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　2021 年 7 月 5 日に、第 1 回「ヒトゲノム研究倫理を考える会」がウェビナー（オンラ

インセミナー動画配信）にて開催された。近年、ヒトゲノム・臨床情報を含めたデータ

の蓄積が進み、ビッグデータと呼ばれるまでになっており、人工知能（AI）が研究や医

療で用いられるケースも増大していることから、今回は「AI・ビッグデータを用いたヒト

ゲノム研究の倫理」をテーマとして、この分野に取り組んでおられる 3 名の方にご登壇

いただいた。主催者（大阪大学大学院医学系研究科、加藤和人）の開会の挨拶の後、

AI・ビッグデータを用いる研究の現状と課題について山口大学大学院医学系研究科の

中津井雅彦氏、人工知能・機械学習によるゲノム解析研究の最新の動向について東北

大学大学院医学系研究科の田宮元氏が講演を行い、神戸薬科大学社会科学研究室の

小門穂氏が指定発言を行った。その後の質疑応答・総合討論では、ウェブ上の参加者

も含め、活発な議論が繰り広げられた。

　以下、各氏の講演、総合討論中の主な質疑の内容を簡単に紹介し、当日の発表

資料を後ろに掲載する。また、講演の動画も併せて公開しており、ぜひご参照いた

だきたい。

　中津井氏の講演タイトルは「AI・ビッグデータを用いたライフサイエンス・ゲノム研究

の現状と課題」であった。最初に、AI に関する基本的な事項やこれまでの歴史や現状、

ゲノム研究においてどのように AI が活用されつつあるのかなどについて説明された。そ

の後、「臨床ゲノム情報統合データベース（MGeND）」、「AI 創薬コンソーシアム（LINC）」

で現在行われている取り組みについて紹介された。最後に、画像判別の AI が摂動によ

って誤った判断をしてしまう例を挙げ、こうした課題があることも認識しておく必要があ

ると話された。

　田宮氏の講演タイトルは、「人工知能・機械学習による大規模ゲノムコホート・バイオ

バンク解析」であった。最初に、ゲノムワイド関連解析（GWAS）研究のこれまでの流

れについて紹介された。ポリジェニック・リスク・スコア（PRS）の概要について説明が

あった後、これまでに開発されてきた手法、機械学習の活用に関して紹介された。最後

に、PRS は、民族背景の違いにより形質によっては正確な結果が予測できない場合が

あり、これまでゲノム研究の主要な対象となってこなかった民族集団では精密医療にア

クセスできない可能性が示唆されていること、これに対して、日本人のゲノムデータの

蓄積など、今後の検討や取り組みの必要性について言及された。

　小門氏の指定発言では、社会の信頼を得た上で、社会の共有財であるデータを活用

し、発展させていくことの重要性が指摘された。医療倫理の観点から、技術の利用に
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おける格差や差別への懸念、またそれらがきちんと対処されるかという懸念をいかに払

拭するかが、社会の信頼を得るために必要ではないかと話された。また、こうしたこと

について患者や当事者を含めた社会全体で考えていくことが重要なのではないかと発言

された。

　続いて、参加者を交えて質疑応答・総合討論が行われた。事前およびウェビナー中に

寄せられた質問をもとに活発な議論が交わされた。その際取り上げられた主な質問や議

論は以下の通りである。

•	 ビッグデータの取り扱いと AI で得られる結果の理解

•	 クラウドなど施設外でのデータの取り扱いやセキュリティ、産学連携での二次利用を

含めたデータの取り扱い

•	 教師データとして利用する場合の同意内容

•	 データ利用の際のセキュリティ条件の現状

•	 被験者の募集の際にはメリットだけでなくデメリットも公正に記載するべきではないか

•	 未来の医療に必須であるこの分野のリテラシーを向上させていく仕組み・設計のあり方

•	 ポリジェニック・リスク・スコアの臨床応用の時期に関する現在の予測

•	 医用画像に関する AI について、画像データのみでなく、その周りのメタデータの

構造化が貢献しているのか、画像自体の処理が AI に向くのか

•	 AI を用いた顔認証で差別につながらないのか

•	 遺伝子バリアントの機能解析がされていないものが多く、当事者に情報を伝えられ

ないのはとても残念だ

•	 日本人基準ゲノム JG1の解析対象者の出身地

•	 リファレンス作成等は、ヨーロッパ系やアフリカ系との違いを見るという観点から、

中国と協力しての研究は行われていないのか

•	 ゲノム解析研究におけるジェンダーバランスの扱い

　最後に加藤教授より、2 つの講演で、AI に関する将来の明るい展望だけではなく現

状での課題についても言及があったことで、倫理について考えている人々への良いメッセ

ージにつながったこと、技術の臨床応用が活発になる前の段階で今回のテーマについて

取り上げ、検討することができたことの意義に関して発言があり、多くの方々にご参加い

ただいたことへの感謝の言葉の後、閉会となった。
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