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A.研究目的 
我が国における難病領域の網羅的遺伝子解析依

頼施設の二次的所見（SF）開示の状況の把握。 
 
B.研究方法 
全国遺伝子医療部門連絡会議構成施設134施設と

日本小児総合医療施設評議会構成施設38施設に対

し、本調査に協力いただけるかどうかのプレ調査を

実施し、89施設より回答を得た。うち、網羅的遺伝

子解析を依頼したことがないなどの施設を除外し、

最終的に60施設を対象に無記名式アンケートを実

施し、40施設より回答を得た。 
 
（倫理面への配慮） 
 本調査に協力いただけるかどうかのプレ調査を

実施。無記名式アンケートでの実施。 
 
C.研究結果 
依頼している遺伝子解析の内容としては、研究で

のエクソーム解析が一番多く、疾患横断的パネル解

析や全ゲノム解析に関しても、基本的に研究での実

施だった。 回答したうちの45％の施設が二次的所

見の取り扱い経験があった。二次的所見に関する取

扱いの方針としては、臨床的有用性のある二次的所

見については開示とすると回答した施設が半数を

超えていたが、すべて開示の施設やすべて非開示の

施設もあった。 

 小児を対象とした場合には、浸透率が高く、小児

期発症であり、対応法があるものを有意に開示して

いた。成人を対象とした場合には、浸透率が高く、

対応法のあるものを有意に開示対象と考えていた

点は同じだが、発症時期による開示率には有意差が

認められなかった。 
 二次的所見開示への医療従事者の考えを海外対

日本で比較したところ、Actionableな疾患に関して

開示すべきと考える割合は、86％対65％、Actionab
leでない疾患に関しては62％対16％と、本邦では二

次的所見開示に対して海外よりも消極的であると

考えられた。 
 二次的所見に関わる困難の有無としては、開示対

象決定については51％が、開示の遺伝カウンセリン

グでは38％の施設が困難を感じていた。開示対象を

決定する際に、困難を感じている群と、感じていな

い群で決定方法を比較した。困難あり群では有意に

他施設とのカンファレンスで検討し、小杉班のガイ

ドラインを参考にしていた。このことから、開示対

象決定に困難を感じている施設にとって、自施設の

みでの決定は困難であり、他施設との連携や開示対

象決定の方針を定めたガイドラインが重要である

ことが示唆された。一方、困難なし群では所属施設

の方針や担当者間での検討のみを重視している傾

向があり、他施設とのカンファレンスやガイドライ

ンを参考にすることが少なく、客観性に乏しい判断
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げられた。 
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をしている可能性もあった。 
 開示対象決定の具体的な困難の内容と解消法に

ついての自由記載の内容分析を行ったところ、困難

の内容としては、開示基準が定まっていないことか

らくる困難などが挙げられ、その解消法としては、

エキスパートへの相談体制やガイドラインの策定

などが挙げられた。また、開示する際の遺伝カウン

セリングでの困難としては、クライエントの心理的、

経済的負担などが挙げられ、その解消法としては、

遺伝医療専門職配置の拡充や、十分な遺伝カウンセ

リング、また、開示後のサーベイランス体制の整備

および未発症者に対する医療の保険収載も挙げら

れた。 
 
D.考察 
遺伝医療専門職配置の拡充や、十分な遺伝カウン

セリング、また、開示後のサーベイランス体制の整

備および未発症者に対する医療の保険収載など実

現によって、二次的所見の開示対象の決定と実際の

遺伝カウンセリングの両方の場面での困難感を減

少させられると期待される。 
 がん領域と比較した。がん遺伝子パネル検査は保

険収載されており、結果返却までの期間が定まって

いる。しかし、難病領域では、研究での実施が多い

ため、結果返却までの期間が定まっていなかったり、

長いことが多い。その為、結果開示までに開示希望

が変化していたり、情報提供の内容を忘れている可

能性があり、クライエントの理解度や開示の意向に

関与すると考えられる。がん領域では、施設を超え

たエキスパートパネルで遺伝性腫瘍の可能性につ

いても議論する。そのため、施設ごとの困難は比較

的少ないと考えられる。しかし、難病領域では、そ

れぞれの疾患毎のエキスパートは限られており、相

談体制整備も十分とは言えない。そのため、バリア

ントの評価や二次的所見の開示対象決定に関する

施設ごとの困難が大きい可能性がある。そのため、

施設や地域を超えた相談体制整備の必要性がある。 
 
E.結論 
難病領域の網羅的解析の医療実装に向けて、未

発症者に対する医療の保険収載などのサーベイラ

ンス体制や遺伝医療専門職配置の拡充を行い、施

設を超えたエキスパートへの相談体制やガイドラ

インの整備を進めていくことで、二次的所見開示

に関わる困難が減少することが期待される。 
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ンチントン病の発症前診断を受検した陰性者
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