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研究成果の概要： 

遺伝情報は生涯変化せず，将来を予測し，他の血縁者にも影響を与えうる情報であり，これ

を医療に応用する場合には新たな倫理的問題が生じる可能性がある．本研究では，今後急速

に発展することが予想される遺伝医療について，得られた遺伝情報の医療としての意義の評

価法，遺伝情報を患者・家族に伝える方法および支援する方法（遺伝カウンセリングの方法），

遺伝情報を適切に扱うための医療体制，遺伝情報をめぐる種々の倫理的問題の解決方法など

について，具体的な方策を検討した。 

 
 
 
交付額 
                               （金額単位：円） 

 直接経費 間接経費 合 計 

2006 年度 1,900,000 0 1,900,000 

2007 年度 700,000 210,000 910,000 

2008 年度 1,100,000 330,000 1,430,000 

年度    

  年度    

総 計 3,700,000 540,000 4,240,000 

 

 

研究分野：時限 

科研費の分科・細目：医療における生命倫理 

キーワード：遺伝カウンセリング，遺伝子診療，ガイドライン，遺伝情報，ELSI  

 

 
 

１．研究開始当初の背景 

 医療における倫理に関する問題で，わが国

で早急に取り組まなければならないことの

一つは「医療において遺伝情報（genetic 

data）を取り扱う際においておこりうる倫理

的問題を整理し，それぞれの問題についての
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対応方法を検討すること」である。2003 年に

UNESCO （国際連合教育科学文化機構）で採

択された「ヒト遺伝情報に関する国際宣言」

には，ヒト遺伝情報は 1）個人に関する遺伝

的易罹病性を予見しうること，2）世代を超

えて，子孫を含めた家族，集団に対して重大

な影響を与え得ること，3）試料収集の時点

では必ずしも明らかにはされていない情報

を含み得ること，4）個人又は集団に対する

文化的な重要性を有し得ることから，特別な

地位が与えられるべきであるとしている。我

国においては，個人情報保護法が 2005 年 4

月に全面施行されたことに伴い，1）研究［文

部科学省，厚生労働省，経済産業省「ヒトゲ

ノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」

（2004.12.28 告示）］，2）診療［厚生労働省

「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ドライン」

（2004.12.24 告示）］，3）産業［経済産業省

「経済産業分野のうち個人遺伝情報を用い

た事業分野における個人情報保護ガイドラ

イン」（2004.12.28 告示）］，のそれぞれの分

野における適切な個人情報の取扱いに関す

るガイドラインが作成され，その中に UNESCO

の「ヒト遺伝情報に関する国際宣言」の趣旨

が盛り込まれている。 

 とくに医療との関係が深い厚生労働省の

ガイドラインでは「遺伝情報を診療に活用す

る場合の取扱い」を設け，「医療機関等が，

遺伝学的検査を行う場合には，臨床遺伝学の

専門的知識を持ち，本人及び家族等の心理社

会的支援を行うことができる者により，遺伝

カウンセリングを実施する必要がある」と記

載されている。国の指針の中に遺伝情報を扱

う際の方針が明確に記載されたことは大き

な倫理的問題を回避するためには大きな進

歩であるが，今後早急に，得られた遺伝情報

の医療としての意義の吟味，遺伝情報を患

者・家族に伝える方法および支援する方法

（遺伝カウンセリングの方法），遺伝情報を

適切に扱うための医療体制の在り方，遺伝情

報をめぐる種々の倫理的問題の解決方法な

どについて，具体的な方策を検討する必要が

ある。 

 信州大学では 1996 年に学内措置として遺

伝子診療部を立ち上げ，遺伝情報を適切に医

療の場で用いるための体制整備を行ってき

た。2000年４月には文部科学省に全国で唯一

の附属病院特殊診療科としての認可を受け，

今までに 1000 例を越える事例について遺伝

子診療を実践した。医療において遺伝情報を

取り扱う際には，さまざまな倫理的問題が投

げかけられるが，個別の事由が複雑にからん

でいることが多く，個々に問題点を整理し対

応していく必要がある。信州大学では遺伝子

診療における倫理的・法的・社会的問題に対

応するために，医師，看護師，臨床心理士，

研究者，生命倫理学者等で構成されるスタッ

フカンファレンスにおいて，一例ごとに検討

し，方針決定までのプロセスを蓄積しており

日常的に case based ethics （事例に基づ

く倫理）とでもいうべき実践的研究を展開し

ている。今回，信州大学遺伝子診療部で蓄積

された情報および経験を広くわが国の遺伝

医療の実践および遺伝情報に関連する倫理

問題の解決に役立てることを目的として，本

研究を計画した。  

 

 

２．研究の目的 

 本研究は，信州大学遺伝子診療部でわが国

の先駆けとして 1000 例以上の事例を対象と

して行ってきたチーム医療としての遺伝カ

ウンセリングを詳細に分析し，倫理的問題を

抽出分類した後，これらの問題を解決するた

めには，どのようなガイドラインを作成した



 

 

らよいのかについて，具体的な提案を行うこ

とを目的とした。 

 

 

３．研究の方法 

 信州大学では，倫理的問題に配慮しつつ，

遺伝子情報を適切に医療の場で利用してい

く包括的診療システムを考案し，1996 年より

実施している。この遺伝診療では原則として

臨床遺伝専門医および臨床心理士・看護師に

より，次の５つのステップを経て行われてい

る。1）プレカウンセリング（患者，クライ

エントの要望，問題点を明らかにするため，

種々の情報を収集するための面談），2）スタ

ッフカンファレンス（遺伝カウンセリングに

向けた症例検討，倫理的諸問題の検討，遺伝

学的検査の是非に関する検討，カウンセリン

グ技術の検討などについての複数の専門の

異なるスタッフによる討議），3）遺伝カウン

セリング（患者・家族のニーズに対応する遺

伝学的情報およびすべての関連情報の提供，

患者・家族がそれらのニーズ・価値・予想な

どを理解した上で意志決定ができるように

援助），4）遺伝学的検査（クライエントの希

望があり，臨床的意義および倫理的問題につ

いて十分検討した上で実施），5）フォローア

ップ（了解をいただいた方には原則として，

面談後１ヶ月時に原則として看護師が電話

等で連絡をとり，評価を受ける）。このよう

な体制で実施した 1000 例以上の遺伝医療に

ついて，診療録とスタッフカンファレンス記

録をもとに，倫理的課題を分類し，遺伝医療

の倫理ガイドラインに記載すべき項目を抽

出した。 

 次に，わが国の遺伝医療について造詣の深

い研究者が集い，わが国における遺伝医療の

倫理ガイドラインのあり方についてのラウン

ドテーブルディスカッションを行った。 

 最終的に，WHOのガイドライン2002「遺伝医

学における倫理的諸問題の再検討」の記述内

容を基礎にわが国の状況に適したガイドライ

ン案のあり方について検討した。倫理問題の

解決のためにはできるだけ多くの人々に自分

自身の問題でもあることを理解していただく

必要があり，遺伝に関わる問題の疑似体験を

可能とする教育コンテンツを作成した。 

 

 

４．研究成果 

 わが国における遺伝医療の倫理ガイドラ

インには次項を含めるべきであることを明

らかにした。 

・ 治療法・予防法のない疾患の発症前遺

伝学的検査  

・ 選択的中絶が選択肢となりうる出生前

診断 

・ 同意能力のない未成年者・知的障害者

の遺伝学的検査 

・血縁者への遺伝情報の開示 

・ 生命保険・医療保険の問題題     

・当事者間で意思が異なる場合 

・ 紹介医との遺伝情報の共有 

・診療録の管理・保存 

・ 遺伝学的検査の費用の負担 

・ 研究的側面のある遺伝学的検査 

・ 遺伝学的検査の結果，判断が困難な情

報が得られた場合 

 WHO のガイドライン2002「遺伝医学にお

ける倫理的諸問題の再検討」の記述内容に

加筆・訂正する形で，わが国の状況に適し

たガイドライン案のあり方を提示した。

WHO ガイドラインの項目と加筆訂正すべき

内容を括弧内に示す。 

第１章 考慮すべき一般的問題 

序論：遺伝学の重要性（先天異常中心の記載

になっているので，序論の最初に「多様性の



 

 

理解」の重要性を述べ，その後，多様性の1

つとして，先天異常を取り上げる。） 

１．遺伝医学の倫理的問題に対応するための

基本事項（アジアにおける倫理への取組み

［Asian approaches to bioethics］にわが国

の「和の思想」を加える。）   

２．倫理的社会的側面からみた遺伝医療サー

ビス（遺伝医療サービスの担当者の項に，他

分野の専門医の役割を記載する。公衆衛生の

実務［Public Health Practice］に Public 

Health Genetics の概要を紹介する。歴史に

おける優生学［Eugenics in History］の最

後に現在の母体保護法の概要を記載する。） 

３．遺伝医療サービスの倫理問題における教

育の重要性（一般市民への教育［Public 

Education］にインターネットについての内

容を加える。遺伝学センターについての解説

を加える。遺伝医学博士［Ph.D. Medical 

Geneticists］について，欧米と日本の制度

の違いについて解説する。検査室職員

［Laboratory Personnel］に臨床検査技師に

ついての解説を加える。）   

４．ヘルスケアシステムにおける遺伝医療サ

ービスの流れ（生殖補助医療と遺伝医学

［ Assisted Reproduction and Medical 

Genetics］にわが国の現状，とくに日本産科

婦人科学会のガイドライン等を記載する。成

人期のケア［Adult Care］の項に PGx，個別

化医療（確率情報，予測医療，集団の情報を

個人の医療に応用する際の留意点について

記載する。） 

５．ヘルスケアシステムに置ける遺伝医療サ

ービスの重要課題   

第２章 遺伝医学に特有のサービス   

１．遺伝医学における専門家と一般人の相互

交流における基本原則    

２．遺伝カウンセリング（カップルが子ども

を持つ意志があるのならば，どちらのパート

ナーも最終的には一緒に遺伝カウンセリング

を受けることが望ましい。）    

３．紹介される権利     

４．再連絡の義務  

５．スクリーニングと検査   

６．インフォームドコンセント （妊娠中に生

化学スクリーニングを受ける妊婦には，検査

前に，結果によっては，人工妊娠中絶につい

ての選択を迫られる可能性があることを伝え

ておくべきである。） 

７．発症前検査と易罹病性検査（発症前検査

は，予防法・治療法のある疾患を対象に行わ

れる。しかし，以下の条件が満たされれば，

その病気についての予防法，治療法がないも

のであっても，希望者する成人に対して利用

可能であるべきである。検査時に検査結果を

受容することができないような精神的状態で

あってはならない。信州大学で作成した「遺

伝性神経筋疾患に対する遺伝カウンセリング

および発症前遺伝子診断の指針」

<http://genetopia.md.shinshu-u.ac.jp/gen

etopia/guideline/guideline.htm>を引用す

る。） 

８．検査結果の開示および守秘 （遺伝医学

関連 10 学会「遺伝学的検査に関するガイド

ライン」の III 遺伝学的検査の結果の開示< 

http://www.jshg.jp/>を引用する。） 

９．小児，青少年の遺伝学的検査（遺伝医学

関連 10 学会「遺伝学的検査に関するガイド

ライン」の II. 遺伝学的検査の実施の３．と

４．< http://www.jshg.jp/>を引用する．）  

10．行動遺伝学と精神疾患：烙印をおすこと

の危険性     

11．養子（特別養子縁組について日本の状況

を記載する。）    

12．出生前診断：適応と社会的影響（遺伝医

学関連 10 学会「遺伝学的検査に関するガイ

ドライン」の V. 目的に応じた遺伝学的検査



 

 

における留意点の５．出生前検査と出生前診

断を<http://www.jshg.jp/>を引用する。） 

13．出生前診断：サービスの理想的な提供（先

天異常の検出を目的とする超音波検査を受け

る女性（とその家族）も検査の前に同様の遺

伝カウンセリングを受けるべきである。認定

遺伝カウンセラーを紹介する。）  

14．出生前診断の結果としておこる人工妊娠

中絶（わが国の状況を記載する。「遺伝的理

由で IVF を望む家族には，前もって超多胎妊

娠とそれに伴い胎児減数処置が強いられる

可能性を前もって知らされておく必要があ

る。」 は，わが国では子宮に戻す受精卵は

１個に限定されているので，この必要はな

い。）   

15．着床前診断（日本産科婦人科学会のガイ

ドライン・見解，とくに施設認定基準および

適応疾患を記載する。）   

16．遺伝性疾患を持つ新生児の延命  

17．有害な環境，社会的要因からの胚細胞，

胚芽，胎児の保護    

18．研究についての問題（再生医学，とくに

iPSについての研究を記載する。）   

19．保存されたDNAの使用  

20．特許権   

21．遺伝子治療    

 WHO のガイドライン2002「遺伝医学におけ

る倫理的諸問題の再検討」を叩き台に，わが

国の文化的背景・社会状況として加筆すべき

内容，および近年のゲノム研究・遺伝医学研

究により，変更が余儀なくされていることを

中心に検討した．本研究により行われた検討

内容，および今回作成した教育コンテンツは，

臨床遺伝専門医，認定遺伝カウンセラーはじ

め多くの遺伝医療担当者にとって有用であ

り，わが国の遺伝医療の質的向上に役立てら

れると考える。 
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