも、これも、これも、これも
見つかってしまう、そしてこれは公開デー
タだから誰でも引き出せることができま
す」ということがわかってきてしまった、
ということです。だから、これまでのよう
に、「ここまでは教えましょう」、「教えま
せん」ということもできなくなって、誰で
もわかるようになってきてしまっている、
というところが難しいところなのです。

　私のスタンスとしては、それをきちんと
お伝えすることかなと思っています。思っ
てもなかったことがどんどんできていって
しまうということは事実ですし、誰でも観
測できるので、ちゃんとお伝えするという
のが 1 つの仕事かなと思っています。そ
れを世の中にお伝えした上で、それを皆で
どうやって解釈していったら良いのかとい
うことについて、少しお助けをしていくと
いうのも仕事かと思っていますが、「ここ
までは見せましょう」、「これは見せませ
ん」というような方法では対応できない時
代に突入してしまっている、ということを
皆で共有していくということでしょうか。
また、誰でも情報解析技術を使えるように
なったので、解析を専門とする一部の人だ
けの特権ではなく、皆ができるんだという
ことを伝えていくし、実際にそうできるよ
うにしていく、ということが大事だと思っ
ています。
　そのような形で、いろいろな技術や情報、
事実をいかに共有していけるようにしてい
くか、というのが私の 1 つの仕事だと思っ
ていますし、人材育成についても、変に聖
域化しないというか、そういうことを意識
してやっている、というところでしょうか。

荻島：岡田先生の話、その通りだと思いま
す。昨日までメディカル AI 学会に参加し
ていたのですが、AI（Artificial Intelligence）
について、もちろん人間が AI を使うので
すが、AI が我々の想像しなかったようない
ろいろな仮説を検証し始めると、倫理的に
はこういうことしないよね、というような
こともおそらくどんどんやっていく時代に
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なって、そうしたデータからいろいろな知
見が出てくる時代になると思うのです。今
後、指針とか、倫理的な視点で、そういっ
たものにどう対応していくか、というのは
本当に重要なテーマだと思っていて、それ
をぜひ話したいと思っていました。

司会：「じゃあ、何をするの？何をしたら
それに対応できるの？」ということへの答
えは出せていないとは思いますが、「ここ
までのところを共有する」といったことは
できたのではないかと思います。これから
も皆さんと一緒に考えていきたいと思って
います。来年度もこの会を続けますので、
よろしくお願いいたします。本日は長時間
ありがとうございました。
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