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A. 研究目的 

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。中でも、

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、関係者からの懸念

がより少ない方法が求められる。 

日本におけるゲノムデータ、遺伝情報の取

研究要旨 

日本でゲノム医療を発展させるためには、国際的な動向をかんがみつつ、ゲノム情報を取り扱う

法的・社会的基盤の整備が急務である。中でも、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、関係者からの懸念がより少ない方法が求められる。そこで本研究で

は、国際動向の把握を目的としたフィンランドにおける国際調査と日本のゲノム医療に関わる医

療者と ELSI専門家、患者・市民の共通理解を目指した研究会および遺伝医療専門職へのイン

タビュー調査の分析を行った。その結果、フィンランドにおいては“Digitalization”をキーワードと

して、特にゲノム医療を見据えた医療情報の利活用を推進するための新しい法基盤整備が進

められていた。国内の関係者では、ゲノムデータ、遺伝情報の機微性の高さについては共通認

識があったものの、実際の取扱いの際に機微性を考慮するポイントに違いがみられた。また、遺

伝医療専門職の間では、遺伝子解析研究に関連するケースへの対応が課題として挙げられ

た。今後、既存の研究基盤の再活用を現行法下で見直すとともに、各所に存在する医療関連

情報と紐づいた番号を寄せる仕組みの検討を進めるとともに、遺伝医療に従事する医療者が情

報の取扱いで混乱しないための一定の基準を示す必要性が明らかになった。 
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扱いに関する法的・社会的基盤を構築していく

にあたっては、国際動向を考慮に入れることが

必須である。現在、ゲノム医療は国際的にも推

進されているところであり、あわせて、ゲノムデ

ータ、遺伝情報を含めた医療情報の利活用が

求められている。 

一方、医療情報の利活用に関しては、医療

者、法律家を含む ELSI（Ethical, legal, and 

social issues; 倫理的・法的・社会的課題）専

門家、市民・患者と多様な人々が関わる。した

がって、各関係者が持つ期待と懸念を共有し、

共通の認識のもとに医療情報の利活用を進め

ていかなければならない。患者・市民から情報

漏洩によるプライバシー侵害などの懸念の声

が聞かれる。しかし、医療機関においてゲノム

データ、遺伝情報の取扱いに関する統一的な

指針はなく、各学会のガイドラインや医療機関

の個々の取り組みに委ねられているのが現状

である。また、現在の個人情報保護法制では、

法令と指針が入り組んでおり、医療者にとって

非常に理解しづらい。 

そこで本研究では、日本において医療情報

の利活用を支える法的・社会的基盤を検討す

べく主に 2 つの調査を行うこととした。1 つは、

国際動向の把握を目的とした国際調査である。

もう 1 つは、日本のゲノム医療に関わる医療者

と ELSI 専門家、患者・市民の共通理解を目指

した研究会である。これら 2 つの調査から得ら

れる知見をもとに、日本のがんゲノム医療を推

進するための法的・社会的基盤を検討すること

を目的とする。 

 

B. 研究方法 

1. 国際調査 

海外の関係機関を訪問し、有識者にヒアリング

を行った。調査期間は、2018 年 2 月 11～18

日とし、対象国はフィンランドとした。フィンラン

ドを対象とした理由は下記のとおりである。 

① 医療情報に関連する法律が制定されてい

ること 

フィンランドでは、2012 年に制定されたバイオ

バンク法に基づいて、バイオバンクに格納され

ている試料や情報が活用されている。法的基

盤整備の過程や現在の課題を明らかにするこ

とで、今後、日本でがんゲノム医療を推進して

いくにあたっての基盤整備に有用な知見が得ら

れると考えた。 

② 医療情報や試料の管理体制が参考になり

うること 

フィンランドではバイオバンクが発展しており、

医療機関の中での患者試料・情報の管理体制

が標準化されていると予想された。今後、日本

でがんゲノム医療を展開していくにあたっての

一定の方針を検討する資料となり得ると考えた。

また、電子カルテなど医療情報の電子化とそ

の普及体制が進んでいることから、医療機関内

の体制も参考になりうると考えた。 

 さらに、フィンランドと日本では「フィンランド共

和国社会保健省との保健及び福祉分野にお

ける協力覚書」が結ばれるなど、協力関係が構

築されている。 

 

2. 国内研究会 

医療者と法律家を含めた ELSIの専門家との意

見交換の場として、2018年 1 月 19日に研究

会を開催した。また、2017 年 12 月 4 日に、

JUMP「ゲノムが作る新たな医療」推進委員会

にて、医療情報及びゲノム医療の有識者と意

見交換を行った。 

 

3.  遺伝医療専門職へのインタビュー調査の

分析 
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本事業に先行して実施していたインタビュー調

査（2017 年 3～7 月）の分析を行った。インタ

ビュー内容は、現状の遺伝カウンセリングで抱

える困難に関する経験とした。本事業において

は、特に、遺伝子解析に関するケースへの困

難課題を中心に分析した。 

 

以上3つの調査の背景・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行った。 

 

（倫理面への配慮） 

国際調査におけるヒアリング時には、相手方の

了承を得て記録・録音を行った。また、遺伝医

療専門職へのインタビュー調査に際しては、理

化学研究所 神戸事業所 研究倫理第一委

員会の承認を得た（承認番号：KOBE-IRB-16-

11）。 

 

C. 研究結果 

1. 国際調査 

フィンランドでは、ゲノム医療を政策的に推進

する中で、①ゲノム法の制定準備、②社会健

康情報の二次利用に関する法制定準備、③バ

イオバンク法改正の議論、④バイオバンク試

料のゲノム情報と健康情報を結合する産学連

携プロジェクトが進められていた。医療情報の

利活用に関する患者の受けとめについては、

日本の先行調査をもとに議論を行い、懸念や

課題を共有することができた。 

 

2. 国内研究会 

法律家、医療者、患者・市民の遺伝情報の取

扱いに関する認識として、その機微性が高いも

のであることは共有されていた。それに対して、

ゲノムデータ、遺伝情報の取扱いを考える際、

機微性をどう考慮するかは各関係者で様々で

あった。がんゲノム医療が推進されていく中で、

遺伝医療の現場が情報の取扱いで混乱しない

ための一定の方針を示す必要性が明らかにな

った。 

 

3. 遺伝医療専門職へのインタビュー調査の

分析 

臨床遺伝専門医 29 名、認定遺伝カウンセラ

ー17 名および遺伝医療に従事している医師 1

名、看護師 1 名より得たインタビューデータを

分析した。得られた課題は、遺伝カウンセリン

グ体制や遺伝カウンセリングスキルの不足・

不得手が関係する「実践上の課題」、二次的

所見や結果の解釈など「遺伝子診断や研究

等に関連する課題」、クライエントと遺伝医療

専門職の意見の対立などの「倫理的問題を

含む課題」、指導や仕事の範囲などを含む

「専門職の課題」に大きく分類された。「遺伝

子診断や研究等に関連する課題」においては、

遺伝子解析研究の遺伝子解析研究に関連す

るケースにおける困難が複数の対象者から挙

げられた。 

 

D. 考察 

1. 国際調査 

フィンランドでは、”Digitalization”をキーワード

に新しい法基盤の整備が進められていた。日

本では、既存の研究基盤の再活用を現行法下

で見直すとともに、各所に存在する医療関連情

報と紐づいた番号を寄せる仕組みの検討を進

めるべきである。今後、日本で新しい法基盤の

議論を進める上で、本事業の成果が端緒にな

り得ると考える。 

 

2. 国内研究会・遺伝医療専門職へのインタビ
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ュー調査の分析 

遺伝子解析が網羅的かつより簡便に行うこと

ができるようになったことで、予期せず血縁者の

罹患が判明し対応に苦慮するケースへの対応

の機会が飛躍的に増加することが予測された。

また、遺伝子解析研究の発展に伴い、病的な

遺伝子変異が次々に発見される中で、臨床的

な対応の検討が追いついていない状況が明ら

かになり、遺伝子解析研究に関連するケース

に関わる遺伝医療専門家の実務上の困難を

生む原因の一つと考えられる。 

ゲノムデータ、遺伝情報の機微性を考慮に

入れた新しい規制を置くことも視野に入れつつ、

まずは遺伝医療専門家をはじめとするゲノム医

療を支える医療者が混乱なく情報を取り扱える

よう、医療機関におけるゲノムデータ、遺伝情

報の保管・運用の指針が必要であろう。 

 

E. 結論 

本研究では、ゲノムデータ、遺伝情報の取

扱いに関する法的・社会的基盤の国際状況を

明らかにし、国内の医療機関がゲノムデータ、

遺伝情報の取扱いに関する統一的な基準の

必要性を明らかにし、今後の厚生労働行政に

資する知見を得ることができた。 

今後は、フィンランド以外の国際状況の把握

と、医療機関におけるゲノムデータ、遺伝情報

の取扱いの現状を把握し、さらなる検討を行う

こととしたい。 
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Tsuda H, Aoki D. The contribution of 
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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―国際状況の調査研究 

 

平沢 晃、中田はる佳、丸 祐一、高島響子、吉田幸恵、永井亜貴子 

 

A. 研究目的 

日本ではがん領域を中心としてゲノム医療

の普及が推し進められている。ゲノム医療、ま

た、それに関連する研究を発展させるためには、

情報を取り扱う法的・社会的基盤の整備が急

務である。特に、ゲノム医療の現場においては、

ゲノムデータを含めた遺伝情報を取り扱うこと

が必須であるが、現在のところ、ゲノムデータ

に関連する情報を医療機関でどのように扱うか

のという点に関する方針は、学会あるいは各医

療機関の自主的な取り組みに委ねられている。

また、ゲノム情報の利活用については、患者・

市民の期待と懸念が交差するところである。 

 こうした状況において、医療情報の利活用先

進国ともいうべき国において、ゲノムデータを含

めた医療情報の利活用を支える法的・社会的

基盤を明らかにし、日本の状況に合わせた基

盤を整備していくことが重要である。 

 そこで、本研究では、医療情報の利活用が

進むフィンランドにおいて、それを支える法的・

社会的基盤の状況を調査し、日本で検討すべ

き課題を抽出し、今後の方針を検討することを

目的とする。また、医療情報の利活用が進む

国において、患者・市民がそれに対してどのよう

な受けとめをしているか調査し、今後日本で社

会的基盤を整備していく上での課題と対応の

検討を目的とする。 

 

研究要旨 

日本でゲノム医療を発展させるためには、国際的な動向をかんがみつつ、ゲノム情報を取り扱う

法的・社会的基盤の整備が急務である。そこで本研究では、医療情報の利活用先進国である

フィンランドにおいて、医療情報の利活用を支える法的・社会的基盤と患者・市民の医療情報

の利活用に対する受けとめを明らかにすることを目的として、関係機関10か所でヒアリング調査

を行った。フィンランドでは、ゲノム医療を政策的に推進する中で、①ゲノム法の制定準備、②

社会健康情報の二次利用に関する法制定準備、③バイオバンク法改正の議論、④バイオバン

ク試料のゲノム情報と健康情報を結合する産学連携プロジェクトが進められていた。医療情報

の利活用に関する患者の受けとめについては、日本の先行調査をもとに議論を行い、懸念や課

題を共有することができた。フィンランドでは、”Digitalization”をキーワードに新しい法基盤の整

備が進められていた。日本では、既存の研究基盤の再活用を現行法下で見直すとともに、各所

に存在する医療関連情報と紐づいた番号を寄せる仕組みの検討を進めるべきである。今後、

日本で新しい法基盤の議論を進める上で、本事業の成果が端緒になり得ると考える。 
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B. 研究方法 

海外の関係機関（研究機関、行政機関、患

者団体など）を訪問し、有識者にヒアリングを

行った。調査期間は、2018年 2月 11～18日

とし、対象国はフィンランドとした。フィンランド

を対象とした理由は下記のとおりである。 

① 医療情報に関連する法律が制定されてい

ること 

フィンランドでは、2012 年に制定されたバイオ

バンク法に基づいて、バイオバンクに格納され

ている試料や情報が活用されている。法的基

盤整備の過程や現在の課題を明らかにするこ

とで、今後、日本でがんゲノム医療を推進して

いくにあたっての基盤整備に有用な知見が得ら

れると考えた。 

② 医療情報や試料の管理体制が参考になり

うること 

フィンランドではバイオバンクが発展しており、

医療機関の中での患者試料・情報の管理体制

が標準化されていると予想された。今後、日本

でがんゲノム医療を展開していくにあたっての

一定の方針を検討する資料となり得ると考えた。

また、電子カルテなど医療情報の電子化とそ

の普及体制が進んでいることから、医療機関内

の体制も参考になりうると考えた。 

 さらに、フィンランドと日本では「フィンランド共

和国社会保健省との保健及び福祉分野にお

ける協力覚書」が結ばれるなど、協力関係が構

築されている。 

 

訪問機関は、下記の通りとした。 

City of Oulu 

・ Oulu Biobank, Northern Finland Birth 

Cohort Studies 

・ Northern Finland Cancer Society 

・ Oulu University Hospital Lab 

City of Helsinki 

・ Ministry of Social Affairs and Health 

・ Helsinki Biobank 

・ THL Biobank 

・ BC Platform 

・ KELA 

・ Association of Cancer Patients in Finland 

 

（倫理面への配慮） 

ヒアリング時の録音や記録は、先方に了解を得

た上で行った。 

 

C. 研究結果 

1. 法的・社会的基盤について 

フィンランドでは、2017～2020 年にかけて

の社会保健サービスと地方政府の改革が進め

られている。こうした政府の改革の一環として、

がんゲノム医療と関連して主として下記のイベ

ントが生じていた。 

・ ゲノム法の制定準備と国立ゲノムセンタ

ー、がんセンターの設立に向けた準備 

・ 社会健康情報の二次利用（secondary 

use of social and health care data）に関す

る法制定準備 

・ バイオバンク法の改正の議論 

・ 産学連携によるプロジェクト（FinnGen）で

バイオバンク試料からゲノム情報を抽出し

健康情報を結合して解析する試み 

以下では、それぞれについて詳述する。 

 

（１） ゲノム法制定準備と国立ゲノムセンター、

がんセンターの設立に向けた動向 

2015 年に社会健康庁（Ministry of Social 

Affairs and Health）が打ち出したゲノム戦略 1

の中で、2018年の終わりまでに国立ゲノムセン

ターを設立し、ゲノム情報を、医療や研究開発
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に効率的に利用するための法的枠組みを構築

することが提案された。それを受けて、政府は、

2017～2020年に国立がんセンターと国立ゲノ

ムセンターの設立、バイオバンクの連携促進

のための予算として 1700万ユーロの投資を決

定した。 

国立ゲノムセンターと国立がんセンターの設

立の法的根拠となるのがゲノム法である。調査

時点（2018 年 2 月）の予定では、法案につい

ての関係者からの意見書を 2018 年春までに

募集し、国会提出が 2018 年秋とのことであっ

た。 

本法により設立が予定されているゲノムセン

ターは、主に 3 つの役割が期待されている。第

一に、公的なゲノム情報データベース（以下、

「ゲノム情報データベース」という）の構築、管

理、運営を行うことである。ゲノムデータをゲノ

ム情報データベースに格納するにあたっては、

EU 一般データ保護規則（Data Protection 

Regulation, GDPR）が遵守される。第二に、遺

伝学に対する国民の理解向上や、国民の意見

収集を行うことである。ゲノム戦略において、個

人あるいは集団のニーズに応じてゲノムデータ

を医療で利用すること、個人が自身の生活の

ためにゲノムデータを使えるようになることなど

が究極の目標として掲げられていることからも、

遺伝学やゲノムデータの利用に関連する知識

を広く国民に普及させることは重要であろう。第

三に、ガイドラインを策定したり、評価を行った

りすることである。様々な目的で生成されたゲノ

ムデータを医療に応用する際に必要な手続を

定める必要があるだろう。 

その他にも、消費者直販型遺伝学的検査

（Direct-to-Consumer Genetic Testing, DTC遺

伝学的検査）をゲノムセンターが認証したり、

DTC 遺伝学的検査の消費者も含めて広く遺伝

カウンセリングを提供する体制を整えたりする

など、まさにフィンランドのゲノム医療の中核を

担う機関になると考えられた。なお、ゲノムセン

ターの設置場所は、後述する社会健康情報の

二次利用（secondary use of social and health 

care data）に関する法律制定後に決定されると

のことであった。 

ゲノム情報データベースは複数のデータベ

ースから構成される。ゲノムセンターは、データ

ベースを登録する新しい機関となるが、個々の

データベースに入っているゲノムデータの管理

はそのデータ生成者が引き続き行う。個々のデ

ータベース管理者は、利用者あるいはデータ

提供者に対してゲノムセンターやデータ移管

について説明し、実際にデータ移管作業の責

任を持つことになる。長期的な構想としては、

ゲノム情報データベースに健康情報を統合し、

各種データベースの集約が進められていく方

針であった。 

（２） 社会健康情報の二次利用（secondary 

use of social and health care data）に関す

る法制定準備 2 

社会保健サービスと地域政府改革の一環と

して、国民の社会健康情報の利用を促進し、

個別化医療につなげることが検討されている。

その中でも特に注目すべきは、社会健康情報

の二次利用をより簡便に可能にする法律を制

定する動きである。 

 社会健康情報の一次利用は、社会保健サー

ビスを患者や市民に提供する際に行われる。

例えば、病院の医師が患者を診察する際にこ

れまでの治療歴を確認したり、薬の処方を確認

したりするような場合である。フィンランドでは、

すでに医療情報の一次利用の整備が進んで

おり、例えば、今回の調査で訪問した社会保険

庁（KELA）は 2007 年から KanTa（国民電子カ
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ルテネットワーク）と呼ばれる国民の医療情報

を格納し提供する集中管理型医療情報アーカ

イブを構築、運用している。KanTa は医療機関

（医療者）・薬局・国民が、患者や自身の医療

情報（過去の受診に関する情報、処方箋等）に、

それぞれの権限の範囲内でアクセスできるよう

になっており、2017年からは 24時間 365日の

運用が実現している。医療者は、患者の同意

があれば、過去に他の病院で受けた診療内容

について KanTa から知ることができる。また、

KanTa を使用することで紙の処方箋を廃止し、

患者はフィンランド国内のどの薬局でも薬の処

方を受けることができるようになった。 

他方、二次利用としては、関連省庁などによ

る行政データとしての利用、教育などのほか、

統計、研究、開発も想定されている。現行では、

各データが格納されているデータベースの所

有者に個別に利用申請をして許可を得なけれ

ばならず、時間と手間がかかることが課題とさ

れている。今回制定が進められている社会健

康情報の二次利用に関する法律では、データ

利用の申請・許可・提供作業をひとつの規制

機関に集約させ、個々のデータ提供者（市民、

患者）の同意を改めて取ることなく、二次利用

を可能にするという枠組みである。まず、データ

の二次利用を希望する者は、目的に沿ったデ

ータの所在を確定するために、アドバイスサー

ビスを受けたり、各データベースの説明を確認

したりする。その後、規制機関に対してデータ

の二次利用申請を出し、許可を得る。その後、

データの払い出しを規制機関が行うが、許可を

得たユーザーだけがアクセスできる環境に該

当データを移し、利用可能な状態にする。社

会保健情報の二次利用手続を一元化して、学

術利用だけではなく、ヘルスケア関連企業の

研究開発を促進する狙いもある。本法成立は

今後の運用が注目される。 

 

（３） バイオバンク法の改正 

改正 EUデータ保護規則の施行によって、フ

ィンランドのバイオバンク法改正の議論が進め

られていた。本事業を通して同法改正のポリシ

ーを把握することは、今後本邦と EU 領域との

国際共同研究、産学共同研究を進めて行く上

でも重要である。 

今回のヒアリングでは、バイオバンク法の改

正については課題の共有にとどまったため、政

策情報の収集を通じて今後詳細を追 3 うことと

した。 

 

（４） FinnGenプロジェクト 

フィンランドはバイオバンクの取り組みが先

行していた国として知られているが、その活用

実績の中で注目すべきは、FinnGen プロジェク

トである。これは、2017 年 12 月から開始され

たもので、ヘルシンキバイオバンクを中心に全

国 10のバイオバンクと製薬会社 7社との産学

連携プロジェクトである。研究期間は 6 年間で、

目標は、バイオバンクに提供されたフィンランド

人 50 万人の血液サンプルを利用して遺伝子

解析を行い、その他のデータベースにある情

報を統合して研究開発につなげることである。 

本プロジェクトの目標は4つ掲げられている。

① レジストリデータとゲノムデータを統合するこ

とで医療イノベーションを起こすこと、② 医科

学及び個別化医療においてフィンランドがさき

がけとなるよう支援すること、③ 産学連携のモ

デルと構築すること、④ すべてのフィンランド人

に、新しい個別化治療と医療イノベーションの

成果を素早く届けることである。 

本プロジェクトの特徴は、まず、そのサンプル

収集方法にある。本プロジェクトではフィンラン
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ドの人口の約 10％に当たる 50 万人分の血液

サンプルの収集を目指しているが、それらすべ

て国内 10 のバイオバンクを介して収集するこ

ととしている。すなわち、FinnGen への参加とい

う個別の同意を得ることはせず、研究参加者へ

の対応窓口はバイオバンクとなる。また、収集

された血液サンプルの管理もバイオバンクで行

われる。本プロジェクトの目標解析サンプル数

は 50万であるが、そのうち約 23万サンプルは

既にTHL Biobankに収集されており、残り約30

万サンプルを今後前向きに集めていくということ

であった。FinnGen の研究者とバイオバンクと

で試料収集と解析の役割を分担する仕組みで

ある。 

そして、バイオバンクから得た血液サンプル

に様々なデータを結合していく点も特徴的であ

る。まずは、その血液サンプルから DNAを抽出

してゲノムデータを得る。そこに、各病院で管

理している診療情報、疾患情報、出生・死因情

報、医薬品の処方情報などを付加していく。こ

れらの情報を得るには、各レジストリにデータの

利用申請をする必要があるが、これはバイオ

バンクが行う。このように各種データを結合して、

そのサンプルの疾患情報・背景情報を確定さ

せるのである。このような仕組みができるのは、

各種データが社会保障番号（Social Security 

Number; SSN）で管理されていることの強みで

あろう。FinnGen では、解析後のデータは各バ

イオバンクに返されるので、バイオバンクにとっ

ても利益があるような枠組みが作られている。 

これら一連の流れは、すべてバイオバンク同

意の下で行われている。例えば、Helsinki 

Biobank の同意書 4には、下記のような記載が

ある。 

 

“I confirm that … accordingly given my consent 

for my samples, sample data and personal 

information … to be combined with other 

registry data as described the leaflet/ to he 

handed over, in encoded form, for biobank 

research outside the European Union. …” （私

は、自分のサンプル、サンプルに関連する情報、

個人情報が…リーフレット（説明文書）に記載さ

れている他のレジストリのデータと結合されるこ

と／符号化された形で、EU 外のバイオバンク

研究のために渡されることに同意します）。 

 

 バイオバンク同意のリーフレット 5 には、商業

利用される可能性も記載されている。バイオバ

ンク同意を非常に広くとることで、再同意や日

本の指針でいうところの情報公開文書作成な

どを不要とし、個別の研究を行う研究者にとっ

ては手続面の負担が抑えられていた（ただし、

改正 EU データ保護規則の施行によって、バイ

オバンクでこれまで用いてきた包括同意が認

められうるのかということもあり、バイオバンク法

の改正が検討されているところであった）。バイ

オバンクの同意率は 9 割以上と極めて高く、ま

た、拒否 ・撤回もほとんどない（ Helsinki 

Biobank では対象者の 1.5%）。研究者らはそ

の理由として、国および研究機関への信頼が

高いことを挙げた。なお、FinnGen プロジェクト

について、ホームページや新聞等の報道媒体

を通じて発表した際も、同意の撤回を求める声

は寄せられなかったとのことである。 

さらに、本プロジェクトは産学連携のモデルと

して、アカデミアと製薬企業との関係も特徴と

いえるだろう。予算面をみれば、全予算 5900

万ユーロのうち、3900 万ユーロを 7 社の製薬

企業が負担している（残りの 2000 万ユーロは

Business Finland というフィンランドのビジネス

支援をする公社）。プロジェクトで得られたデー



14 
 

タは、アカデミアと企業が平等にアクセスする

ことができる。ただし、企業はデータを所有する

ことはできず、FinnGen プロジェクト終了後、得

られたデータはバイオバンクに格納することに

なっている。将来的には、参加者に結果返却を

することも検討されており、研究モデルとして今

後の展開が注目されよう。 

 

2. 市民・患者の受けとめについて 

フィンランドでは、バイオバンクを中心に医

療に関する試料・情報を集約化する取組みが

促進されている。このような中において、自身の

資料や医療情報が、自分自身への医療目的

以外に広く活用されることについてどのような期

待や懸念を持っているのか。 

まず、ほぼすべての訪問先で聞かれたことが、

フィンランドでは国民全体として科学や政府に

対する信頼が厚いということであった。前述した

「バイオバンクの同意率の高さ」もこれに由来し

ていると考えられている。これまでに研究関連

のスキャンダルが世間を騒がせたことはなく、

研究者の活動について支持的な態度であった。 

本調査では、フィンランド北部のオウル市に

ある患者団体 （ Northern Finland Cancer 

Society）と中心部のヘルシンキ市にある患者

団 体 （ Association of Cancer Patients in 

Finland）にてヒアリングを行った。前者は、地

域の患者相談に遺伝カウンセラー一人が対応

する規模の団体、後者は、製薬企業や医療機

関との連携を行ったり、政府からの研究資金を

得て、がんサバイバーに関する研究を行ったり

するような規模の団体であった。この2箇所で、

自身の医療情報・試料が広く研究目的で利用

されること、特にがんゲノム医療に関連して、ゲ

ノムデータを含めた遺伝関連情報が活用され

ることについて期待と懸念を聞いた。 

いずれの団体のヒアリングにおいても、研究

が促進されることに関しては支持的であった。

また、遺伝性のがんの場合には、遺伝家系で

あることを検査によって知ることで、よりよいケア

を選択できるという考えであった。また、新薬開

発のためには製薬企業や医療機関、政府に患

者の声を届けることが必要であり、ロビーイング

活動や学会への参加なども積極的に行ってお

り、研究開発に協力的な姿勢がうかがわれた。 

ゲノムデータを含めた遺伝情報の活用に関

しては、情報の保護に対する懸念があった。特

に、家族や親族に関わる情報でもあることから、

遺伝情報に対しては特別な思いを持っている

が、具体的な懸念事項を挙げるのが難しいよう

であった。こうした情報を使って、どのように患

者の希望につなげられるのか、今後、遺伝情

報をどのように国民にオープンにしていくか、す

なわち、自身の遺伝情報を国民自身が管理で

きるのかが課題であるとの指摘もあった。各訪

問先で、遺伝情報の利用に対する日本の意識

調査の結果 6を示したところ、同様の傾向があ

るとのコメントを得た。                                                                                                                             

 

D. 考察 

 本調査では、バイオバンクを中心として医療

情報を利活用している、いわば医療情報の利

活用先進国であるフィンランドにおいて、それ

を支える法的・社会的基盤を整理することがで

きた。フィンランドと日本では、人口や文化が大

きく異なるが、本調査から得られた示唆を以下

に述べる。 

まず、既存の基盤を活かした医療情報・試

料の活用である。フィンランドでは、医学研究

の対象として人の試料や情報を利用する場合

には、バイオバンクが起点となって研究が始ま

る枠組みが構築されていた。そのよい例が、
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FinnGen プロジェクトである。バイオバンクの既

存試料に各種レジストリのデータを寄せ集めて

いき、その試料の価値を上げて、バイオバンク

に返されるという流れは、バイオバンクにとって

も製薬企業を含めた研究者にとっても効率的

である。この仕組みを支えるのが、バイオバン

ク法に基づくインフォームド・コンセントである。

インフォームド・コンセントは研究を支える基盤

として、非常に重要であることは言うまでもなく、

本調査でも常に患者・市民の同意は話題にな

った。FinnGen プロジェクトの例は、法に基づく

バイオバンク同意を最大限に活かしたものであ

ろう。すなわち、個別の研究に対する同意はな

く、各種レジストリデータを試料に付加して、産

学連携の研究体制の中で研究開発を進めて

いくものである。日本では、人口が多く医療圏

が多様であるため、既存の研究基盤を全国的

に統一して活用するのは難しい。しかし、少なく

とも機関単位ではなく、例えば医療圏単位で既

存試料・情報を組み合わせながら研究を展開

していくことはできるのではないだろうか。同時

に、日本で取られているバイオバンクの包括同

意を積極的に解釈し、活用していくことも考えら

れてよいかもしれない。ただし、試料・情報を結

合していくためには、それを紐づける ID がなけ

ればならない。フィンランドでは、健康医療改革

において”Digitalization”（電子化）がキーワー

ドとなっていた。これを支えるのは、SSN であろ

う。日本でも、マイナンバーが導入され、医療

ID に関する議論が進んでいる状況である。日

本とフィンランドの人口規模の違いを考えると、

全国民のすべての医療情報をひとつの IDで管

理するためには、相当の課題があると思われる

が、今、個人一人一人が持っている様々な番

号（例：マイナンバー、保険証番号）をつなげる

仕組みが検討されるとよいのではないだろうか。 

一方で、バイオバンクへの同意率が高く撤

回率が低いことについて、研究者らからは国民

の国および科学コミュニティへの信頼の高さが

あげられた。前述の通り、フィンランドでは、研

究者による不正スキャンダルが今までに 1 度も

起きたことがないそうである。この点について、

日本は反省すべき点が多い。特に近年、政府

や研究コミュニティの信頼を失うような事案が

散見されることから、信頼を回復し不正をなくす

努力を続けることが、国民からの信頼に基づく

医療情報の利活用につながるといえよう。他方

で、今回の調査では、ヒト試料・情報の研究利

用の中軸を担うバイオバンクが、国民への情

報提供については、必ずしも積極的ではないよ

うな印象も受けた。例えば、バイオバンクの提

供者に対して研究成果を発信したりすることは

あまりなかった。問い合わせがあれば、提供者

の試料がどのような研究に使用されているか情

報提供を行うことや、いつでも同意が撤回でき

る仕組みは整えられていたが、現地の住民から

は、何に同意したのか覚えていない、バイオバ

ンクの存在自体もほとんど聞いたことがなかっ

たという声も聞かれた。日本のバイオバンクで

は、説明責任や情報提供の取り組みが近年重

視されつつある。説明することで、同意の拒否・

撤回が増えてしまう側面もあるかもしれない。し

かし、真のインフォームド・コンセントを得るため、

また医学研究や医療情報の利活用について国

民の理解を得る上では、バイオバンクや医学

研究の活動を伝えることも重要であり、そうした

取り組みは今後も日本国内で進めていくべきと

考える。 

次に、患者・市民のゲノム医療の受けとめに

ついて、フィンランドは医療情報先進国である

ものの、遺伝カウンセリング体制の整備や患者

同士の情報交換の場の構築は、日本の方が進
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んでいる印象であった。 

共通の懸念としては、ゲノムデータを含む遺

伝情報は、他の医療情報と異なり、家族や親

族にも影響がありうるという点であった。本調査

では、ゲノムデータを含めた遺伝情報について、

特別なものであるという思いを持ちつつも、情

報の保護以上の具体的な懸念が示されなかっ

た。また、全住民の集中管理型医療情報アー

カイブである KanTaにも、まだ遺伝学的検査の

結果や遺伝情報は含まれておらず、医療情報

の利活用が進むフィンランドにあっても、遺伝

情報の臨床における二次利用には至っていな

かった。日本とフィンランドで共通して言えるこ

とは、ゲノムデータを含めた遺伝情報の取り扱

いについて、漠然とした不安はあるものの、そ

れが具体化されていない、すなわち、想像が

難しいというところであろう。今回訪問した患者

団体では、遺伝性疾患の重要性や潜在的患

者の存在は認識されつつも、いずれも、遺伝に

関する相談や遺伝性疾患当事者間の協力体

制のようなものはまだ顕著ではなかった。しかし、

日本での現状調査や患者に対するヒアリング

調査の結果を共有すると、共感が得られ、課題

を共有することができた。相違としては、患者

間の協力体制が挙げられよう。日本においては

さまざまな遺伝性疾患の当事者団体が連携し、

遺伝性疾患当事者の抱える問題解決をしたり、

ゲノム医療の情報提供を行ったりする一般社

団法人ゲノム医療当事者団体連合会が 2017

年 11 月に発足し、各患者団体が協力体制を

構築していたが、フィンランドでは団体間、患

者間の協力体制は Facebookなどの SNS上で

の情報交換にとどまっていた。 

今後、事例を積み重ねつつ、リスクとベネフィ

ットを想像できる材料を提供し、例えばがんゲノ

ム医療拠点病院を中心に、海外の取組みや院

内の取り組みを患者・市民に伝える機会を設け

ることも効果的かもしれない。 

今後の課題としては、臨床現場でのゲノム情

報の取り扱いを明らかにすることである。本調

査では、実際にゲノム医療の臨床に携わってい

る有識者を対象に含めることができなかったた

め、次年度の課題としたい。 

 

E. 結論 

ゲノム医療が世界的に推進される中で、フィン

ランドでも”Digitalization”をキーワードに、ゲノ

ム医療の推進に資する新しい法基盤の整備が

進められていた。日本では、既存の研究基盤

の再活用を現行法下で見直すとともに、現在

各所に存在する医療関連情報と紐づいた番号

を寄せる仕組みの検討を進めるべきである。本

邦におけるゲノム医療関連、バイオバンク法案

に関する議論を進める上で、本事業の成果が

端緒となる可能性があると考える。 
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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、医療者と法律家、倫理

専門家などの議論の場を設け、ゲノムデータ、

遺伝情報の取り扱いに関する認識を共有する

ことを目的とした。 

 

B. 研究方法 

1. 研究会 

医療者と法律家を含めた ELSIの専門家との意

見交換の場として、2018年 1 月 19日に研究

会を開催した。また、2017 年 12 月 4 日に、

JUMP「ゲノムが作る新たな医療」推進委員会

にて、医療情報及びゲノム医療の有識者と意

見交換を行った。 

 

2. 遺伝医療専門職へのインタビュー調査の

分析 

本事業に先行して実施していたインタビュー調

査（2017 年 3～7 月）の分析を行った。インタ

ビュー内容は、現状の遺伝カウンセリングで抱

える困難に関する経験とした。本事業において

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。中でも、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、関係者からの懸念がより少ない方法が求められる。そこで本研究では、医

療者と法律家、倫理専門家などのゲノムデータ、遺伝情報の取り扱いに関する認識を共有する

ことを目的として、研究会、遺伝医療専門職へのインタビュー調査分析、文献調査を行った。法

律家、医療者、患者・市民の遺伝情報の取扱いに関する認識として、その機微性が高いもので

あることは共有されていた。それに対して、ゲノムデータ、遺伝情報の取扱いを考える際、機微

性をどう考慮するかは各関係者で様々であった。がんゲノム医療が推進されていく中で、遺伝

医療の現場が情報の取扱いで混乱しないための一定の方針を示す必要性が明らかになった。 
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は、特に、遺伝子解析に関するケースへの困

難課題を中心に分析した。 

 

3. 国内の規制状況の変化 

政策状況について、文献調査を行った。 

 

C. 研究結果 

1. 研究会 

（１）医療情報保護法制勉強会 

2018年 1月 19日に国立がん研究センターに

て、主として医療者向けに「医療情報法制勉強

会」と題して研究会を開催した。テーマは、医

療に関連する個人情報保護の法令、指針とし

た。出席者は、17名で、医師、認定遺伝カウン

セラー、法学者、倫理専門家などであった。講

師には、吉峯耕平弁護士（田辺総合法律事務

所）をお招きした。 

「個人情報の保護に関する法律」（個人情報

保護法）、「人を対象とする医学系研究に関す

る倫理指針」（医学系倫理指針）、「医療介護

関係事業者における個人情報の適切なり扱い

のためのガイダンス」（医療介護ガイダンス）、

さらに各地方の条例など、個人情報を所有す

る主体によって適用される規制が異なる中で、

医療者が疑問に思うことを中心に意見交換を

行った。主な議論は、バイオバンク試料を国外

に持ち出すときの規制について、遺伝情報を

取り扱う際の医療者にかかる特別な規制の有

無について、医療機関で診療上の必要性に基

づいて収集した家族歴の研究利用についてな

どであった。 

特に、遺伝情報の取扱いと医療者にかかる

特別な規制に関して、現状では「遺伝情報」で

あることを理由とした規制はないことが指摘さ

れた。仮に、情報漏洩など不適切な取扱いが

生じた場合に、その行為者の過失を認定する

にあたり「遺伝情報」であることをもって、より重

い過失が認定される可能性はあり、現行の規

制の中でもその解釈面で「遺伝情報」の特別性

を加味することがあり得るとの議論が展開され

た。 

（２）医療情報及びゲノム医療の有識者との意

見交換 

 出席者は、ゲノム医療従事者、医療情報専

門家、弁護士、関連企業、ELSI 専門家などで

あった。中田より、本研究班の活動目的、問題

意識などを述べた後、参加者と意見交換を行

った（添付資料）。意見交換の中で、下記の問

題意識が指摘された。 

・ ゲノム情報には somatic/germline の情報

では性質が異なるが、医療機関の中での

取り扱いを海外でどうしているかわかるとよ

い。 

・ 診療に重点を置くバイオバンクと、研究利

用にバイオバンクとで検討すべき課題が

異なる。 

・ 海外において、医療情報が公共的なものと

して利用されるようになった文化的・社会

的背景が知れるとよい。特に国民の声がど

のようなものだったか。 

・ フィンランドのバイオバンク法が、上位規

範とどのように整合性をとっているか、議論

の過程を知ることができるとよい。 

 本研究班の国際調査の対象として選定した

フィンランドについては（分担研究報告書「国際

状況の調査研究」参照）、バイオバンクの整備

状況を中心に先行調査が行われており、それ

らと合わせた体系的な考察の必要性が指摘さ

れた。 

 

2. 遺伝医療専門職へのインタビュー調査 

臨床遺伝専門医 29 名、認定遺伝カウンセ
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ラー17 名および遺伝医療に従事している医師

1名、看護師 1名より得たインタビューデータを

分析した。インタビュー内容は、遺伝カウンセリ

ングにおいて経験した困難・対応に苦慮したケ

ースなどの聞き取りとした。 

得られた課題は、遺伝カウンセリング体制

や遺伝カウンセリングスキルの不足・不得手

が関係する「実践上の課題」、二次的所見や

結果の解釈など「遺伝子診断や研究等に関

連する課題」、クライエントと遺伝医療専門

職の意見の対立などの「倫理的問題を含む

課題」、指導や仕事の範囲などを含む「専門

職の課題」に大きく分類された。 

中でも、「遺伝子診断や研究等に関連する

課題」においては、遺伝子解析研究の遺伝子

解析研究に関連するケースにおける困難が複

数の対象者から挙げられた。具体的には、網羅

的遺伝子解析研究により、予期せず血縁者の

遺伝子変異保有が予想されたケース、患者に

おける突然変異の病的変異を確定するための

血縁者の遺伝子解析で軽症の血縁者が判明

したケースや、解析により、病的な遺伝子変異

と報告されながら、知見の蓄積が少ないために、

臨床的なフォローアップに苦慮する例なども挙

げられた。 

 

3. 国内規制状況 

 個人情報保護法の改正に合わせて、「ヒトゲ

ノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」（ゲ

ノム指針）が改正された。改正の背景は、個人

情報保護法が改正されたことによる「個人情報」

の定義が従来と変わったことである。1 

 個人情報保護法で、新たに導入された 1 つ

目の概念は「個人識別符号」である。これは、

それ単体で「個人情報」に該当とされるもので、

例えば、指紋認証データや旅券番号などが含

まれる。さらに、一定量のゲノムデータが「個人

情報」に該当することが示された。具体的には、

「ゲノムデータ（細胞から採取されたデオキシリ

ボ核酸（DNA）を構成する塩基の配列を文字列

で表記したもの）のうち、全核シークエンスデー

タ、全エクソームシークエンスデータ、全ゲノム

一塩基多型（single nucleotide polymorphism: 

SNP）データ、互いに独立な 40 箇所以上の

SNP から構成されるシークエンスデータ、9 座

位以上の 4 塩基単位の繰り返し配列（short 

tandem repeat: STR）等の遺伝型情報により本

人を認証することができるようにしたもの」である。

この定義によると、体細胞由来のゲノムデータ

であっても、「個人情報に該当する可能性があ

る。また、新たな概念の 2 つ目として、「要配慮

個人情報」が挙げられる。これに該当する場合

は、研究利用や第三者提供にあたって本人か

ら明示の同意を得なければならない。法律上、

「要配慮個人情報」に病歴が含まれることとなり、

ほぼすべての診断・治療関連情報は「要配慮

個人情報」になった。 

 また、従来の医学系指針・ゲノム指針で考え

られていた「連結不可能匿名化＝非個人情報

化」の考え方も否定されることとなり、ゲノム医

療で扱う診療上のデータはほぼすべて、また、

ゲノムデータの一部は、たとえ氏名や性別など

個人を特定しうる情報を削除していたとしても

個人情報として取り扱うこととなり、それに応じた

同意手続が求められるようになった。2 

                                                                        

D. 考察 

 本調査では、法律家・医療者・遺伝医療専門

職の遺伝情報の取扱いに関する認識と、国内

の規制状況を明らかにした。 

 各ステイクホルダー間で、ゲノムデータ、遺伝

情報の機微性については共通認識があった。
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すなわち、これらの情報の特性として、家族に

も影響があり得る情報であり、ゲノムデータは生

涯変化しないものが含まれるため、個人の特定

可能性をゼロにすることは難しい。したがって、

医療関連情報の中でも機微性が高いと判断さ

れる（このことは、本研究班の国際調査におい

ても同様に聞かれた。参考：分担研究報告「国

際状況の調査研究」）。そして、この機微性をど

の段階で考慮に入れるかが、各者で異なると

考えられた。患者・市民では、53.2%が医師や

公務員の情報漏洩に対する刑罰を、遺伝情報

の機微性に鑑みて強化すること求めていた。3

これは、規制を設ける段階でゲノムデータ、遺

伝情報の機微性を求める考え方といえよう。ま

た、諸外国においても同様の考え方に基づき、

いわゆる遺伝差別禁止法を制定している国も

ある。4 

一方、法律家においては、ゲノムデータ、遺

伝情報の特別規定を設けるのではなく、既存

法令の解釈・適用においてゲノムデータ、遺伝

情報の機微性を考慮に入れると考えられる。例

えば、過失の程度や、刑事罰の場合は量刑判

断にそれが影響してくるだろう。また、医療者に

おいては、法令や省庁の指針を遵守した上で、

学会ガイドラインなど自主的な規制によって、

情報の機微性に配慮した取扱いを行っている。

ただ、学会ガイドラインは専門分野ごとに細分

化していく傾向にもあり、新しく規制をおくという

よりは、個々の専門分野に応じて既存法令・省

庁指針の運用において、情報の機微性を考慮

に入れているといってよいだろう。運用の多様

性は、ゲノム医療の専門性のみならず医療機

関の属性によっても異なる。さらに、ゲノム医療

に関連する研究の発展が目まぐるしく、遺伝医

療専門家の間でも混乱が見られる。本調査で

行った、遺伝医療専門職へのインタビュー調

査で得られた臨床での課題はより深い分析が

必要である。 

今後は、情報の機微性を考慮に入れた新し

い規制を置くことも視野に入れつつ、まずは遺

伝医療専門家をはじめとするゲノム医療を支え

る医療者が混乱なく情報を取り扱えるよう、医

療機関におけるゲノムデータ、遺伝情報の保

管・運用の指針が必要であろう。また、これを

検討するにあたっては、法的規制を求める患

者・市民の懸念に応えるべく、専門職の間だけ

でなく、広く周知し、懸念への対応を示すことが

重要である。 

 

E. 結論 

本調査では、各ステイクホルダーのゲノムデー

タ、遺伝情報の機微性に対する共通認識と、

機微性を考慮に入れた取扱い規制のあり方に

ついて検討した。今後、がんゲノム医療が推進

されていく中で、遺伝医療の現場が情報の取

扱いで混乱しないための一定の方針を示す必

要性が明らかになった。今後の展開として、こ

の方針の検討に当たり、ゲノム医療の現場の実

態と課題をより深く分析していく必要があると考

えられた。 
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