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　どうもありがとうございます。国立遺伝学研究所の小原ともうし
ます。今日の主催は、プログラムにありますように、加藤和人先生
が中心となり取り組まれている「ゲノム科学と社会ユニット（GS ユ
ニット）」で、これは文部科学省科学研究費新学術領域研究「先進
ゲノム支援」のグループの 1 つとなっています。そのような関係で、
本日は挨拶をさせていただきます。
　言うまでもなく、ゲノム研究と倫理は非常に重要で、ゲノム研究
が始まって以来、割合は少ないのですが、ずっと倫理に関すること
に取り組んできています。「先進ゲノム支援」という組織について
ですが、なぜ支援なのかというと、ゲノム研究は進歩が速くて、個々
の研究室では対応できないということがあるからです。逆に言えば、
5 年前には考えられなかったようなことができるというように、技
術の進歩がものすごく速いので、倫理の面でも社会と共にどんどん
変えていかなければならないということがあります。
　加藤先生には、「先進ゲノム支援」が始まってからずっと、倫理
のことをやってきていただいていたのですが、昨年度から、年 1 回
ではなくもっと頻繁に会を開いて、このようなコアのメンバーをつ
くっていってほしいということで、大阪大学や東京大学を会場に、
この「考える会」を開催していただいています。大変なこともある
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ようですが、その中でいろいろと工夫をしていただき、今日はフェ
イス・トゥ・フェイスでの開催となりました。
　何よりも、ゲノムについてきちんと理解した上で、社会と共に議
論をして、より良いルール作りにつなげるということがこの会の主
な目的です。特に現在は、ゲノム指針、医学系指針の改正について
の検討が進んでいるところであります。こういった進歩と社会の考
え方などを上手く擦り合わせて、より良い改正に向けて提言してい
きたいと思いますので、活発なご議論をお願いいたします。たくさ
んご質問をいただき、議論を積み重ねていきたいと思いますので、
どうかよろしくお願いいたします。
　これで私のご挨拶とさせていただきます。ありがとうございました。
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ゲノム指針改正に向けた提言報告

加藤 和人
大阪大学大学院医学系研究科
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　「ヒトゲノム研究倫理を考える会」はいつも様々な話題をテーマに開催しているが、今
回は大きな中心となるテーマがある。ゲノム指針改正の検討がいよいよ進んでいるという
ことで、今日の会はこれがテーマである。
　私の発表としては、まず概要について、それからアンケートとワークショップの実施に
ついて簡単に報告した後、先ほど小原代表から話があった GS ユニットにおいて、指針改
正に向けて提言を作ったので、その話をしたいと思う。

趣旨・概要
　GS ユニットでは、「指針改正に向けての現場の意見・要望を改正作業に携わる方々に届
ける」ことを目指している。私たちの特徴は、研究の現場、支援をする方と研究をされて
いる側の立場にいるということであり、そこで指針に対してどのようなことを考えられて
いるか、それを集約することを我々の役割と考えている。

アンケート実施報告
　これまでアンケートを 2 回実施してきた。そのうちの 1 回については、実は 2018 年
11 月に行われた「考える会」の中で、参加者の皆様にその場で配布する形で実施したも
のである。ご協力くださった方が今日もいらっしゃるのではないかと思う。改めて感謝も
うしあげたい。その後、2019 年の 1 月～ 2 月にウェブアンケートを実施している。アンケー
トでは様々な困った点、苦労したトピックを出していただいたのだが、やはり一番大きい
のは「指針の対象になるかどうか」「どの指針の対象になるか」であった。それから、「既
存試料の取り扱い」、「偶発的所見・二次的所見」、「国際的データ共有」などについて困っ
ている、そういった意見が出た。

ワークショップ実施報告
　次にワークショップについて報告したい。ご参加くださった方が今日いらっしゃるのではな
いかと思うが、今年の 2 月に 29 名の方に集まっていただいた。私がいろいろなところで使っ
ているワークショップ形式のメソッドを使い、ポストイットで意見を出していただき、それを
グループでまとめていただいた。なかなか便利な方法で、これで意見を集約することができた。
　その結果、ボトムアップで出てきたのが、「試料・情報」、「責任者の異動」、「死者の扱
い」、「倫理審査委員会」、「共同研究」、「バイオバンク」、「インフォームド・コンセント」、

「結果開示」という 8 つのポイントである。
　その上で、2019 年 7 月にはウェブや対面で、10 名の指針関連の委員会メンバー、3 省
の指針改正関係者、先進ゲノム支援の研究協力者などの方々で、2 回目の小さなワーク
ショップを行い、さらに検討を加えたものを提言として取りまとめ、8 月 20 日に指針改
正委員会の事務局に提出した。
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ゲノム指針の改正に向けた提言
　資料にお示ししているのが提言の表紙である。「はじめに」というところで、「2018 年
8 月より、文科省・厚労省・経産省の合同委員会およびタスクフォースにおいて、ゲノム
指針・医学系指針の内容の見直し（統合も視野に入れるので両方が対象）と指針間統合に
向けた検討が開始され、2019 年度中の改正指針公布に向けた検討が行われている」とあ
るが、私たちはそのような理解で始めたということである。
　そして、2016 年からの先進ゲノム支援プロジェクトの中の「ゲノム科学と社会ユニッ
ト（GS ユニット）」では、先端医学研究と社会との接点活動として、「ヒトゲノム研究倫
理を考える会」（略して「考える会」）を開催してきたので、この度、この活動の一環とし
て、ゲノム指針改正に倫理審査・ゲノム研究の現場の意見・要望を届けることを最終的な
目標として、今ご説明した 4 つの活動を行い、まとめたものである。
　8 つの項目、「1. 試料・情報の二次利用（バイオバンク・データベースの試料・情報等
の利活用の促進）」、「2. 多施設共同研究」、「3. 国際共同研究」、「4. インフォームド・コン
セント等における電子的同意の考慮」、「5. 結果開示（IF ／ SF を含む）」、「6. 死者の試料・
情報の取り扱いについて」、「7. 倫理審査の効率化と質保証」、「8. 研究と医療の境界」に
ついて、短いものだが、それぞれをまとめて提言としている。資料の文字が多くて恐縮だ
が、ご関心にあわせて後ほどゆっくりご覧いただきたい。これから、順にざっと説明させ
ていただく。
　まず、「提言 1. 試料・情報の二次利用（バイオバンク・データベースの試料・情報等の
利活用の促進）」の 1 番目の項目に、データ共有が研究を推進する必須条件なので、バイ
オバンク・データベースの活動をもっと円滑に進めることが必要である、とある。そういっ
た場合の同意の取り方について皆様が困っておられたので、その部分を考慮した。長期に
わたる研究や大規模な研究、試料取得から時間が経過している場合で再同意が得られない
場合に、オプトアウトは可能だがその方法について十分なガイダンスが与えられてない。
よって、特に大規模コホートをベースにしたバイオバンク・データベースの試料・情報等
の利活用を促進するために、試料等を共有する際の同意取得ルール、および既に持ってい
るものについてのオプトアウト等の手続きを明確化してほしいという内容になっている。
　「提言 2. 多施設共同研究」については、倫理審査委員会の現場におられる方は、今、本
当に目の前で悩んでおられるのではないかと思う。私も大阪大学の委員会で悩んでいる
が、代表となる機関に倫理審査を委託する手続きは存在している。特に臨床研究側ではい
ろいろ検討されているが、ゲノム研究で行うにはかなり煩雑で困っていて、実際ほとんど
行われていないようだ。それについて、もう少し手続きを簡略にするなど、行いやすいよ
うにしてほしいということは必須である。
　「提言 3. 国際共同研究」に関して、ヒトゲノム研究を推進するためには、当然、国を超
えた研究が必要である。その際に、双方の基準を見て厳しい方の基準に準ずるというのが
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現行のゲノム指針である。しかし、どちらを厳しいと判断するのか、倫理審査委員会は困っ
ており、もう少し何か具体的なガイダンスが得られないか、というのが我々の提言であ
る。また、提言 1 で述べた試料・情報の二次利用の推進についても、国際共同研究の際に、
二重で複雑になるので、これもガイダンスがあればありがたいということである。
　「提言 4. インフォームド・コンセント等における電子的同意の考慮」であるが、これは
ポイントとしては 1 つで、インフォームド・コンセントについてである。今は ICT の時代で、
スマートフォンやウェブ上のいろいろなものを使って、我々は生きている。それが、医学
研究ではなかなか使われていない。研究の性質に合わせるべきだが、場合によっては電子
的な手法で同意取得することも、当然可能になると思われる時代だ。ところが、指針では
明確にはそれについて言及していない。現行のゲノム指針では、紙面および対面となって
いるので、ここを何とかしていただきたいということである。これは 2019 年 9 月 30 日
のタスクフォースでも議論されたようで期待している。
　次に、「提言 5. 結果開示（IF ／ SF を含む）」については、本人または遺族への開示とい
うことでいろいろなことがあるのだが、例えば血縁者に対して開示する際のガイダンスの
ようなものがない。しかし、それは、臨床とのオーバーラップとも関係してきているので、
どうしたらいいかをガイドしていただけるとありがたいと我々は考えている。それから、
偶発的所見という言葉が使われているが、二次的所見という言葉と両方が使われるように
なっている。その定義についても明確に言及していただきたいというのが提言 5 である。
　「提言 6. 死者の試料・情報の取り扱いについて」では、大きく 2 点ある。1 つは、現行
のゲノム指針においては死者の試料・情報については遺族の代諾でよいとなっているが、
結果開示についてはケースバイケースで判断することになっていて、判断基準が明記され
ていないので、ここもできたらガイダンスがほしいということである。2 つ目については、
私個人もこの 5、6 年間で何度かこの問題に関わって検討したことがあるのだが、三千万
年前の人骨を用いる場合など、考古学的研究、人類学的研究についてどのように審査した
らよいか、同意はどう考えるかという話がある。近親者が確定できないような試料・情報
についてどのように扱ったらよいのかということだ。提言には含まれていないが、私の個
人的な経験からお話させていただくと、例えば、一万年前の人骨と、300 年前の江戸時代
のものではもしかしたら意味が異なるかもしれない。ある地域の 300 年前の試料ならば
関係の子孫がおられるかもしれないといったことも考えうる。
　「提言 7. 倫理審査の効率化と質保証」に関しては、ぜひ、いろいろと手続きの簡略化を
お願いしたい。申請書類の書式やフローチャートもあった方がよいのではないか、研修に
ついても教材のガイダンスなどがほしい、ということであった。
　最後は、「提言 8. 研究と医療の境界」である。クリニカルシーケンスにより得られるゲ
ノム情報や、診療で得られる提供者の臨床情報は、研究データとしても貴重かつ有用であ
るのは間違いない。そういった双方向的なゲノムデータの利活用や、疾患が判明した場合
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の医療への橋渡しについて、指針またはガイダンスへ入れていただきたいということであ
る。これは非常なポイントであるので、指針全体に関わる話ではあると思うが、これも提
言に含めた。
　そして、その他であるが、ここでは合同委員会・タスクフォースで既に議論されている
点について、4 回にわたる様々な検討の結果、ゲノム指針と医学系指針という 2 つの指針
を統合すること、「試料」と「情報」の扱いをそのリスクの違いで差異化していただきた
い、個人情報管理者については廃止していいのではないか、実地調査をガイダンス等に留
める、という 4 つの点に関しては、政府の委員会およびタスクフォースの検討を支持す
るものであるという結論を我々は出したということである。

おわりに
　少し駆け足だったが、こういったことから、小原代表に設定していただいた「考える会」
という場について、私たちは大変意味があると思っている。この場を通してまとめた指針
についての意見を、8 月の終わりに委員会へ提出した。これにより日本のゲノム研究がよ
り良くなることを期待している。
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講演 2

ゲノム指針改正の現状紹介および
バイオバンクの重要性

徳永 勝士
国立国際医療研究センター
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　4 月から国立国際医療研究センターに所属している。どこの部門に所属しているかとい
うと、ゲノム医科学プロジェクトと、もう 1 つがナショナルセンターバイオバンクネッ
トワーク（NCBN）で、6 つのナショナルセンターが設置しているバイオバンクの一種のコー
ディネーター役のような役割をしている。タイトルの中に、「バイオバンク」という言葉
が入っているが、これはもちろんゲノム指針改正の現状紹介をメインに行い、もし時間が
余れば、といったつもりで書いたわけで、まず重要な役割は「ゲノム指針改正の現状紹介」
だと認識し、これからお話させていただく。
　私の今の立場は、医学研究等に係る倫理指針の見直しに関する合同会議、3 省合同会議と
よく言われると思うが、そこのメンバーであると同時に、そのメンバーのうちの 5 名がタス
クフォースというチームを組んでおり、私はその座長という非常に重い任務を請けている。

医学系研究等に係る倫理指針の見直しに関する合同会議
　それぞれ合同会議は 5 回、タスクフォースは 7 回行われている。タスクフォースにお
いて集中的に中身を議論してきており、次回の 3 省合同会議は 2019 年 12 月に開催予定
である。私がこれからお話する内容は、必ずしも合同会議で承認されている内容ではない
ということをご了解いただきたいと思う。タスクフォースの一定の結論ではあるが、全体
で認められたというわけではないので、ご勘案いただきたい。

第 2 回 3 省合同会議資料より
　まず、第 2 回合同会議についてである。これはずいぶん前になるが合同会議に向けて、
いろいろな委員が様々な課題や意見を出した。資料はそれを整理していただいたもので、
矢印は私がつけたものだ。
　例えば、「(1) ゲノム指針と医学系指針の条文の整合」について、これは全部もっともな
意見だと思う。「基本的には医学系指針とそろえるべきではないか」、「研究者が個人情報
管理者を兼ねることができないとされているが、この規定を削除してはどうか」、「複数の
指針にまたがる研究について、指針間を整理する必要があるのではないか」とある。「医
学系指針とゲノム指針では、インフォームド・コンセント（以下、IC）に関して段差があ
るが、この段差を継続させるか否かは議論が必要ではないか」など、いろいろとごもっと
もな意見があったということを見ていただきたいと思う。
　次に、「(2) ゲノム指針の条文の適正化」に関しても、「外部有識者による実地調査は、
指針から削除してはどうか」といったご指摘があった。「指針は最低限のルールとして、
より簡略化してはどうか」といったご意見もあった。
　「(3) 新たに指針に追加すべき事項」として、「国際共同研究や国際的なデータ共有の妨
げとならない指針にする必要がある」といったご指摘、「データベースを介した共有・利
活用を念頭においた指針作りを行う必要がある」といったご意見もあった。
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　さらに「(4) 医学系指針等にも影響がある事項の整理・検討」ということで、「『試料』と『情
報』を別のものとして扱うことを検討してはどうか」、あるいは「医学系指針およびゲノ
ム指針において、電子的同意を容認する方向で検討してはどうか」という、先ほど加藤先
生からもご指摘があったような意見もあった。
　「(5) その他」としては、「胚細胞系列変異と体細胞系列変異について取り扱いを明確化
すべきではないか」、「指針統合を検討する際には、倫理審査委員会の負担増加も考慮すべ
きではないか」という意見があった。これは本当に現場の意見だと思う。あるいは「医学
系研究以外にもゲノム指針は適応され、その周知がなされる工夫が必要ではないか」とい
うことについては、先ほど加藤先生からご指摘があった点でもあるが、こうした様々な意
見があった。それを踏まえながら、指針改正について、タスクフォースの話し合い、議論
がされてきたという状況だ。

第 1 回合同会議で示した全般的・基本的な課題
　もう 1 つ、第 1 回合同会議で私がプレゼンするように言われ、メインのテーマではな
いがそこで示した最後のスライドである。「全般的・基本的な課題」ということで、統合
が可能だろうか、「試料」と「情報」は同じレベルの扱いでいいのか、網羅的なゲノム解
析時代に対応できているのか、国際共同研究に対応できているのか、オープンサイエンス・
データ共有時代に対応できているのか、研究と検査を峻別できない時代に対応できている
のか、IC やオプトアウトのあり方、これらについてもさらに検討すべきではないかと話
した。それから、体細胞変異にも言及が必要ではないか、ということもある。最後の「研
究以外も対象に含む法的枠組みの必要性？」というのは、今回の話とは別だが、研究倫理
指針でカバーされる部分がゲノム解析全体からするとあまりにも小さいわけで、現実には
研究以外のところで様々なゲノム解析が提供される時代になってきている。そういったと
ころも対象に含む法的枠組みの必要性があるのではということである。そういう問題意識
を個人的に持ちながらタスクフォースの座長をさせていただいている、ということを話さ
せていただいた。

タスクフォースのこれまでの議論から
　タスクフォースのこれまでの議論からということで、タスクフォースとしての議論で
一定の落ち着いた内容をこれからご紹介するのだが、最初にもうしあげたように、これ
は 3 省合同委員会により承認された内容ばかりではなく、これから 2019 年 12 月に開
催予定の 3 省合同会議で報告して、議論いただき、承認いただくか、という内容である。
3 省の担当の方々には「タスクフォースとしての内容でよいか」ということで、最終的
な骨格になるかはまだ確認、承認されていないことに触れればよいということでご了解
いただいている。前置きが長くなったが、そのことをご注意いただきたい。ただ、全体
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を通して、3 省の担当者も含めた今回のチームで、ゲノム解析研究を健全に推進するため
の適切な原則についてかなり考えていただけたと思う。
　過去の改正作業のうち何回かに、合同委員会の委員として参加してきた。これまでは個
人情報保護法から一歩も出さない、研究のことであるのに個人情報保護法の中ですべて行
うといったスタンスが非常に強く、かなり意見が異なったことも正直あったが、それに比
べると今回は状況がかなり変わっている。前回の改正の年の 12 月に、個人情報保護委員
会には、研究の活動は適用除外だというスタンスをはっきり表明していただいたのだが、
そのタイミングと前回の指針改正の最終案ができたタイミングがまったく同時期だったの
で、合同委員会としてはそうした前提のもとでは改正を行っていない。そうしたかなり難
しい状況があったということもある。今回は、個人情報保護委員会の研究は適用除外であ
るというスタンスを念頭に置いた上で作業している。
　内容に入りたい。医学系指針とゲノム指針は統合して 1 つになるので、当然、整合さ
れることになる。タスクフォースの作業としては、医学系指針とゲノム指針の条文を横に
おいて、どちらがどちらに合わせればよいのか、あるいは両方ともどちらに合わせること
は必ずしも考えず、どのように修正するのが適切か、ということを全部議論してきた。そ
して、振り返ってみると、概ね医学系指針に沿った形でいいだろうと、ゲノム指針特有の
ゲノム解析に関する部分はあるが、そこを除けばこれはほとんど 1 つにできるのではな
いかということで、最終的に「統合がふさわしいのではないか」という結論になった。「統
合する」ということに関しては、3 省合同委員会の承認を得ているので、これは今回の指
針改正の最終結論の 1 つと考えていただいて結構である。
　その中で、非常に意識されているのは記述の分量である。とにかく縮小して、わかりや
すい記述を目指し、詳細、具体的な内容についてはガイダンスで記述するという方針であ
る。また、もはやゲノム解析研究が広く行われる時代になって、個人情報管理者は必要な
いだろうということになった。生殖細胞系列変異と体細胞変異をどう切り分けるかで、い
つもなかなか難しい問題が起こってきたわけだが、指針が 1 つになれば、ともに対象に
なるということになる。配慮の仕方は違うと思うが、基本的には扱いやすくなったと思う。
介入研究については、当然医学系指針に存在していたわけだが、言うまでもなくこれまで
通り、データベースに事前登録して公表する義務があり、これはそのまま続ける。一部の
ゲノム解析研究も一種の介入研究となるだろう、今後の研究で該当するものも出てくるだ
ろうということで、統合することによりそういった整備ができると思う。
　適用範囲に関して、試料については、今回は医学のみならず生命科学も対象に入れる、
適応範囲に入れるということでタスクフォースとしては一致している。生命科学で一番考
えやすいのは、人類学的な研究における古い試料である。先ほどの加藤先生の 300 年前
の試料の話については、やはりやれることとしては、その試料の子孫だと思われる、広い
意味での子孫と考えられる、例えば地域住民に説明して、途中結果、結果、結論、様々な
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情報を提供する用意があるということだろうと考えている。
　多施設共同研究については、原則として代表機関での審査とする。むしろ、原則とし
てそうしてくださいという書きぶりに変わる。これについて私は非常に気に入っている。
3 省の担当の方々が言われたのだが、「一研究一審査」を原則にするということで、先ほ
ど加藤先生もおっしゃった、共同研究機関での手続き、代表機関に送る手続き書類につい
て、臨床研究法のようなものすごく大変なものではなく、それこそ A4 用紙 1 枚や 2 枚で
済むものにする。それを「この程度のことが書かれていたらいいのでは」と、ガイダンス
等で例示するということを、3 省の担当者にお願いしてある。
　国際共同研究については、特に前回の指針改正で、個人情報保護法の改正にあわせて作っ
たところでかなり誤解があった、と私は個人的には思っている。前回での指針改正でも、
抑制する意図はまったくなかった。これまでされていた研究を止めるつもりはまったくな
く、個人情報保護法の改正に対応するために、倫理委員会がゴーサインを出してください
という意図だったのが、ともすると一部の委員会はそれをきっかけに抑制的に判断すると
いうことがあったようだ。ここは誤解がないようになるべく書きぶりを工夫していただき
たいと、3 省の担当の方々にもお願いしているところである。いずれにしても、やはり倫
理審査委員会の判断はとても重要で、ほとんどできないような再同意を求めるといったこ
とは考えずに、この研究はやる意味があるから承認するというような判断をしていただき
たいと思っている。先ほど加藤先生から、どちらの国がより厳しい指針の内容かというこ
とはもう考えない方がよいのではないかとあったが、私も個人的にはそう思うし、タスク
フォースのメンバーもそう考えている。そういうことはあまり考えなくても、日本の指針
は十分厳しいと思っているので。原則は 3 つしかない。要するに、IC をきちんと行って
いるか、個人情報保護について対策はきちんととれているか、それから倫理委員会による
承認である。それぞれの倫理審査委員会で承認されれば、それでもう結構だと思っている。
指針の中にすでに、IC と個人情報保護の仕組みというか、気をつけることは書かれており、
倫理委員会がそれを承認するわけだから、この 3 点セットでもう問題ない、研究できる
ということだと考えている。
　データベース、バイオバンクについては、確かに難しい。タスクフォースとしてお願い
しているのは、再同意を得るという選択肢はもう外してしまった方がいいのではないかと
いうことだ。データベースやバイオバンクにおいて、公的にデータやサンプルを収集、登
録し、寄託を受けて研究者コミュニティに配る際に、再同意を求めるというのはちょっと
現実的ではないのではと、そういう選択肢はもう外してほしいということを伝えている
が、3 省側がそれを同意するどうかはちょっと微妙な状況だ。いずれにしても、国際共同
研究と同じで、意味のあることであれば倫理委員会が承認するというスタンスをもってい
ただくのが重要だと思う。
　IC の要件については、医学系指針の内容にだいたい沿った形になると予想されている。
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電子的 IC ももちろん選択肢に入っており、言及することになる。電子的 IC は大きく 2 つ
に分けられる。デジタルデバイスを用いた（デバイスとしてデジタルなものを用いる）場
合と、本当にネットワークを介する場合である。どちらも指針の中に書かれ、対象になる
のだが、留意事項を整理する。質問できる機会がある、疑問に思ったところについて質問
して答えを得る手段ができているという随時確認、それから、同意撤回あるいは拒否の手
段を確保していることが望まれる、必要であるということである。そこが保証、担保され
れば、電子的 IC で構いません、ということになる。
　それから「開示」については、先ほど加藤先生もおっしゃっていたが、非常に混乱を招
いていて、実は個人情報保護法でいう「開示」と、医学でこれまで言われていた「開示」
というのはまったく内容が異なっている。個人情報保護法の「開示」というのは「こうい
う風にゲノムを分析させていただいている。こういう装置を使って解析をして、A、T、G、
C が出てくる。」といったことでいいのだが、医学領域の研究における「開示」とは、もっ
と臨床的な意義も考えて、治療の可能性があるかどうか、そういうことも考慮した上で伝
えるということなので、「研究によって得られた結果や情報等の説明」と言葉を変えてい
ただいた。「開示」という言葉は使わないということになって、さらにその説明をしてい
ろいろとご相談に応じるようなカウンセリング行為というものも、指針の中で言及され
る。ただし、医学研究全般なので、必ずしも「遺伝カウンセリング」に限らない。他の分
野の研究により得られた結果も場合によってはカウンセリングが必要になるというスタン
スに立って、「カウンセリング」という言葉を使って一般的に言及して、「遺伝カウンセリ
ング」という言葉はガイドラインの細目、もしくは恐らくガイダンスの中に入ってくる。「遺
伝カウンセリング」の場合はこういったことに気をつけてください、というような形にな
るかと思う。現在ではもう単一遺伝子疾患に限らず、多因子疾患も場合によっては「カウ
ンセリング」の対象ということになるかと思う。
　偶発的所見については、医学・生命科学の研究倫理指針ということになるので、「研究によっ
て得られた結果や情報等の説明」の中で、「研究の主目的となる所見以外の所見」といった
言葉を使って、ガイダンスで言及することになる。そういう考えがタスクフォースの結論だ。
　倫理審査の簡便化については、「軽微な変更」のうち審査不要のものが明らかにあり、
これは倫理審査委員会の負担軽減化にもつながることである。研究者が加わるとか、研究
期間を延長するとか、サンプルの数の変更など、審査は明らかに要らないのではないかと
いうものは報告していただければよい、軽微な変更なので倫理委員会の事務局が対応でき
ることで、審査もいらないだろうということの例はガイダンス等で示すことになっている。
　試料・情報がともにある場合と、情報のみの場合の区別については、実は医学系指針で
は言及されており、「人体から取得された試料を用いない研究」と書かれているのだが、
少しわかりづらい。これが「情報のみ」ということを意味するそうだが、もう一工夫でき
ないかとお願いして、議論したいと思っている。いずれにしても、明らかに試料がある場
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合は今後の研究技術の進歩によりさらに様々な情報が得られるわけだが、得られた情報の
みの場合は取り扱いが異なってもよいだろうということで、倫理委員会の判断がやはり重
要になるかと思う。
　定期点検・報告に関しては、先ほど加藤先生も言及されたが、実地調査はもういらない
だろうと考えている。ただし、自己点検していただくということになる。どんな自己点検
のやり方があるかについてはガイダンス等で例示することになっている。
　以上が、あくまでも 3 省合同委員会での承認を必要とすることであるが、タスクフォー
スで検討されてきた指針の主な改正点ということになる。

common disease における個人の遺伝的リスク予測～バイオバンクの重要性
　残りの時間でほんの少し、私の個人的な専門分野の話も含めてご紹介させていただきたい。
　実は、多因子疾患、あるいは common disease でも、個人の遺伝的リスクは予測できる、
ということで、2018 年の秋ぐらいから、その技術あるいはエビデンスが急速に集積され
てきた。代表的な方法が genome-wide polygenic scores とか、polygenic risk scores とよば
れる方法である。資料にお示ししているのはまだ最初の頃の論文だが、昔からポリジー
ンモデルというのはあり、主に動物や植物の育種に使われていた方法だが、これをヒト
に適用した。ヒトの場合は、ゲノム全域の SNP の多型データを用いることができるので、
そのデータに適用すると、大規模な、いわゆる GWAS という方法等を使いながら、リス
クの推定がかなりできるようになった。その計算方法が正しいかどうか、どれほど使え
るかどうかを UK バイオバンクのような 50 万人の大規模データで検証できるようになっ
た。実際に、糖尿病などの common disease のリスクが何倍程度ある人が、一般集団中に
どれくらいの頻度でいるのかといったこともだんだんわかってきた。つまり、個人ごとの
common disease のリスクを推定することができるようになった、ということである。
　この Khera ら（2018）の論文では、4 つの common disease、冠動脈疾患、心房細動、2
型糖尿病、炎症性腸疾患、それから common disease ではないが乳がんについて、リスク
の計算法のアルゴリズムを開発して、それが使えるということを判断している。頻度の高
い疾患に対するリスクを持っている方なので、単一遺伝子疾患の原因となるレアバリアン
トをもつ方よりも一般集団中の頻度が当然多くなる。実際に、一般集団の中の 2 割ぐらい
の方が、この 5 つの疾患のどれか 1 つ以上についてリスクが 3 倍以上という結果であった。
　こうしたデータ、手法が実際に出てきたので、臨床ケアやヘルスケアでどのように使うべ
きかということが、今、盛んに議論になっている。研究者コミュニティのみならず、政策面
の方々も含めて議論になっている状況だと理解している。大事なことは、他集団にはそのま
ま使えないということだ。遺伝的な背景の異なる集団には使えないということで、もう欧米
では次々この手の論文が出てきている。日本では残念ながら大規模なデータがほとんどない
ということで、今後はバイオバンク、コホート研究で収集された試料のゲノム解析を行うこ
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との重要性が非常に高くなっているのではないかということを最後にもうしあげる。

おわりに
　研究活動があまり心配なくできるような指針の改正につながるよう、少しでも力を尽
くせればといった気持ちでタスクフォースに関わっている。いろいろな問題はまだ残っ
ていると思うが、必ずパブリックコメントがあるのでそういった時、あるいはその前に
でも、この会場にいらっしゃる先生方のいろいろなコメントやご意見をお寄せいただけ
れば、より良い、より適切な指針改正に向けてのお力添えになると考えている。
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講演 3

研究における結果の返却

長神 風二
東北大学 東北メディカル・メガバンク機構
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　私は東北大学の東北メディカル・メガバンク機構で、東北メディカル・メガバンク計画
の広報や倫理といった面を担当している。これからお話しする遺伝情報回付の事業に携わっ
ているが、メインとしては企画や広報業務が担当である。また、今日他にお話しすること
として、2016 年採択で加藤和人先生が研究代表者であった AMED のゲノム医療実現プラッ
トフォーム事業（先導的 ELSI 研究）で分担研究者を 3 年間やらせていただいて、その中で
バイオバンクの構築・運営と維持に伴う課題として、研究における遺伝情報の解析結果の
返却について、報告書をまとめるなどしたので、それも含めて今日はお話させていただく。
　今日は、まず東北メディカル・メガバンク計画のお話をさせていただいた後、その中で
の遺伝情報回付事業の話と、AMED 先導的 ELSI の事業について、それからその他、特に
指針とのかかわりの話を少しだけさせていただこうと思う。

東北メディカル・メガバンク計画
　2012 年より、東日本大震災からの復興プロジェクトとして、東北メディカル・メガバ
ンク計画が始まり、15 万人対象のコホート調査を行い、バイオバンクを構築するといっ
た事業を行っている。徳永先生から、結果の返却や結果の説明に関しては遺伝情報である
かどうかに関わらず一括で記載するといったお話もあったが、我々は少なくとも遺伝情報
以外の結果に関しては、個人に詳細な結果を返却している。
　我々は、15 万人規模のコホート調査で、実際にバイオバンクの構築やゲノム解析を行っ
ている。そして、一人ひとりに合った医療、一人ひとりに合った予防を目指すということ
をコンセプトに、地域住民コホートとして、20 歳以上の一般住民の方々に、宮城県で 5 万人、
岩手県で 3 万人、合計 8 万人以上の方々に協力していただいている。また、三世代コホー
トとして宮城県内の 40 以上ある産科医療機関にご協力いただき、我々のスタッフが常駐
し、2 万人以上の妊婦さんをリクルートして、そのお子さん、パートナー、あるいは生ま
れてくるお子さんのお兄さん、お姉さんにあたる方、妊婦さんとそのパートナーのご両親
という方々にご参加をお願いした。総計で、三世代で 7 万人を超える方々のご協力を得て
いる。これらの 2 つのコホートを合わせ、合計 15 万人のコホート調査を行っている。
　コホート調査では、採血を行って、およそ半分の量についてはそのまま検査会社に検体
を送り、検査会社からの報告をデータとして対象者にお戻しし、またその検査結果のデー
タは情報としてストックする。また残り半分の血液は血清、血漿等に分けて保管してバイ
オバンクを構築する、ということをしている。また、1 人約 1 時間かかる調査票のデータ
等も保管している。ゲノム解析、オミックス解析以外の、こうした調査の結果に関しては、
基本的にそのままお返しするということを行っている。
　ゲノム解析については、15 万人のうち現在完了しているのは、約 4,700 人分の全ゲノ
ム解析、約 11 ～ 12 万人のアレイ解析、また約 15,000 人のメタボローム解析が完了であ
る。解析結果のデータ、特に個人に紐づかない統計処理されたデータ等に関しては、フリー
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にアクセスできるようなデータベースも整備して、皆様にお使いいただけるようにしている。
　コホート調査の中で、特に遺伝情報をお返しするのか否かということを検討してきた。
我々は 2011 年 3 月 11 日の東日本大震災を受けて、そこから計画が始まった。2012 年
2 月に機構が設立され、2013 年 5 月にコホート調査が実際に始まっている。今日は国の
研究指針に詳しい方が出席されていると思うが、ご承知の通り 2013 年 2 月にヒトゲノム
指針の全部改正が行われた。1 つには、全ゲノム解析が個人のレベルで行われることを前
提とした改正は、恐らく 2013 年 2 月が初めてだったであろうということがある。もう 1 つ、
2013 年 2 月の前までは、例えば、遺伝情報を解析するならば遺伝子 1 つ 1 つの名前を挙
げる、ということを前提とした指針だったのだが、バイオバンクや全ゲノム解析といった
状況をある程度想定したような内容になった。その中で、「研究責任者は、提供者が自ら
の遺伝情報開示を希望している場合、原則として開示しなければならない。ただし遺伝情
報が提供することにより、提供者または第三者の生命・身体・財産その他の権利利益を害
するおそれがあり…」という規定は、改正前から引き継がれており、それが先ほど徳永先
生がおっしゃっていた、もともと個人情報保護法の規定からきているといったところだと思う。
　その開示の項目が、全ゲノム解析の時代になっても維持されたというのが 2013 年 2 月
の全部改正で、それをもとにして、では我々はどうするのかを考えた。一般住民を対象に
した大規模なコホート研究において、遺伝情報を皆様にお伝えする、開示を行う方針とす
ることに関しては、それはさすがに無理だろう、それはやるべきではないという声があっ
た。当時は反対の声が圧倒的だった。一方、我々は「個別化医療・個別化予防を目指す」
といった旗頭を掲げていた。そうすると、遺伝情報を返す道がある程度ないと、一人ひと
りに合った医療、一人ひとりに合った予防を実現するという目的に沿わないのではないか
という議論があって、ではどうすれば、というところは非常に大きな議論となった。その
当時、開示については何の解釈も加えることなく、単純にハードディスクドライブに配列
結果を入れてそのままポンと渡せば「開示」なのだから、とりあえずそう考えればいいの
ではないかなど、いろいろなご意見をいただいた。
　我々は遺伝情報の「回付」という、ちょっと耳慣れない言葉を使ってきた。我々の中で
は、「開示」なのか「返却」なのだろうかという議論もあった。2012 年、2013 年当時は、
全ゲノム解析に関して、特に次世代シークエンサーというものが出てきて、まだまだ技術
の途上だと考えられており、誰がどんな方法で行っても同じ結果に行き着く、というほど
成熟した技術なのかどうなのかということに関して恐らくそんなにまだ議論が成熟してい
なかった。「返却」という言葉について、もともと参加者の方々からお預かりしたものを、
例えば図書館に本を返すようにとか、あるいは、血液検査のようにそれなりの技術を持っ
ているところがやればまったく同じ結果にほぼなるというものを返すのとは違って、例え
ば配列の結果を返すのは「返却」というほどのものだろうかという議論があった。そこで、

「返却」でも「開示」でもない言葉、「回付」という言葉を我々はあえて使った。
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　2012 年頃から準備を始めて、2013 年にコホート調査を始めるまでの間に、具体的に
どの遺伝情報を、どれだけの規模で、どういう条件を満たす方々に、どういった条件で返
すのかについて、きちんと詰めるというところまでは難しかった。そこで、何の情報をど
のように返すかについては、準備ができた時点で改めて参加者の方々の意向を伺いながら
お返しするという形に、最終的には落ち着かせた。ただ、この形は 15 万人のコホート調
査で、かつその方々に対してリクルートを行った後に、追跡調査を通じて数年おきに必ず
その方々一人ひとりにコンタクトをする、という前提での設計である。
　大規模なコホートとして、再同意が前提というのは、なかなか難しい設計だったが、我々
はそういう選択をした。その際、もう 1 つの要件として、一定の条件を満たす人々全員
に希望を問いかけることで、コホート調査の参加者の方々の「知らないでいる権利」の侵
害を避けられると判断した。つまり、遺伝情報を解析した結果として何らかの情報を得た
ときに、「この情報が得られたのですが」と連絡すると、コンタクトした時点で相手がそ
の情報を持つことを知られてしまう。それは「知らないでいる権利」の侵害にあたるので
はないかという議論があった。皆様に定期的に連絡するその一環で、この条件を満たす人
には情報をお返しすることができますと提示する形にすることにした。
　「回付のための 4 項目」が説明同意文書に記載されている。精度と確実性、健康にとって
重要な事実を示すものなど、これはほぼ指針に書かれていることである。こういったもの
をお返しすると規定することで、逆にそれ以外のものは返さないという形にしている。「健
康にとって重要な事実」なので、健康に関係しないものを我々は返さないということになる。

東北メディカル・計画での遺伝情報回付
　具体的にどのように回付の事業を進めてきたかというと、我々は網羅的にゲノム解析を
行うということと、そういった結果をどのように返すのかということについて学内でタス
クフォースをつくり、さらに学外の先生方とも密なコンタクトをして、様々な検討を行っ
た。さらに、平成 27 年当時の政府のゲノム医療実現推進協議会の中間とりまとめで、偶
発的所見の回付の方法に関して、東北メディカル・メガバンク計画できちんと検討すると
いうことを書かれ、我々はこうした取り組みへの要請も受けた。
　ただ、我が国では、研究の枠組みでの個人への遺伝情報の系統的な返却モデルはなく、
回付に関する経験やノウハウを持ち合わせていないので、小規模でパイロット研究を行
い、その上でお返しをすることになった。その時点では、多因子疾患の遺伝情報等につい
ては、まだ妥当性などの検討が十分でないところがあったので、単一遺伝子疾患あるいは
PGx 遺伝子などを中心として選定し、パイロット研究を行うことを計画した。
　回付を行う際には様々な課題が想定された。そもそもコホート研究において回付すると
はどういうことなのか。いったん匿名化してしまったものを、再度、住所や氏名、連絡先
等のいわゆる個人情報と遺伝情報を結びつけるための手順やシステムをどう開発するのか。
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これについても指針の記載に関わってくるが、現行の指針では基本的に遺伝情報と個人の
コンタクト先の情報等は必ず分けて保管をするようにとなっているが、返すとなると当然
これをくっつけなくてはいけない。くっつけてお戻しをすると、回付した情報に関する問
い合わせ等を受けることが想定されるので、そうした問い合わせに対応するためには、あ
る程度の期間か範囲かでその遺伝情報と個人情報等をくっつけた状態で保管しなくてはな
らないといった課題が生じる。この課題は、臨床と研究の境目がない中で、匿名化という
ことを金科玉条のようにしてもしかたがないだろうという議論が俎上にのぼっているが、
私たちも同じような課題に直面しているのかなと考えている。
　我々はどのように再連絡して、再同意をとって、再検査をするのか、回付する遺伝情報
をどう選定するのかといったような課題について検討してきた。そして、そのための体制
や、技術的手続き的な課題、医療との連携について議論する、あるいは具体的に行うこと
によって課題を抽出するという目的でパイロット研究を行うことにした。
　先ほど挙げた課題から、返すためにあたっての条件のようなものを抽出した。対応法が
あること。健常人が対象の集団コホートの参加者にとって有益な情報であること。心理社
会的影響へのフォローアップ体制があること。いきなり対象が数千人や数万人の単位で始
めるわけにはいかないといったこともあったので、回付対象者の規模が適切な範囲におさ
まること。検証が容易（再検査が可能）であること。というのは、我々が全ゲノム解析で
解析した結果をそのまま返すだけではなく、その精度の検証まで含めて、できれば再同意
を得て、再解析を他の機関でやっていただく。衛生検査所の資格を持っているようなとこ
ろで、適切な価格でやっていただけるようなところがあるかといったことである。
　最初に選んだのは、家族性高コレステロール血症で、3 つの遺伝子についてお戻しをす
るということを考えて始めた。総コレステロール値が高値な方と LDL コレステロールま
たは脂質異常症の加療中の方ということで、要するにコレステロールに関してそれなりの
自覚症状やあるいは何らかの数値の異常があることをご承知の方に対してお返しをしてい
る。実際に 2016 年秋から、だいたい 2 年くらいかけて、数百人の方々を対象に行ってい
る。参加の呼びかけを郵送で行い、参加を希望された方々に我々の地域支援センターにい
らしていただき、1 時間にわたる講習会を行った上で再同意をいただき、そこで再採血さ
せていただき、さらにもう一度いらしていただいて面談の上、結果をお戻しする、という
手間がかかる形でのプロトコルを組んだ。その上で、特に陽性の方々には医療機関に紹介
して、その医療機関で診ていただいて経過を観察するといったことをしている。その上で
半年、1 年後と、心理的な影響などを調べるといったインタビュー調査、アンケート調査
等を行っている。まだきちんとした結果を論文等で報告する段階まで至っていないが、経
過をもうしあげると、こういった遺伝情報を返すことによって非常に大きなショックを受
けたといった方は基本的にはいらっしゃらない。これは恐らく疾患の選択にもよるのだと
思うが、現状ではそういったことになっている。
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　今、もう 1 つ始めているのは、表現型が現時点ではない、知らない方々に対してお伝
えするということだ。まず初めに PGx（ファーマコゲノミクス）を選んで、この秋から開
始した。医薬品の効果・副作用に個人差があるということで、今回はミトコンドリアの
1555、CYP2C19、NUDT15 の 3 つの遺伝子についてお調べして、お戻しをする、という
ことを始めている。ミトコンドリアの遺伝子の変異を含み、これは母系遺伝する、という
特徴もある。研究対象になる方は、コホート調査に登録されている成人で、結果開示を希
望するとされている方々で、実際にゲノム解析が行われている方である。研究の流れとし
ては、案内を郵送して希望されて申し込まれた方々に対して個別の説明を行い、同意いた
だけた場合に再度採血をさせていただき、結果をお戻しするということである。
　今後は、対象の疾患を家族性腫瘍などにもつなげていきたいと考えている。我々は、コ
ホート調査やバイオバンクの参加者に改めてお声がけをしている。基本的にそのお声がけ
をする時点では解析結果は使わない、要するに陽性の方々だけにお声がけをすることによ
り、声をかけられたことによって何かがわかってしまうということは避けるということを
している。そして再度の IC を行い、再採血をして、再解析を行っており、さらに東北大
学病院等のご協力を得て、医療への橋渡しを行うということが特徴である。ちなみに、コ
ホート調査の現場で検体採取を行うことや、当時の全ゲノム解析の精度など、いろいろ考
えて、再採血における再解析は別の施設で行う、ということにしている。今のところ、我々
が行った全ゲノム解析と他施設で行った再解析の結果とが不一致を起こす事態はない。
　事業を進めていく中での ELSI 課題だが、知らないでいる権利と二次的所見について、
先ほどの繰り返しで、お声がけをする時点で解析結果を使わない、かつ知らないでいる権
利を阻害しないようにということは注意深くやっている。だが、逆に、例えば先ほどもう
しあげたミトコンドリア 1555 で特定の薬を使ってしまうと感音性の非可逆的な難聴に至
るといった場合に、本当にその声掛けの仕方でいいのか、その方々が 1,000 人に数人く
らいいらっしゃるが、その方々に確実に返せる方法を考えるべきではないのかといったこ
とは相当な議論になった。特に対処が必要と考えられる参加者の方が、何とか回付対象に
含まれるようにできないのか、結果を直接的に伝えることなくして関わっていくことは非
常に困難であると思う。また、治療につなげる、診療機関との連携だが、ご親族が希望さ
れた場合にどうするのか、それを保険診療などにどうつなげるのかといったところはなか
なか難しいところだ。宮城県もそれなりに広いので、地域医療機関への紹介を考えたとき
に、仙台の東北大学の近くであれば東北大学病院と連携しながらということができる。で
は、栗原（注：仙台まで車で 1.5 時間程度の地域）だったら、気仙沼（注：仙台まで車で
2 時間強程度の地域）だったらどうするのかという、様々な課題がある。また長期にわた
る対応と保管の課題がある。特にミトコンドリア 1555 などの場合、女性に情報をお返し
した場合に、その方が次にお子さんを産まれ、さらにお子さんが次世代を、となったとき
に、30 年後にその情報が改めて気になる、というケースがあり得る。その場合に問い合
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わせを受けても、我々は 30 年後に存在しているのか、どこにその問い合わせがいくのか、
といった問題をどう解決するのかということである。また、PGx においては、この薬の投
与をできれば避けた方がいい、あるいは投与量をこういう風に考えた方がいいという結果
が得られた時に、我々は研究において遺伝情報をお調べしたところをカルテに直接書き込
むことは、現状では医療法の関係から可能ではない。でもそうした情報を何らかの形で医
療に活かしていただくために、いったん医療につなげて、医療側でそれをカルテに書き込
んでいただければという、その共有していく仕組みみたいなことを検討したいと考えてい
る。宮城県では、電子カルテのネットワークの仕組みができつつあるのだが、薬に対する
禁忌情報について、ここで診療を受けたものをよそのクリニックに行ったときに同じよう
に共有できるかといった課題はまだ解決途上である。それを研究で得られた結果にどう応
用できるかに関しては、非常に大きな課題だと考えている。

AMED 先導的 ELSI での研究
　先導的 ELSI での研究についてのお話だが、これは先ほどもうしあげたとおり、加藤先
生の代表のもと、今日の会をお世話くださっている大橋先生や、相澤先生と一緒に、平成
28 年度から 30 年度まで行った。
　研究における遺伝情報の結果返却について、GRIFIN の 10 課題の先生方にアンケートを実施
し、遺伝情報をどうお返しするか、二次的所見の問題、その他を含めてお悩みになっていると
いうことが結果として得られてきたので、そのフォローアップとしてそれぞれの方、またその
他関連の有識者の方々にインタビューさせていただいた。その上で、研究における個人の遺伝
情報の結果返却　検討および留意すべき事項と、今後の議論・検討に向けた課題に関する提言、
そして調査結果の該当するところを、平成 30 年度末に報告書としてまとめている。
　結果返却に関して、それぞれのプロジェクトでゲノム解析の結果をどうお返しするか、
方針決定前の事前確認の検討および留意すべき事項、インフォームド・コンセントについ
て、あるいはどういった判定をしていくのか、といったところについても留意すべき課題
について詳細にまとめ、そのフローチャートをつくっている。その中で、今後の議論・検
討に向けた課題も少し拾い上げている。
　特に、研究における個人の遺伝情報の結果返却に対する適切な費用配分に関する検討に
ついては大きな課題だ。費用の按分は、必ずしも指針改正の範囲ではないと思うが、結果
の返却についてどう考え、遺伝情報の結果をどう返すのかということにも関わってくる。
我々は東北メディカル・メガバンク計画の中で結構丁寧に事業を進めてきたつもりだが、
この計画が一人ひとりに合った医療・予防をつくるためにどうしたらいいのかという課題
だったので、遺伝情報の結果返却をこの計画の中で人手や予算をかけて進めるということ
ができている。だが、必ずしもそういった課題ではない先生方において、遺伝情報を得て、
それを返す時にどのくらいのレベルまでなら、その研究プロジェクトにおいて、一人ひと
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りに結果を返すということに対して労力ないし費用を押さえていいのかというのはなかな
か難しい問題だ。必ずしも指針改定の直接の課題ではないかとは思うが、それなりに研究
コミュニティで共通理解があって然るべきことなのかと思う。
　次に、支援体制の整備について。いざ遺伝情報を返そうとしても、医療への橋渡しを容
易にするようなネットワークがないと、なかなか踏み切れない。例えば東北大学の東北メ
ディカル・メガバンク機構は隣に東北大学病院があって全面的な協力をお願いできるとい
うところがある。しかし診療機関が併設されていないような場合、あるいは返そうと考え
るバリアントの解釈においてプロジェクト周辺に専門家がおらず別の場所の専門家の支援
を得たい場合にどうしたらいいのかというのが大きな課題になってくるかと思う。
　その他、実質的なガイダンスとしては、結果返却を前提とした研究におけるゲノム解析
の精度管理をどうしていくのか、それからその記録の保管方法などがある。これは先ほど
もうしあげたが、現行のゲノム指針においては記録の保管については格別何も書かれてい
ないので原則として匿名化して保管するとなる。一度お返ししたものに対して問い合わせ
などの対応を考えると、この字句通りの対応では難しい。我々は遺伝情報の回付の事業を
行うにあたって、倫理審査委員会で、指針では原則としてこう書いてあるけれども、遺伝
情報回付の事業においては、個人情報とある程度連結した状態で、一部の情報を限定的に
保管するということを、議論し、認めていただいた上で始めている。
　この提言については、AMED のウェブサイトで公開しているので、もしよろしければご
覧いただければと思う。
　必ずしも扱いきれなかった課題としては、多因子疾患における返却の仕方、あるいは遺
伝情報そのものではなく遺伝情報から算出されたリスクの返却がある。徳永先生が最後に
バイオバンクの重要性という観点からおっしゃっていたが、こういった個人のリスクスコ
アのようなものをお返しする場合も、実際に遺伝情報の返却のケースと同じように扱って
いいのか、また遺伝要因のみならず環境要因と統合して算出された場合などについてはど
のように扱うべきなのかについては、我々の報告書の中では扱いきれていなかったし、今
後は大きな課題になっていくと思う。また、本人以外への返却、血縁者、代諾者、あるい
はその結果を診療にどのくらい供与していいのかについては、指針に限らず医療法との関
係もあるが、大きな課題があると思う。

将来像と指針の改定に向けて
　我々が報告書をまとめていくにあたって、多くの研究者の方々にインタビューをさせて
いただいたが、研究者の方々はほぼ一様に、せっかく解析した結果に関して一人ひとりの
お役に立てればという、非常に強い思いを抱いていらっしゃった。でもその一方で、そこ
にどこまで費用や労力を割いていいのかという、様々なジレンマも抱えていらっしゃる。
ゲノム指針には「著しい支障」という記載があり、研究に著しい支障を及ぼす場合には開

44

講演 3



示しなくていいという規定があるが、ではどこまでリソースを割くことがその「著しい支
障」にあたり、またどこまでが許されるのかについては現状では何ら明示はない。指針そ
のものではないかと思うが、何らかの形で、コンセンサスをつくっていけないかと考えて
いる。そうした中で、先ほど徳永先生からあった、個人情報保護における「開示」と「結
果に関する説明」といったものをきちんと分けて扱っていくというのは、我々もプレゼン
を準備している段階で偶然知ったのだが、指針としての良い方向なのだろうと思っている。
　この資料は当機構の機構長の山本がよく使っているスライドだが、今後ゲノム医療のター
ゲットは、どんどん多因子疾患の要素が大きくなっていくだろうということと、そのため
に我々はアレイ解析を用いて、それを検診などに応用してリスクを計算し、一人ひとりに
返すことはできないかといったモデルを立てて、それによって一人ひとりのヘルスマネジ
メントをやっていくことをモデルと考え、提案し、事業を進めている。そうするとますます、
今後の課題として多因子疾患をどうするのか、リスクの回付をどうするのかといったとこ
ろは、指針ではまだ扱いづらいところもあるかもしれないが、課題になっていくと思う。

まとめ
　まだ論文として発表する段階に至っていないが、東北メディカル・メガバンク計画では
遺伝情報回付の事業を行い、いくつかの知見を積み上げているので、我々の課題をご提示
し、皆様と共有していきたいと思っている。結果返却には様々な課題があり、指針でいろ
いろなことを示していただく、整理していただくことも重要である一方、実践を積み重ね
ていくことも非常に重要なことだろうと考えている。我々は 15 万人規模のコホート調査
の中で数百人の規模で始めているが、多くの方々において少しずつでもいろいろな取り組
みが続けられ、共有できればと考えている。後半で述べた先導的 ELSI の報告書についても、
指針が改正された際にはその状況を踏まえ、更新できたらと思っている。
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講演 4

遺伝カウンセリングの現場から

佐藤 友紀
大阪大学医学部付属病院遺伝子診療部

71



　私に与えられたお題は「遺伝カウンセリングの現場」ということで、遺伝カウンセラー
の立場から、臨床において、実際に遺伝カウンセリングをどのように行っているか、どの
ようなことを考えているかということを、皆様と共有させていただければと思っている。

研究と臨床の違い
　本題に入る前に、研究と臨床の違いといったことを少し考えてみたい。研究においては、
目の前の患者さんが対象になるのはもちろん、それ以外に将来の患者さんのことを考えて
実際に研究が行われているかと思う。一方、臨床においては、基本的に目の前の患者さん
が中心になるので、研究と比べると、その目の前の患者さんとの対話に重点が置かれるの
ではないかと考えている。
　確率のとらえ方についても少し考えてみたい。例えば、遺伝性疾患の頻度、300 分の 1
というものがあった場合、研究的には、この分母が 300 なのか、1,000 なのか、10,000
なのかというところが問題になってくるかもしれない。一方で、私たちが遺伝カウン
セリングでお会いする相談者の方とのお話になってくると、分母が 300 か、1,000 か、
10,000 かは関係なく、「私自身がこの分子の『1』に当てはまるかどうかが問題だ」とおっ
しゃる方もたくさんいらっしゃるし、また実際に遺伝性疾患を抱えておられる患者さんに
おいては、その疾患頻度が 300 分の 1、あるいは 10 万分の 1 ということもあるかもしれ
ないが、その「1」がどうして隣の人ではなく「私」に起こったのかを理解し、消化して
いく作業が必要になってくる。
　このように、研究と臨床では少し視点が異なるかもしれないが、今回の発表の目的とし
て、被検者一人ひとりの立場や視点から物事を見てみることで、ヒトゲノム研究倫理につ
いて改めて考える一助になればと思っている。そこで本日の内容としては、遺伝カウンセ
リングとはどういうものかということ、そして、その進め方、意思決定支援などについて
お話させていただきたいと思う。

遺伝カウンセリングとは
　遺伝カウンセリングの領域において、2013 年に大きなトピックがあった。最近も来日
しておられたが、アメリカのハリウッド女優、アンジェリーナ・ジョリーさんが BRCA1
の遺伝学的検査を受けたところ、将来乳がんを発症する可能性が高いことがわかり、乳が
んにはなっておられないが、その予防のために乳房切除を受けたということを公表された
ということで、日本でもかなりニュースになっていたかと思う。「My Medical Choice」と
いうタイトルのアンジェリーナ・ジョリーさんの手記をお読みになった方もいらっしゃる
かもしれない。資料には一部の抜粋のみ記載しているが、どのようなことが書いてあった
かというと、「それが自分の現実だと知った時、私は積極的に対処し、可能な限りリスク
を減らそうと思いました。乳房切除の決断をすることは、簡単ではありませんでしたが、

72

講演 4



私はその決断をしてよかったと思っています。この記事を読んでくれているすべての女性
に。あなたには選択肢があることを知ってほしいと思います。情報や専門医を探して、あ
なたなりの選択をしてください。人生には多くの困難がつきものです。しかし、私たちが
恐れるべきではないものに対して、私たちはそれを受け入れ、そしてコントロールするこ
ともできるのです」というような内容だった。
　アンジェリーナ・ジョリーさんも、恐らく、間違いなく、遺伝カウンセリングを受けて
おられたと思うが、ここで遺伝カウンセリングの定義を紹介させていただく。米国の遺伝
カウンセラー職能団体から発表されている提言として、「遺伝カウンセリングは、疾患の
遺伝学的関与について、その医学的影響、心理学的影響および家族への影響を人々が理解
し、それに適応していくことを助けるプロセスである。」ということで、日本医学会のガ
イドラインでもこの遺伝カウンセリングの定義が引用されている。この遺伝カウンセリン
グの定義は、ぜひ頭に入れておいていただけるといいかと思う。
　一方で、先ほどのアンジェリーナ・ジョリーさんの表現を借りるとするならば、遺伝カ
ウンセリングは「自分なりの選択肢を見つけるための支援」とも言えるかと思う。遺伝性
疾患であるということはどのようなことなのか。自分や家族の立場はどのようなものなの
か。疾患や遺伝のことを自分の知識や経験に照らし合わせて知り、自分が求めるものを自
覚して、行動する、あるいは行動しない。そのように至るまでのプロセスを共有し、支援
することが遺伝カウンセリングなのではないかと、私は個人的に感じている。
　実際に遺伝カウンセリングに来られる患者さん、ご家族が何を求めてくるかというと、
まず、それがどんな疾患か、どうして起こるのか、どのような対応があるのか、といった
ような疾患や遺伝について知る、理解するという部分がある。さらに、自分や家族はどう
なのか、どうしてそれが「私（私たち）に」起きたのかという自分の状況について、ある
がままの自分を知る、受け入れるために来談されることもあると思う。それに加えて、で
は自分に何ができるのか、どうすべきか、自分が求めていることは何なのか、ということ
を自問しながら、これからの自分を知り、納得の上で自らの選択をするというところにつ
ながっていく。遺伝カウンセリングでは、もちろん医療者から正確な医学的な情報を提供
できる部分もあるが、この資料の下の部分では、その答えはご本人の中にあるものになっ
てくるので、それを共に考え、整理するということを行っていく。

遺伝カウンセリングの進め方
　実際にどのようなことを行っているかを紹介させていただきたいと思う。遺伝カウンセ
リング、あるいは遺伝カウンセリングという枠組みにとらわれず遺伝診療とも言えるかも
しれないが、主に資料に示したような流れで行っている。これらを相談者の心理社会的状
況にも配慮しながら行っていくということになる。これを今から説明させていただく。
　例えば、35 歳の女性が乳がんと診断された場合、お母さんや叔母さんに卵巣がんの家
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族歴があれば、主治医の先生から遺伝カウンセリングを提案されることがあるかもしれな
いし、またご本人も遺伝を心配されている状況があるかもしれない。遺伝カウンセリング
では、まず初めに、その相談者の方がどのようなことを相談したいと思っているのか、主
治医の先生の考えも大切だが、相談者自身がどのようなことを心配しているのかというこ
とをしっかり確認するところから始める。そして、今回の相談に至った経緯などもお聞き
する。こちらの例でいうと、例えばご本人は、自分も卵巣がんになる可能性が高いのかど
うか、あるいは娘さんへの遺伝も心配されているといった状況である。そして、聴取の中
で、家族歴を伺ったり、家系図を作成したりする。ここでは患者さんやその血縁者の遺伝
的なリスクを評価するという医学的な意味ももちろんあるが、それ以外に、相談者の方に
どの程度の医学的知識があるのか、あるいはそのご家族の疾患、例えばお母さんの卵巣が
んをこれまでどのように見てきたのかという、その疾患に対しての考え方についても手が
かりを得られることも多い。また、家族の関係性について、親密なのか、疎遠なのかといっ
たことについても把握するというところで、家族歴の聴取は非常に重要なステップとなっ
ている。そして、これらのご本人の既往歴や家族歴などから、その家系のがんに関して、
遺伝性の可能性がどのくらいあるかについて遺伝的な評価を行い、それについてご説明を
させていただく。さらに、予想される、考えられる遺伝性腫瘍などに関しては、資料など
を用いながらわかりやすく説明を行っていく。そして、必要に応じて、遺伝学的検査の選
択肢の提示を行うわけだが、ここでは遺伝学的検査を受けることを勧めるのではなく、遺
伝学的検査という選択肢があることを提示するというところが大事なポイントであると
思っている。また、検査を受けた場合、受けない場合の、メリットやデメリットについて
も事前に十分話し合っていく。
　資料にお示ししたように、「乳がん診療ガイドライン 2018 年」では、遺伝学的検査の
前に話し合いで提示する項目の例としていくつか挙げられている。予想される遺伝性腫瘍
の症候群とその原因遺伝子といったような医学的な情報はもちろん、その遺伝形式と、そ
して家族の中で遺伝の可能性がある血縁者は誰なのかということも一緒に確認していく。
また、検査の方法や費用、予想される検査結果とその解釈、検査の限界などについて、ま
た検査結果が得られた場合に、それに基づいて考慮される対策と具体的なマネジメントに
ついても事前にしっかりお伝えする。そして、検査の目的、期待される利益、予想される
不利益に関してもいくつかの項目があるが、まず家系の疾患の遺伝性に関する情報が得ら
れるということ、また遺伝子変異が特定されれば、血縁者の検査が容易になるというとこ
ろもあるかと思う。また、大事なポイントとして、検査結果がご本人や家族にもたらす心
理的影響、どのようなものがあるのかということについても事前にシミュレーションして
いただいたりしている。例えば、遺伝子変異が見つかった場合には、遺伝性とわかったこ
とで、もしかしたら精神的ショックを受けるかもしれないし、また疾患の再発や発症に対
して必要以上に不安を感じることもあるかもしれない、一方で、遺伝子が原因だとわかっ
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てすっきりするといったこともあるかもしれない。遺伝子変異が見つからなかった場合に
は、その結果について安心するといった方もいらっしゃれば、ご家族の中で遺伝子変異を
持っている方がいらっしゃった場合、自分に遺伝子変異が見つからなかったことついて、
その方に対して申し訳ない気持ちになる「サバイバーズ・ギルト」といった感情が生じる
ことも考えられる。また、社会的な差別問題に関しては、保険加入の問題、結婚や仕事のキャ
リアへの影響などについても考えていただく場合もある。さらに、遺伝子の状態は一生不
変であることや、検査を受けなかった場合の今後の対策や選択肢、今すぐに検査を受けな
くても、あとから気持ちが変わった時点でいつでも受けられること、血縁者と検査結果を
共有することの重要性などについても話し合う。このような話し合いを経て、相談者の方
の自律的な意思決定のプロセスを共有し、その意思決定を実現できるように支援を行って
いくことになる。
　先ほど触れたように、遺伝学的検査を受けるのか、受けないのかということに関しては、
例えば遺伝性乳がん卵巣がん症候群の可能性があると指摘を受けた場合、そのことについて
今知りたいと思われる方は検査を受けるという選択をされるかもしれない。一方で、今は知
らなくてもいい、あるいは今は知りたくないと思われる方は、今は検査を受けないという選
択をされるかもしれない。例えば、検査を受けることを希望されている方の中には、遺伝性
ということがわかったら積極的に健康管理について考えて、家族とも情報共有を行っていき
たいという人もいらっしゃるかもしれない。一方で、遺伝学的検査ではっきりさせたいが、
卵巣の予防的手術を受けるのは自分として抵抗があるので、手術は受けるつもりはないし、
娘はまだ結婚前なのでこの遺伝学的検査の結果は伝えない、とおっしゃる方もいらっしゃる
かと思う。今は検査を受けないという選択をされた方の中には、今の時点で遺伝性について
知るのは怖いが、できる限りの管理はしていきたい、乳房の検診などをしっかり受けていき
たいということを考えておられる方もいらっしゃる。また、妹さんにも乳がん検診はしっか
り受けるように言うようにするとおっしゃる方もいらっしゃる。一方で、まずは自分の治療
のことで精いっぱいなので、今は遺伝のことについては考えられないという理由で検査を受
けない方もいらっしゃる。大事なのは、検査を受ける、受けないということ自体ではなく、
その先をどのように考えているかということで、あくまでも遺伝学的検査はその方の選択肢
を叶えるための 1 つのツールに過ぎないというところをいつも考えながら対応している。
　ここまで遺伝性腫瘍が想定される中での遺伝カウンセリングの例についてお話してきた
が、近年のがんゲノム医療においては、がん遺伝子パネル検査の実施に伴って、生殖細胞
系列の病的バリアント、いわゆる二次的所見が見つかる可能性が出てきている。ただ、が
ん遺伝子パネル検査の前に今のような遺伝カウンセリングが必要かと言うと、それは必ず
しもそうではなく、検査目的はあくまでもがん治療であるので、その説明のバランスに十
分に配慮する必要があるということで、患者さんには遺伝子パネル検査を受けることによ
り遺伝性腫瘍の可能性がわかる場合もあるということがまずしっかり伝わっていれば十分
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かと思う。二次的所見、遺伝性腫瘍の可能性が見出された場合も、その患者さんや家族が
置かれた状況や価値観を考慮した上で、その人にとっての最良な選択は何かということを
見いだそうとするのが遺伝カウンセリングなので、そういう意味では、そのプロセスに関
しては、遺伝性腫瘍が最初から想定される遺伝カウンセリングでも、がんゲノム医療で二
次的所見が見つかった場合でも、基本的な姿勢は変わらないのではないかと考えている。

遺伝カウンセリングにおける意思決定支援
　3 つ目の項目として、遺伝カウンセリングにおける意思決定支援について少しご紹介さ
せていただきたい。
　遺伝カウンセリングで取り扱う問題のほとんどの場合は、医学的な正解があるわけでは
ない。その人の価値観や、置かれた状況によって、その人にとっての最良の選択は異なっ
てくる。では、このような問題に対して、どのように意思決定支援を行っていけばよいのか。
　皆様がもうすでにご存じのように、臨床医療においては、患者さんと医療者の間の合意
形成については、時代により変わってきている。当初はパターナリズムという形で、医師
が専門的な知識に基づき、患者さんのことを考えた上で、医師の責任で判断を行ってきた。
患者さんの権利や自律性ということが叫ばれるようになってからは、インフォームド・コ
ンセント（以下、IC）という形で、医療者が勧める治療に対して、適切な情報開示の上で、
患者さんが自律的な同意を行うというものになってきていると思う。また、その IC を補
足するものとして、近年はシェアード・ディシジョン・メイキング（SDM、共有意思決定）
という考え方に注目が集まっている。これは、医療者と患者の双方が診療や治療に関する
情報を共有し、協同で意思決定を行うモデルである。例えば、IC の場合、これは双方にとっ
て最良の選択の可能性が高い場合に選択されることが多い合意形成の方法だ。医療者は最
良と思われる選択を 1 つ提示して、それについて適切な情報提供を行い、患者さんはそ
の情報を理解した上で、自律的に同意する、あるいは同意しないということになる。これ
がもう少し発展したものがインフォームド・チョイスということで、選択肢が複数存在す
る場合に、医療者は複数の選択肢を提示し、患者さんはその提示された選択肢の中から、
最も良いと思われることを自律的に選択するという合意形成の方法である。そして、今ご
紹介させていただいたシェアード・ディシジョン・メイキングというのは、どのような場
合に有効かと言うと、エビデンスの確実性が高くなく、選択肢が複数存在する場合に有効
と考えられる合意形成の方法で、医療者と患者さんの両者が、互いの専門的知識や価値観
を出し合い、利用できる資源を考えた上で、新たな解決策を協力して見つけ出すというも
のだ。ここでは、医療者が主導的に選択肢を提示するということではなく、医療者と患者
さん双方が協力して解決策を見いだすという点が従来の IC とは大きく異なっているとこ
ろかと思う。シェアード・ディシジョン・メイキングにおいては、情報、目標、コミュニ
ケーションプロセスだけなく、責任も共有されるということが言われている。遺伝カウン
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セリングでは、場合によってはその治療法が確立されていない疾患や、不確実性が高い問
題に向き合わなければならないことも多いため、このようなシェアード・ディシジョン・
メイキングの視点が必要になると考えられる。遺伝カウンセリングにおける合意形成のス
タイルは、医療者が選択肢を提示し、相談者（患者さん）が同意、選択をするスタイルか
ら、意思決定のプロセスと責任を共有するシェアード・ディシジョン・メイキングへと変
遷しつつあるということが言えるかと思う。

家系内の遺伝情報共有における問題
　少し話は変わるが、最後に実際の遺伝カウンセリングの中で経験する、家系内の遺伝情報
共有における問題について少しご紹介したい。遺伝情報の共有、伝達というときには、その
遺伝情報に関する単純なやり取りだけではなく、そこに関わるご家族の感情が伴うこともあ
るということも私たちはしっかり念頭に置いておかなければならないと思っている。実際の
遺伝カウンセリングでは、時に、ご家族の中の複雑な問題にも対処していくということになる。

まとめ
　遺伝カウンセリングは、遺伝学的検査や遺伝学的情報を提供する際のその場かぎりのも
のではなく、それまでに至る過程や、その後のフォローアップも含めて、それらが意味す
るものを理解し、適応、変化していくことを支援するプロセスであり、そのプロセスを共
有することが大事であると思っている。
　最後に、大阪大学では来春 4 月より遺伝カウンセラーの養成課程が開講されるので、
これからも学生の方と一緒に、より良い遺伝カウンセリングを提供できるように、私自身
も勉強していきたいと思っている。

77

遺伝カウンセリングの現場から



78

講演 4



79

遺伝カウンセリングの現場から



80

講演 4



81

遺伝カウンセリングの現場から



82

講演 4



83

遺伝カウンセリングの現場から



84

講演 4



85

遺伝カウンセリングの現場から



86

講演 4



87

遺伝カウンセリングの現場から



88

講演 4



89

遺伝カウンセリングの現場から



90

講演 4



91

遺伝カウンセリングの現場から



92

講演 4



93

遺伝カウンセリングの現場から



94

講演 4



95

遺伝カウンセリングの現場から



96

講演 4



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】

徳永 勝士
国立国際医療研究センター

長神 風二
東北大学 東北メディカル・メガバンク機構

佐藤 友紀
大阪大学医学部附属病院遺伝子診療部
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【総合討論】

司会（加藤）：では、総合討論を始めます。
3 人の講演者と私の 4 人で皆様といろいろ
と議論したいと思います。どうぞよろしく
お願いいたします。時間は結構ありますの
で、最初に指針改正とバイオバンクの現状
のうちどちらかというと指針改正、2 番目
は結果の返却について、そして 3 番目に
遺伝カウンセリングについてということで
話をしていきたいと思います。講演につい
ての質問でも結構ですし、広く議論するよ
うな形でも時間を使いたいと思います。

ゲノム指針改正について
司会：それでは、指針改正について、半分
以上の方は質問があるのではないかと思い
ます。何でも結構です、いかがでしょうか。

フロア A：よろしくお願いします。研究
倫理審査委員会の委員をやっていて、少し
思うところがあって。多施設共同研究の場
合には原則一研究一審査ということについ
て、徳永先生がお話されていたのですが、
研究に途中から参加する施設もたくさんあ
ると思うのですが、そのような場合にはど
うなるのかが気になっています。
　すでに他の施設で承認を受け開始されて
いる研究を行っていた研究者の先生が異動
し、異動先の施設で倫理審査を受けるといっ
たことがありました。観察研究として承認
を受けていたのですが、異動先での倫理審
査で介入研究だという結論になりました。
介入研究の場合、開始前に登録が必要なの
で、その先生は異動先ではその研究をでき

なくなってしまったということがありまし
た。こういう場合には、一研究一審査でも
いいのかということをお聞きしたいです。

徳永：はい。その場合には共同研究機関が加
わるということになります。共同研究グルー
プが提出する書式の例をガイダンス等で例
示するということになっているので、書類
を作成していただき、代表の研究機関に送っ
ていただいて、軽微な変更申請をするとい
うことになると思います。そういった場合に
軽微な変更申請となるか、新しく想定する審
査のいらない変更に該当するのかについて、
細かい議論は行っていないのでどちらにな
るかはまだ分からない状況です。例文等は
まだ作成されていないのですが、参加する
施設の責任者の作成した書面等があればい
いということになるかと思います。

司会：報告なのか、軽微で迅速なのか、主
たる施設での審査のみでいいが本審査とな
るのかなどは状況によるのかと思います。
私自身が倫理委員会に関わっている経験か
ら考えても、今まで 20 人のみが対象だっ
たのが、ある研究施設が加わり、対象者を
500 人増やす場合に迅速審査でいいとは思
えません。でも一箇所でできるということ
になれば負担は変わってくると思います。

フロア B：先ほどの質問に関連して、現状、
例えばゲノムに関わる内容が含まれる多施
設共同研究があった場合に、ゲノムの部分
には関わらない分担研究機関が含まれる場
合があり、現状、そのような場合にはその
研究機関が通常の臨床研究の審査を受けて
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います。それが一本化されてしまった場合
に、カウンセリング等、ゲノム指針に対応
することによる体制上の負担が増えてくる
わけなのですが、そういうものについては
今後どのようになっていくのでしょうか。

徳永：かなり詳細なご質問ですが、その研
究グループの中には当然、試料を収集する
だけの研究グループ、ゲノム解析をする研究
グループなどいろいろあることについては、
研究計画の中にはっきり書かれてあれば問
題ないのではないかと思っています。そし
て、それぞれが果たす責任は、その役割に
応じて変わるわけで、その情報がきちんと
倫理委員会に提示されて、審議されていれ
ば問題ないのではないかと私は思います。
　もう 1 つ、それに関連して、例えば、希
少疾患などで患者さんがその病院にいて、先
生はそのゲノム解析をするところに送るだ
けという、試料を収集して提供するだけの
機関がある場合に、今まではその病院の先
生は大きな意味での研究グループに入って
いたわけですが、その扱いは違ってよいの
ではないかという議論は実際に出ています。
何かいいやり方があるかなという議論をし
ていて、結論は出ていないという状況です。

フロア C：医学系指針とゲノム指針が統合
されるということで、個人情報保護法に関
する部分の記載はどうなるのでしょうか。
現行のそれぞれの指針で記載が異なってい
る部分があるかと思うのですが。

徳永：最終案は私たちも見ていないので、
どういったつくりになるかはわかりません

が、内容は今の医学系指針にむしろ近いも
のになるかと思います。ただ、研究である
限り個人情報保護法の適用除外であるので、
扱いに気をつけてくださいといった記載は
残るにしても、個人情報は研究において一
定の手続きをとれば利活用できるというス
タンスで書かれると思います。

フロア D：1 点お伺いしたいのは、営利目
的の研究に関する区別についてです。研究
が最終的に商業的なものに結びつくという
ことはよくあると思うのですが、今回の指
針の改正にあたって、営利目的の研究とい
うのはある程度区別するようになっている
のかについて、教えていただきたいです。

徳永：その質問に関しては、個人情報保護委
員会と個人情報保護法の適用対象になるか
どうかということが重要になります。この指
針は法を超えるものではないので、例えば企
業が行うような、明らかに営利目的の研究に
関しては適用除外とはならないのですが、個
人情報保護法の適用範囲ということになっ
て、この倫理指針の対象ではなくなります。
営利目的に企業のグループが行う研究開発
は個人情報保護法の対象になるのです。

フロア D：医療機関においても営利目的で
行う場合にはこの指針の対象にならないと
いう理解でよろしいのでしょうか。

徳永：そこの判断については、これは営利
目的のための研究なのか、アカデミアが研
究をしてその結果として営利的なところに
利用できるのかについての、恐らく倫理審
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査委員会の個々の判断というところがある
のだろうと思います。逆に言うと、指針と
言うのは基本的な方針、考え方を提示する
ものであって、現実問題として、個々の計
画に関して、指針の通りに考えれば必ず判
断できるというわけではありません。個人
情報保護委員会の考え方としては、研究機
関が主体の研究プロジェクトであれば、企
業が一緒に加わった研究であってもこの指
針の対象です。企業の研究開発グループが
営利を目的として行う研究開発は、個人情
報保護法の対象になります。個人情報保護
委員会の考え方としては、企業のグループ
が主となって行う研究開発は個人情報保護
法の対象になるというということです。様々
な例があり判断が難しい場合もあるかとは
思うのですが、この問題に関して 3 省の担
当者の方と議論をしたことはあります。

司会：指針改正の合同委員会でもう少し詰
めていただきたいところですね。できたら
現場の我々にわかりやすいものが示される
といいですね。

フロア E：まさに今の徳永先生のご説明の
通りだと思っています。私の施設でも似た
ような相談がありました。当初は企業とア
カデミアが組んで共同研究を行っていたの
ですが、共同研究が終了する見通しが立ち、
企業がそのデータを営利目的の用途も含め
た形で利用していきたいということで、契
約を締結し直したいといった話も出てきま
した。根拠となるルールが、指針から個人
情報保護法に移行するような状況になった
のです。その場合に、もう一度同意を取り

直す必要があるのか、あるいは説明文書に
その時点で予想できる限りそういったこと
を含めて丁寧に書いておいた上で倫理審査
をすべきだったのかなど、様々な議論があ
り明確な基準が打ち出されていません。
　1 点言えることは、研究の先にある企業
の営利目的の部分については、結局、その
範囲も含めて同意をとっておくことができ
るのかがカギになってくるのではないかと
いうことです。包括同意による企業の試
料・情報の利用や、あるいは最近のがんゲ
ノム医療の検査企業が商品開発のために
データを使いたいというような話などもそ
うですが、企業の用途についてもどこまで
具体的に同意内容に含めることができるの
かということが、指針と個人情報保護法を
またぐ共通課題になってくると思います。

司会：良いコメントをありがとうございます。

徳永：まさにそうですね。現実としては、
そこだと思います。

司 会： 徳 永 先 生 の 今 日 の 話 で、 以 前 か
ら あ る 問 題 に つ い て、 き れ い に 効 率 よ
く し て い こ う と し て い る と い う 話 と、
こ の 数 年 間 で 新 た に 出 て き た 状 況 に つ
い て ど の よ う に 対 応 し て い く の か と い
う、 大 き く 分 け る と 2 種 類 が あ っ て、
今 回 の 指 針 の 改 正 で は あ る 意 味 そ の 両
方 を 考 え て い る と い う こ と が わ か っ た
の で す が、 そ の 後 者 の 中 の 1 つ が、 医
療 と の オ ー バ ー ラ ッ プ で あ り、 企 業 営
利 活 動 と の オ ー バ ー ラ ッ プ な の で は な
いかと思います。
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フロア F：研究の責任者についての質問
です。現行指針では確か「機関の長」が
研究の最高責任者になっていますが、臨
床研究法は一研究一審査が実現されてい
て、そちらでは法律上の建付けでは研究
責任者が最終的な責任者で、医療機関の
長はあくまで機関内の把握ということで
承認を得るということになっていたと思
います。今回の指針の改正で一研究一審
査ということになっていると思うのです
が、研究の責任者が機関の長のままだと、
手続きと実際の責任がずれてきてしまう
のではないかという疑問がありますがど
うなるのでしょうか。

徳永：タスクフォースでも研究グループの主
任責任者が責任を負うという形にした方がよ
いのではないかという意見が多数あり、まだ
少し議論をしようかどうかという状況です。

司会：ありがとうございます。一研究一審査に
ついては、複雑な研究について、いろいろと検
討して詳細なガイダンス等が出ないと、始めは
簡単にはいかないかもしれないと思いました。

長神：データべ―スに関していつも悩むこ
とがあります。もともとの同意は非営利目
的だったが、二次データベースに取り込ま
れるときに多少なり有償になり、三次にな
るとさらに今度は営利目的のデータベース
になり、しかもそれが部分的に利用され
る、時には海外にも、というような場合が
あり得ます。どこまで元々データを提供し
た側としてフォローできるのだろうかと悩
んでいます。

司会：徳永先生のお話のスライドの中に、
再同意を得る条件を削除とあったのです
が、その詳細について私も個人的に気に
なって、聞きたいと思っていました。

徳永：これについては削除という意見が多
いのですが、まだ議論中です。今の長神先
生のご質問は、例えば病的バリアントのリ
ストを使って、企業が営利目的のサービス
のためにそのまま使うということですよね。
それについては、そのデータをそのまま使っ
て営利目的のサービスをするのは困ります
というスタンスだと思っています。何らか
の加工をするとか、他のデータも合わせて、
自分たちなりのものを作って行う分にはだ
めだということは言えないと思うのですが。

長神：恐らくその加工の程度にもよるので
はないかと思います。

司会：今の話は、一次のデータベースとし
てどうなのかという問題と、同意はどこま
で必要かという問題の 2 つに分けて考え
る必要があるかと思います。データベース
としてどうなのかについては、AMED 溝上
班の私の班中心で検討しています。同意が
どこまで必要かについては指針の問題だと
思うのですがどうなのでしょうか。

徳永：インフォームド・コンセント（以
下、IC）にそのことが寄託できるかについ
ては IC にそのことが書かれていれば、基
本的にはよいということになります。得ら
れていない場合には、それぞれの倫理審査
委員会が判断できることになっていますよ
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ね。そこでデータベースの側に、こういう
目的でもう一度同意をとってくださいとな
ると、データベースはもう動けないという
ことになるので、それはどうなんだろうか
という議論をしています。

司会：先ほどおっしゃったのは、商業的に
大々的に使う場合に、同意にそれが含まれ
ていないような場合ですよね。

徳永：そうです、その件です。

長神：データベースは商業利用ではないので
すが、商用サービスを受けた人に対するサー
ビスとして提供されるケースなど、無限に
バリエーションがあって結構悩んでいます。

司会：私たちが調べた結果では、ClinVar は、
「営利目的にも使ってください、これは公
共のデータベースです」と言って、そうい
う前提で同意もとっているそうです。ただ、
日本ではそれと同じことができないかもし
れないということで、検討しているところ
なので、ぜひ皆様一緒に考えてください。

結果返却について
司会：それでは、結果の返却について何か
ご意見やご質問はございますか。

フロア G：例えば偶発的に見つかった変異
で、X 連鎖で、例えばジストロフィーなど
が健康な若い女性から見つかった場合に、
その方が将来、男の子を産んだ時にジスト
ロフィーになってしまうかもしれない。も
ちろんならない可能性もあるのですが、そ

ういった、見たくない、偶発的に見つかっ
たものに対して、情報はこちらにあるとし
て、どのように対応されてきたのでしょう
か。例えばその方に筋ジストロフィーのお
子さんが生まれてしまったときに、「私は
昔、遺伝子を調べていて、わかっていたん
じゃないか」などと聞かれたりするケース
が今までにあったのでしょうか。あと、今
後多分調べれば調べるほど、こういったも
のが増えてくると思うのです。周りの皆さ
んもいろいろと情報を得てという、そうい
う時代だと思うので、今後どう対応してい
くか、どんな流れになっているのか、何か
ご意見がありましたらお伺いしたいです。

長神：今の例のようなお話は、少なくとも
我々はまだやっていないですし、「研究に
おける」というところの範疇で、その分野
の専門の方々がやっている可能性はありま
すが、私の知る限りではあまりやられてい
ないと思います。
　東北メディカル・メガバンク計画のよう
な大きなバイオバンク、コホートの場合に
は、我々は準備できたものに関して、これ
をやりますとアナウンスして、それを希望
される方々にお返しするというスタイルを
とりました。二次的な所見を偶発的所見と
してお伝えするかどうかについて、少なく
とも現時点では個別のケースについてきち
んとした議論を行えていません。
　知っていたのではないかと後で言われる可
能性はもちろんあると思います。例えば今
我々のデータベースを検索していただけれ
ば、特定のバリアントの頻度情報をすぐ調べ
られますが、バリアントをもつ個人にはその

102

統合討論



結果をお伝えしていません。それは、恐らく
我々にとって 1 つのリスクだろうと私は思っ
ていますが、現時点では準備ができていない
ので返していないという形をとっています。

司会：長神先生が講演の最後に紹介され
た、私たちの研究グループの報告書では、
何でも返すというようにはなっていないの
で、そういうことも含めてみていただける
といいと思います。

フロア H：先ほどの質問と関連するのです
が、健康上何か重大な問題があるような遺
伝子変異があったときに、希望しない場合
にも、それが真に重大な場合は、倫理審査
委員会で議論して、もう一度その被験者に
希望を聞いて、希望されなければ返さなく
てもよいということになっているかと思い
ます。そういったリスクを避けるための但
し書きのようなものがあるのですが、それ
は変わらないのでしょうか。

徳永：ご質問に対する返事としては、それ
については特に検討されていません。それ
はある意味、その研究グループが、研究者
だけの判断ではなく、むしろ倫理委員会も
一緒に考えるというスタンスということ
で、「必ず」という書きぶりではなく、「必
要に応じて」だと思うのですが。

司会：そういったケースが増えてきていて、
経験されている方もおられるのではないか
と思います。同意をとる段階できちんと全
部説明し、「知りたいですか」ということ
を確認できていれば大分状況が変わります

ね。そうでない場合に困るわけですね。

フロア I：倫理審査委員会の事務局に関わっ
て、コンサルトをしています。二次的所見に
関して、主治医が医療的に非常に重大だと
判断し、伝えるべきではないかということ
で、倫理委員会で議論することになったケー
スがありました。即結論が出せるものでは
ないですが、非常にいろいろな問題があり
ました。被検者は未成年、小児なのですが、
代諾者である親に結果を伝える場合に、親
御さんにもその可能性があるということを
伝えることになりますが、説明文書にはそ
こまでは記載していませんでした。
　これから、がんゲノムなどで小児について
こうした事例が出てくることも考えられる
と思うのですが、指針等の考え方や事例など
があったら教えていただきたいと思います。

司会：佐藤さん、これが臨床の現場だった
らどうなんでしょうか。

佐藤：お子さんで先に診断がついて、そ
の結果として、発症していない親御さん
も持っていることがわかるというケース
は実際にあります。家族歴があれば、ま
たもう少し違う話ができるのでしょうが、
家族歴がない場合も、お子さんで変化が
見つかった場合には親御さんのどちらか
が持っている可能性もあるということは
事前にお伝えした上で、検査を実施して
います。

司会：今のケースは、もう結果が先にで
ちゃったという話ですね。
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フロア I：この事例でも一次的所見につい
ては説明していました。今回は二次的所見
で、さらに成人発症の疾患だったので、難
しかったということです。

徳永：1 つ言えることは、見つかった後ど
のように対応するかは、研究から離れて、
診療に入ってくるので、見つかったときは
こういうことに気をつけてくださいという
ところまでしか指針には書けないというと
ころがあります。そういうことに対応した
ガイドライン等を、関連する組織でつくっ
ていただくのが適切ではないかと思います。

フロア I：倫理委員会に関する文言につい
ては外さない方がいいと思っています。
　返却対象の遺伝子については ACMG の二
次的所見に関するガイドラインを参考にし
ていたのですが、偶発的所見ではなく二次
的所見として考える場合に先に伝えておく
必要があるのかといったことを含めて、ま
だ議論が熟していないのかなと思います。

長神：ACMG のガイドラインについては「診
療」におけるリストだということが 1 つと、
北米でという文脈でというのが 1 つありま
す。日本語でもその時点で検討された結果
が論文として発表されていますが、日本で
そのリストの疾患が actionable なのかとい
うときに、単純な医療的な対応法があるか
ということだけではなく、社会的な資源や
制度について、例えば保険診療の範囲なの
かなど様々なことが関係してきます。リス
トをそのまま参考にしていいという問題で
はなく、大事なことでもあるので、いろい

ろなことを検討して、その知見を蓄積して
いくしかないのではないかと思います。

司会：長神先生が紹介されていた報告書に
も血縁者への配慮について書かれています
が、やっぱり計画段階で検討しましょうと
いうことですよね。

長神：我々の報告書については、特定の疾
患に関して具体的に書かれているわけでは
ないので、配慮するというところまで書か
れているということです。

司会：こうして真面目に議論すると、結構
複雑な話がいろいろとあるということを皆
さんと共有できますね。前向きにはいろい
ろガイドがあるのだけれど、数年前に始め
た研究で、これは方針にのっていなかった
という話が結構ありますよね。

遺伝カウンセリングについて
フロア J：当院でも関係するところがいろ
いろございまして、遺伝カウンセリングの
専門の方にちょっと教えていただきたいの
ですが、遺伝カウンセリングは、IC と全
く同じものではなく、遺伝カウンセリング
という立ち位置があって、遺伝に限らず、
そういう専門の方の立ち位置はそんなに変
わってこないと思っています。
　質問は、遺伝カウンセリングで聴取され
る家族歴の情報は、医療情報と同様に要配
慮の個人情報を取り扱うわけですが、そう
いった情報を長期に渡って管理する場合の
ガイドライン等はあるのでしょうか。ま
た、様々な事情で他施設の遺伝カウンセリ
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ングの担当者にそうした情報を伝えなけれ
ばならない場合にはどうしたらよいのか、
例えば、診療情報提供書等の申し合わせの
ようなものはあるのでしょうか。

司会：佐藤さん、医療の現場ならどうかという
ストレートな質問ということでお考え下さい。

佐藤：医療現場では、遺伝カウンセリング
でお聞きした家系情報等も基本的には診療
録の扱いとなり、5 年間の保存は必要とな
ります。それ以外のガイドライン等につい
ては、私の記憶ではまだないと思います。
一方で、世代をまたぐ重要な情報になりま
すので、遺伝子診療部門としては、半永久
的に保存するよう努めています。
　医療情報に関しては、院内の関係者で情
報を共有できるようにしているということ
と、他施設への情報提供については、ご本
人の同意を得て、診療情報提供として行い
ますが、FAX ではなく簡易書留等で郵送す
るようにしています。

司会：ありがとうございました。

その他
司会：徳永先生、講演の最後のところで、
多因子疾患に関する易罹患性が、個々のバ
リアントではなく、ゲノム全体の情報から
わかるようになってきているというお話
をされていたと思うのですが、そうした
GWAS のデータ等も医療機関が持つように
なると思われますか。それがまた医療と近
いところで使えるかもしれないというお話
でしたよね。

徳永：今すぐということではないのです
が、数年のうちには、ゲノム全域の多型情
報を利用して、いろいろな疾患、むしろあ
りふれた身近な疾患に関する、一人ひとり
のリスクが予測できるという時期が来ま
す。それに対する対応というのは当然、想
定していなければならないのだろうと思い
ます。そうしたときに、社会にとってどう
活用するのがよいのかについてはかなり議
論があるのではないでしょうか。

司会：そうした結果、返却に関する問題が
大規模に起こってくるんですよね。

長神：海外の事例で、あくまで試験的な取
り組みの段階ですが、エストニアで、5 万
人、10 万人の単位で、ゲノム解析の結果
からリスクスコアを出して、それを電子カ
ルテに書き込んで主治医から返却すると
いった取り組みを始めているという話を聞
きました。糖尿病等の疾患については遺伝
カウンセリングを介さずに返却していたと
思います。フィンランドでは、構築した計
算式について、国内の複数のコホートでの
地域差を検証したり、希望者には結果を返
却するということを、すでに始めていると
いった論文も出ていたかと思います。

司会：日本では遅れている領域の 1 つだ
と思うのですが、大規模な研究機関ではこ
うした取り組みについて、倫理審査にあ
がってくるかもしれないですね。対応を考
えていかなければならないですね。

長神：我々は数年以内にそうしたパイロッ

105

統合討論



ト研究を始める可能性もあります。

まとめ
司会：徳永先生、そろそろ終わりの時間が
近づいてきているので、指針の改正は実際
いつ頃になるのかということについて、お
答えできる範囲でコメントいただけますか。

徳永：12 月に次の 3 省合同会議が予定さ
れていますが、今日お話ししたような内容
等に関して、改正倫理指針の原案を報告し
て、委員の方々の意見を伺うことになりま
す。年が明けて、最終案のようなものがで
きてきたら、春頃にパブリックコメントと
なると思います。年度内施行を目指してい
ましたが、私の感覚としては、年度内施行
は難しいのではないかと思います。今日
は、3 省の担当者の方がおられないので、
実質的なお返事はできないのですが。

司会：この「考える会」は、今年度あと 2 回
ありますので、一度はその時の現状を共有す
るような時間を持てるかなと思っています。
皆様、注視して見ていただければと思います。
　佐藤さん、日ごろは医療の現場で活躍さ
れていると、研究の指針に関する話という
のは少し遠いですよね。一方で、ゲノム解
析を行う研究の計画書の中には、何かあれ
ば遺伝カウンセリングに送るということと
が書かれています。研究現場の方が、実は
多様な形で患者さんと接しているといった
こともあるかと思います。そういう観点か
ら、今日の感想はありますか。

佐藤：確かに若干遠い部分もありますが、

遺伝子診療部としても研究に関わることは
あるので、指針を確認するということはき
ちんと行っています。率直な感想として
は、私が想像していたよりも、とても細か
いところまで深い話し合いがされているん
だなという印象を持ちました。

司会：ありがとうございます。長神先生、
最後に何かコメントをいただけますか。

長神：前に進むために、日本でのデータの蓄
積、取り組みの蓄積、そしてそれを共有す
る仕組みが必要だと思っています。例えば結
果の返却では、対象とする遺伝子の種類等、
様々なことによって変わってくるので、ケー
スバイケースとなる事例が本当に多いです。
そういった事例についてこういう場で検討
させていただいて、引き続き皆様と共有す
るということを進めていければと思います。

司会：事例は明らかに増えてきていると思
います。今日も、いろいろな事例を共有で
きて、全員にとってよかったのではないで
しょうか。ありがとうございます。
　徳永先生、最後に一言お願いします。

徳永：私自身の研究者としての専門は、多
因子疾患で、GWAS を使った研究になりま
す。今は全ゲノム解析を用いた GWAS な
ども始めていて、倫理の専門家ではないの
ですが、これまでの経緯から倫理指針の改
正にも関わっています。日本の医療がよく
なるための研究に関する制度となるよう
に、自分なりに貢献したいという、ただ 1
点です。欧米の受け売りでは済まないもの
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がたくさんあります。例えば MGeND とい
うデータベースを構築するプロジェクトに
ついても、なるべくみんなのデータを持ち
寄り共有して、より良い医療につなげると
いうことが必要だろうと思うし、それが望
ましいことだと思います。指針を適切に改
正することによって健全な研究が進んでい
くということに、少しでも自分なりの力を
注ぎたいと思っています。
　最後に、個人的な考えで言えば、今日も
話題に出た企業の研究開発活動についても、
医療の向上につながるのであればどんどん
進むよう、規制をかける必要はまったくな
いのではないかと思っています。ただ、個
人情報保護法というガイダンスより上のレ
ベルのものがあって、今のところはちょっ
とどうにもならないので、個人情報保護委
員会あるいは法律の専門家と議論して、見
解を変えられないのかと、とても難しいと
ころです。

司会：ありがとうございます。私たちは、す
べて医療のためという気持ちを持たなくて
はならない、「倫理屋」になってしまっては
いけないと思っていますが、そのことを含め
てコメントをいただいたと思います。私は、
個人的に特に印象的だったのは、佐藤さん
が話された、医療において遺伝カウンセリ
ングをしている立場では、300 分の 1 とい
う確率の「1」をみて、患者さんと一緒にシェ
アード・ディシション・メイキングをする日々
を過ごしているという話でした。倫理審査に
関わることも含めて、研究側にいる我々も、
研究にご協力いただいている方一人ひとり
のことを忘れずに、仕事ができたらいいな
というのが私の感想です。
　今年度はウェビナー、対面と 2 回の開催
を予定しておりますので、またお会いでき
たらと思います。3 名の講演の方々、そして
皆様にお礼をお伝えし、終わりにしたいと
思います。どうもありがとうございました。
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