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A.研究目的 
（１） 生殖細胞系列の網羅的ゲノム解析における

二次的所見（SF:Secondary Findings）の取扱いにつ

いて、国内外の状況を調査する。 
（２） ゲノム医療における専門職の人材養成につ

いて国内外の状況を調査する。 
 
 
B.研究方法 
（１）（２）に関連する事項について、文献やイ

ンターネット上の情報検索および関係者へのイ

ンタビューを実施した。 
（倫理面への配慮）特記すべきものなし 
 
 
C.研究結果 
（１）我が国においては、網羅的ゲノム・遺伝子解

析を臨床検査として実施する際の方針として、「 
「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する

提言」がまとめられており、令和3年度に改訂され

て、「ゲノム医療におけるコミュニケーションプロ

セスに関するガイドライン」として公表されていた。

がんゲノムエキスパートパネルを含む、遺伝医療の

場で、このガイドラインは広く周知されていた。 
 開示を検討すべき二次的所見としては、下記のよ

うに考えられていた。 

① 臨床的に確立した治療法や予防法が存在し、患

者本人・血縁者の健康管理に有益な所見で、精

度が高く病因として確実性の高いバリアント 
② 具体的には短縮型機能欠失変異もしくはClinVar

などの公的データベースにlikely pathogenic あ
るいはpathogenicと登録されている病的バリア

ント 
③ 精度や病因としての確実性が十分でないため､

患者や血縁者に精神的負担を与えたり､誤解を

招いたりするおそれがあり、有益性が勝ること

が明らかでない場合は開示対象としない 
④ 開示対象遺伝子は生命への重篤性や治療・予防

の可能性などから開示を推奨されているACMG
で指定されている73遺伝子が参考となること。

ただし、我が国における治療・予防の可能性な

どのActionabilityは、医療制度の違いなどから、

同一ではない 
⑤ 非発症保因者診断に利用できる所見が得られた

場合でも、患者本人・家族の健康管理に直接有

益な所見とは現時点ではいいにくいため、原則

開示対象としない 
 具体的な開示対象遺伝子については、我が国の状

況に応じたaccessibiliyも検討する必要があり、

Actionability Working Group-Japan (AWG-J)による

Actionability Summary Reportが公開されていた

http://www.idenshiiryoubumon.org/actionability_japan/i

研究要旨  

我が国においては、網羅的ゲノム・遺伝子解析を臨床検査として実施する際の方針として、「ゲノム医

療における情報伝達プロセスに関する提言」がまとめられており、令和3年度に改訂されて、「ゲノム医療

におけるコミュニケーションプロセスに関するガイドライン」として公表されていた。特に二次的所見の

取扱いについて、がんゲノムエキスパートパネルを含む、遺伝医療の場で、このガイドラインは広く周知

されていた。米国での二次的所見の取扱いはACMGのガイドラインが普及していた。英国ではGenomics 

Englandの研究において14遺伝子の返却が検討されていた。 

ゲノム医療・研究を担う主な遺伝医学・遺伝医療の専門的人材として我が国においては、下記のものが

認定されている。臨床遺伝専門医（日本人類遺伝学会・日本遺伝カウンセリング学会）、認定遺伝カウン

セラー（日本人類遺伝学会・日本遺伝カウンセリング学会）、ジェネティックエキスパート（日本遺伝子

診学会）。実施されている研修についてまとめた。諸外国における遺伝カウンセラーの人材養成について

情報収集した。 
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ndex.html。 
 そのほか、二次的所見への対応を含むゲノム医療

体制がより適切に実施可能となるための条件整備

として下記が列挙されていた。 
① ACMG73遺伝子など治療・予防法のある遺伝子

変異所見の確認検査が診療として実施できるこ

と 
② それらの検査の精度が十分なレベルにあること 
③ 検出された変異の病的意義を正しく判断できる

集団特異的なデータベースなどがより整備され

ること 
④ 遺伝カウンセリング体制が基盤診療としてより

整備されること 
⑤ 遺伝カウンセリングやゲノムインフォマティク

スを担う高度専門的人材養成を中長期的視点か

ら積極的に実施すること 
⑥ 遺伝情報・ゲノム情報による差別を明確に禁止

する法整備を行うこと 
⑦ 診療基盤情報としてのゲノム情報を安全に管理

するとともに適切に共有すること  
⑧ ゲノム医療関係者は、ゲノム医療に関する正確

でわかりやすい情報を患者・家族・一般市民に

届けるだけでなく、患者・家族・一般市民から

のフィードバックを受ける双方向的なコミュニ

ケーションを常に心がけること  
⑥に関しては、専門家の調査で、法的規制を求める

ものが97％に達していた。 
 二次的所見の取扱いについては、米国においては

2013年にACMGが提唱したガイドラインが広く定

着しており、2021年5月にガイドラインにおけるSF
リストが73遺伝子に改訂されていた。研究での解析

ではより幅広いリストも検討されており、非開示か

ら多数開示まで、プロトコールにより様々であった。 
 英 国 に お い て は 、 Genomics England で の

additionalfindingsのリスト14遺伝子を独立で解析し

ていた。これらの遺伝子には、東北メディカルメガ

バンクの研究における健常人への開示対象遺伝子

であるLDLR,PSK9,APOBが含まれていた。また、

ACMGでは含まれていないAutosomal Reccesiveで
あるCystic Fiborosisの遺伝子(保因者)も高頻度のも

のとして含まれていた。Genomics EnglandはWGS臨
床実装のための研究であり、リストは今後変わると

されていた。 
  
（２）ゲノム医療・研究を担う主な遺伝医学・遺伝

医療の専門的人材として我が国においては、下記の

ものが認定されていた。 
 臨床遺伝専門医（日本人類遺伝学会・日本遺伝

カウンセリング学会） 
 認定遺伝カウンセラー（日本人類遺伝学会・日

本遺伝カウンセリング学会） 
 ジェネティックエキスパート（日本遺伝子診学

会：ヒトの疾患を取り扱うことのできる唯一の

バイオインフォマティシャン） 
  
認定遺伝カウンセラー制度の概要を示す。 
 厚生労働科学研究（古山班：1998-2004年度）に

よる制度設計 
 高度な専門性を持つ国民に信頼される資格とす

るため、米国と同様の修士課程相当での専門教

育 
 制度委員会が認めた認定校での教育（25校） 
 2005年より認定試験開始 
 日本人類遺伝学学会、日本遺伝カウンセリング

学会の合同認定 
 2022年10月現在、316名。 
 2019年4月に登録商標取得（認定遺伝カウンセラ

ー®） 
 5年に一度更新 
 指導者資格あり 

 
認定遺伝カウンセラー養成の課題として下記の

ような点が挙げられた。 
 実習などのマンツーマンの指導が必要なため、1

校での養成人数には限度がある→養成校を増や

すしかない 
 座学の教材を1校の限られた教員ですべて用意

するのは困難→教材の共通化を進めていく必要。

教員は演習・実習での指導にできるだけ専念で

きることが望ましい。 
 より多くの優秀な人が入学することに繋がるた

めには、待遇面、資格の明確化などが必要 
 病院収入に繋がり、高度な専門職として雇用で

きる体制が必要（現在「事務職」という位置づ

けの病院なども多い） 
 保険収載された遺伝学的検査を実施する際の

「遺伝カウンセリング加算」のみでなく、検査

を実施しない時も通常診療として遺伝カウンセ

リングを実施できる体制が不可欠（技術料とし

ての遺伝カウンセリング） 
 
各関連学会が実施している遺伝関連研修会セミ

ナーの情報をまとめた（「特筆業績」に表を記載）。 
 海外における遺伝カウンセラーの養成状況につ

いて2017年から実施している海外視察での情報と、

海外視察で拡大できた人的ネットワークを通して、
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メールやonlineミーティングによって最新の情報に

アップデートした。 
 英国（イングランド）においては、Genomics Enland
の事業の中で、2016年より、国家プロジェクトとし

て遺伝医療の専門家を養成するSTP（Scientist 
Training Program）の一つとして、国家資格としての

Genomic Counsellorの養成が行われていた。授業料

も国費負担となっている。他の職種では代用できな

い職種として認識されていた。 
 北米では、修士課程での遺伝カウンセラー養成が

40年以上前から行われており、アメリカ52校、カナ

ダ4校が認定を受けていた。アメリカでは州レベル

で遺伝カウンセラーが認定されている。 
 Boise State Univerisityでは、コロナ禍以前の2019
年より完全onlineによる遺伝カウンセラー教育が開

始されていた。これは、アメリカの遺伝カウンセラ

ーの95％が白人女性であり著しく多様性を欠くこ

と、大半の養成校が物価の極めて高い大都市部に偏

在することなどの状況を背景としていた。 
 フランスでは、遺伝カウンセラーが法律に明記さ

れており、国家資格として認められていた。 
 いずれの国においても、遺伝カウンセラーの不足

が問題となっていた。また、ゲノム医療時代に必要

な高度に専門的な教育を求めていた。 
 
 
E.結論 
二次的所見への対応は我が国ガイドラインに沿

って行うのが適切と考えられる。具体的な対象遺伝

子については、Actionability Working Group-Japanで
継続的に検討される。 
認定遺伝カウンセラーの人材養成を加速させる

ためには、諸外国のように国家資格化も重要と考え

られる。 
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