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研究要旨 

本研究で扱うゲノムデータの個人識別性に関する調査研究については過去にも同様の趣旨のものが存在す

るが、本研究において改めて調査研究を行った理由としてはゲノムデータの利活用に関する背景が変化して

いることが挙げられる。具体的には個人識別性や社会受容性の考え方が変化していることや、全ゲノム解析

等実行計画の進展、遺伝子パネル検査の保険収載ともなって包括的なゲノムデータが国内で蓄積されている

ことなどがあげられる。またゲノム科学の進展によりこれまでの解釈が馴染まない場面もでてきている。本

研究では、国内外の利活用状況、個人識別性の範囲に関する調査を行い、科学的観点や個人識別性等の解釈

や利活用における論点に関して総合的に整理を行った。さらにそれらの論点に関して、現行の科学的、社会

的解釈によって解決策が見出すことが可能なものについては具体的な提言を行い、また中期的に解決すべき

課題と考えられたものについては解決にいたる考え方を提示している。前者については、がん等における後

天的に発生する体細胞変異に関する情報は、現在の生物学的もしくは技術的な観点から、特定の個人の身体

の一部の特徴を示す情報としては可変性の程度が大きく、個人識別符号には該当しないと考えられること、

および、単一遺伝子疾患等における生殖細胞系列の遺伝的バリアントにおける配列情報は、個人識別符号の

定義に当てはまらない場合は、個人識別符号には含まれないと明示する必要があることを確認し、これらを

ガイドラインや Q&A へ明記することで利活用を促進することが期待されると考えられることを挙げた。ま

た学術機関におけるゲノムデータの利活用に関する整理と周知が挙げられる。後者については公衆衛生目的

の例外規定の整備やゲノムデータの利活用を推進するための新たな法整備が考えられた。現行の規制に対し

て短期的、中期的にこれらの考えを取り入れることで個人情報保護を考慮しつつゲノムデータの利活用が促

進されると考えられた。 

 

 

 

Ａ．研究目的： 

ゲノムデータの利活用のあり方については、平

成 28 年 10 月のゲノム情報を用いた医療等の実用

化推進タスクフォース「ゲノム医療等の実現・発展

のための具体的方策について（意見とりまとめ）」

や平成 29 年 4 月の厚生労働科学研究費補助金「ゲ

ノムデータの持つ個人識別性に関する研究（研究

代表者;国立感染症研究所名誉所員 吉倉廣）」によ

り、国際的な議論動向を含め当時の科学技術水準

における個人識別性などに考え方が取り纏められ

ているものの、当時から一定期間も経過する中、科

学技術の発展や社会受容性も変化していることか

らゲノムデータの個人識別性などに考え方に幾ば

くかの変化があることなども考えられる。 

国内においてはバイオバンク・ジャパン、ナシ

ョナル・センター・バイオバンク・ネットワークや
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東北メディカル・メガバンク計画など国内の大規

模バイオバンクにおける全ゲノムレベルのシーケ

ンシングや SNP タイピング、また未診断疾患イニ

シアチブ（IRUD）の取り組みにおける全エクソー

ムシークエンスによってゲノムデータの蓄積が進

んでいる。また全ゲノム解析等実行計画の進展や

がん患者の遺伝子パネル検査の保険収載によりが

んや難病患者のがん、難病の症例に対して研究目

的だけでなく医療目的で取得したゲノムデータが

蓄積しつつある。これらのゲノムデータは、疾患の

診断、治療のための利活用だけでなく、利活用のた

めの周辺技術の開発など様々な目的のために二次

利用することが求められている。そのために現在

の科学的、社会的な現状に鑑みてゲノムデータの

持つ個人識別性の考え方を整理し、ゲノムデータ

の提供元である個人を適切に保護しながらゲノム

データの利活用の基準をより明確化することの必

要性が高まっていると考えられる。 

本調査研究の目的はゲノムデータの持つ個人識

別性に関する調査を行い適切な利活用に向けた規

制や指針の提言を行うことである。具体的には、ゲ

ノムデータの利活用状況についての調査・分析を

行い、国内外の動向を把握し、特に個人情報の保護

に関する法律（以下「個人情報保護法」という。）

下での学術研究や公衆衛生目的による例外規定に

関する倫理的・法的・社会的な観点から検討し具体

的な課題や留意事項を抽出する。またゲノムデー

タの個人識別性や体細胞変異の扱いに関して、科

学的な観点や国内外の議論を総合的に解釈し、適

切な方策を提案することが含まれている。 

 

Ｂ．研究方法： 

調査研究の手法として、以下の様々なアプロー

チで行なった。まず国内外のゲノムデータの利活

用状況を文献調査やデータベースの分析を通じて

具体的な事例や動向の把握を行った。次にゲノム

データの個人識別性や体細胞変異の扱いについて、

科学的な研究結果や先行研究のレビューを行い、

個人識別性の判断基準や規制の必要性を検討した。

また学術研究例外や公衆衛生例外について、法的

文献の分析や関係者へのインタビューを通じて適

用範囲や具体的な規制の解釈の調査を行った。得

られた情報や意見を総合し、ゲノムデータの持つ

個人識別性や適切な利活用に関する提言の骨子と

なる論点を整理した。また論点のなかで現行の科

学的、社会的解釈によって解決策が見出すことが

可能なものについては具体的な提言を行い、また

中期的に解決すべき課題と考えられたものについ

ては解決にいたる考え方を提示することとした。 

 
（倫理面への配慮） 

本研究は、文献調査と有識者へのヒアリングに

基づくものであり、研究の対象としては倫理に関

わる内容ではあるものの、研究の遂行については

求められる特段の倫理面への配慮はないと判断し

た。 

 

Ｃ．研究結果: 

研究結果については、1.体細胞変異の個人識別

性について、2.単一遺伝子疾患等の遺伝的バリア

ントの個人識別性について、3.包括的な DNA の

配列データの匿名・仮名加工の難しさ、4. ゲノム

データの匿名・仮名加工の困難さを前提とした利

活用のための方策、5.公衆衛生目的による例外規

定の利用、6.学術機関におけるゲノムデータの利

活用の順番で記載する。 

 

1.体細胞変異の個人識別性について 

ゲノムデータの利活用においてその運用が明確

に定まっていなかったものの一つはがんなどの疾

患における体細胞変異情報である。体細胞変異は

受精後に細胞の DNA に発生する変異であり、子供

に遺伝して生涯にわたって不変な生殖細胞系列バ

リアント情報とは医学・医療上異なる扱いがされ

ている。現状では日本の個人情報保護法には生殖

細胞系列バリアントと体細胞変異の区別について

の明示的な記載はないが、現在運用されている「人

を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針」として統合される前に運用されていた「ヒト

ゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」(参考

文献 1)においては『一方、がん等の疾病において、

病変部位にのみ後天的に出現し、次世代には受け

継がれないゲノム又は遺伝子の変異を対象とする

研究（いわゆる体細胞変異（somatic mutation）を

解析する研究をいい、変異の確認のために正常組

織を解析する場合を含む。）、遺伝子発現に関する

研究及びたんぱく質の構造又は機能に関する研究

については、原則として本指針の対象としない。』

として体細胞変異は指針対象外として別の扱いを

していた経緯がある。学術研究においても、大規模

ながんゲノムデータベースにおいてはそれぞれの

研究機関、医療機関での倫理委員会の承認の元で、

個人ごとの体細胞変異についてはインターネット

で誰でもアクセスして利用可能な状態で公開され

ているなど、生殖細胞系列とは区別した運用がさ

れてきた（参考文献 2）。 

併せてがんの体細胞変異については、既存の分

子標的治療や免疫治療のための患者層別化や新た

な分子標的を探索する際に有用性が高いことから、

多数の患者のゲノムデータを共有して解析すると

いう利活用の形態が社会的にも重要と考えられる。 

がんの体細胞変異についての個人識別性に関し

ては、先行研究「平成 28 年度厚生労働科学特別研

究事業 ゲノムデータの持つ個人識別性に関する

研究」の分担研究報告書「がん研究におけるゲノム

データの個人識別性について」(参考文献 3)におい
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ては、がん研究等で用いるゲノムデータの特徴を、

①個人と情報との結びつきの程度（一意性等）、②

可変性の程度（情報が存在する期間や変更の容易

さ等）、③本人到達性の観点から整理している。一

意性については、『ホットスポット以外の遺伝子変

異は、特定の個人に限定的なデータである可能性

があり、他の研究者が有する電算記号化されたそ

のゲノムデータのコピーと照合することにより』

一意性があるとしている。②可変性については、

『治療やがん自体の進展の影響により、現存する

生体の特徴としての体細胞変異情報は、変化する

可能性があり可変性を持つ』としている。③本人到

達性については、『ゲノムデータのみから特定の個

人に到達するには別途その本人の生体試料を用い

てゲノム解析を行うか、あるいは当該個人のゲノ

ムデータの全てあるいは一部が公開あるいは別途

取得されている必要があり、現実的には③本人到

達性は低い』としている。これらを総合して『ゲノ

ムデータが適確かつ正確に取得されていることを

前提とし、かつ過去の病歴としてのゲノムデータ

ではなく、現存する生体個体の特徴としてのゲノ

ムデータの個人識別性を考える場合』、少なくとも

体細胞変異のゲノムデータおよびホットスポット

型生殖細胞系列バリアントは個人識別符号とは考

えられないという見解を示している。 

欧州の一般データ保護規則 (GDPR)では、

genetic data を、健康に関するデータ (data 

concerning health)と同様に、personal data の

special category として定義している（GDPR 第 9

条第 1 項）。個人識別符号とは定義しておらず、生

殖細胞系列バリアントと体細胞変異は区別してい

ない。適法に処理するためには、一般の個人データ

の処理に求められる適法性の根拠（GDPR 第 6 条

第 1 項）とは異なる根拠が求められており、「デー

タ保護の権利の本質的部分を尊重し、また、データ

主体の基本的な権利及び利益の安全性を確保する

ための適切かつ個別の措置を定める EU 法又は加

盟国の国内法に基づき、第 89 条第 1 項に従い、公

共の利益における保管の目的、科学的研究若しく

は歴史的研究の目的又は統計の目的のために取扱

いが必要となる場合」に genetic data を取り扱う

ことができる（GDPR 第 9 条第 2 項）。 

韓国の保険福祉部及び個人情報保護委員会によ

る「保険医療データの活用に関するガイドライン

（2022 年）」（参考文献 4）においては（以下日本

語訳）『2) 生殖細胞変異情報を削除した新生物 

(neoplasm) 固有の体細胞変異情報』に関して『生

殖細胞系列バリアントを除去した体細胞変異情報

は、癌の原因となる変異情報のみを含むことにな

るため、個人識別の可能性はない』としてがんにお

ける体細胞変異については通常のゲノムデータと

異なり特別な配慮を必要としない運用が記載され

ており、2024 年の改正（参考文献 5）においては

この記載そのものは見られないが、以前の内容を

否定する記載は認められていない。 

日本においては、上述のように個人情報保護法

には生殖細胞系列バリアントと体細胞変異の区別

についての明示的な記載はないが、次世代医療基

盤法においては、「次世代医療基盤法 ガイドライ

ン II．認定作成事業者編」(参考文献 6)において同

じく上述の先行研究「平成 28 年度厚生労働科学特

別研究事業 ゲノムデータの持つ個人識別性に関

する研究」の分担研究報告書「がん研究におけるゲ

ノムデータの個人識別性について」(参考文献 3)と

同様の見解を記載しており『「互いに独立な 30 未

満の SNP から構成されるシークエンスデータ、が

ん細胞等の体細胞変異、単一遺伝子疾患の原因遺

伝子の（生殖細胞系列の）ホットスポット変異」に

ついては「個人識別性がほぼ無いと判断できる」レ

ベルとされており、これらを考慮して匿名加工の

方法を検討する必要がある。』と記載されており、

体細胞変異についての個人識別性についてはほぼ

無いと判断できるレベルであると見解が述べられ

ている。  

以上のような科学的観点と社会的な現状に鑑み、

体細胞変異については個人識別符号に当たらない

という見解が可能と考えられた。これまでも学術

研究等においては体細胞変異については、生殖細

胞系列バリアントと異なり制限のないアクセスが

可能な例が多く見られたが、個人情報保護法のガ

イドラインをはじめとする関連の法規に明確な記

載がなかったため、運用に関して生殖細胞系列の

変異と異なる扱いをして良いか不明であり利活用

が十分に進んでいなかった可能性が考えられた。

このような状況に鑑み個人情報保護法のガイドラ

インや Q＆A 等に体細胞変異の扱いについて個人

識別符号としないという旨を盛り込むことなどが

考えられる。現行の個人情報保護法 ガイドライ

ン 通則編 2-2 個人識別符号（法第 2 条第 2 項関

係）にはゲノムデータに関する個人識別符号の定

義として『ゲノムデータ（細胞から採取されたデオ

キシリボ核酸（別名 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、全核ゲノムシー

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』と記載

されているが、遺伝型情報という言葉も科学的観

点ではその使用法が少しずつ異なってきている。

遺伝型という用語は英名genotypeの日本語訳であ

る。国際的な用法について確認すると、例えば米国

国立遺伝学研究所では、genotype とは『ゲノム上

の特定の場所における配列の差異（バリアント）の
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内容（A genotype is a scoring of the type of variant 

present at a given location (i.e., a locus) in the 

genome.）』を示す用語としている（参考文献 7）。

近年、生殖細胞系列ゲノムだけではなく、体細胞変

異を多数含むがん組織の全ゲノム、あるいは分化

した体細胞変異を含む末梢組織のゲノムデータ、

さらには一細胞レベルのゲノムデータを得られる

ようになってきた。これらのゲノムごとに

genotype を得ることは可能であって、実際に報告

されている。そのため、遺伝型という用語のみでは

体細胞変異を含めた解釈がなされる可能性も十分

考えられる。そのため当該部の「遺伝型」という言

葉が親から子に遺伝するものに限定している旨を

ガイドライン又は Q&A 等に記載することが有効

と考えられた。また保険承認されている遺伝子パ

ネル検査のデータについては今度継続的に蓄積し

利活用の需要が高いことからその運用基準につい

てもＱ＆Ａなどで明記することにより利活用が促

進されると考えられた。遺伝子パネル検査におけ

るがん組織やがん細胞のシーケンスデータそのも

のは体細胞変異情報及び生殖細胞系列のデータの

両方を含むため、そのままでは個人識別符号に該

当する可能性があると考えられる。非腫瘍部のシ

ーケンスデータを取得して生殖細胞系列の遺伝型

情報を除外するか、人口集団における遺伝的バリ

アントの頻度データベースや体細胞変異の変異ア

レ ル 頻 度 （ Variant allele fraction ま た は

frequency: VAF）からの推定などにより生殖細胞

系列バリアントを除去することが考えられる（参

考文献 8）。いずれの方法を用いても理論的には極

少数の生殖細胞系列バリアントが含まれることが

あり得るが、体細胞変異の取り出しにあってはそ

の時点における科学的に合理的な方法を用いて行

われることが必要と考えられ互いに独立な 40SNP

以上になると個人識別性を持つということを考慮

して、そのリスクに沿った適切な運用が望まれる。 

 体細胞変異はがんにおけるものの他に、体細胞

変異を持つ血液細胞がクローン性に増殖している

もの（Clonal hematopoiesis of indeterminate 

potential; CHIP など）の研究が進み、さらには一

般に胎内から始まって生涯にわたりあらゆる細胞

に発生するという考えがデータからも確認されて

いる（参考文献 9）。本報告書の対象は、これらを

含み、がんに限らず体細胞変異一般である。がんに

おいて知られているように、生殖細胞系列以外に

生じた体細胞変異は親から子に遺伝しないため、

生殖細胞系列バリアントと異なると考えることが

可能であり、がんにおける体細胞変異と同様に個

人識別符号には該当しないと考えることができる。 

こうした個人識別符号の基準の明確化にあたって

は欧州の GDPR に基づく十分性認定への影響の有

無という点も視野に含める必要がある。GDPR の

special category の Personal Data の定義には体

細胞変異について特別に生殖細胞系列バリアント

と別に扱う記載はないが、現状でも GDPR 上の

Personal Data には含まれるが、日本の個人情報保

護法上は「個人情報」に含まれないものがあり、今

回の基準の明確化により直ちに十分性認定に影響

があるとは考えにくいことが想定された。 

 

2.単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントの個人識

別性について 

体細胞変異とは異なり、生殖細胞系列バリアン

トは個人識別符号と判断されることがある。すな

わち生殖細胞系列ゲノムデータは一定の情報量が

あるときに個人識別性があるとされる。わが国に

おいては、前述の通り個人情報保護法ガイドライ

ンにおける通則編 2-2 個人識別符号（法第 2 条第

2 項関係）において個人識別符号の定義は『ゲノム

データ（細胞から採取されたデオキシリボ核酸（別

名 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、全核ゲノム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』とされている。 

このように生殖細胞系列ゲノムデータは一定の

情報量があるときに個人識別性があるとされるが、

それのみで本人に到達するわけではないと述べて

いる研究報告を参考として念頭に置くべきである。

先行研究「平成 28 年度厚生労働科学特別研究事業 

ゲノムデータの持つ個人識別性に関する研究」の

分担研究報告書「個人特定性とゲノムデータ・遺伝

的識別性の関係について」では、ゲノムデータから

本人に到達するには、『個人名などの情報と共に登

録されていて利用できるという条件がないと個人

の特定につながらない』とされている（参考文献

10）。 

平成 28 年度報告の時点と比べると、遺伝学的

検査を実施可能な遺伝子疾患の数が大きく増えて

いる。体細胞変異と同様に、このような遺伝子検査

結果についてもその運用が明確に定まっていない。

ゲノムデータの医療応用・研究応用を単一遺伝子

疾患領域で進める際には、既知の単一遺伝子疾患

の原因バリアントと病名を蓄積し、使用制限のな

いデータベースとして国際的に活用することが極

めて重要かつ必須と認識されるようになった。例

えば、米国のデータベース ClinVar、英国のデータ

ベース HGMD は、国境を越えて公衆衛生学的な見

地から活用されている。遺伝性疾患の発症には国

際的な見地からは地域性があり、わが国において

も同様のデータの蓄積が必須であるが、その際に

手元のデータを登録するため研究者や医師がどの
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ような手順を踏めばよいか我が国においては明確

な記載はなされていない。 

わが国においても公的研究費による難病の大型

研究によりこのような疾患原因のバリアントと病

名の情報が蓄積し、さらに、健康保険による遺伝学

的検査の拡充にしたがい、遺伝子検査会社の報告

書等により相当量のデータが生成されつつあり、

このデータを国内外単一遺伝性疾患の診療や研究

に供し、世界の公衆衛生に貢献することが潜在的

に可能な状況となっている。ここで、単一遺伝子疾

患の原因バリアントの個数は、単一遺伝子疾患と

いう言葉の指す通り単一の遺伝子による疾患であ

ることから、個人について 1 箇所、もしくは複合ヘ

テロ接合体による発症様式である場合に 2 箇所で

ある。また、バルデー・ビードル症候群のように 3

箇所と報告される遺伝子疾患もある（参考文献 11）。

これらの単一遺伝子疾患等の遺伝子検査の結果と

して得られる遺伝的バリアントの配列情報につい

て、互いに独立な 40 箇所未満の SNP から構成さ

れるシークエンスデータや、9 座位未満の 4 塩基単

位の繰り返し配列（short tandem repeat：STR）

である等、上述の現行個人情報保護法ガイドライ

ンの個人識別符号の定義のいずれにも当たらない

場合は、個人識別符号ではないと考えられること

をここに再確認するために、「生殖細胞系列の遺伝

的バリアントにおける配列情報について、個人情

報保護法ガイドラインの個人識別符号の定義に当

たらない場合は、個人識別符号には含まれないと

判断できる」、と改めて明示するべきである。この

点についてガイドラインや Q&A へ明記すること

で利活用を促進することが期待される。 

なお、同様の考え方は、先行研究「平成 28 年度

厚生労働科学特別研究事業 ゲノムデータの持つ

個人識別性に関する研究」の分担研究報告書「がん

研究におけるゲノムデータの個人識別性について」

(参考文献 3)においても記載があり、「次世代医療基

盤法 ガイドライン II．認定作成事業者編」(参考文

献 6)においても、この先行研究の記載と同様の見

解を用いて『「互いに独立な 30 未満の SNP から構

成されるシークエンスデータ、がん細胞等の体細

胞変異、単一遺伝子疾患の原因遺伝子の（生殖細胞

系列の）ホットスポット変異」については「個人識

別性がほぼ無いと判断できる」レベル』と記載され

ている。本報告書ではさらに、「ホットスポット変

異」であるかどうかにかかわらず、個人について単

一遺伝子疾患の遺伝子検査結果として得られる遺

伝的バリアントについては、現行個人情報保護法

ガイドラインの個人識別符号の定義のいずれにも

当たらない場合は、それのみでは個人識別性がな

いと考えられることを改めて確認する。 

ただし、現行の個人情報保護法によれば、これ

ら単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントは、氏名

や生年月日など、特定の個人を識別しうる他の情

報と一体となっている場合には、個人情報となる。

また、単一遺伝子疾患等について診断的価値を持

っているバリアント（病的バリアント）の配列情報

が特定の個人を識別しうる他の情報と一体となっ

ている場合は要配慮個人情報に該当する可能性が

あることに留意が必要である。 

 

3.包括的な DNA の配列データの匿名・仮名加工

の難しさ 

これまで体細胞変異や生殖細胞系列の単一遺伝子

疾患等の原因バリアントにおける配列情報につい

てその個人識別性について述べてきたが、全ゲノ

ムデータ、全エクソームデータ等の包括的な

DNA の配列データについての個人識別性につい

て述べる。次世代医療基盤法においては個人情報

の匿名加工や仮名加工についてのガイドラインが

存在し、ゲノムデータについても「13-5-2 ゲノム

データ」として 『ゲノムデータ（細胞から採取

されたデオキシリボ核酸（別名 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、

全核ゲノム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

うにしたものをいう。このような要素が一連のシ

ークエンスデータの中に含まれる場合には、「個

人識別符号」（個人情報保護法第２条第２項）に

該当するものとして削除する必要がある。』との

記載がされている(参考文献 6)。しかしながら、

ヒト疾患の原因遺伝子やバリアントの探索に必要

とされる情報を失わずに、匿名加工、仮名加工す

る具体的な方法に関しては記載されていない。人

為的に特定のゲノム領域をマスクすることは可能

であるが、疾患の原因遺伝子や領域の探索などの

場合は、ゲノム上のどの部分に疾患関連の変異が

存在するかが事前に予測がつかず全ゲノム領域の

情報をマスクせずに解析することが本質的に必要

となる。また解析時点において変異や多型が報告

されていない領域であっても、将来的に新しい人

口集団や疾患患者のゲノムデータが蓄積した時点

で、個人識別や疾患のリスクに重要なゲノム領域

が新たに出現するため、現在マスクの必要がなく

ても将来的に必要性が生じる可能性がある。ゲノ

ムデータの匿名化の手続きや技術については多く

の議論があるものの、GDPR では匿名化プロセス

がどのように実施されるべきか、または可能であ

るかに関して手続き的な指針を提供していない

（参考文献 12）。以上のことから、現時点での科

学的な観点から、全ゲノムデータ、全エクソーム

データ等の包括的な DNA の配列データを疾患や
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その他の形質の探索的研究に必要な情報量を保っ

たままで、現状の個人識別符号の定義に該当しな

い匿名加工、仮名加工を行うことは極めて難しい

と判断される。 

 

4. ゲノムデータの加工の困難さを前提とした利活

用のための方策 

前項においてはゲノムデータの中でも包括的な

DNA の配列データの十分な情報を保持したまま

での匿名加工・仮名加工の難しさを論じた。ゲノ

ムデータの利活用についてはその公衆衛生学上、

保健衛生学上のメリットは大きく、そのため包括

的な DNA の配列データ自体の匿名加工・仮名加

工が技術的には難しいという前提でも被験者の保

護を前提としつつゲノムデータの利活用の促進を

促す手段について考慮するのが良いと考えられ

る。考え方の一つとして、ゲノムデータの特殊性

に鑑み、一般的な個人情報とは異なりデータその

ものの加工を行わず、その代替措置として被検者

保護のための追加の規制を設けることにより、仮

名加工情報相当とすることが考えられる。追加の

規制については、ゲノムデータに特異的な個人識

別行為やセキュリティに関わる具体的な禁止項目

等の追加、その他データの存在場所当に関する管

理項目の追加、罰則の強化などが考えられる。よ

り具体的には様々な配列検索ツールをインターネ

ット上で個人の DNA の配列データを入力して検

索を行うこと、個人以外にも個人の血縁者のゲノ

ムデータが他に存在するかどうかを検索する行

為、個人の詳細な人種的背景を特定する行為、就

職・昇進における差別、生命保険での不適切な使

用などがあげられる。追加の規制の中核は、ゲノ

ムデータの転々流通を防止する機密性の担保によ

る被検者や患者の保護であり、参考となる英国や

EHDS（European Health Data Space）では、

ゲノムデータを含む医療データを、visiting 環境

である Trusted Research Environment で解析す

ることで機密性を担保し、そこでは一定程度の個

人特定性があることは許容されている（参考文献

13）。 

 さらに包括的な DNA 配列データの匿名加工・

仮名加工が原則難しいという特殊性に鑑み、ゲノ

ムデータ・情報を個人識別符号としたまま利活用

を促進するための新しい法規（特別法）を作ると

いう考えもあり得る。現在のゲノムデータを含め

た医療情報の規制は情報の加工や同意取得など最

初の提供段階で入口規制をかける考えが基本とな

っているが、実際のエンドユーザーがどういう目

的でどれだけの情報を使うのかによって規制する

出口規制の考えも取り入れることも考慮に値す

る。またゲノムデータは通常の個人情報と異な

り、他者と共通のデータを持っているという共有

性があり、通常の個人情報・プライバシーのルー

ルでは適切な問題解決にならないという考え方も

存在する。これに関わる基本的な考え方として

UNESCO「ヒトゲノムと人権に関する世界宣

言」1997 年（参考文献 14）がある。ここでは「-

第 1 条「ヒトゲノムは、人類社会のすべての構成

員の根元的な単一性並びにこれら構成員の固有の

尊厳及び多様性の認識の基礎となる。象徴的な意

味において、ヒトゲノムは、人類の遺産であ

る。」-第 15 条「国は、人権、基本的自由及び人間

の尊厳の尊重を保障し、公衆の健康を保護するた

め、この宣言に述べられている諸原則を十分に尊

重しつつ、ヒトゲノムに関する研究の自由な実施

のための枠組みを提供するための適切な措置を講

ずべきである。」-第 18 条「国は、この宣言に述べ

られている諸原則を十分かつ適切に尊重しつつ、

ヒトゲノム、ヒトの多様性及び遺伝学的研究に関

する科学的知識の国際的普及を引き続き促進し、

そのことに関し、科学的、文化的協力、特に先進

国と開発途上国の間のそのような協力を促進する

ため、あらゆる努力を払うべきである。」」と記載

され、ヒトゲノムに関する共有の財産という考え

方に基づき、公衆の健康の向上のメリット、国際

的貢献という視点で活用する趣旨が述べられてい

る。以上のような背景から、国レベルの十分な利

活用が可能で国民が十分にメリットを享受できる

ゲノムデータに特化した新たな法規制の枠組みを

策定することが考えられる。並行して国民の理解

を得るために日本においては、セキュリティに加

えて国レベルでデータを使うことの公衆衛生上、

保健衛生上のメリットについて、社会的な認知を

促進することも必要となる。このような概念は令

和 5 年 6 月 16 日に施行された「良質かつ適切な

ゲノム医療を国民が安心して受けられるようにす

るための施策の総合的かつ計画的な推進に関する

法律」（いわゆるゲノム医療法）に対する日本医

師会・医学会の提言にも同様の趣旨のことが盛り

込まれている（参考文献 15）。具体的には「2. 遺

伝医療・ゲノム医療実現に向けた研究を格段に推

進するためには、患者や被験者のプライバシーを

尊重しつつも、医療･医学に関わる個人情報、例

えば受診履歴、診療情報、レセプト情報、個人遺

伝情報等を研究開発に柔軟に利活用できる枠組み

の整備が必要である。そのために、総務省と厚生

労働省は、改正個人情報保護法を一部阻却し当該

分野を所管する特別法（個別法）を制定する意義

について検討を進めるべきである。」とし、より

具体的に特別法の在り方に際し「改正個人情報保

護法を、同意取得のみに頼らず、利活用の用途や

様態で規制していく抜本的な変革を行うことによ

り、ゲノム研究やゲノム医療の推進のために多様

な個人情報をゲノムデータと結びつけて利活用す

ることを可能とすることが必要である。その際、

出口規制を強化し、不適切な利用に対する厳罰化
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を検討すべきである。」と提言している。 

 ここまで述べてきたように、我が国では、現行

の個人情報保護法の下でゲノムデータの利活用を

十分に推進することが困難な状況がある。一方、

GDPR に基づく英国や EU 各国では、活発なゲノ

ムデータ利活用が実現している。実際に英国の

UK Biobank や Genomics England では、十分な

被験者保護措置を講じることで、世界中の研究者

または企業に対し、visiting 環境でゲノムデータ

提供をしており、参加者から個別の提供先への明

確な同意を得ることなく包括同意の元に実施して

いる。我が国においても、個人情報保護法におけ

るゲノムデータ単体の取り扱いの見直しなどの方

策を取ることによって、英国や欧州と同等の個人

情報保護とゲノムデータ利活用の両立を図る必要

がある。これにより、ゲノムデータの利活用を一

層推進し、医療や研究の発展に貢献することが期

待される。 

 

 

5.公衆衛生目的による例外規定の利用 

個人情報保護法においてはいわゆる公衆衛生目

的における例外規定があり、「公衆衛生の向上又は

児童の健全な育成の推進のために特に必要がある

場合であって、本人の同意を得ることが困難であ

るとき。」においては、あらかじめ本人の同意を得

ないで、個人情報を当初の利用目的の達成に必要

な範囲を超えて取り扱うこと（第 18 条第３項第３

号）、あらかじめ本人の同意を得ないで、要配慮個

人情報を取得すること（第 20 条第２項第３号）、

あらかじめ本人の同意を得ないで、個人データを

第三者に提供すること（第 27 条第１項第３号）等

が許容されている。6.に述べる学術研究に係る例外

規定と併せて現行の例外規定のような考え方によ

ってゲノムデータの利活用の促進の余地があるか

についても検討した。 

「個人情報の保護に関する法律についてのガイ

ドライン」に関する Q&A（参考文献 16）において

は、製薬企業の行う探索的研究開発等について、

「製薬企業が行う有効な治療方法や薬剤が十分に

ない疾病等に関する疾病メカニズムの解明、創薬

標的探索、バイオマーカー同定、新たな診断・治療

方法の探求等の研究は公衆衛生の向上に特に資す

るもの」等が公衆衛生の向上に特に資すると解釈

されている。また「本人の同意を得ることが困難な

場合」についても、例えば、「医療機関等が保有す

る患者の臨床症例に係る個人データを、観察研究

のために他の医療機関等へ提供する場合であって、

同意を取得するための時間的余裕や費用等に照ら

し、本人の同意を得ることにより当該研究の遂行

に支障を及ぼすおそれがあるときには、同号の規

定により本人の同意なしに製薬企業に提供可能」

と記載され、費用や時間に照らして本人同意を得

ることが現実的でない場合にも「本人の同意を得

ることが困難であるとき」と解釈されている。これ

らガイドラインや Q&A の解釈により、ゲノムデー

タを適切な扱いによって公衆衛生例外の考え方の

下で学術研究機関や医療機関から民間企業に提供

して利活用することも可能と考えられる。 

一方で、Q&A に応用例は少数の事例があるのみ

で、具体的な適用の可否を判断する基準が明瞭で

あるとはいいがたい。具体的には既存薬を使った

適用拡大などはこれまでの unmet needs を満たす

という点で公衆衛生の向上に資すると考えられる

がこれが公衆衛生例外の適用になるのか、また「結

果が広く共有・活用されていくことで」という文言

が、学会、論文等の結果公表など以外に、具体的な

製品の普及という意味での共有・活用が含まれる

かなどは明らかにすることが必要と考えられる。

Q&A以上の判断根拠が明記されているものはなく、

聞き取り調査においてもその運用基準が明確でな

いのでこれを根拠にして個人情報を扱うことの難

しさが明らかになった。現在は医療機関や企業な

ど使用者が独自に判断するため使用の範囲を規制

するのが困難であり、真に必要な範囲への線引き

が難しくなり、患者や被験者の保護が課題となる

と考えられる。公衆衛生目的における例外規定に

ついては学術研究における三省倫理指針のような

運用指針や学術機関における倫理委員会のような

審査や助言を専門に行う組織が整備されている状

態ではないと考えられる。個別の医療機関や民間

企業が対応できるような現実的な運用指針と共に

頻繁に問題点となりやすい点についてはより明確

な運用指針の作成、具体的なユースケースのよう

な形でガイドラインや Q&A に盛り込むと共に、審

査や助言を行う組織の設置など、運用の促進をは

かるための施策が必要と考えられた。 

 

6.学術機関におけるゲノムデータの利活用 

個人情報保護法においては、利用目的による制

限、要配慮個人情報の取得制限、第三者提供の制限

等について学術研究は例外とされて、代わりに「人

を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理

指針」による運用が行われている。学術機関同士の

個人情報のやり取りについては、第 27 条 1 項に記

載の学術研究における第三者提供が行われている

ことが多いと考えられる。第 27 条第１項第 6 号の

考え方を用いると「学術研究機関等が個人データ

を提供する場合であり、かつ、当該学術研究機関等

と共同して学術研究を行う第三者（学術研究機関

等であるか否かを問わない。）に当該個人データを

学術研究目的で提供する必要がある場合（当該個

人データを提供する目的の一部が学術研究目的で

ある場合を含み、個人の権利利益を不当に侵害す

るおそれがある場合を除く）」については、第三者

への個人データの提供にあたって本人の同意は不
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要である（参考文献 17）。これについては特に学術

機関の現場において運用上問題になることは少な

いと考えられる。むしろ学術機関と民間企業との

共同研究に伴うゲノムデータを含む個人情報のや

り取りにおいて混乱が起こりやすい。上記の「当該

個人データを提供する目的の一部が学術研究目的

である場合を含み、」という記載については、企業

と学術機関が共同で行う研究においてはその全体

もしくはその一部を学術研究と考えられるケース

も存在すると思われるが、これらの運用基準をよ

り明確化した上で、個人の権利保護に留意しつつ

ゲノムデータを含む個人情報の範囲を明確にした

上で共有する考え方も可能である。 

学術機関から民間企業へのゲノムデータを含む

個人情報の提供については、適切な本人同意の有

無が議論になりやすいが、上述の学術研究におけ

る例外規定以外に個別の本人同意を必要とせずに

第三者提供が可能な代表的なケースとして委託に

よるものと共同利用によるものがある（個人情報

保護法第 27条第５項）。「人を対象とする生命科学・

医学系研究に関する倫理指針」ガイダンス（参考文

献 18）においても、個人情報保護法のこの該当部

の趣旨に沿った記載が存在しガイダンスの「第 8 1

⑶他の研究機関に既存試料・情報を提供しようと

する場合」該当部には①委託に伴って提供する場

合（個人情報保護法第 27 条第５項第１号参照）、

②共同利用に伴って提供する場合（個人情報保護

法第 27 条第５項第３号参照）には、第８の１の⑶

の手続を履行する必要はないとされている。ただ

し、①委託に伴う提供の場合、提供先の機関は、委

託された業務の範囲内で試料・情報を取り扱う必

要があり、また、②共同利用に伴う提供の場合、提

供先の研究機関は、その特定された利用目的の範

囲内でのみ試料・情報を取り扱う必要がある。この

なかの「特定された利用目的の範囲」について、個

人情報保護法では、第三者提供先を必ずしも個別

の機関として特定する必要はなく「製薬企業」「医

薬品の開発」のような提供者に伝わるように利活

用範囲を限定した表現が可能であり、このような

記載を同意取得の際の説明文書に盛り込むことに

より同意取得当時に具体的になっていなかった提

供先についても個別の再同意取得を必要とせずに

共同利用という考え方に基づき、個人の保護措置

を講じた上でゲノムデータを含む個人情報の提供

が可能と考えられる。 

 近年ゲノムデータを用いた学術論文等では学術

的検証や幅広い利活用のために公共データベース

にゲノムデータを入れることが求められるように

なって来ている。個人識別符号となるゲノムデー

タを入れた公共データベースは原則コントロール

アクセスと呼ばれる審査を受けて認められるユー

ザーのみがアクセス可能であるが、研究開始もし

くは提供者の同意取得時には想定していなかった

多くのユーザーの 2 次的な利活用が行われこのな

かには民間企業も含まれる場合もある。このよう

なデータベースにおける 2 次利用についても上述

の考え方を用いて提供先（2 次的な利用者）を必ず

しも個別に特定する必要はなく「製薬企業」「医薬

品の開発」のような提供者に伝わるように利活用

範囲を限定した表現を用いて包括同意として取得

することで、提供したデータベースから試料やゲ

ノムデータを学術機関や民間企業に提供して利活

用することが可能となる。なお、この場合に利用す

るデータベース又はその運営主体をどの程度特定

すべきかについても、明確化が望まれる。この点に

おいて説明文書、同意書に関して、倫理的視点だけ

でなく企業法務から見ても利用が可能であること

が明確に読み取れる内容になっていることが利活

用の促進に必要と考えられる。 

この項でのべた学術機関におけるゲノムデータ

の利活用法、第三者への提供方法については、各医

療機関や学術機関にそのような使用法が知識とし

て普及しているとはいい難い状況であり、個別の

研究者や倫理担当部署の知識の普及の程度によっ

て利活用が進んでいない状況が考えられる。その

ため学術機関におけるゲノムデータの利用につい

てユースケースとしてわかりやすく提示すること

が有効であることが考えられた。これまで学術研

究機関のみで当初の目的に沿って使われていたゲ

ノム研究が多く、企業での利活用やバイオバンク

における幅広い第三者利用に対応した同意取得等

の手続きがなされていないケースが存在する。今

後の民間企業を含めた利活用の推進のためには、

学術研究でない企業利用を想定し企業法務の視点

でも問題のないインフォームドコンセントのモデ

ル文書の整備を行うことで普及を促進することも

必要となると考えられる。 

 

Ｄ．考察: 

ゲノムデータの利活用は公衆衛生学上、保健衛

生上のメリットが大きいと考えられるが、調査の

結果現行の法令や指針において、その条件や範囲

が明確でないことにより企業や学術研究機関にお

ける利活用の阻害要因になっていることが考えら

れた。そのためにゲノムデータが利活用できる条

件、範囲を現行の法令や指針により明確に記載す

るとともに、各機関の研究者や倫理担当部署を含

めてその知識普及に努めることが必要と考えられ

た。 

体細胞変異は受精後に細胞の DNA に発生する

変異であり、生殖細胞系列バリアントとは異なる

扱いがなされてきており、個人識別符号に該当し

ないという解釈が可能と考えられた。日本の個人

情報保護法には生殖細胞系列バリアントと体細胞

変異の区別についての明確な記載はないが、先行

する「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指
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針」では体細胞変異は対象外として扱われていた

経緯がある。また、韓国では体細胞変異情報は個人

識別性がない運用をおこなっており、次世代医療

基盤法のガイドラインにも同様の見解が記載され

ている。さらに、単一遺伝子疾患等の遺伝子検査で

得られるような遺伝的バリアントにおける配列情

報については、現行の個人情報保護法ガイドライ

ンの定める定義に当てはまらない場合は、個人識

別符号に該当しない旨を明示すべきと考えられた。

実際に米国や英国など国際的には単一遺伝子疾患

の原因バリアントと病名を蓄積したデータベース

が活用されており、このような取り扱いは国際的

なプライバシー保護の現状とも一致し、かつ診療

や研究、公衆衛生に貢献することが明らかである。

一方で全ゲノムデータ、全エクソームデータ等の

包括的な DNA の配列データの仮名加工は技術的

に困難と考えられた。全ゲノムデータや全エクソ

ームデータなどの包括的な DNA の配列データは、

重要な領域を解析前に予見することが困難であり、

一部をマスクすることが難しい。また、個人識別性

や疾患リスクと関わる領域が経時的に変化する可

能性があるため、現時点での科学的観点からは、包

括的な DNA の配列データについて匿名加工や仮

名加工を行うことは難しいと判断される。このよ

うな考え方のもと、ゲノムデータの利活用のため

には、新しい規制を作ることも有効であると考え

られた。ゲノムデータ自体の加工を行わず、被験者

保護のための追加の規制を設けることで仮名加工

情報相当とすることや、ゲノムデータ・情報に特化

した特別法を策定し、出口規制の考え方を取り入

れることが検討に値すると考えられた。このよう

な新しい法規制の推進においては国レベルでゲノ

ムデータを使うことの公衆衛生上や保健衛生上の

メリットについて社会的な認知を促進することが

必要と考えられる。本調査研究においては、公衆衛

生目的による例外規定や学術研究に係る例外規定

といった現行の規制の解釈によってゲノムデータ

の利活用の促進の余地があるかについても検討し

た。公衆衛生目的による例外規定の利用も、ゲノム

データの利活用を促進できると考えられる。個人

情報保護法には公衆衛生目的による例外規定があ

り、本人の同意を得ることが困難な場合には、特定

の条件下で個人情報を当初の目的を超えて利用す

ることや第三者に同意なく提供することが許容さ

れている。ただし、この例外規定の具体的な適用基

準や運用指針が明確でないため、運用の促進を図

るためには具体的なユースケースや運用指針を作

成し、審査や助言を行う組織の設置が必要と考え

られた。学術研究においては、共同利用の考え方や

説明文書の記載法の周知で利活用を促進できる状

況が存在すると考えられる。学術研究機関同士の

個人情報のやり取りについては第三者提供の際の

本人同意が不要な場合も多く、また共同利用の仕

組みを利用することで一定の条件のもとで再同意

を必要とせずに企業利用が可能となる。また、企業

法務の視点でも問題のないインフォームドコンセ

ントのモデル文書の整備が必要であり、このよう

な取り組みが利活用の促進につながると考えられ

る。 

これらの利活用のために必要な知識については、

各医療機関や学術機関の研究者や倫理担当部署に

普及しているとはいい難いく利活用が進んでいな

い要因の一つと考えられたため Q&A やユースケ

ースとして普及を図ることが有効である。 

さらにはここで述べた利活用については個人情

報の提供者、例えば患者、個人の権利利益を不当

に侵害しないということが前提条件であり、特に

様々な例外規定や共同利用等で再同意取得なしで

第三者に渡ったゲノムデータが規定された範囲内

で適切に共有されているかを保証する仕組みを合

わせて整備し、提供者側のゲノムデータの散逸に

対する不安のないような運用を行う必要がある。 

 

【まとめ】 

・がん等における後天的に発生する体細胞変異

に関する情報は、現在の生物学的もしくは技

術的な観点から、特定の個人の身体の一部の

特徴を示す情報としては可変性の程度が大き

く、「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」 に該当しないため、

個人識別符号には該当しないと考えられる。 

 

・単一遺伝子疾患等における生殖細胞系列の遺

伝的バリアントにおける配列情報のうち、

「ゲノムデータ（細胞から採取されたデオキ

シリボ核酸（別名 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

ゲノム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」に該当しないものについては、個人識別

符号には含まれない旨を改めて明示する必要

がある。 

 

 

Ｅ．結論: 

現行の法令や指針では、ゲノムデータの利活用

条件や範囲が明確でなく、これが企業や学術研究

機関の活用を妨げていると考えられた。体細胞変

異や、単一遺伝子疾患等の原因バリアントのうち

現行ガイドラインで示される個人識別符号の定義
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に当てはまらない配列情報については、現在の科

学的・社会的観点から見ても、さらには国際的な取

り組みの状況を参照しても、個人識別符号とはみ

なされないとする考えが可能である。これらに関

し法規制の内容を明確化することは、学術機関に

おけるゲノムデータの利活用に関する整理と具体

的な Q&A やユースケースの提示と併せて、短期的

にゲノムデータの利活用を推進できると考えられ

た。公衆衛生目的の例外規定の運用に係る整備や

ゲノムデータの利活用を推進するための特別法の

ような新たな法整備についても中期的に解決を図

ることで利活用が大きく推進されると考えられる。

第三者に渡ったゲノムデータの規定された範囲内

の中での適切な管理を保証する仕組みも併せて検

討が必要となる。 

 

Ｆ．健康危険情報 なし 

Ｇ．研究発表 なし 

1.  論文発表 なし 

2.  学会発表 なし 
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