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厚生労働科学研究費補助金（政策科学総合研究事業（倫理的法的社会的課題）研究事業） 

分担研究報告書 

 

がんゲノム医療推進を目指した医療情報の利活用にかかる 

国内外の法的基盤の運用と課題に関する調査研究―国内状況の調査研究 

 

中田はる佳、田代志門、吉田晶子、高島響子、吉田幸恵、永井亜貴子 

 

A. 研究目的 

ゲノム医療を取り巻く環境は急速に変化して

いる。がんゲノム医療コンソーシアム構想に基

づき、2018 年 2 月にがんゲノム医療中核拠点

病院が指定され、2018 年 4 月には、先進医療

B でがん関連遺伝子を網羅的に調べる遺伝子

検査が開始される。がんゲノム医療の体制整

備が急速に進められる中で、それを支えるべき

国内の法的・社会的基盤の整備も進めていく

必要がある。特に、がんゲノム医療で扱われる

ゲノムデータ、遺伝情報の取扱いに関しては、

医療者と法律家を含めた ELSI 専門家の知見

と、患者・国民の意見をあわせ、より懸念の少

ない方法を探っていく必要がある。 

そこで、本研究では、がん遺伝子パネル検

査の保険収載が目前に迫っている中で、現時

点で遺伝医療専門家と患者・市民が持ってい

るがんゲノム医療に対する期待・懸念や課題と、

それに対応する法的・社会的基盤の検討に資

する知見を提示することを目的とする。 

 

B. 研究方法 

1. 研究会 

（１）国内の遺伝医療専門家が抱える課題とが

研究要旨 

がんゲノム医療の体制整備が急速に進められる中で、それを支えるべき国内の法的・社会的基

盤の整備を進めていく必要がある。そこで、がん遺伝子パネル検査の保険収載が目前に迫って

いる中で、現時点で遺伝医療専門家と患者・市民が持っているがんゲノム医療に対する期待・

懸念や課題と、それに対応する法的・社会的基盤の検討に資する知見を提示することを目的と

して研究会（遺伝医療専門家、患者・家族）とがんゲノム医療への患者・市民参画（PPI）の試行

を行った。がんゲノム医療の推進の大前提となる患者・家族の理解の観点からは、情報源の不

足、がんゲノム情報管理センター（C-CAT）の認知度の低さなどが課題として挙げられ、遺伝医

療専門家の臨床における課題としては、遺伝子情報の特別の保護の必要性の検討、私的差別

感情の取扱い、遺伝子情報の特別保護の必要性などが挙げられた。これらへの対応として、が

んゲノム医療に関する情報源の充実・集約と周知、C-CAT の法的基盤の確立などが考えられ

た。また、私人間の差別感情に対する法的な対処は困難であるが、教育を通じて長期的に対

応していくことが考えられた。そして、がんゲノム医療の展開に PPI の活動を取り入れていくこと

で、情報の利活用のリスク・ベネフィットを含めたがんゲノム医療全体に対する患者の理解が進

み、発展の後押しになると考えられた。 
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んゲノム医療に対する患者・家族の期待と懸念

を明らかにする目的で、下記の 2 つの研究会を

開催した。 

① 「遺伝専門医療職が抱える課題について」

（2018 年 9 月 14 日） 

認定遺伝専門医及び認定遺伝カウンセラ

ーから遺伝医療専門職が抱える臨床上の課題

を提示していただくこととした。 

講師は吉田晶子氏（理化学研究所網膜再

生医療研究開発プロジェクト、認定遺伝カウン

セラー）、コメンテーターとして三宅秀彦氏 

（お茶の水女子大学人間文化創成科学研究

科ライフサイエンス専攻遺伝カウンセリングコ

ース）に依頼した。 

② 「がんゲノム医療について考えよう！」

（2018 年 11 月 19 日、イベントチラシは末尾

に参考資料として添付） 

患者・患者家族を主な対象者として、がんゲ

ノム医療に関する情報提供とそれを受けての

期待や懸念について意見交換を行った。 

 

（２）具体的な施策への展開（がんゲノム医療へ

の患者・市民参画（PPI）の試み） 

がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議

下にある「インフォームドコンセント・情報利活

用 WG(ICWG)」と連携し、がん遺伝子パネル検

査の説明同意モデル文書の作成に患者の意

見を取り入れる「患者・市民参画（PPI）」を試行

することとした。方法の策定に際しては、AMED

が製作した「患者・市民参画（PPI）ガイドブック

～患者と研究者の協働を目指す第一歩として

～」の草案を参考にした。 

上記②の勉強会の参加者の中から、がん遺

伝子パネル検査の説明同意モデル文書案へ

の意見出しをしてくれる患者査読者を募集し、

ICWG 構成員の推薦の患者も含めて患者査読

者を決定した。 

患者査読者に対しては、説明同意モデル文

書案に加えて、特に意見をもらいたい論点を示

した資料・記名式の回答書・守秘義務誓約書・

謝金を準備した。 

患者査読の期間は、2018 年 12 月 28 日か

ら 2019 年 1 月 11 日であった。 

 

また、以上の調査・実践の背景・考察のため

の資料として、国内外のゲノム医療、医療情報

の利活用に関する政策状況の調査を継続的

に行った。 

（倫理面への配慮） 

研究会参加者の了承を得て記録・録音を行っ

た。 

 

C. 研究結果 

① 「遺伝専門医療職が抱える課題について」 

 遺伝医療専門家、本研究班メンバーなど 9

名が参加した。プログラムは下記の通りであっ

た。 

--- 

「遺伝専門医療職が抱える課題について」 

（吉田晶子・理化学研究所網膜再生医療研究

開発プロジェクト、認定遺伝カウンセラー） 

「指定コメント：臨床遺伝専門医から見た遺伝

子解析・遺伝情報の取扱いに対する懸念・法

的課題」 

（三宅秀彦・お茶の水女子大学人間文化創成

科学研究科ライフサイエンス専攻遺伝カウン

セリングコース） 

--- 

吉田晶子氏からは、遺伝医療専門家を対象

としたインタビュー調査をもとに、現在の臨床現

場で専門家が抱える課題として、遺伝子解析

結果の会社に関する課題、診療・医療に関す
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る課題、secondary findings の対応、遺伝子解

析の不確実性、長期フォローの困難などが課

題として挙げられた。 

三宅秀彦氏からは、遺伝子情報の利活用の

議論に付随して生じる差別の懸念に対して、遺

伝に関連する教育の重要性が指摘された。医

療者に対する教育は始まっているものの教えら

れる人が少ないことが今後の課題として指摘さ

れた。 

その他の議論として、認定遺伝カウンセラー

役割として議論となる「結果の解釈」とはどこま

でを指すのか、また、「結果の解釈＝遺伝子変

異に疾患関連性があるかどうかの判断」だとす

ると、将来的に AI 技術で自動処理できるように

なればその負担は軽減されるのではないかな

どの意見が出た。また、遺伝子情報と医療情

報の性質がどこまで違うのか、遺伝子情報と取

り扱う際の特別な配慮の必要性についても議

論された。特に、遺伝カウンセリングの場面で

クライエント間の私的差別感情が出てくること

で、カウンセラー側が検査の提案などをしづら

くなるなどの影響を受けることも指摘された。 

 

②「がんゲノム医療について考えよう！」 

がん患者、家族、支援者、研究者、政策立

案者など 26 名が参加した。プログラムは下記

の通りであった。 

--- 

i) 日本のがんゲノム医療体制と倫理的・法

的・社会的課題について 

（中田はる佳・国立がん研究センター） 

ii) がん遺伝子パネル検査に関する認知度と

期待・懸念～がん患者と患者家族を対象とし

た調査より～ 

（永井亜貴子・東京大学） 

iii) 患者のゲノム医療に対する思い～フィンラ

ンド患者団体へのヒアリング調査より～ 

（吉田幸恵・群馬パース大学） 

iv) 質疑応答・総合討論 

--- 

 まず、会場の入口で「がん登録」「がんゲノム

医療」「がん遺伝子パネル検査」「がんゲノム情

報管理センター（C-CAT）」の言葉の認知度調

査を行ったところ、「がんゲノム情報管理センタ

ー（C-CAT）」の認知度が他の言葉に比べて低

かった（下記写真参照）。 

 

 

 各発表者の話題提供後、参加者と意見交換

を行うためそれぞれから以下のような問いかけ

をした。 

 

中田： 
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永井： 

 

吉田： 

 
 

 質疑応答・総合討論及び会場アンケートでは、

参加者から以下のようなことが挙げられた。 

 検査そのものについて 

・ 医療機関ごとに導入するパネル検査

の種類が異なるのはなぜか 

・ パネル検査によって得られる結果が

変わる可能性はあるか 

・ パネル検査の結果、提示される治療

法は薬剤だけなのか、その他の治療

法（手術や放射線治療など）も含まれ

るのか 

 検査への期待と不安について 

・ 自分が使える薬を増やしたい 

・ 検査を受けたいと思うが、どうやって

検査を選ぶか迷う 

・ 治療法がないことがわかってしまうか

もしれないことが不安 

・ 遺伝性腫瘍の可能性は治療法がある

なら知りたい 

 C-CAT へのデータ提供・二次利用につい

て 

・ 医療情報の「不適切」な利用や「悪用」

とは具体的にどういうことか 

・ C-CAT にはどの法律が適用されてい

るのか 

・ C-CAT からの二次利用はしてもよいが、

データ収集・利用を規定する法律が

必要ではないか 

 勉強会開催時点では、「がんゲノム医療」「が

ん遺伝子パネル検査」の言葉は知られているも

のの、内容はあまり知られていない状況であっ

た。 

 

（２）がんゲノム医療への患者・市民参画（PPI）

の試み 

（１）②の研究会の最後に、がん遺伝子パネ

ル検査の説明同意モデル文書案への意見出

しをしてくれる方を募集したところ、5 名の方か

らお申し出をいただいた。その後、ICWG 構成

員からの推薦を受けた患者も含め、最終的に 5

名の患者査読者（説明同意モデル文書案への

意見を出してくれる人）を決定した。 
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患者査読では、説明同意モデル文書案に対

しておおむね好意的な評価を受けた一方で、

事前の熟読機会の確保など説明手順に関する

提案や、説明文書以外の補助資料（パンフレ

ットや動画など）の作成の提案を受けた。 

こちらから提示した論点に対する意見と自由

記述にあった意見を、説明同意モデル文書に

反映するもの・説明文書以外の補助資料に反

映するもの・インフォームド・コンセント手順書に

反映するもの・今後の課題とするものに分類し

た。その後に、各分類に応じた対応案を作成し、

ICWG 内でその妥当性を検討した。 

いただいたご意見への対応と今後の補助資

料作成方針については患者査読者に協力の

お礼とともに報告した。 

                                                                                                                             

D. 考察 

今年度は、遺伝医療専門家との研究会と、

患者・家族向け研究会を開催し、それぞれの

立場からゲノム医療に関する期待、懸念、課題

を提示してもらうことができた。 

まず、ゲノム医療（特にがんゲノム医療）に対

する患者・家族の期待は大きい一方で、情報

源が少ないことが現時点の課題として指摘でき

よう。研究会で出された質問の多くは、がん遺

伝子パネル検査そのものに関する内容が非常

に多く、また、パネリストに医療者を加えてほし

かったという意見もあった。研究会開催時点で

は、「がんゲノム医療」や「がん遺伝子パネル検

査」に関するまとまった情報を得られる情報源

がなく、広く利用可能な情報源の必要性が明ら

かになった。現在、国立がん研究センターがん

情報サービス（https://ganjoho.jp/public/）で

がんゲノム医療とがん医療にける遺伝子検査」

の項目が掲載され（2018 年 11 月 21 日）、随

時更新されている。今後、こうした関連情報が

一か所に集約され、広く周知されることが望ま

れる。 

また、「がんゲノム医療」の核の一つとなる

「C-CAT」の存在や機能の認知度の低さが明ら

かとなった。本研究会の参加者は、一定程度

がんゲノム医療に関心がある層であったと思わ

れるが、それでも約半数はこの言葉を聞いたこ

とがなかったという結果であった。総合討論の

際には、がん遺伝子パネル検査から得られた

結果や診療情報の利活用に対して前向きな意

見が多く見られた一方で、C-CAT がどんな法律

に基づいて設置されているのかなど体制基盤

に関する意見も寄せられた。C-CAT は、第 3 期

がん対策推進基本計画を根拠として設置され、

国立がん研究センター内で運用が定められて

いる。しかし、このことは広く周知されているとは

言い難い状況である。現在、C-CAT では公式ウ

ェ ブ サ イ ト が 日 々 更 新 さ れ て い る が

（https://www.ncc.go.jp/jp/c_cat/）、そもそも

の機能やがんゲノム医療の全体スキームをより

明確に示していくことが必要であろう。さらに、

C-CAT の運用の透明性を高め、より強固な基

盤を築いていくためには、C-CAT の設置及び運

営の根拠となる法律の整備も検討されるべきで

ある。 

さらに、ゲノム情報を含めた医療情報の利活

用に際して生じる差別への懸念は、患者・家族

のみならず、遺伝医療専門家も持っていること

が示された。一方で、私的差別として分類され

るものへの一律の法的対処は困難であり、医療

者及び市民に対する教育を行うことで長期的

に対応していくことが考えられた。 

最後に、患者・市民参画（PPI）の試みから得

られた知見について述べる。この試みは、第１

回がんゲノム医療推進コンソーシアム運営会

議で出たインフォームド・コンセント資料作成に
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際して患者の意見を取り入れるようにという指

摘に応えるものであること、また、近年政策的に

も推進されつつある PPI の重要性を周知する

上でも意義の大きい活動であったと考える。こう

した活動を取り入れていくことで、情報の利活

用のリスク・ベネフィットを含めたがんゲノム医

療全体に対する患者の理解が進み、発展の後

押しになるのではないかと考える。 

 

E. 結論 

がんゲノム医療に対しては、遺伝医療専門

職、患者・市民などそれぞれの立場から期待と

懸念があることが示された。 

がんゲノム医療における医療情報管理・利

活用の核となる C-CAT の運用の透明性を高め、

より強固な基盤を築いていくためには、C-CAT

の設置及び運営の根拠となる法律の整備も検

討されるべきである。 

がんゲノム医療から生じた情報を利活用す

るにあたり、患者・市民の視点を入れていくこと

は欠かせない。PPI の取り組みを継続的に導入

していくことで、医療情報の二次利用の透明

性・妥当性を高めていくことも可能と考えられる。 

 

F.  健康危険情報 

なし 

 

G. 研究発表 

1. 論文発表 

Nagai A, Ri I, Muto K. Attitudes toward 

genomic tumor profiling tests in Japan: 

patients, family members, and the public. J 

Hum Genet. 2019 May (Epub 2019 Jan 

10);64(5):481-485, doi:10.1038/s10038-

018-0555-3. 

 

2. 学会発表 

吉田晶子、稲葉慧、中田はる佳、高橋政代．

本邦における遺伝医療専門職の抱える課題に

ついてのインタビュー調査．第 42 回日本遺伝

カウンセリング学会学術集会，2018 年 6 月 29

日～7 月 1 日 

田代志門．遺伝医学分野における研究規制の

動向．第 25 回日本遺伝子診療学会大会シン

ポジウム，2018 年 7 月 13 日 

田代志門．がん遺伝子パネル検査と倫理（特

別企画シンポジウム 1 Precision 

Medicine の検証――遺伝子診断：ゲノム医療

の実用化）．第 56 回日本癌治療学会学術集

会，2018 年 10 月 18 日 

永井亜貴子、李怡然、武藤香織．がん遺伝子

パネル検査に関する患者・家族の態度 (１)～

がん遺伝子パネル検査の認知度と検査に関す

る期待および懸念～．日本人類遺伝学会第

63 回大会．2018 年 10 月 11 日 

李怡然、永井亜貴子、武藤香織．がん遺伝子

パネル検査に関する患者・家族の態度 (２) ―

遺伝性腫瘍に関する結果の家族内共有．日本

人類遺伝学会第 63 回大会．2018 年 10 月 11

日 

吉田晶子，中田はる佳．遺伝子解析研究にお

いて 遺伝医療専門職が経験した困難事例．

第 30 回日本生 命倫理学会年次大会 ，  

2018 年 12 月 9 日 

 

H. 知的財産権の出願・登録状況 

なし 
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 参考資料：国内研究会②広報チラシ 


