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 研究要旨 

 先天異常症候群領域での研究と医療の提供の目的は患者の最大の利益を目的とする。それを支え

る、患者QOLとは何か、患者の最大の利益を守るための決断はどのように行われ、支えられるべき

か、そしてそれらを支えるゲノム情報の共有と研究利用の課題について検討し、論点整理を行った。 

 

Ａ．研究目的 

先天異常症候群領域の医学研究を推進し、患者

のQOLの向上を目指すために必要な情報共有

（特にゲノム情報）における倫理的な共通基盤

を検討することを目的とする。 

 

Ｂ．研究方法 

日本の先天異常症候群領域の研究と医療を眺め

つつ、英国の報告書の検討を行った。原則は文

献研究であるが、日本の動向に関する課題を解

決するための糸口を、報告書の分析から得るこ

とを目指した。 

 

(倫理面への配慮) 

非該当 

 

Ｃ．研究結果  

平成 29年度は、「先天異常症候群領域の指定難

病等」において QOLとは何かについて検討し

た。それは、ゲノム研究が支える最終的公共の

利益である患者と社会の中での患者の QOLを

考えることは、この先のゲノム情報の利用の原

点（公衆衛生の向上）を形作るからである。 

 

平成 30年度は、Nuffield Council on Bioethics

（NCOB）の報告書”Clitial care decisions in fetal 

and neonatal medicine: ehitcal issues”をよりどこ

ろにして、先天異常症候群領域における出生お

よび乳児の治療の問題について検討した。 

 

令和元年度は、直接的な先天異常症候群領域か

ら離れ、2016年から 2018年まで激しく動いた

国際的個人情報枠組みの中で、ゲノム情報の共

有と研究利用の状況がどうなっているかを、英

国の Public Health Genetics Foundationの報告

書 ”Identification and genomics data”を足掛かりと

して、現状を検討した。 

 

以下に研究結果をまとめる。 

個人情報保護の枠組みを護りつつ、ゲノム情

報を共有と研究利用への動かすために必要な旗

印は、被験者（代諾者）の同意と社会が認める

公衆衛生の用である。特に後半の公衆衛生の用

を考える場合に、患者の QOLの向上を一つに

目的とすることは理にかなっている。この検討

において明らかとなったことは、QOLとは誰

かが、優先順位の判断の入る世界に患者を連れ

込む構造を持っている点である。逆に考える

と、優先順位なく、平等な患者の福祉という考

えの課題も明らかになっている。この問題は、

明確に存在しつつ、通常は慣れ、無視して、意

識から外している。しかし、QOLという言葉

の持つ 2面性（生活の質、生きるに値する生

命）を考える場合に、どのような生活が患者に

とって良いことなのかと考えることが、我々に

取捨選択、優先順位付けを求めるものである。

この視点は、今後の検討において、公衆衛生の

用という言葉に逃げ込むことを正当化する場合

の重要な課題である。 

 次に、先天異常症候群領域での出生および乳

児の治療における親・親権者・医療者の決断と

それに対する社会の支えの問題を検討した。足

掛かりは英国 Nuffield Council on Bioethics

（NCOB）の報告書である。本報告書は、胎

児、乳児の「最善の利益」を基本しながらも、

母親の人権への配慮を図っている点は、興味深

い。この報告書が書かれた時期は遺伝子診断が

まだ広くは用いられていない状態であったの
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で、ゲノム情報の共有の話題はない。ゲノム診

断が明確になってきても、基本的状況が変わら

ないと思われるのは、子供の異常とその状況、

治療の効果等の情報を共有することによって、

証拠による判断が医療と親をそして、障害を持

つ子供を支えるものであるというこの報告書の

主張である。 

この領域の証拠による判断の基礎となるゲノ

ム情報は、個人識別符号として個人情報として

取り扱うことが求められる。現在は、被験者

（代諾者）のインフォームド・コンセントに基

づいて、ゲノム情報を医学研究に用いている。

しかし、現在の情報環境の中での識別性が高ま

り、個人到達性と識別性を区別しない個人情報

保護の議論の中で、同意の範囲を超えたゲノム

情報の利用を困難にする「匿名性の破れの危険

性」が指摘されている。本研究では、2017年

12 月に英国の Public Health Genomics Foundation

が公表した報告書をもとにして、識別性とゲノ

ム情報についての議論を整理した。これは課題

であるゲノム情報の匿名性の破れとその事例検

討を元として、それでは、どのように現在の情

報環境の中でゲノム情報の共有と研究利用を支

えるかについて論点整理である。日本の中での

今後の検討に資する課題を抽出する。 

重要な点は、匿名性の脆弱化を意識して、①

どのような研究設計ができるかと、②将来のた

めに、被験者へ匿名性の脆弱性を説明し、納得

して研究に参加してもらうためにどのような基

盤が必要であるかを、③患者・被験者のみなら

ず、社会、研究者、医療者が理解する基盤を作

成することである。 

 

 

Ｄ．考察 

我々は日常的に QOLという言葉を使っている

が、その持つ 2面性（生活の質、生きるに値す

る生命）、特に「生きるに値する生命」という

側面については意識をしていない。この視点を

前提から避ける理由は、診療において、費用対

効果という価値観と判断が入ってしまうからで

ある。そして、この問題は、本当は患者・医療

の情報共有においても重要な考慮点である。 

今回の日本の個人情報保護法の改正において、

「公衆衛生の向上」が除外規定を定める重要な

判断基準とされている。ただ、現在に至っても

倫理委員会での議論を見ると、被験者保護との

比較考量の対象としては十分に議論に乗ってこ

ない。 

一方 EU の GDPR の議論においては、常に「公

衆衛生の向上」が除外規定の議論の項目として

出てくる。この違いは、日本において検証さ

れ、克服されるべきものであると考える。 

多くの要因の比較衡量の延長上としてゲノム情

報の共有の問題を議論しているのが PHGFの報

告書である。 

 

Ｅ．結論 

重要な点は、我が国の研究倫理指針が述べてい

るように、被験者保護、社会の理解の上に健全

な研究を行うこと、それと公衆衛生の向上の 3

つの要素を明確に意識して議論することであ

る。 

そして、悩ましいのは、患者の集団としての利

益の問題を公衆衛生の向上として読むための基

盤となる、患者個人と患者集団の関係について

の議論が、現状では不十分なことである。この

問題は、患者会の性質の問題、患者・患者家族

の意識の問題を含み、欧米と日本とでかなり違

いのある課題でもある。かなりの偏りがあると

はいえ、神の元での平等という議論が、日本で

はし難いといわれている。ただ、「今後の難病

対策の在り方（中間報告）」（平成 24年 8月 16

日）が示す、「いわゆる難病は、ごくまれでは

あるが国民の中に一定の割合で発症する可能性

のあるものである」という認識は、難病の社会

性と社会が責任を持つ根拠を示す。そのこと

は、難病という領域でのゲノム情報だけではな

い情報の共有の問題を議論するためには、足掛

かりとなると予想されるが、現状ではその方向

での議論へは膨らんでいない。 
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