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ＡＤ 倫理的法的社会的課題研究事業 

１ 研究事業の方向性 

（１）倫理的法的社会的課題研究事業の現状（研究事業以外の施策を含む）

ゲノム、ICT、人工知能（AI）等の新たに生み出された科学技術を社会実装してより

一層イノベーションを推進していくことが重要であるが、これらの新たな技術がもたら

す倫理的、法的、社会的諸問題（以下、「ELSI（※）」という）が、既存の社会的枠組

に与える影響が大きいことも予想されている。 

この影響が、イノベーション推進にブレーキをかけることがないように、新たな技術

がもたらす ELSI を抽出し、その影響度等に応じて必要な政策を立案、実施することが

必要である。特に、厚生労働分野は国民生活と密接する部分が多く、国民の関心も高い

ものの、健康・医療関連に特化した具体的な ELSI の課題の抽出、解決に向けた研究は

国内では十分行われていないことが指摘されている 

そこで、ゲノム、ICT、人工知能（AI）等の新たな科学技術の開発とこれらの新たな

科学技術がもたらす ELSI の研究を両輪とする研究開発を行うことによりイノベーショ

ンを加速させることを目指す。

※ELSI：Ethical,Legal and Social Issues（倫理的・法的・社会的課題）

（２）倫理的法的社会的課題に対する研究事業の方向性

最先端の科学技術の進展がもたらす倫理的、法的、社会的課題について、健康・医

療に特化した国内特有の政策課題に関する報告は平成 30 年度まで包括的には行われて

おらず、新たな研究事業として、人文社会科学及び自然科学の様々な分野の視点から

具体的な課題の抽出やその重要度等の評価を行う。 

研究事業の成果を踏まえ、科学的根拠に基づき社会的便益、社会的コスト、意図せ

ざる利用等を予測し、その上で利害調整を含めた制度的枠組の構築について検討を行

い、必要な政策を講じる。 

（３）研究事業全体の目標と成果

ゲノム分野においては、平成 31 年より遺伝子パネル検査を用いたがんゲノム医療が

実用化され、さらには全ゲノム解析を用いた研究等も進められている。ゲノム医療を

進めるに当たっては、適切なゲノム情報の取扱い、ゲノム解析等の結果判明する偶発

所見への患者サポート対応やカウンセリング体制の強化、国民に対するゲノム・遺伝

子に関する知識の普及啓発や教育の充実等といった ELSI を解決し、国民が安心してゲ

ノム医療を受けるための環境整備を進める必要がある。

また、AI 分野においては、内閣府を中心に関係省にて策定された「人間中心の AI 社

会原則」が平成 31 年３月に公開され、同年 8 月には総務省が「AI 利活用ガイドライ

ン」を公開した。保健医療分野での AI 利活用は、医療従事者の負担軽減、医療の均て

ん化、新たな診断方法や治療方法の創出等の効果が期待でき、本邦においても、例え

ば AI を搭載した内視鏡診断支援ソフトウェアが薬事承認される等、AI の社会実装が本

格化している。このような中、AI を診断・治療支援等の保健医療分野で使用する際に

生じる ELSI について、引き続き検討を行う必要がある。
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（４）国立研究開発法人日本医療研究開発機構（AMED）研究との関係性について 

AMED 研究に該当研究はない 
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ＡＤ－１ 公募研究課題 

 

（１）研究課題名 

国民がゲノム・遺伝子情報により不利益を被ることのない社会を作るための課題整

理とガイドライン作成に向けた研究（２０ＡＤ０１０１） 

 

（２）目標 

ゲノム分野においては、2019 年よりがん遺伝子パネル検査を用いたゲノム医療が開

始され、さらに 2020 年度からは全ゲノム解析等を用いた研究が進められる予定であ

る。ゲノム医療の推進のために、適切なゲノム情報の取扱い、患者サポート体制の強

化、国民に対するゲノム・遺伝子に関する知識の普及啓発や教育の充実等といった倫

理的法的社会的課題（ELSI）を整理し、それらを解決した上でゲノム医療を推進でき

るようにするためのガイドラインを作成し、継続的な議論が行うために必要な体制整

備を行い、国民が安心してゲノム医療を受けるための環境整備を進める必要がある。 

 

（３）求められる成果 

①ゲノム医療推進に伴う ELSI の整理 

②上記整理を踏まえた、ゲノム医療推進のための ELSI ガイドラインの作成 

③ガイドライン作成後の継続的な議論が行える体制の提言 

 

（４）研究費の規模等※ 

研究費の規模： １課題当たり年間 4,500 千円程度※（間接経費を含む）  

   研究実施予定期間： 最長３年間 令和２年度～令和４年度 

新規採択課題予定数：１課題程度※ 

 ※ 研究費の規模等はおおよその目安となります。研究費の規模及び新規採択課題予定

数等については、今後の予算成立の状況等により変動することがあります。 

 

（５）採択条件（【 】内は条件を満たしていることを示す書類等） 

・ELSI に関する専門的知識を有する者が研究代表者または研究分担者として研究に参

画していること。 

・研究代表者は ELSI に関する委員会等の委員としての複数の活動実績があること。

・ELSI に関わる幅広い分野の専門知識を有する研究分担者との連携構築が可能である

こと。 

・ELSI に関する学会、患者会等からの協力が得られること。【関係学会等から協力が

得られることを示す書類等】 

・研究分担者又は研究協力者として、若手研究者・女性研究者を研究班に参画させる

よう努めること。 
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ＡＤ－２ 公募研究課題 

 

（１）研究課題名 

保健医療分野における人工知能（AI）の利活用により生じる倫理的法的社会的課題

の抽出及び重要度評価と対応策の提言のための研究（２０ＡＤ０２０１） 

 

（２）目標 

AI を保健医療分野に用いた際の倫理的法的社会的問題（ELSI）を解決し、国民が安

心して AI を享受できる環境整備の政策提言に活用可能な成果を得る。 

 

（３）求められる成果 

・ 保健医療分野における AI の利活用について、国内外の規制状況、倫理的・法的・社会

的課題に係る議論の状況の調査、課題の整理を行い、AI に特徴的な課題を抽出する。な

お、既に社会実装されている AI だけでなく、中長期的に社会実装が想定される製品・サ

ービスに伴い生じうる課題についても検討すること。 

・ AI に特有の倫理的事項について、AI 開発・利活用に関与する者が活用できる資料を作

成する（例 従来の倫理指針の内容に追加して考慮すべき事項について、研究計画の策

定時、倫理審査時に参照可能な資料。AI を利用する医療関係者向けに留意すべき倫理的

事項を教育するための資料。）。 

 

（４）研究費の規模等※ 

研究費の規模： １課題当たり年間 3,000～4,000 千円※（間接経費を含む）  

   研究実施予定期間： 最長２年間 令和２年度～令和３年度 

新規採択課題予定数： １課題程度※ 

 ※ 研究費の規模等はおおよその目安となります。研究費の規模及び新規採択課題予定

数等については、今後の予算成立の状況等により変動することがあります。 

 

（５）採択条件 

 ・ 国内外の医療関係法制に関する専門的知識を有する者、AI に関する専門的知識を有

する者及び ELSI に関する専門的知識を有する者が研究代表者又は研究分担者として研

究班に参画していること。 

・ 保健医療分野における AI 利活用に関して、国民の意見を反映できる研究班体制とな

っていること（一般国民を対象とした調査の実施、患者団体や市民団体等の関係団体

の研究班への参加、協力などが研究計画に明記されていること） 

・ 研究分担者又は研究協力者として、若手研究者・女性研究者を研究班に参画させる

よう努めること。 
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国民が安心してゲノム医療を受けるための社会実現に向けた倫理社会的課題抽出と社会環境整備 

１ 研 究 目 的 

【研究目的】 

研究の目的、必要性及び特色・独創的な点について、適宜文献を引用しつつ、１，０００字以内で具体的
かつ明確に記入すること。
  なお、記入にあたっては以下の点に留意すること。

・当該研究計画に関して現在までに行った研究等、研究の最終的な目標を達成するのに必要な他の研究計
画と、当該研究計画の関係を明確にすること。
・研究期間内に何をどこまで明らかにするか、各年度の目標を明確にしたうえで記入すること。
・当該研究の特色・独創的な点については、国内・国外の他の研究でどこまで明らかになっており、どのよ

うな部分が残されているのかを踏まえて記入すること。

【期待される効果】 

厚生労働行政の施策等への活用の可能性（施策への直接反映の可能性、政策形成の過程等における参考

として間接的に活用される可能性、間接的な波及効果等（民間での利活用（論文引用等）、技術水準の向

上、他の政策上有意な研究への発展性など）が期待できるか）を中心に６００字以内で記入すること｡ 

なお、記入にあたっては、当該研究がどのような厚生労働行政の課題に対し、どのように貢献するのか等

について、その具体的な内容や例を極力明確にするよう留意すること。 

【流れ図】 

研究の目的、方法及び期待される効果の流れ図を記入又は添付すること。 

【研究目的】※１，０００字以内 で具体的かつ明確に記入すること。 

莫大な量のゲノム情報を生成する次世代シークエンサーが臨床現場で実用化されており、その解析力

の飛躍的な進歩は、遺伝情報の取扱いに必然的なパラダイムシフトをもたらしている。2019年より保険

診療としてがん遺伝子パネル検査が開始された。難病の遺伝学的検査においても、次世代シークエンサ

ーを用いた多くの検査が可能となっている他、AMEDの IRUD研究事業では、全エクソーム解析が主体で

あり、全ゲノム解析による研究事業も開始されている。 

臨床検査として網羅的遺伝子解析を実施する場合、医療者が患者・家族に情報伝達をする際の留意事

項や説明事項を明確化するガイドラインとして、研究代表者が中心となって「医療現場でのゲノム情報

の適切な開示のための体制整備に関する研究」で「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言

―その１：がん遺伝子パネル検査を中心に。その２：次世代シークエンサーを用いた生殖細胞系列網羅

的遺伝学的検査における具体的方針」をまとめた。この提言は、適切なゲノム情報の取扱い、ゲノム解

析等の結果判明する二次的所見への患者サポート対応や遺伝カウンセリング体制の強化なども含むもの

となっている。 

今回計画している研究では、これらの提言を、遺伝医学及び癌診療関係研究者・医療者のみならず、

患者、一般市民、倫理社会科学系研究者、法律家も含めた検討によってさらにブラッシュアップすると

ともに、患者・医療者関係の課題以外に、一般市民の遺伝・ゲノムに関する知識の普及啓発や教育の充

実、遺伝カウンセラーなどの専門家の人材養成などの在り方や具体的な方策についても同時に検討す

る。その検討には、提言を社会実装する際のコスト・ベネフィットや、遺伝子検査ビジネスにおける不

適切なゲノム情報の利用、その他の意図せざる情報利用への対策など及びその他の具体的な課題の抽出

や重要度の評価も含むものとする。 

そのため、下記のタイムスケジュールで研究を行う。 

① ゲノム医療推進に伴う ELSIの整理（令和 2年度―3年度）

② 上記整理を踏まえた、ゲノム医療推進のための ELSIガイドラインの作成（令和 2年度―3年度）

③ ガイドライン作成後の継続的な議論が行える体制の構築(令和 3年度―4年度)

上記の提言の対象内容については、ベストプラクティスが定まっていないことが欧米視察で明らかと

なっており、この提言は世界的に見ても先進的なものである。ブラッシュアップすることは意義が大き

い。 
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【期待される効果】※６００字以内 で記入すること。 

ゲノム情報は、一生変化せず、血縁者間で共有されている性質より、疾病の予防や早期発見・早期治

療などの健康管理に重要な情報である。一方で、究極の個人情報とも言われ、適切な配慮のもと取り扱

う必要がある。そのため、ゲノム情報の不適切な取扱いを阻止するための方針を明確にし、さらに一般

人におけるゲノム情報の特性の理解を促進することを目指す。本研究により、ゲノム医療やゲノム研究

に伴う倫理的法的社会的問題が解決され、国民が安心してゲノム医療を受けたり、全ゲノム解析などの

ゲノム研究に積極的に参加したりできるための環境が整備される。その結果、我が国のゲノム医療実践

やゲノム研究の進歩が加速され、我が国の健康医療水準の向上に寄与する。 

ゲノム医療において先んじて保険診療化されているがん遺伝子パネル検査の実践における課題を明確

化することにより、今後さらに拡大が予想されるゲノム医療体制の充実に資する。特に、充実させるこ

とが急務であると以前より指摘され、ゲノム医療の拡大に伴って体制整備への要望が多方面から指摘さ

れることは確実であるにもかかわらず、現在保険診療化されていない遺伝カウンセリングの通常診療化

への道筋が開ける。遺伝カウンセリングの通常診療化は、必要な患者・家族への遺伝カウンセリングの

提供を促進するとともに、病院も遺伝カウンセラーの雇用が促進されるため、より多くの優秀な人材を

養成することが可能になる。 

【流れ図】 

期待される効果：国民が安心してゲノム医療・ゲノム研究に積極的に受け
入れる環境が整備。我国のゲノム医療実践・ゲノム研究の進歩が加速、我

国の健康医療水準が向上

継続的な議論のための体制の構築
具体的なActionality/Accessibilityの継続的検討（遺伝医学関連学

会・がん関係学会連携での継続してできる組織構築）
PPI・一般市民・人文社会系専門家を含む継続的組織構築

ゲノム医療推進のためのELSIガイドラインの作成
情報伝達プロセス提言の改定
（情報管理・開示方法等）

Actionabilityの検討 偏見・差別への対応 法整備（議員立法への協力）

ゲノム医療推進に伴うELSIの整理
教育（一般市民・医

療者・専門家）
二次的所見（がん・

難病）
遺伝子例外主義 PPIによる検討 遺伝検査ビジネス 想定外の課題抽出

目的：提言を市民・倫理社会科学専門家・法律家を含めた検討で
ブラッシュアップ。他の倫理的課題を含めた基盤整備
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２ 研究計画・方法 

研究目的を達成するための具体的な研究計画及び方法を１，６００字程度で記入すること。 
なお、記入にあたっては以下の点に留意すること。 

・当該年度の研究計画・方法を明確にすること。
・研究計画を遂行するための研究体制について、研究代表者、研究分担者及び研究協力者の具体的な役割を
明確にすること。特に、量的・統計的調査を行う場合は、疫学、統計調査の専門家の関与について記入
すること（別紙2にも氏名等を記入すること）。
・複数年度にわたる研究の場合には、研究全体の計画と年次計画との関係がわかるように記入すること。
・本研究を実施するために使用する研究施設・研究資料・研究フィールドの確保等、現在の研究環境の状況
を踏まえて記入すること。
・臨床研究においては、基本デザイン、目標症例数及び評価方法等を明確に記入すること。
・アンケート等による量的・統計的な調査を行う場合は、質的調査ではなく多数を対象とした量的・統
計的な調査とする理由、調査対象の属性・要件、調査票の配布数と期待回収数（サンプルサイズ）の決
定方法、核心的な質問項目の具体的な質問内容を記入すること。
・海外調査（情報収集を主な目的とした学会参加を含む）を行う場合は、既存資料やインターネット

で明らかになっていること、明らかになっておらず現地を訪問して明らかになること、調査対象の機

関名等と選定理由、調査対象とのこれまでのコミュニケーションの状況について記入すること。

① ゲノム医療推進に伴う ELSIの整理（令和 2年度―3年度）

ゲノム医療を推進させるのに必要な課題の抽出を下記の内容を含んで実施する。専門家による頻

回の班会議および関連学会・団体等へのフィードバックによる意見聴取によって実施する。 

・一般市民から医療従事者まで広く国民全体の遺伝リテラシー向上と双方向的な遺伝医学・ゲノム

医学の知識・理解の向上のための検討(教材作成方針の検討を含む)（渡邉、平沢他)

・遺伝カウンセラー等の遺伝医療専門職の効果的な教育の整備のための検討（川目・三宅・小杉）

・遺伝子例外主義の背景・問題点の抽出とそれからの脱却のための検討（吉田・櫻井・平沢・井

本）

・個別化予防・医療を目指すゲノム医療・遺伝医療の現場で重要な患者・市民参画（PPI）体制の

整備（ゲノム医療当事者団体との連携および PPIをがんゲノム医療中核拠点病院から実装）（武藤

香織・太宰）

・がん遺伝子パネル検査保険収載後の具体的課題の検討（山田・金井・井本）

・難病エキスパートパネル、二次的所見の取扱いの検討（全国遺伝子医療部門連絡会議・難病専門

医ネットワークとの協働(後藤)

・海外視察による遺伝医療・がんゲノム医療についての情報収集を継続して実施。これまでに、6

か国（米英仏豪伊西）、21 施設、187 名に面談、遺伝カウンセリング陪席などにより、遺伝医療制

度、倫理社会的問題、領域ごとの遺伝カウンセリングの状況、遺伝カウンセラーの養成状況、二次

的所見への対応を含むがんゲノム医療の状況、WES/WGSにおける二次的所見対応状況などに関する

実際的で詳細な情報を入手できた。現場でしか確認できない情報をアップデートする(小杉)

② 上記整理を踏まえた、ゲノム医療推進のための ELSIガイドラインの作成（令和 2年度―3年度）：

・「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」班で作成された「ゲノ

ム医療における情報伝達プロセスに関する提言」（その１及びその２）について、ディスカッショ

ンを深め、改定作業を行い、ELSI部分をより充実させる。具体的には解析によって得られた遺伝情

報の管理、遺伝性疾患の原因遺伝子が同定された場合の患者や家族への開示、遺伝学的検査の結果

に基づく偏見・差別の防止、法整備など、生殖細胞系列バリアントの同定と開示によって生じる諸

課題を検討する。（がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議 SFWG/ICWGと連携も：平沢、武藤学、

金井）

・開示が考慮される二次的所見についての actionability summary reportの継続的な作成（櫻

井・西垣・井本）

・がん遺伝子パネル検査二次的所見患者開示推奨度別リストの更新（井本・西垣・小杉）

③ ガイドライン作成後の継続的な議論のための体制の構築(令和 3年度―4年度)の検討を実施する

9
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研究代表者は、日本遺伝カウンセリング学会理事長、日本遺伝子診療学会理事長、全国遺伝子医療部門連

絡会議次期理事長、がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議 SFWG 座長であり、上記の研究は関連学会等

との綿密な連携によって実施する： 

・日本人類遺伝学会倫理審議委員会（委員長：吉田）

・日本遺伝カウンセリング学会倫理問題検討委員会（委員長：山田）

・日本遺伝子診療学会ＥＬＳＩ委員会（委員長：渡辺）

・認定遺伝カウンセラー協会（理事：西垣）

・日本遺伝性腫瘍学会学術教育委員会（平沢）

・日本生命倫理学会（副代表理事：浅井、理事：武藤香織）

・一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会（代表理事：太宰）

また、関連研究事業との連携し、オールジャパン体制を構築する。 

・厚生労働行政推進調査事業「難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究」（分担研究者：武藤

香織） 

・厚生労働科研「難病ゲノム医療に対応した遺伝カウンセリングの実態調査と教育システムの構築に資

する研究」（班長：三宅） 

・厚生労働科研「難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班」(班長：難波)

・AMED 事業 IRUD（拠点病院取纏：小杉）
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別表 事前評価結果（研究者通知用） 

研究事業名（年度）：倫理的法的社会的課題研究事業（令和２年度） 

研究者名：（研究代表者） 小杉 眞司 

研究課題名：国民が安心してゲノム医療を受けるための社会実現に向けた倫理社会的課題

抽出と社会環境整備 

課題の採択結果 

採択 

○評価点数 5点中 4.7  点（平均点 3.6点） 

（  ）内は全研究課題の平均点 

○評価点数の分布

点 数 

（x） 

ｘ≦2.50 2.50 ＜ x

≦2.75 

2.75＜x

≦3.00 

3.00＜x

≦3.25 

3.25＜x

≦3.50 

3.50＜x

≦3.75 

3.75＜x 

課 題 数 0 0 2 0 1 1 1 

【評価委員会のコメント】 

評価できる点、推進できる点 

・ 研究代表者らの出した提言を基に、早いペースで「ゲノム医療推進のための ELSIガイ

ドライン」を作成し、作成後の議論の体制構築を成すことを評価する。代表者がすで

に行ってきた研究の成果により、本研究の基盤はできている。それをブラッシュアッ

プすることにより研究期間内に具体的・実際的な成果が期待できる。ゲノム医療推進

に伴う ELSIの整理がすでに一応行われており、そのうえでガイドラインの対象も具体

化されているのは良い。これまでの実績の上に発展させるべき項目が具体的に明示さ

れている。

・ 「ゲノム・遺伝子情報により不利益を被ることのない社会を作るために、具体的に

「遺伝カウンセリングの通常診療化を目指すこと」を挙げている点

・ 「ELSIへの対応」として必要な方策を構築する意義を有している。本申請は、臨床実

装に適切なゲノム医療担当者が多く研究分担者として参画しているところが利点であ

り、ELSI検討、ガイドライン策定が、即時にシームレスに我が国の診療に生かされる

可能性がある。

・ 多機関の多様な専門家が含まれており、ELSIガイドラインの作成を議論する体制とし

てはよい。必要な分野の研究分担者が参画している。医学系を中心に倫理・法・患者

団体を加え、多様な視野から研究が企画・実施される体制である。構成も全国的で、

力量の高い研究者を配し、内容の濃い研究となろう。

・ 市民参画の視点も取り入れられている。

・ 研究の分担具合も的確で、研究計画として優れている。

11
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疑問点、改善すべき点その他助言等 

・ 20名の研究者のうち、女性は 3名、男性 17名は全員医師、女性 3名は非医師というジ

ェンダーおよびジェンダーによる職種の偏りがある点

・ ゲノム医療は「がん」だけではない。未診断疾患イニシアチブ(IRUD)やオミックス解

析におけるゲノム解析研究が、早いスピードで臨床実装されつつある。またゲノム解

析による早期診断が先進治療につながり、それらの治療の保険収載も始まっている。

このような背景より、本申請を見直し、研究目的、研究計画としては、がんゲノム医

療、がんパネル検査に留まる ELSI検討を超えて、広く全ゲノム解析実行における ELSI

検討、ガイドライン策定として、スピード感をもった計画に修正することを条件とし

て採択したい。

・ 継続的な議論のための体制の構築については、もう少し具体化されているとよかった

が、研究計画の年限内に一定のめどが立つとよい。

・ 班会議や海外調査が重要な研究活動となると思われるが、メンバーが全国に散らばっ

ており、経費計画上、旅費が十分でないのではないか。

・ 参加する研究者が代表者も含めてそれぞれ様々な研究計画をもっており、各人の応募

中の計画を含めるとエフォート率が 100 パーセントをはるかに超える者も複数あり、

エフォート管理に疑問なしとしない。計画通りに本研究計画を進めることができる

か、期待した成果を上げることができるか、一抹の不安が残る。

・ 本研究については、政府が進める全ゲノム解析等実行計画の実行に沿った研究にする

必要があるため、あらかじめ、研究のスケジュール感について厚生労働省とよく相談

されたい。また、がんや難病領域の検討会等における議論を適切に把握し本研究班の

検討内容を政策に直結させるため、研究班に、がんに関する全ゲノム解析等に関する

部会の構成員である横野恵氏を加えることを提案する。特段の事情によりそれが困難

な場合は、その理由とともに厚労省に相談され、政策研究の今後の進め方について相

談されたい。
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1. 研究開発進捗状況に関する評価

1-1研究開発計画に対する進捗状況はどうか

コメント

二次的所見等のゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関し、「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関

する提言」を作成·公開する等、研究は計画的に進められている。

また、各種の専門学会への働きかけや市民への啓蒙活動等優れた成果を挙けている。

2. 研究開発成果に関する評価

・予定していた成果が着実に得られたか

・成果は医療分野の進展に資するものであるか

・成果は新技術の創出に資するものであるか

・成果は社会的ニーズヘ対応するものであるか

・必要な知的財産の確保がなされたか

コメント

3年間の研究開発期間中に関係者からの声も拾い上けづつ成果をまとめたことは評価に値する。 結果としてカウ

ンセリング、エキスパー トパネル等現実に不足しているリソースの在り方についての提言ができたと言える。

「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言」に関し、「その1: がん遺伝子パネルを中心に」、「その2:

次世代シークエンサーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査における擬態的方針」、並びに「がん遺伝子パネ

ル検査二次的所見患者開示ミニマルリスト暫定案」を作成·公開する等、予定した成果が順調に得られており、医療

分野、特にゲノム医療の進展に大きく貢献することができた。

一方、①主治医、検査をオーダした医師、疾患関連専門医、ゲノム解析者と各所属機関の役割や責任が明確で

ない、②ACMG指定59遺伝子の位置づけが明確でない、③患者の「希望」が強調され、疾患の重篤性、治療可

能性、検査オーダ時の予測可能性等に関する個別性を考慮するか明確でない、④法的検討が最後に入れ込まれた

印象があり検討がまだ不十分である、といった問題点が存在しており、今後の改善に期待したい。

3. 実施体制に関する評価

・研究開発代表者を中心とした研究開発体制が適切に組織されていたか

・十分な連携体制が構築されていたか

コメント

実施体制は研究代表者により適切にまとめられており、分担研究者がそれぞれ異なる課題を担当し、他の研究グ

ループや学会と連携して研究が進められた。

班会議を頻回に開催し、十分な連携体制、進捗管理がとられた。また、海外視察が若手認定遺伝カウンセラーに

より行われたことは、若手育成の面でも評価できる。
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4. 今後の見通しに関する評価
•今後、研究開発成果のさらなる展開が期待できるか

コメント

本研究班の今後の発展として多数の方針が立てられており、ゲノム医療、医学研究の普及・進展に大きな貢献す
ることが期待できる。

5. その他の事項に関する評価
•生命倫理、安全対策に対する法令等を遵守していたか
•若手研究者のキャリアパス支援が図られていたか
・専門学術雑誌への発表並びに学会での講演及び発表等科学技術コミュニケー ション活動

（アウトリーチ活動）が図られていたか

コメント

生命倫理、安全対策に対する法令等は遵守されていた。
若手後継者の育成やキャリアパス支援の面で良い成果を挙けた。
まんが教材の作成等、一般市民に対するアウトリーチ活動は活発になされた。

6. 総合評価

コメント

成果物として、「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言」を公開したこと、及び一般市民向けのまんが
教材の作成によるアウトリーチ活動や若手研究者に海夕杵見察の学会発表をさせたことは人材育成として評価され、研
究計画が適切に実施された。

「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言」に関し、がんの遺伝子パネル検査における二次的所見の対
応の参考になった。

がんゲノム医療が社会実装される時期に、ゲノム情報の開示に関する様々な調査・提言を実施できたことは評価さ
れる。

クリニカルシークエンスにおける用語の統一、Incidental Findings/Secondary Findings等の患者への開示に
際した方針やその際に起こり得る問題点等を関連学会と密に連携し、最終的に医療現場で利用できる提言の形でま
とめたことは評価できる。

また、今後も小児腫瘍におけるガイダンス作成に関わっていただきたい。
さらに、治療法や予防法がでてくるであろう遺伝性疾患のvariantsがSecondary Findingsとして見つかってくる

ことが想定されるため、Secondary Findingsの開示遺伝子リストについて、議論を継続していただきたい。
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1.3.3. 
TP53

TP53 

- 1: ( 2 )
AMED ( :
https://www.amed.go.jp/content/000056785.pdf)

•

•

•

•

LFS
(Ethical,legal,andsocialissues,ELSI) ( 5)118 LFS 

LFS LFS 
LFS 

82,88,113-116

LFS 

LFS 
6 LFS LFS 
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actionability
summary report

• GeneReviews Japan

•
actionability summary report

• T-only 
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• GRJ/ASR

• T-only 

•

•
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ACMG59 NCC Oncopanel Foundation
One CDx AWG-J GRJ

Gene Major Phenotype tumor germline tumor
APC FAP AAA
BRCA1 HBOC AAA
BRCA2 HBOC AAA
MEN1 MEN1 AAA
MLH1 Lynch AAA
MSH2 Lynch AAA
MSH6 Lynch AAA
PMS2 Lynch AAA
RB1 Retinoblastoma AAA
RET MEN2 AAA
VHL VHL AAA
BMPR1A Juvenile Polyposis AA
CDH1 Diffuse Gastric Ca AA
EPCAM Lynch AA
MUTYH MAP AA
NF2 NF2 AA
PALB2 Breast Ca AA
PTEN PTEN hamartoma AA
SDHAF2 HPPS AA
SDHB HPPS AA
SDHC HPPS AA
SDHD HPPS AA
SMAD4 Juvenile Polyposis AA
STK11 Peutz-Jeghers AA
TP53 Li-Fraumeni AA
TSC1 Tuberous Sclerosis AA
TSC2 Tuberous Sclerosis AA
WT1 WT1-related Wilms AA

ACMG59 NCC Oncopanel Foundation
One CDx AWG-J GRJ

Gene Major Phenotype tumor germline tumor
ATM Breast Ca A
BRIP1 Ovarian Ca A
CDKN2A Melanoma/Pancreatic Ca A
CHEK2 Breast Ca A
NBN Breast Ca A
NF1 NF1 A
RAD51C Ovarian Ca A
RAD51D Ovarian Ca A
SDHA HPPS A
SMAD3 Loeys-Dietz A
TGFBR1 Loeys-Dietz A
TGFBR2 Loeys-Dietz A

BAP1 Malignant Mesothelioma 
etc. B

CDK4 Melanoma B

FH Hereditary Leiomyomatosis 
and Renal Cell Ca B

FLCN Birt-Hogg-Dube syndrome B
MAX HPPS B
MET GIST B
POLD1 Colon Ca B
POLE Colon Ca B
POT1 Malignant Melanoma B
TERF2IP B
TERT Acute Myeloid Leukemia B
TMEM127 Pheochromocytoma B
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Gene Major Phenotype AWG-J GRJ
COL3A1
FBN1 Marfan syndrome
TGFBR1 Loeys-Dietz
TGFBR2 Loeys-Dietz
SMAD3 Heritable thoracic aordic diseases
ACTA2 Heritable thoracic aordic diseases
MYH11 Heritable thoracic aordic diseases
MYBPC3 Cardiomyopathy
MYH7 Cardiomyopathy
TNNT2 Cardiomyopathy
TPM1 Cardiomyopathy
MYL3 Cardiomyopathy
ACTC1 Cardiomyopathy
PRKAG2 Cardiomyopathy
MYL2 Cardiomyopathy
LMNA Cardiomyopathy
GLA
RYR2
PKP2 Arrythmogenic right venticular cardiomyopathy
DSP Arrythmogenic right venticular cardiomyopathy
DSC2 Arrythmogenic right venticular cardiomyopathy
TMEM43 Arrythmogenic right venticular cardiomyopathy
DSG2 Arrythmogenic right venticular cardiomyopathy
KCNQ1 Long QT syndrome
KCNH2 Long QT syndrome
SCN5A Long QT syndrome
LDLR Familial hypercholesterolemia
APOB Familial hypercholesterolemia
PCSK9 Familial hypercholesterolemia
ATP7B Wilson disease
OTC OTC deficiency
RYR1 Malignant hyperthermia susceptibility
CACNA1S Malignant hyperthermia susceptibility

1

2 WG

3
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T-only +ACMG59

VAF on-tumor off-tumor

2

T-only panel Germline test
germline test

16
germline
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• AWG Adult Pediatric Pediatric
Summary Report

• LFS

AMED

• FOne TP53

•
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◎：中心となる構成員、○：参加して欲しい構成員、△: 必要に応じて

難病遺伝学的検査実施のチーム構成
難病専門医
ネットワーク
が関る可能性
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各診療分野の学会難病研究班

臓器横断的な疾患 （家族性腫瘍、ミトコンドリア病など）

国立高度専門
医療研究センター

難病専門医ネットワークの母体とすべき組織は？

IRUD専門臨床分科会

全国遺伝子医療部門連絡会議

難病情報センター
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全国遺伝子医療部門連絡会議
１．すべての国立大学病院、ナショナルセンター等が参加

→ オールジャパン体制を組める
２．遺伝子医療実施施設検索システム等を有する

→ すでに基本的なネットワークができている
３．すべての診療域をカバーできる

→ 研究ではなく、診療部門の連携組織である
→ 診療領域横断的な活動ができる

３．多くの施設内にゲノム医科学を研究してる研究者がいる
→ 解析結果の科学的意義について相談できる体制
→ 当該施設で行われる研究におけるＩＦにも対応可能

この組織内に、実質的な難病専門医ネットワークを構築する
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AMED 小杉班提言についての AMED 班員以外の厚労班研究分担者からのご意見 

本提言は、2011 年の日本医学会日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」
に規定されていなかった遺伝学的情報の扱いについての拠り所になっていると感じております。特に、
遺伝学的情報を診療に活用する場合の取扱いを明確にしていただいているのはとてもありがたいと感じ
ております。本提言はエキスパートパネルで検討するにあたって報告書からどのように情報を抽出する
かまでの流れを主に示していただいており、その点は、「情報伝達プロセス」という語があることは意義
があると感じています。この提言により、施設間で共有意識を持つことが出来、施設間差が少なくなって
きていると感じております。ありがとうございます。 

ご検討いただきたい点は、以下５点です。 
１．二次的所見と遺伝性腫瘍の関係性の再検討。 
その 1 の（注 1）にある、「このように、がん遺伝子パネル検査における二次的所見としての遺伝性腫瘍
の定義があいまいになりつつあることにも留意する必要がある。しかし、「がん遺伝子パネル検査におい
て見いだされる生殖細胞系列の病的変異」の表現を毎回用いることは煩雑であり、」とありますが、改訂
後からも二次的所見としての遺伝性腫瘍の定義があいまいさは変動している印象を持っています。今回
改めて、遺伝性腫瘍の定義の現状を整理、共有した上で、追記するかもご検討いただけると良いかと感じ
ております。「がん遺伝子パネル検査において見いだされる生殖細胞系列の病的変異」は、germline 
findings と表記している方が増えてきており、併記するかもご検討事項かと存じます（既に、ご検討いた
だいている事項かもしれませんが） 
→その２との用語の統一が必要であった。一般の方にもわかりやすい用語の必要性があるため

２．いくつかの日本語表記は、英語と併記したほうが良い印象を持ちました。 
例えば、短縮型機能喪失変異ですが、truncation mutation の訳かと存じますが、以前は短小化型変異と
記載している時期もあったようですし、日本語に訳さず英語表記のままにしているものもあります。（個
人的には、短縮型機能喪失変異が判りやすいです）。先ほどの germline mutation も日本語名を作成する
のではなく、「がん遺伝子パネル検査において見いだされる生殖細胞系列の病的変異」（ときに、germline 
findings と示されることもある）と示すのも 1つかと存じます。 

３．本提言の一部解釈に幅が生じるのではないかと考えます（例えば、その１におけるフローチャート）。 
この提言を用いた「情報伝達プロセス」の施設間差（例えば、同じ報告書を用いて、どのようなエキスパ
ートパネルが行われるかの施設間差が生じるか）がないかの検討により、内容の再検討ができる気がし
ます。（連携病院もだいぶ数が増えてきており、この提言の周知度とともに、提言の活用度、理解度も気
になりました） 

４．今後版が増えることを考えると、文書本文中の最後に版のログがあると良いと考えます。 
特に、改版による変更した重要な事項や、削除あるいは追加した図表等はあると、前の版を使用している
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場合にも明確になると考えます。 
がん遺伝子パネル検査 二次的所見 患者開示 推奨度別リスト（Ver2.0_20191210）は「ミニマムリスト」
（がん遺伝子パネル検査 二次的所見 患者開示 Grade1 ミニマムリスト 案 (Ver1.2_20190121)の改訂
版である。は、本文中にも記載があった方が良い気がします。 
→リストは随時更新していく予定のため、本文中からは切り離しています。 
 
５．この提言を周知いただくためには、 
厚労省から出ている「医療・介護関係事業者における個人情報の適切な取扱いのためのガイダンス １
０．遺伝情報を診療に活用する場合の取扱い」にある別表５に掲げられている関係団体等が定める指針
に取り上げていただくのも 1つではないかと考えます。 
よろしくお願いします。 
金沢大学附属病院 渡邉淳先生 
 
 
少し気になったのは、タイトルにあります「情報伝達プロセス」というフレーズです。昨今、プロセス(手
続)の重要性がよく言われるところですので、プロセスという言葉を使うのはよいかと思うのですが、 
(1)プロセスというのがどこが始点でどこが終点のプロセスなのか、本文を読んでも明示されていないよ
うに思います。バージョンアップする場合は、その点を明示してはいかがでしょうか。 
また、「情報伝達」という表現に落ち着いた経緯についても少し気になりました。英語で communication
という場合と比べ、日本語の「情報伝達」は一方向的な響きがあるように 
思われるため、「コミュニケーションプロセス」とすべて片仮名にするか、あるいは本文では「説明」が
問題になっているので、「患者(および家族)への説明プロセス」でもよいように思うのですが、 
(2)「情報伝達」という表現が適切かどうか、次のバージョンでもこのまま行く場合は、「情報伝達」の意
味を明示してはいかがでしょうか。 
京都大学 児玉聡 
 
 
提言のタイトルにつきまして、児玉先生がご指摘くださっております点が、私も少し気になっておりま
した。患者さんがどの程度情報を求めているか、誰と相談したいと希望されるかなど、患者さんの意向や
価値観に沿い、レディネスを確認し、確かなコミュニケーションスキルで信頼関係を構築しながら話し
合っていくプロセスであると拝見しましたので、「説明」や「伝達」のような一方向のイメージが想起さ
れる表現より、「コミュニケーションプロセス」が良いかと拝見しました。 
京都大学 竹之内先生 
 
タイトルの「情報伝達」について、既に意見が出ておりましたが、私も双方向性が感じられる用語のほう
がよいと思います。 
東京大学 武藤香織 
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１．提言その 1：p.4 6(1) ⑫「小児など患者が同意能力を欠くと判断される場合は、適切な代諾者に
対して説明し、同意を得ることなるが、患者の理解力に応じたインフォームド・アセントを得ることが望
ましいこと」（提言その 2：p.3 (2)⑩も同様の記載) 
↓ 
２年前のがん遺伝子パネル検査での検討では原則を述べるに留まりましたし、今でも難問ではあるので
すが、そろそろ「インフォームド・アセント」について、以下の論点を含んで提示する時期がきていると
感じます。 
・望ましい／最低限のアセントのプロセス 
・望ましい／最低限の成長に応じた対応 
 
２．「提言その 1」p.5 の 15（検査前の説明事項）。「がん遺伝子パネル検査のデータは、一次的所見も二
次的所見も、多く蓄積されて今後の医療の発展と患者への還元に寄与することが期待されていることか
ら、個人情報が厳密に管理された状態で、共有されることが望ましいこと」 
↓ 
今後、ゲノム医療にかかわる医療従事者が増えますので、クライアントへの説明事項というよりも、説明
担当者への理解を促す目的で、ゲノム医療基盤としてのデータ共有を推奨する理由について、言及を増
やしてもいいかと思います。「提言その２」も同様です。 
ただ、本提言の主たるテーマであるところの、「検査結果の情報共有」という文脈で使われている「共有」
と混同しそうなので、表記については工夫が必要かと思いました。 
東京大学 武藤香織先生 
 
〇「二次的所見」について 
確認ですが，「開示すべき二次的所見」であるための要件は，①臨床的に確立した治療法や予防法が存在
する，②患者本人・血縁者の健康管理に有益な所見である，③精度が高く病院として確実性の高いバリア
ントである（確実な診断ができるということ？）， の 3 点でしょうか。この場合，3点は相互に関係する
のでしょうか。①→②の関係はわかるのですが，①と③は関連しているのでしょうか，それとも互いに独
立しているのでしょうか。たとえば，精度が高く病院として確実性の高いバリアントではあるものの，臨
床的に確立した治療法や予防法がない（よって，患者本人・血縁者の健康管理に有益な所見ではない），
ということはありうるのでしょうか。 
→③は分析的妥当性および臨床的妥当性であり、①②は臨床的有用性になります。臨床的有用性のため
には分析的妥当性・臨床的妥当性が前提になります。 
逆に，「開示が困難な二次的所見」とは何でしょうか。「開示すべき二次的所見」の（上記の）３つの要件
のうちの 1 つでも欠ければ，「開示が困難な二次的所見」とされるのでしょうか。提言では，「開示が困難
な二次的所見」について，「精度や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」という説明（【その１】６（４）
③など）と，「対処法が存在しないあるいは明らかでない二次的所見の開示は困難である」（【その１】１
（２）⑭）など）という説明とがありますが，「二次的所見の開示が困難」とされる場合の一番のポイン
トは，「精度や確実性が不十分」という点であるのか「対処法が存在しない」という点であるのかが，は
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っきりとはわかりませんでした。関連して，精度や確実性が十分であるものの，対処法がない場合には，
ただちに「開示が困難な場合」になるのかどうかが，気になりました。 
→前段落の説明と同じになります。
〇検査前の説明事項
「治療法・予防法などの対処法が存在し，患者本人・血縁者の健康管理に有益と考えられる二次的所見が
見いだされた場合の開示の希望の有無」を事前説明で患者に尋ね（【その１】６（１）⑥），患者から「希
望する」との回答があった場合，検査後に，二次的所見について開示できないとの態度を病院側が示せ
ば，患者に対し，対処法がないことを認めたのと同じにならないでしょうか。
【その２】（３）④「診断の確定は医療の基本であり，診療上の必要性より行われる重要な検査である。」
の部分は，（３）②と同じ内容なので，省いてもよいのではないでしょうか。④は，その部分と「しかし，」
を省いて，「現在の症候を起こしている病的遺伝子異変が見つかったとしても，～」とする方が，趣旨が
はっきりするのではないかと思いました。
また，【その２】（３）⑯で，対象が小児である場合，遅発性で対処法のある疾患が二次的所管として得ら
れた場合に，小児への直接的な医学的有益性がないというのは，その疾患が遅延性のため，高齢になって
からしか発症しないから，という理由によるのでしょうか。また，かかる場合に，開示することによる
「心理社会的な影響」というのは，何に対するどのような影響でしょうか。
→例えば、多発奇形のある幼児の検査の結果、遺伝性乳がん卵巣がん症候群（HBOC）の原因となる病的
変異が見いだされた場合などです。HBOC は小児期に症状がでる疾患ではなく、この間の医療的対応も
必要がありませんが、児に対するスティグマが生じる可能性があることなどが考えられます。
 誤記？ 【その１】６（4）①2行目「精度高く」→「精度が高く」
京都大学 服部高宏先生

がんゲノムがはじまり、当事者側からも課題となるべきことは提言の中に多く盛り込まれており感謝致
しております。今後、適切なプロセスとは何かより具体的に医療現場のみならず、患者、国民、社会全体
へ伝えるための情報提供、共有の在り方、対策をご検討いただけたらと思います。また、ゲノム医療に関
わる法的な整備についても、言及していただけたらと思います。太宰牧子様 

拝読して大変有用なガイドラインを含んだ提言だと考えました。私の方からは現時点では意見等ござい
ません。東北大学 浅井先生 

内容について確認させていただきましたが、特に追加のコメントなどはありません。 
今後、これらの提言にあるようなプロセスが我が国で浸透することを祈っております。 
東京医科歯科大学 吉田先生 

56



1 

ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言
その１：がん遺伝子パネル検査を中心に 

【改定第 2版】 
20191211 

１．はじめに 
 次世代シークエンサー技術によるゲノム・遺伝子解析の極めて急激な高速化は、多数ある
いはすべての遺伝子を一度に解析することを可能としており、日常診療にもその技術が応
用されてきている。遺伝学的検査の実施に当たっては、日本医学会による「医療における遺
伝学的検査・診断に関するガイドライン」（2011 年）1)がその基本となるが、多数あるいは
網羅的遺伝子の解析という観点から、従来の少数の目的遺伝子を解析する場合に加え新た
な考え方や体制が求められている。 
 また、がん細胞のゲノム・遺伝子検査は、本質的には、ヒト体細胞遺伝子の検査であるが、
生殖細胞系列の遺伝子変異(病的バリアント)が同定されることが日常診療でも発生する状
況となっており、いわゆる二次的所見に対する具体的な対応方針を整備する必要がある。 
 さらには、分子標的治療薬や酵素補充療法などの新しい効果的な治療薬が次々と利用可
能となっているが、対象分子の遺伝子の状態を正確に把握することが必要である場合が多
い。このようなゲノム・遺伝子解析技術と治療薬の進歩は、人類共通の財産でもあり、それ
らを適切に結びつけるゲノム情報を用いた医療（ゲノム医療）の実用化が急務で、患者家族
も含めたできるだけ多くの人々が、●●●●により、その恩恵を受けることができることが
求められる。 

２．目的 
本提言は、医療の現場において、医療従事者が適切なプロセスを経てゲノム医療に係る情

報伝達を行うことで、患者及び家族がゲノム医療について十分に理解し、開示されるゲノム
情報が患者及び家族の医療及び健康管理のために適切に役立つことを目的とするものであ
る。関連学会等をはじめとする全ての関係者・団体は高い倫理観を保持し、ゲノム医療が患
者・家族・社会の理解及び信頼を得て有益なものとなるよう、本提言を尊重し、適切に対応
することが求められる。 

３．本提言の対象 
医療において、臨床検査として実施される次世代シークエンサーを用いた多数同時ある

いは網羅的な遺伝子解析検査を対象とする。現時点で臨床実装が進みつつある下記の２つ
のものが、具体的な対象となるが、今後新たなものが追加される可能性がある。 
ア） がんの診断及び治療、予後予測のために、がん細胞の体細胞変異を検出する目的で実

コメントの追加 [竹之内1]: ゲノム医療について専門知

識が不足しておりますので、不適切な意見かもしれま

せんが、「情報伝達プロセス」の表現は、医師等の医療

専門職から患者への「伝達」するプロセスが最重要で

あるかのような誤解を招き、患者の語りを傾聴する姿

勢を欠いてしまう可能性があることを危惧します。 

「コミュニケーションプロセス」と表現することでは

いかがでしょうか？ 

コメントの追加 [竹之内2]: 「検査」が適切に実施され

ることの恩恵を受けられるための提言であるのか、あ

るいは「検査結果について話し合えることにより」患

者さんやご家族が恩恵を受けることを目指す提言であ

るか、わかりづらいように感じました。 

もし「検査」自体が提言の対象でしたら、提言のタイ

トルを再検討していただく方が良いのかもしれませ

ん。 

コメントの追加 [w3]: 医療専門職における理解について

も言及がどこかで必要かと思います 

コメントの追加 [SK4R3]: 追記を予定します。
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施されるいわゆるがん遺伝子パネル検査（がん遺伝子パネル検査においては、腫瘍部組織の
みを用いた検査と、腫瘍部組織と生殖細胞系列の変異を（正常細胞や採血等により）同時に
調べる場合がある。前者の場合において、開示すべき生殖細胞系列の変異が疑われた際には、
それを確認する検査が必要となる。別表１にそれらの検査における二次的所見に関するフ
ローをまとめた）
イ） 難病等の診断及び治療のために実施される生殖細胞系列の全エクソーム解析および
全ゲノム解析や疾患横断的遺伝子パネル解析などの網羅的解析
生殖細胞系列の特定の遺伝子ないし遺伝子群を解析する遺伝学的検査については、日本

医学会の「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」1)を参照すること。 
研究として実施される生殖細胞系列遺伝子解析については、その結果を患者に開示する

場合でも、解析精度や確認手段、開示の体制、経費的な状況などが研究ごとに大きく異なる
と考えられることから、診断または治療を専ら目的とする医療を対象とした本提言の対象
とはしない。ただし、研究で得られた結果の開示においても本提言の考え方を参考とするこ
とはできる。また、ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針 2)を順守することが求め
られる。 

４．基本的考え方 
生殖細胞系列の遺伝情報の特性については、日本医学会による「医療における遺伝学的検

査・診断に関するガイドライン」（2011年）1)に明記されているが、そのなかでも、一生涯
変化しないこと、血縁者間で一部共有されていること、そして、血縁関係にある親族の遺伝
型や表現型が比較的正確な確率で予測できる場合や、発症する前に将来の発症をほぼ確実
に予測することができる場合があること、不適切に扱われた場合には患者および患者の血
縁者に社会的不利益がもたらされる可能性があることについては、特に留意する必要があ
る。 
次世代シークエンサーにおいて見いだされる解析結果には、検査の主たる目的である「一

次的所見」と以下に述べる「二次的所見」がある。検査の主たる目的については、時間をか
けて詳細に患者に説明される必要があるが、二次的所見が発生しうることも必ず事前に説
明し、理解を得る必要がある。 

５．二次的所見の定義（注１） 
従来「偶発的所見・二次的所見」と記載されることが多かったが、本提言では、明らかな

病的変異について、本来の検査の目的である「一次的所見」と本来の目的ではないが解析対
象となっている遺伝子の「二次的所見」に分けて呼ぶことを提唱する。 
従って、今回の対象においての二次的所見とは以下となる。 

ア）において、生殖細胞系列に病的と確定できる遺伝子変異が見出されること
イ）において、診断目的とされた症候とは別の病的と確定できる遺伝子変異が見出されるこ

コメントの追加 [竹之内5]: 「がん遺伝子パネル検査結

果に関する話し合い」が、この提言の対象でしょう

か？あるいは、検査自体がこの提言の対象なのでしょ

うか？ 

コメントの追加 [竹之内6]: 上記と同じです。

58



3 

と 
ここでいう病的と確定できる遺伝子変異とは、日本医学会による「医療における遺伝学的

検査・診断に関するガイドライン」（2011年）1)による「分析的妥当性」「臨床的妥当性」が
確立した検査の対象遺伝子変異であり、具体的には短縮型機能喪失変異もしくは ClinVar や
公的データベース等において、pathogenic と登録されている確実な病的変異とすることを
原則とする。ただし、公的DB等に登録された情報についても、false positive である場合が
あるので、必要に応じて、臨床情報などを含めてエキスパートパネル（下記 6.(3)参照）に
おいて総合的に検討すること。 

６．がん遺伝子パネル検査に係るコミュニケーションにおける具体的方針 
（１）検査前説明実施における留意事項

① がん遺伝子パネル検査の実施前の説明は、がん薬物療法の専門家などの担当医が
中心になり、下記の留意事項を遵守して実施すること。また、患者および家族の十
分な説明に基づく理解を深めるために、補助的説明を行うスタッフを配置し、支援
を受けられる体制を構築しておくことが望ましいこと 

② 患者およびその家族は、がんの告知や治療を説明された場合、その情報の理解で精
一杯であることが多い。そのため、患者の感情を思慮し、がん遺伝子パネル検査の
説明をするタイミングには十分配慮すること

③ 検査の主目的はがん治療でありあるためり、必要な治療（がん薬物療法や外科的治
療、放射線治療など）の経験豊富な担当医または専門医が中心になり、事前の検査
についての説明を十分な時間をかけて詳細に行うこと。その説明者自身が生殖細
胞系列変異（がん遺伝子パネル検査においては二次的所見と同義）についても適切
な説明をすること。説明者は、二次的所見の伝え方についても適切な研修を受けて
いることが望ましい

④ 二次的所見が見いだされる可能性もあるので、配偶者や子などの家族等の同伴者
に検査前の説明を一緒に聞いてもらうことが望ましいこと（これは、がん治療とい
う観点からも望ましいことである。ただし、がん治療の時間的制約等のため同伴者
を必須とはしない。また、結果開示時の同席については患者の意思を尊重すること） 

⑤ しかしながら、二次的所見に関する事前の説明は、本来の検査目的の説明とのバラ
ンスに配慮しておこなうこと（本来の検査の目的はあくまでがんの治療であり、二
次的所見についての説明が強調されすぎるされすぎてるのは本末転倒となる）

⑥ 患者に十分理解いただいたうえで、治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本
人・血縁者の健康管理に有益と考えられる二次的所見が見いだされた場合の開示
希望の有無について、原則として検査前に確認し(注２)、同意書に記載してもらう
こと。ただし、十分理解した上で知らないでいる権利もあることも説明すること

⑦ 急な容体変化や死亡時のように本人に直接結果を伝えることが困難になった際な

書式変更: 取り消し線

コメントの追加 [竹之内7]: これは（１）の全体の留意

事項に関する説明ですので、①とせずに、（１）の下に

直接記載されてはいかがでしょうか？ 

書式変更: 取り消し線

コメントの追加 [竹之内8]: 「●●●●が望ましい」と

提言している場合、「こと」は不要であるように拝見し

ました。以下全て同様です。 

コメントの追加 [竹之内9]: 忙しい臨床の中で、患者の

気持ちの動きを、知らず知らずのうちに無視したり遮

ったりしていることが少なくありません。そのため、

当然のことではありますが、敢えて「患者の感情を思

慮し、」と追加させていただきたいと存じます。 

コメントの追加 [SK11R10]: 伝え方だけでなく、二次的

所見全般になります。 

コメントの追加 [竹之内10]: 説明を加えました。
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どに備えて、二次的所見が血縁者の健康管理に役立つ場合に、解析結果を伝えて良
い家族（代理人）とその連絡先を同意書に記載してもらうことができるような様
式・記入枠等を用意しておくこと（氏名・連絡先が記載される「家族（代理人）」
は、検査前の説明等の面談に同席しているなど、あらかじめ患者本人の病状やがん
遺伝子パネル検査について知らされていることが望ましく、伝えられることにつ
いての意思が確認できることが望ましい。また、この記入欄は未記入あるいはとす
ることもできるし、後日の記入することもできるでも良い） 

⑧ 患者自身の関心や疑問、不安については、がん診療に関わる医療者でまず対応する
とともに、不安の要因状況（がんの家族歴が多い、漠然とした「がん家系」の不安
など）によっては、検査前説明時から必要に応じて、臨床遺伝専門医、認定遺伝カ
ウンセラー等に支援を求められる体制を構築することが望ましいこと

⑨ 生殖細胞系列変異に関連する所見に伴って患者とその家系内に発生しうる、遺伝
カウンセリングへのニーズに対応できる体制（遺伝子診療部門の設置、紹介体制等）
が整備されてすされていること

⑩ 上記の内容を患者・家族に十分に事前に理解頂いた上で、患者のインフォームド・
コンセントを得ること

⑪ 腫瘍部組織のみを調べるパネル検査においては、治療法・予防法等の対処法が存在
し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考えられる生殖細胞系列の変異が疑われ
る場合は、別途確認検査が必要になることを検査前に説明し、そのような二次的所
見の疑いが生じた場合にそのことを聞きたいかどうかについて同意を得ること

⑫ 小児など患者が同意能力を欠くと判断される場合は、適切な代諾者に対して説明
し、代諾同意を得ることなることとなるが、患者の理解力に応じた応じてたインフ
ォームド・アセントを得ることが望ましいこと

（2）検査前にの説明すべき事項
① 罹患したがんそのものに関する情報（症状、治療(注３)、自然歴等）
② 本検査はがん細胞における遺伝子変化（体細胞遺伝子変異）を調べることを第一の

目的とするものであること
③ がんの治療に役立つ遺伝子変異が見つかる可能性と見つからない可能性があるこ

と
④ 本解析結果により候補となる薬剤が見つかったとしても、既承認の医薬品の効能・

効果の範囲外である場合や、国内未承認薬が含まれる場合があること
⑤ 上記理由により候補となる薬剤が見つかったとしても高額な費用負担等の理由に

より実際に治療をうけることが困難な場合が生じること
⑥ 解析に用いた検体の品質や量によっては解析自体が不成功に終わる可能性がある

こと
⑦ 上記③-⑥について現時点でのおおよその成績を示すこと

コメントの追加 [w12]: とくに，⑨，⑮など，ゲノム指

針・医学系指針の定める説明事項との関係を整理する

必要があるように思います 

コメントの追加 [SK13R12]: 本提言は研究を対象とする

ものではないため、研究指針とは必ずしも一致しない

と考えています 
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⑧ 使用する検体とその採取方法、解析機関（海外の場合はその旨）、結果開示までの
おおよその日数と検査費用

⑨ 解析結果はエキスパートパネルで解釈され治療方針が検討されること及びがんゲ
ノム医療（中核）拠点病院・連携病院間で情報が共有されること、また、がんに関
わる医療者の教育や他の患者さんへの対応のために参考とさせていただくことが
あること

⑩ 一定の確率（注４）3)4)5)で生殖細胞系列変異（がん遺伝子パネル検査においては二
次的所見と同義）が発見されうること。ただし、全ての二次的所見が発見されるわ
けではないこと

⑪ 二次的所見によっては予想される表現型（がん以外のものもある）に対する対処法
（治療法・予防法等）がある場合とない場合があること

⑫ 二次的所見が本人のみならず血縁者にも影響を与える可能性があること
⑬ 治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考え

られる二次的所見（遺伝性腫瘍の原因遺伝子など）が見いだされた場合にはその情
報を積極的に活用することができること。このような情報を活用しないことが、不
利益をもたらす場合もあること。ただし、十分理解した上で知らないでいる権利も
あること。さらに、適切なタイミングでの意思決定や意思変更が可能であること

⑭ 対処法が存在しないあるいは明らかでない二次的所見の開示は困難であること
（次世代シークエンサーを用いた解析では、膨大な量のデータが自動的に生成さ
れるという性質があり、その中から検査の目的に合致するデータ（一次的所見）を
拾い出し、その正確性を評価する必要がある。検査目的外の膨大なデータも同時に
生成されるが、それらの評価（データが正確か、その病原性が確からしいかなど）
を全て実施することは現実的に不可能であるため。）

⑮ がん遺伝子パネル検査のデータは、一次的所見も二次的所見も、多く蓄積されて今
後の医療の発展と患者への還元に寄与することが期待されることから、個人情報
が厳重に管理された状態で、共有されることが望ましいこと

⑯ 腫瘍部組織のみを用いて変異を調べるパネル検査においては、治療法・予防法など
の対処法が存在し、患者本人・血縁者の健康管理に有益と考えられる生殖細胞系列
の変異が疑われる場合は、別途確認検査が必要になること。しかし、そのような二
次的所見の疑いについて聞かない、確認検査も実施しないという選択肢もあるこ
と

（3）検査結果の検討
① がん遺伝子パネル検査の個別結果を関係者で総合的に検討するために、担当医、が

ん薬物療法の専門家、病理医、遺伝医療の専門家、遺伝カウンセリングの専門家で
ある臨床遺伝専門医や認定遺伝カウンセラー、バイオインフォマティシャン、分子
遺伝学やがんゲノム医療に関する知識を有する専門家、がん診療に携わる薬剤師、

コメントの追加 [w14]: 開示が有益と考えられる二次的

所見の範囲は研究の進展の影響などにより変わりうる

ことについても言及すると良いかと思います。 

コメントの追加 [SK15R14]: 検討しますが、治療法・予

防法は経時的に進展するのは当然ともいえます。 

コメントの追加 [w16]: 一次的所見については血縁者へ

の影響に関する記述がない点が気になりました 

コメントの追加 [SK17R16]: がん遺伝子パネル検査にお

ける一次的所見とは、がん患者さんのがん組織にのみ

生じている遺伝子の変化で、血縁者に影響するもので

はありません。 
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看護師、臨床検査技師、Clinical Research Coordinator (CRC)などによる多職種合
同のカンファレンス（エキスパートパネル）を定期的に開催すること（注５） 

② エキスパートパネルでは、原則として以下の項目が検討される必要があること。
(A)検査結果の分析的妥当性の判断（外部委託検査の場合はこの項目は含まれない
こともある）、(B)VUS(Variant of Uncertain Significance)か病的変異かの判断、(C）
一次的所見・二次的所見に該当するかの判断（（B）(C)を合わせて臨床的妥当性の
判断）、(D)臨床的有用性の判断(同定された一次的所見・二次的所見を含む病的変
異に関連する疾患の治療、予防法等の医療に関する検討)、（E）倫理的法的社会的
観点への配慮（結果開示の方法、医療の提供の方法など）(参考図１、別表２)

③ エキスパートパネルでは、治療に関する内容や留意点を検討する他、適応外の薬剤
や国内未承認薬であった場合に、治験や先進医療、患者申出療養制度等の適切な制
度下での臨床試験や治療に関する情報の提供、複数の薬剤が候補になった場合の
対応についても検討し、検査結果（一次的所見）をどのように患者(場合によって
は代理人)に伝えるかも含めて検討すること

④ エキスパートパネルにより検討される遺伝子パネル検査レポートの項目、エビデ
ンスレベルによる分類、治療選択の記載については、日本臨床腫瘍学会・日本癌治
療学会・日本癌学会合同「次世代シークエンサー等を用いた遺伝子パネル検査に基
づくがん診療ガイダンス」(注６)6)等 7)8)を参考とすること

⑤ エキスパートパネルでは、一次的所見の検討が第一の課題であるが、二次的所見に
ついては、遺伝子ごとの異なる側面に注意しながら、下記の（4）に示すような開
示すべきものが存在するか、確認検査が必要か、開示に伴う具体的なメリットは何
か、開示に際しての留意点とその方法について十分討議すること。必要に応じて、
二次的所見の関与する疾患の診療科や他の施設を含む専門家も交えて討議をする
こと

⑥ 腫瘍部組織のみを用いるパネル検査で、開示すべき二次的所見が疑われる場合に
おいて、生殖細胞系列変異の確認検査が必要な場合（注７）は、検査実施あるいは
外部委託のための体制が整備されていること

⑦ 生殖細胞系列変異の確認検査が必要な場合は、そのための患者の負担増をできる
だけ軽減するように、初期費用に算入するなどの検討を行うことが望ましい(注 8)

（4）開示すべき二次的所見
① 臨床的に確立した治療法・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 や公的データベースに

pathogenicとのみ登録されている確実な病的バリアント (注 9)
③ 精度や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

コメントの追加 [w18]: 「開示を検討すべき」などの方

が適切であるように思います 

コメントの追加 [SK19R18]: 検討します。 
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ないこと 
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 （ American College of Medical Genetics and Genomics ）
recommendations9)で指定されている 59 遺伝子が参考となること(注９)

⑤ 非発症保因者診断に利用される所見は、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こと

（5）二次的所見の開示における留意点
① 開示希望について再度慎重に確認を行うこと（注２）
② 事前の開示希望があり、開示すべき二次的所見が見いだされなかった場合及び腫

瘍部組織のみを調べるパネル検査において開示すべき二次的所見が疑われなかっ
た場合は、一次的所見の結果説明の際に担当医がその旨を伝えること。開示すべき
二次的所見やその疑いが見いだされなかったことは二次的所見が存在しないこと
を意味するものではないことに留意すること。また、腫瘍部組織のみを調べるパネ
ル検査において開示すべき二次的所見が疑われた場合は、二次的所見の確認検査
について再度説明し、同意を得て実施すること

③ 開示すべき二次的所見が確定した場合、その開示は臨床遺伝専門医や認定遺伝カ
ウンセラー等を含む適切なスタッフで構成され十分な遺伝カウンセリングが提供
できる体制の下、プライバシーの確保された場所で行うこと

④ 二次的所見の関与する疾患の施設内外の診療科や専門家との連携を行うこと
⑤ 二次的所見の開示の時期は必ずしも一次的所見の開示と同時でなくてもよく、患

者本人の治療経過や家族歴、家族の状況などにより総合的に判断すること（二次的
所見によって必要とされる他の臓器のサーベイランスは、がんの治療中である患
者本人にとっては、意義が小さいこともありうるため）

⑥ この場合、患者本人が遺伝カウンセリングを受けることに対する追加の費用負担
はできるだけ軽減するよう各施設において検討することが望ましい（注 8）

⑦ また、状況に応じては、同意書に記載された「二次的所見が血縁者の健康管理に役
立つ場合に、解析結果を伝えて良い家族（代理人）」への連絡を行って血縁者への
遺伝カウンセリングを実施すること(注１０)（「家族（代理人）」に伝える二次的所
見は、基本的に患者本人に伝える二次的所見と同一とする）

（6）継続的な遺伝カウンセリングと患者・家族・血縁者の支援
① 二次的所見が得られた患者やその血縁者については、定期的なサーベイランス等

に確実に結びつけたり、より幅広い血縁者間での情報共有を図るため、継続的な遺
伝カウンセリングを適切なタイミングで実施すること

② 血縁者が同一変異を保有するか調べる遺伝学的検査を実施できる体制を確立して
おくこと

③ 相談支援センターや医療機関に設置されている心理支援体制（臨床心理士、緩和ケ
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アチームなど）の紹介など患者・家族への継続的な支援を行うこと

７．難病の網羅的遺伝学的検査における具体的方針（注１１） 
 「６．がん遺伝子パネル検査における具体的方針」と基本的に同様な考え方で、該当しな
い項目を削除すればよい。ただし、難病の場合に行われる全エクソームや全ゲノム検査では、
検出される遺伝子変異の病因としての意味付けが明確にならないことが比較的多いこと、
二次的所見の疾患分野が多岐に及ぶ可能性のあることなど、がん遺伝子パネル検査とは異
なる特徴がある。多くは結果開示までの準備を周到に行うことが必要になり、十分な遺伝カ
ウンセリングと、開示の希望があった二次的所見が見いだされた場合には新たな医療提供
や紹介が必須となり、その費用を別途徴収する必要があろう。従って、難病の網羅的遺伝学
的検査に関しては、別途提言を設けることとする（注１２）。

８．二次的所見への対応がより適切に実施可能となるための条件整備 
① ACMG59 遺伝子 9)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（具体的には実施する施設があり、保険診療や先進医療などによ
り、適切な検査費用で実施できること）

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より整備されること

などの条件が整えられていくことが前提であり、本提言とは別に検討されるべき課題であ
る。 

９．その他の課題 
 なお、本提言に記載していない事項については、医療・介護関係事業者における個人情
報の適切な取扱いのためのガイダンス（平成 29 年 4月 14 日）
（https://www.mhlw.go.jp/file/06-Seisakujouhou-12600000-
Seisakutoukatsukan/0000194232.pdf）を参照し、関連法令等を遵守して対応すること。 
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AMED ホームページ成果情報への掲載について PS/POからのコメント 

PS水谷先生 

小杉班報告書は大変素晴らしいと思いました。HP 掲載に異論はありませんが以下の点についてご検討
いただけると幸いです。(現状で十分素晴らしいので無理を言うつもりはありません。) 
(回答)ご意見いただきありがとうございます。提言に相当する部分（6-39 ページ）は、承認の上すでに
AMED HP で公開されておりますので、現時点での変更は考えていません。ただし、提言は今後もバー
ジョンアップしていくべきものですので、その際にいただきましたご意見を参考とさせていただきたい存じます。 

◆ 「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」報告書（11～12 ペー
ジ目、30ページ目）

 ③と④を入れ替える。その上で④と⑤は「開示すべきでない２次的所見」として新たに項目（５）
を設けてはどうか︖（以後（）項目がずれる）「開示すべきでない」は独立した項目立てする必要
のある重要な内容だと考えました。

↓↓ 
（4）開示すべき二次的所見

① 臨床的に確立した治療法・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 や公的データベースに pathogenic との
み登録されている確実な病的変異とすること(注 9)

③ 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 （ American College of Medical Genetics and Genomics ）
recommendations9)で指定されている 59遺伝子が参考となること(注９)

（５）開示すべきでない二次的所見
① 精度や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こと
② 非発症保因者診断に利用される所見は、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こと

◆ 「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」報告書（15 ページ目）
 （注８）︓二次的所見のために必要となるカウンセリング料を最初の検査費用に参入した場合、

カウンセリングが必要でなかった分は返却されるのか︖この手続き考えると最初のカウンセリング料の
中で費用を先取りすることはいかがなものか︖

◆ 「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」報告書（全般）
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 この報告書は大変詳細で優れた内容を網羅していると思いました。それを考えると若手医師(医学
生)、検査技師、心理士、カウンセラーのためのダイジェスト版があると良いように思いました。又市民
向けにさらに噛み砕いた啓蒙書が作成できると良いなとも思いました。

(回答)ご意見いただきありがとうございます。今後検討させていただきたいと存じます。 

PO山田先生 
AMED ホームページへの掲載依頼ありがとうございます。 
このホームページでは、多くの方に内容を容易に正しく理解していただくために工夫をしていただくことが大
事です。 
今回提出いただきました総括報告書から全体像を把握するためには、かなりの時間を要してしまい、多く
の方は読破できないと推察いたします。 

◆ 「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」報告書
 そのために、成果物の概要を HP に記載して頂きたいと思います。

下記課題（①から⑥）に対する回答、提言を、図などを用いて各々簡潔に明確に記載してくださ
い。

  （下記の①～⑥の項目建てとこの報告書の目次とが一致していません） 
①がんと難病のクリニカルシーケンスにおける総合的検討
②がんのクリニカルシーケンス時における偶発的所見・二次的所見に関する研究
③我が国における網羅的な遺伝学的検査に必要な遺伝カウンセリングに関する研究
④稀少疾患・難病におけるゲノム医療実践体制に関する研究
⑤二次的所見の開示における具体的対応方針の検討
⑥海外視察による欧米諸国の遺伝医療に関する状況の把握（日本と比べどうなのですか︖）
(回答)ご意見いただきありがとうございます。①から⑥の要約については、「事後評価報告書」（46-52
ページ）に記載しています。全体報告書の目次建てとの関係を示すために、4 ページの目次において 6
項目との関係がわかりやすいように修正しました。

◆ 英語版提言書
 Part1 及び Part2 の English summary を作成し、それを AMED ホームページのフロントペー

ジに掲載してください。
(回答)ご意見いただきありがとうございます。English summary を作成しようと試みましたが、
Proposal は重要なポイントを列挙しているため、特に重点に絞っても、全体の 1/3 程度になってしまい
ます。和文の要約も特に作成していないのはそのためです。英文提言書の紹介文もありますので、イント
ロとしてはそれでよいのではと考えています。

66



遅くなりましたが、虎島 POから、下記のとおり、コメントを受領いたしました。 
◆ 今後、総括報告書の内容を、各種学会、シンポジウム、勉強会などでわかりやすく啓蒙活動をして
ほしい。
(回答) ご意見いただきありがとうございます。これまでも学会、研究会などで報告する機会が多くありまし
たが、今後も活動を続けてまいります。
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厚労省安藤様からのご連絡（抜粋） 

８月４日にゲノム医療協議会が開催されました。 
ゲノム医療及び研究段階においても、ELSI は非常に重要な課題であり、省庁を超えて取り
組むこと、という議論が活発に行われました。厚労省としては、検討会等で ELSI について
引き続き議論を行うと共に、先生の班からご助言を頂き、ゲノム医療や全ゲノム解析等実行
計画を推進して参りたいと考えております。 

６月 30 日に公表された自民党のデータヘルス推進特命委員会がんゲノム・AI 等 WG 提言
書において、ELSI への対応について、2021 年３月までに何らかの取りまとめを行うことが
求められました。 
 ――（以下抜粋）―― 
ELSI（倫理的・法的・社会的な課題）への対応について、引き続き検討をしていくことが必
要である。塩基配列情報には、個人の将来の健康状態を予測し得る等の特性があることに鑑
みれば、ゲノム医療の推進には、患者のプライバシー保護や塩基配列情報に係る不当な差別
からの保護、データセキュリティが担保されることが不可欠である。 
全ゲノム解析等で患者の治療に有用な情報が得られた場合の、患者本人への情報の返し方
について、患者や家族への丁寧な説明等のガイダンスを策定し【2021年３月まで】、人材育
成においても反映する。 
―――――― 
 先生の班には本年度末に全ゲノムに関する ELSI の考え方の整理のような形で構いません
ので、何らかのまとめを御作成いただきたく、当省としてもご助言いただきながら、今後の
考え方を示していきたいと考えております。また年明け頃のタイミングで厚労省の検討会
においてプレゼンいただきたいと考えております。 
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データヘルス推進特命委員会提言 

令和２年６月 30日 

自由民主党政務調査会 

１．はじめに 

 わが国には世界に冠たる国民皆保険制度があることから、検診・健診情報、

医療情報、薬剤情報、介護情報など、豊富で充実した保健医療データが存在す

る。世界に先駆けて急激な少子高齢化、人口減少が進む中で、健康寿命を延伸

し、国民一人ひとりがこれまで以上に活躍できる社会を構築するとともに、社

会保障制度の持続可能性の確保に向けて、保健医療データの利活用の取組を進

めていくことが求められている。しかし、昨年、本特命委員会が提言したとお

り、我が国においては Society5.0の実現を目指し、データヘルス改革を強力に

推進する必要があるにも関わらず、これらの情報に関するデジタル化、データ

ベース化、相互連携、法制を含むルール整備等が進んでおらず、他の先進国か

ら大きく遅れをとりつつある状況にある。 

国民一人ひとりが、健康管理のための情報として、自らの健康をヒストリカ

ルに把握することを通じて予防行動をとることを可能にするとともに、病院、

薬局等の医療機関や介護・福祉施設としても当該情報を共有することを通じて、

検査や投薬の重複の低減を含め、より効率的・効果的な対応を可能にし、健康

寿命の延伸に役立てることができるような環境整備を可及的速やかに行う必要

がある。更に、この度の新型コロナウイルス感染症の拡大を経験する中で、基

礎疾患の有無やその内容などに応じた、国民一人ひとりに対する、より的確か

つ迅速な対応を可能とするためにもデータヘルス改革を進めていくべきとの認

識が多くの国民の間でも共有されたことを、政府としても重く受け止めるべき

である。 

こうした認識の下、本特命委員会においては、①国民視点のデータヘルス基

盤整備 WG、②国民視点のデータヘルス法制 WG、③がんゲノム・AI 等 WG、④デ

ータに基づく科学的介護・栄養等 WGを設置し、有識者等からのヒアリングを積

極的に重ね、検討を行ってきた。 
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感覚と専門知識を併せ持つ人材ないしは各々に秀でた人材の組合せの活用が必

要である。ビジネスモデル案については【2020年 12月末まで】整理する。 

 

 ELSI（倫理的・法的・社会的な課題）への対応について、引き続き検討をし

ていくことが必要である。 

 塩基配列情報には、個人の将来の健康状態を予測し得る等の特性があること

に鑑みれば、ゲノム医療の推進には、患者のプライバシー保護や塩基配列情報

に係る不当な差別からの保護、データセキュリティが担保されることが不可欠

である。 

全ゲノム解析等で患者の治療に有用な情報が得られた場合の、患者本人への

情報の返し方について、患者や家族への丁寧な説明等のガイダンスを策定し

【2021年３月まで】、人材育成においても反映する。また、全ゲノム解析等の結

果により、社会の様々な場面で不適切な取扱いを受けたり、不利益を被ったり

することがないよう、必要な法制度を検討し、相談支援体制を整備する。【2021

年３月まで】 

全ゲノム解析等に基づく医療の推進の観点から、「ヒトゲノム・遺伝子解析研

究に関する倫理指針」等の諸指針の改正を検討するとともに、データセキュリ

ティについて、世界的な標準化の動きと整合するルール策定を進める。 

また、全ゲノム検査を受けた患者を治験等へ結びつける支援を行う制度、保険

適用外の薬剤で治療を行う場合の費用を支援する公的・私的制度について、具

体的な方針を検討し結論を得る。【2021年３月まで】 

また政府においては、ゲノム研究及び医療に関する知識の普及・啓発など社

会環境の整備のための必要な方策について検討する。【2021年３月までに】 

 

 医師、遺伝カウンセラー、バイオインフォマティクス・クリニカルインフォ

マティクス、コーディネーター、倫理の専門家、その他医療従事者等の全ゲノ

ム解析等及びゲノム情報に基づく個別化医療の推進に必要な人材の育成が急務

であり、年内に必要な人材の数値目標を整理すべきである。相談支援に関する

多様な患者のニーズに対応するための AI等の活用の検討も求められる。 

本格解析のステージでは、厚生労働省と関係機関で連携しながら全ゲノム解

析等に必要な知識や技術について国内外での OJT（On the Job Training）等を

活用した人材育成が可能となるよう、先行解析で体制を整備することが必要。 

 

 現在は開発段階であるリキッドバイオプシーによる個別化医療や再発予測、

ゲノム情報に基づく医薬品の使い分けなどの個別化医療を推進し、また、ネオ
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アンチゲンや特異的 T細胞受容体遺伝子導入 T細胞療法等といった新たな治療

法の開発を推進する。 

 

 全ゲノム解析等を用いた医療の実現が期待される疾患は、全ゲノム解析等実

行計画が対象とするがんと難病であるが、がん・難病以外の疾患のうち、全ゲ

ノム解析等による成果が期待される精神疾患、免疫・炎症疾患等に関しても、

全ゲノム解析等実行計画の進捗状況を踏まえつつ、それら分野における全ゲノ

ム解析等の実施と利活用方法について検討する。 

 

 全ゲノム解析等データを活用した予防等の将来的な社会実装／医療実装を前

提とした、個人のヘルスレコードとの連結やリアルワールドデータの活用等が

可能となるような、連結可能な情報管理方法等、情報基盤体制整備を検討する。

また、他のゲノム・AIに関わる先進的な取り組みと連動した、分野横断的な研

究を推進する。 
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