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研究成果の概要（和文）：本研究を通じて、希少難治性疾患の医薬品等開発におけるELSI（倫理的法的社会的課
題）について、国際的な潮流の位相を踏まえながら日本国内における諸課題が明らかになった。本研究では、欧
米諸国における患者や市民が医学研究に参画する権利と責任に関する議論や政策を前提としながら、患者・市民
参画（PPI: Patient and Public Involvement）や遺伝学的市民権（ジェネティック・シティズンシップ）など
の理論的な基盤が国内のステークホルダーにどのように理解・認識され、葛藤や障壁に直面しているかについ
て、探索的な質的調査や質問紙意識調査、政策研究を実施し分析した。

研究成果の概要（英文）：Through this study, we aimed to clarify various issues in Japan regarding 
the ethical, legal, and social implications (ELSI) of developing drugs and treatments for rare 
diseases while considering international trends. Upon discussions and policies surrounding patient 
and citizen rights and responsibilities in medical research within Western countries, our study 
sought to understand how stakeholders in Japan perceive and apply the theoretical foundations of 
Patient and Public Involvement (PPI) and Genetic Citizenship in the context of rare disease drug 
development. 
To achieve this purpose, we conducted interviews, exploratory qualitative research, and an awareness
 survey to analyze stakeholders' understanding and perception of PPI and Genetic Citizenship and the
 conflicts and barriers they experienced.

研究分野： 医療社会学
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  １版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
本研究で実施したインタビュー調査を通じて、国内の希少難治性疾患の患者・家族や専門家、医薬品等開発企業
が研究開発において認識している課題について、具体的な内容の位相や水準を構造化しながら概念的な抽出を試
みた。また近年、ゲノム関連情報を中心に国レベルでの希少疾患の大規模なデータの集約が構想されているが、
患者データの国内外での利活用の課題についても調査した。分析結果から、各ステークホルダーのデータ収集と
利活用についてのリスクとベネフィットの評価の差異や、プライバシー保護やトレーサビリティに対する複雑な
葛藤など、研究開発における希少疾患特有のスティグマや社会的脆弱性への配慮の必要性が示唆された。

※科研費による研究は、研究者の自覚と責任において実施するものです。そのため、研究の実施や研究成果の公表等に
ついては、国の要請等に基づくものではなく、その研究成果に関する見解や責任は、研究者個人に帰属します。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９（共通） 
 
 
１．研究開始当初の背景 
希少性・難治性疾患の領域では、一般医療政策や障害福祉政策とは様相を異にする形態で政策

形成がなされてきた。日本においては 1972 年に難病対策要綱で難病政策の歴史が開始されて以
来、研究医による基礎研究事業が主軸の、研究主導型の公費負担医療が運用されてきた（渡部 
2016）。2015 年から「難病の患者に対する医療等に関する法律」（難病法）が施行され、難病政
策は根拠法を有する社会保障制度として初めて位置づけられた。医学的介入の対象として難病
カテゴリの人々への公費医療保障の整備が進捗する一方で、本邦における患者の研究参画は、諸
外国と比較すると科学政策・患者の権利保障の両側面で政策的基盤の着手が開始されたばかり
の段階にある。 

ジェネティック・シティズンシップ（遺伝学的市民権）とは、1990 年代以降のアメリカにお
いて希少疾患の患者や家族が自ら臨床情報や遺伝学的情報をデータベース化し、疾患の科学研
究を推進し、市民社会への参画を遂げてきた在り様を表現した概念である（Heath et al. 2004）。
医科学研究の進捗により、難治性疾患の患者とそのバイオメディカルなデータは、医療の世界に
とどまらず社会の中で密接な関連を持つようになった。特に国際ヒトゲノム計画の完了後、ゲノ
ム研究の増加とともに、遺伝学的情報は患者にとって医療と関わる際に重要な手段となる情報
へと変容した。個別疾患の解明が進み要因遺伝子や関連遺伝子の同定研究が成果を挙げ、患者の
遺伝学的情報はそれ自体が医科学研究の主要なリソースとなりつつある。研究参画は、複合的な
要素を持つ現象であり政策である。先端科学政策においては患者の主体的な権利保障に関する
議論を呼び、医療政策としては新しい形態の社会的包摂としての役割を期待されつつある（Rose 
2007）。医療社会学的な政策分析の観点から見て、これまでの日本における難病の患者の研究参
画に関する調査研究の課題を以下の 3 点に集約した。 
[課題 1] 希少性・難治性疾患患者の研究参画の実相の解明 
 本邦でも、超希少な難治性疾患・遺伝性疾患の患者会を中心として、患者が主体的に研究に参
画する例が増加し始めている（渡部 2017）。しかし、国内の研究参画の事例調査や、難病の科学
政策に関する政策分析は非常に少ない。数少ない実態調査として、厚生労働省科学研究費の一環
で日本難病疾病団体協議会(JPA)が行なった意識調査（JPA 2012）では、国の難病研究班の研究
医と患者会を対象として研究参画の実情に関するアンケート調査を実施している。しかし、政策
立案のために短期間で限定的な対象に行われた調査であり、報告書以外での学術的議論や成果
公表には至っていない。個別疾患団体に絞った事例分析を含め、日本国内の研究参画の現状の把
握が求められている段階にある。 
[課題 2] ゲノム情報とそれに基づく差別・社会的排除に関する実態の解明 
社会が遺伝学的情報をどのように適切に取り扱い、医学研究を推進し、患者を保護するのかに

ついては、日本では既存法の改定やガイドラインの策定によって対応がなされてきた（山本・一
家 2009）。アメリカの GINA(遺伝子情報差別禁止法)のような包括的な遺伝学的情報に基づく差
別を禁止する法制は、本邦には現状存しない（*2023 年 5 月国会で法案が審議される可能性があ
る）。しかし、過去に本邦で実施されたウェブアンケートによる意識調査では、3.2％の人が実際
に遺伝学的情報によって差別的取り扱いを受けた経験があるという回答をしている（武藤 
2017）。差別の実態が示唆された一方で、社会的に脆弱な立場にある希少疾患の患者や家族に対
して、研究参画に際し具体的にどのような倫理的課題と配慮が必要となるのか、国内での検討が
求められる。 
[課題 3] 日本版ジェネティック・シティズンシップ（遺伝学的市民権）の構築に向けた方法論的
課題の解明 
 遺伝学的情報や疾患の情報には患者・家族にとって、従来は社会からの偏見や差別をもたらす
負の情報としての側面が存在した。しかし、それらを社会と関わるための手段として積極的に活
用する患者・家族の実践が 20 世紀末から欧米諸国を中心に出現しつつあり、それらの実践に伴
って医療社会学や医療人類学の分野では研究に参加する権利と責任に関する議論が蓄積されて
きた。日本国内でも、ゲノム関連情報等の患者のデータの国際共有や、幹細胞研究等における患
者の細胞等試料の利活用の推進など、民間企業も含めた広範な国際的な利活用のあり方が科学
政策として進められる中で、患者・家族と市民が参画するための制度的な基盤に関して国際的な
知見の収集や比較が求められる。 
 
 
２．研究の目的 
本研究の目的は、先進諸国で展開してきたジェネティック・シティズンシップ（遺伝学的市民

権）研究のパースペクティブを踏まえ、日本における患者を中心とする研究参画の実相と課題に
ついて医療社会学の手法を用いて明らかにする事である。 
米国や欧州では、国際ヒトゲノム計画開始後の 1990 年代以降に遺伝性・希少性・難治性疾患

の医学研究においてジェネティック・シティズンシップ（遺伝学的市民権）と呼ばれる患者主導
型の研究推進のあり方が提唱され、今日では希少性・難治性疾患の領域では患者の疾患研究参画



は国の公的な科学政策にとって重要な政策的課題として位置付けられている（Heath et al. 
2004）。2010 年代以降、日本国内でも患者中心型のレジストリやバイオバンクが難病の領域で
試行され、患者が自らのバイオメディカルなデータを社会に参画する手段として積極的に活用
する研究参画の実践が出現しつつある。しかし、国内の研究参画事例や研究参画に関する科学政
策を対象とした社会学の先行研究は、現状では蓄積はわずかなものに留まる。本研究は、国内と
諸外国での研究医・患者組織・政策当局者・製薬企業等への調査及び、国際的な政策統計に関す
る調査を通じて、医療政策・科学政策のハイブリッドな包摂的政策としての希少難治性疾患患者
の研究参画を調査分析した。 
 
 
３．研究の方法 
本研究では、研究の目的を達成するために調査を 3つのフェーズに分類し、それぞれ以下のよ

うな手法で研究を実施した。 
 

●フェーズ 1：希少難治性疾患の研究開発における ELSI に関するインタビュー調査 
 フェーズ 1 では、希少難治性疾患の医薬品等の研究開発に関与するステークホルダーを対象
としてインタビュー調査を実施し、ELSI の課題について探索的な質的分析を行なった。患者・
家族では、国内の希少難治性疾患の患者・家族団体から研究参画等の事例に取り組んでいる団体
を任意に抽出し、遺伝性疾患(n=2)、多因子疾患（n=2）、協議会組織（n=1）の役員を対象とした
（n=5）。専門家は、主に小児の遺伝性疾患の診療と研究を行っている医師（n=1）と ELSI 研究者
(n=1)を対象とした（n=2）。企業は、希少疾患の医薬品等を開発を行い日本に法人拠点がある企
業から、内資の製薬企業（n=1）と外資の製薬企業（n=1）、内外混合の製薬企業（n=2）、および
業界団体組織（n=2）の担当者を対象とした。 
 調査は 2020年 4月〜2022年 11月にかけて zoomを用いたオンラインと対面を併用して実施さ
れた。音声ファイルから逐語録を作成し、グラウンデッドセオリーアプローチ（GTA）に基づい
たコーディング分析を行った（Corbin and Strauss 2008）。コーディング分析には MAXQDA 2022
を使用した。 
 
●フェーズ 2：日本の患者の研究参画の実相と障壁に関する意識調査 
 フェーズ 2では、日本の患者・市民参画の課題について、国内の①希少難治性疾患の患者・家
族と比較対象群としての②慢性疾患の患者を対象として、質問紙意識調査を実施した。調査は
2021 年 12 月〜2022 年 4 月にかけて実施された。①はマクロミル社のアンケートツール「クエ
スタント」を用いて一般社団法人日本難病・疾病団体協議会と NPO 法人難病のこども支援全国ネ
ットワークに協力を依頼。傘下団体のネットワークを通じて希少難治性疾患の患者・家族に回答
を依頼した。得られた回答（N=218）のうち、属性が患者・家族の回答者のみを抽出した（N=212）。
②はインテージ社の回答者パネルから、20 歳以上の男女のうち 1 年以内に医療機関の受診歴が
ある人を抽出して回答依頼（N=14127 の対象者を抽出、回答率 31.6%）し、得られた回答（N=4464）
のうち、医療機関を受診した理由で急性疾患やケガ、希少疾患に分類される疾患の回答を除外し、
慢性疾患に該当する疾患（高血圧、糖尿病、がんなど）の回答者のみを抽出した（N=3492）。 
 
●フェーズ 3：希少難治性疾患の研究開発と患者・市民参画に関する国際的な現状の調査 
 フェーズ 3では、希少難治性疾患の研究開発に関する ELSI 研究を中心に、国際的な政策的現
状について文献調査やヒアリング調査を行った。患者・市民参画やベネフィットシェアリング、
データ利活用の課題、プライバシー保護やスティグマ・差別、社会的脆弱性など、フェーズ 1と
2 で得られた知見を活かしながら国内外の希少疾患の ELSI 課題について類型化を行い、政策的
な課題を分析した。 
 
 
４．研究成果 
 
●フェーズ 1：希少難治性疾患の研究開発における ELSI に関するインタビュー調査 
 国際的な希少研究のコンソーシアムである IRDiRC で組織されたワーキンググループでは、各
国が公募研究で取り組むべき希少疾患領域の ELSI 課題を、5 つのカテゴリに分類した(Hartman 
et al. 2020)。本研究では、IRDiRC の分類を基にしながら、日本での具体的な課題について患
者や関係者がどのような認識や概念を有しているかを探索的に検証するため、患者・家族、研究
者、医療者、医薬品開発企業等、各ステークホルダーに半構造化インタビュー調査を実施した。 
 分析の結果から、主に 5 つのカテゴリについて貴重な国内のステークホルダーの経験と葛藤
が明らかになった。成果論文が現時点で未公表であるため、以下に各カテゴリに関して探索的分
析から抽出されたラベルの簡潔な概要のみを記載する。分析の詳細は後日公表される論文で記
述される予定である。 
（1）データ収集・共有の課題 
 アクセス権の拡大のリスクとベネフィット 
 アカデミアにとって重要なデータと、企業が開発に必要なデータの違い 



 国内企業が単独で、希少疾患の臨床試験の検討に必要な情報を得ることの難しさ 
 二次利用におけるプライバシー保護の懸念 
 トレーサビリティの必要性 
(2) 同意と患者情報の保護 
 担当医師との関係性の葛藤 
 自治体や行政機関での情報漏洩への懸念 
 広範で将来が不確定な包括的同意を説明する事の難しさ 
 コモンディジーズと希少疾患のプライバシー保護の違い 
 企業の単独利用が可能な同意のハードル 
(3) 希少疾患との共存 
 「難病」の支援の脆弱性 
 地域や家族間での偏見や差別への懸念 
 小児患者・家族のアセントの課題 
 家族や血縁者に与える影響の大きさ 
 限られた治療の選択肢 
(4) 患者・市民参画の課題 
 国内の患者・家族団体の運営基盤の脆弱性 
 PPI に必要な人材育成、教育機会の必要性 
 患者・家族団体と直接関係性を構築する事へのためらい 
 国内の患者・家族団体の運営基盤の脆弱性とその支援の可能性 
(5) 希少疾患に特有の倫理的課題 
 希少疾患の「治療と研究の誤解（Therapeutic Misconception ）」 
 治療の選択肢の有無による、リスク・ベネフィット評価の基準の差異 
 希少疾患の研究開発のコストと利益に関する認識 
 希少疾患の研究開発のモチベーションと規範意識 
 日本国内での開発や試験の必要性の揺らぎ 
 
●フェーズ 2：日本の患者の研究参画の実相と障壁に関する意識調査 
 本調査では、主に以下の項目について設問を設定した。 
① 患者・市民参画（PPI/E）に対する経験や考え 
② 民間企業も含めた広範な患者データ・細胞の利活用に関する考え 
 2 つのグループの回答者の属性は以下の表の通りである。成果論文が現時点で未公表であるた
め、結果の概要について簡潔に記述する。分析の詳細は後日公表される論文で記述される予定で
ある。 
 
希少難治性疾患グループ  慢性疾患グループ 

 
 
◆患者・市民参画（PPI）の用語の認知度 
・PPI の認知度は慢性疾患グループでは 96.2%が「知らなかった」を選択し非常に低かった。希
少疾患グループは 29.7%が PPI/E を認知していた。 
◆PPI に参加した経験の有無 
・臨床研究や治験での PPI/E の経験の有無について、慢性疾患疾患グループでは 2.3%のみが
「PPI/E に参加したことがある」と回答したのに対して、希少疾患グループでは 20.8%が「ある」
と回答した。 



◆PPI に患者・家族が参加するベネフィットの選択 
・慢性疾患・希少疾患ともに、疾患研究の進展を評価した割合が最も高い。 
・希少疾病グループは、患者・家族の視点が研究に取り入れられることの意義、社会貢献の機会、
他の患者の利益など、PPI/E の理念上の意義や利他的な要素を慢性疾患グループよりも高く評価
する傾向がある。 
◆PPI への参加に消極的になる理由の選択 
・ベネフィットの評価と比較すると、消極的になる理由の評価は慢性疾患疾患グループと希少疾
患グループの回答の傾向が近く、「あてはまるものはない」を回答した割合が最も高かった（慢
性疾患 33.2%/希少疾患 47.6%）。 
◆PPI/E の推進に必要なサポートの選択 
・希少疾患グループは慢性疾患グループに比べて教育・啓発や情報提供を選択する傾向がより強
く、68.9%の回答者が「患者・家族への教育機会」を選択した。希少疾患の患者・家族が求めて
いる情報を得られにくい環境が示唆される。 
 
●フェーズ 3：希少難治性疾患の研究開発と患者・市民参画に関する国際的な現状の調査 
 フェーズ 3では、CIOMS（国際医学団体協議会）が 2022 年に公表した医薬品の開発・規制・安
全な使用への患者の参画に関する報告書や、ISSCR（国際幹細胞学会）が 2021 年に公表した幹細
胞の臨床応用に関するガイドラインなど、現時点での主要な希少難治性疾患の患者・市民参画に
関連する国際的な提言や規制に関する内容を整理した。特に、既存の倫理指針や倫理綱領と患
者・市民参画の関係性を倫理的な観点から整理し、患者・市民参画の適正な科学政策を推進する
ための位置付けについて理論的な整理を行なった。 
 フェーズ 3 の成果については、後日フェーズ 1 と 2 の結果と併せて論文として公表される予
定である。 
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