
 
厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

令和 4 年度 分担研究報告書 
 難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

 
同意書の検討・国民への普及啓発について 

 
研究分担者：武藤 香織   国立大学法人東京大学 医科学研究所 
研究協力者：李 怡然 国立大学法人東京大学 医科学研究所 
研究協力者：渡部 沙織 国立大学法人東京大学 医科学研究所 

 

 

A.研究目的 
 難病領域における全ゲノム解析等の実施におけ

る ELSI（倫理的法的社会的課題）に適切に対応す

るために、法令・指針改正の状況を把握しつつ、

産業界におけるデータ利活用や結果返却のあり方

をはじめ、本事業の方針策定における倫理的法的

社会的面の課題を整理検討する。がんに関する実

施体制の整備も把握しつつ、また、本事業の本格

的な運用にあたって、患者や家族・市民の理解を

深め、継続的に PPI（患者・市民参画）を実装し

ていくための体制整備を支援する。 
 
B.研究方法 
（１）研究倫理指針改正への対応とICFの検討 
 全ゲノム解析等に関連する法令・指針の適合性と

必要な対応について検証を行い、新たな ICF（説明

同意文書）のモデル文書案の素案を作成した。策

定に先立って、難病の患者・家族から全ゲノム解

析等に参加する際に想定されるリスクや懸念につ

いて聴取し、難病の方向けの ICF に必要な倫理的

配慮の基本的な方針を策定した。患者・家族の視

点から見えるリスク・懸念に配慮したインフォー

ムド・コンセントのあり方を検証した。 
 
 

（２）国民への普及啓発と PPI 

 医学研究・臨床試験プロセスの一環として、研

究者が患者・市民の知見を参考にする PPI の取り組

みが重要とされている。難病の患者・家族会を通

じて、本事業の倫理的配慮の方針の検討や、モデ

ル文書案の査読に参画する患者・家族の立場の参

加者を募集し、ICF 策定のプロセスを中心に PPI の
実践を試みた。 
 
（倫理面への配慮） 
 難病患者・家族との意見交換会の参加者募集にあ

たっては、事前に開催の趣旨や目的、参加しないこ

とでいかなる不利益も生じることはない旨を説明

した。許可を得たうえで録画録音をし、当日の会議

録やアンケートの調査結果等は、個人を特定できな

い形でとりまとめ、研究班の成果報告等に使用する

ことを説明した。 
 
C.研究結果 
（１）研究倫理指針改正への対応とICFの検討 
 「全ゲノム解析等実行計画 2022（仮称）（案）」

に基づき、産業界による利活用や海外の機関のデ

ータの二次利用を前提とした、難病の患者・代

諾者・血縁者のインフォームド・コンセント取

得に用いる ICF のモデル文書案の素案を検討・

研究要旨 

本研究では、全ゲノム解析等実行計画の実施を見据え、適切なインフォームド・コンセントを実現する

ための方針を検討するとともに、難病の患者・家族を主な対象とした普及啓発及び、PPI（患者・市民参

画、Patient and Public Involvement）の実践を通じて、当事者の視点を倫理的配慮のあり方に反映させなが

ら倫理的法的社会的課題の論点の検討を行うことを目的とした。前年度までの検討で、患者への結果返

却、産業界の二次利用、外国にある機関の二次利用などについて最新の法令・指針との適合性を確認し

てきたが、本年度はこれらの検討に基づいて難病の患者・代諾者・血縁者向け ICF（説明同意文書）のモ

デル文書案の素案を作成した。難病の患者・家族の協力を得て、本事業に必要な倫理的配慮の基本的な

方針を検討した上で、患者・家族の視点から見た期待や懸念・リスクに配慮したインフォームド・コン

セントのあり方について厚生労働省・研究班構成員とともに意見交換の機会を設けた。今後も PPI の促

進に多様な方法で努め、当事者の視点を取り入れた計画の実践を継続する事が重要である。 
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策定した。 
モデル文書案の策定にあたっては、PPI を重

視しながら本事業に関わるステークホルダーの

意向や懸念の把握に努めた。具体的には、前年

度から継続して難病の患者・家族との意見交換

会を実施し、全ゲノム解析等実行計画に関する

情報提供の場を設置した。ICF モデル文書案策

定の前段階として本事業への参加によって想定

される懸念について患者・家族の意見を聴取す

る場を設け、全ゲノム解析等の ICF に必要な倫

理的配慮の基本的な方針を策定した。 
 
（２）国民への普及啓発と PPI 

ICFのモデル文書案の策定に先駆け、2022年6月-7
月に難病のICFに必要な倫理的配慮の基本的な方針

を検討する、意見交換会を実施した。実施にあたっ

ては、一般社団法人日本難病・疾病団体協議会（JPA）

と認定NPO法人難病のこども支援全国ネットワー

クから協力を得て傘下の団体を通じて参加者を募

集した。6月に参加者の募集を行い、7月に2回に渡

ってICFの倫理的配慮の論点を議論する検討会を開

催した。検討会には12名の患者・家族が参加し、当

事者の視点から期待・懸念やリスクに関する主要な

論点を検討した。 
その後、検討会でまとめた論点に基づいて、7月

末に開催された水澤班会議において、全ゲノム解析

等に参加する事で想定されるリスクや懸念につい

て患者・家族、厚生労働省と研究班員が対話する場

を設けた。検討会と班会議での議論に基づいて、難

病の全ゲノム解析等のICFに必要な倫理的配慮の基

本方針を策定した。 
患者・家族の知見を取り入れて策定した倫理的配

慮の基本方針の内容に沿って、2022年8月-9月にか

けて難病の患者向けICFのモデル文書の素案を作成

した。 
モデル文書案の素案の改訂の際には、一般社団法

人日本難病・疾病団体協議会（JPA）と認定NPO法

人難病のこども支援全国ネットワークを通じて、モ

デル文書案のレビューを担う患者・家族レビュアー

を募集した。8名の患者・家族レビュアーがモデル

文書案に助言を行い、それに加えて厚生労働省や本

事業に関わる研究者や関係者からも意見を聴取し

た上で、モデル文書案の改訂を支援した。 
また、2023年2月には、「ゲノム動画上映ナイト」

と題し、諸外国の全ゲノム解析プロジェクトの説明

動画や国内の難病ゲノムイニシアチブやC-CAT（国

立がん研究センターがんゲノム情報管理センター）

などの既存のゲノム解析関連説明動画について、専

門家と患者・家族が一緒に視聴し対話するイベント

を開催した。参加者は難病の患者・家族会の関係者

限定で、オンライン参加で8名が出席した。動画は

国内外のゲノム解析を行う研究プロジェクトが一

般に公表しているものから日本における説明補助

動画の作成に参考となり得るものを選定した。海外

のゲノム研究プロジェクトでは、英国・Genomics 
England、米国・All of USとカナダ・Genomics Canada 
の普及啓発動画の内容を日本語に翻訳し、参加者が

理解しやすいように日本語字幕を付けた。国内から

は難病ゲノムイニシアチブ、C-CATがん遺伝子パネ

ル検査などが公表している動画、厚生労働科研小杉

班にて制作中の全エクソーム検査に関する動画を

参加者で視聴し、動画を製作した研究者２名（国立

国際医療研究センター 徳永勝士先生、東京慈恵会

医科大学付属病院 川目裕先生）が意見交換を行な

った。この取り組みを通じて、今後全ゲノム解析等

の説明補助資料や説明動画にどのような要素や配

慮が求められるかについて意見を聴取した。 
 
D.考察 
 倫理的配慮の基本方針の策定を通じて、子どもの

研究参加者が16歳以上に達した際の同意取得の望

ましいあり方、子どもへの継続的な情報提供の必要

性など、これまで十分に議論されていなかった未成

年の参加者への配慮について倫理的な課題が明ら

かになった。また、従来から懸念されてきた遺伝学

的情報に基づく差別や不当な取り扱いへの不安に

加えて、難病の患者と医師の関係性による研究参加

を依頼された際の患者の複雑な心情や、自らが提供

したデータの利活用のトレーサビリティの重要性

など、患者・家族の視点から全ゲノム解析等への信

頼と理解を得るための多くの重要な示唆を得てい

る。 
 
E.結論 
 難病の患者・代諾者・血縁者を対象としたICFに
関して、患者・家族の視点からリスクや懸念を再

評価し、新たな倫理的な課題への配慮を考慮しな

がらモデル文書案の策定を支援した。また、全ゲ

ノム解析等実行計画におけるPPI推進の望ましいあ

り方について、PPIの実践を行いながら検討してき

た。恒常的なPPI推進体制の実現が検討される中で、

今後一層の支援策の整備が求められる。 
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