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研究成果の概要（和文）：本研究では、患者の経済状況のゲノム医療への影響を明らかにすることである。ま
ず、ゲノム医療の専門家を対象にゲノム医療に関する費用負担についての質問紙調査を行った。回答者の約6割
で経済的困窮者へのゲノム医療の情報提供・提供に関する施設方針は未確定であった。次に一般成人のゲノム医
療の費用面に対する考え方を明らかにするために、一般市民調査パネルを用いて調査した。半数以上が医療費を
高いと感じ、医療費よりも他の生活費にかける金額を優先したいという考えがあった。さらに世帯年収が低い群
で受診可能な医療の選択肢が狭まっていた。
本研究ではゲノム医療の社会実装を進める上で経済的状況が障壁となり得ることが示唆された。

研究成果の概要（英文）：Our study aimed to clarify the influence of patients' financial barriers for
 their consultation behavior. At first, we examined genetic professionals to determine the actual 
management associated with cost burden about genomic medicine. About 60% of the professionals had no
 healthcare policy on informing and providing genomic medicine to person with poverty. Second, we 
surveyed citizens aged 18 and over to reveal the general cost-consciousness for genomic medicine. 
More than half of the respondents perceived the cost of healthcare as high and said they would 
choose other living expenses over healthcare costs. In addition, the group with lower household 
incomes had fewer healthcare options available to them. Our studies suggested that the financial 
situation may be a barrier to the social uptake of genomic medicine.

研究分野：遺伝カウンセリング

キーワード： ゲノム医療　医療経済　経済的困窮　世帯収入　遺伝カウンセリング
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研究成果の学術的意義や社会的意義
本研究は、ゲノム医療の社会実装を進める上で経済的状況が障壁となり得ることを明らかにした。新型コロナウ
イルスの流行や物価上昇等の影響から経済的困窮者の増加が予想される。経済的困窮者へのゲノム医療提供時に
困難が生じる機会も増加する可能性があることから、各医療機関内で経済格差への対応や、行政はより手厚い支
援制度を設けること、技術革新によるコストの低下や教育啓発などの必要性を示した。今後、国民全体がゲノム
医療の恩恵を受けることに繋げるために医療資源の配分の適正化と効率的なゲノム医療の実施に寄与するゲノム
医療の提供のあり方の基礎資料となり、社会的にも意義のある研究と考えられる。

※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。
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１．研究開始当初の背景 

2003年に完了したヒトゲノム計画によりヒトの全塩基配列が決定され、ゲノム情報のデータ
ベース化とデータ共有が進み、ゲノム情報を診断、治療、予防戦略に用いるゲノム医療の開発が
進められている。本邦では、健康・医療戦略及び医療分野研究開発推進計画を踏まえゲノム医療
協議会が設置され、ゲノム医療の推進に取り組んでいる。技術開発に伴いヒト全ゲノム解析にか
かる費用は現在約 10万円まで低下しているが、実際のゲノム医療への応用には高額な費用がか
かるという課題がある。例えば、令和 2年度診療報酬で、がんゲノムプロファイリング検査は、
検体提出時 8,000点、結果説明時 48,000点とされ、また、指定難病の遺伝学的検査も「処理が
極めて複雑なもの」で 8,000点、「処理が容易なもの」でも 3,880点に設定されている。遺伝子
治療に目を向けると、保険収載されている 4 種類の遺伝子治療薬はいずれも高額で、特に脊髄
性筋萎縮症の治療薬ゾルゲンスマⓇは 1 億 6,707 万円の高額な薬価が設定された（厚生労働省
HP）。このように、未だコストの高いゲノム医療を社会に広く実装するには、医療経済的な視点
が必要である。 
高額なゲノム医療を無制限に保険適用とすると、医療経済の崩壊に繋がりかねない。したがっ
て「保険外診療」を選択することも十分にあり得るが、保険外診療でのゲノム医療は、混合診療
の禁止によって高額な負担が発生する。保険外診療でゲノム医療が必要になった場合には、高額
な負担が発生する。このような費用負担は、可処分所得が鈍化している本邦において、多くの人
がゲノム医療を選択しないまたは、できない理由となり、医療の公平な分配において問題となる。
このように、ゲノム医療の高額な負担は、医療経済的、そして医療倫理的な課題をもつ。今後の
ゲノム医療の社会実装を広く定着させるために、医療を受ける側、医療者側、双方を対象に、費
用配分から見たゲノム医療の経済的事項を明らかにし、倫理的課題への対応策を検討すること
を本研究の問いとした。 
 
２．研究の目的 
多くのゲノム医療は評価段階であるため自費診療で実施されており、保険収載されたがん遺
伝子パネル検査であっても、3 割負担の場合約 16.8 万円の自己負担が生じる。患者の経済状況
が受診行動に影響する可能性があるが、医療従事者の問題意識や経験は明らかではなかった。そ
こで、現場のゲノム医療の専門家が抱える問題点や実際の対応を聴取し、ゲノム医療に関する費
用負担の実態を明らかにすることを目的に調査を実施した。 
 さらに、ゲノム医療の研究開発が進んでいるが、ゲノム医療には高額な費用が必要である。
様々な助成により医療給付が整備されているが、高額な医療費は受診行動に影響しうるため、経
済状況によるゲノム医療の受診控えが懸念される。そこでゲノム医療の費用面に対する一般市
民の考えを明らかにすることを目的に調査を行った。 
 
３．研究の方法 
ゲノム医療の専門家を対象とした調査については、ゲノム医療を実施する上で患者と直接接
する機会のある職種である臨床遺伝専門医指導医、臨床遺伝専門歯科医指導医および認定遺伝
カウンセラーⓇを対象とした。無記名自記式の質問紙調査とし、郵送もしくはオンラインによる
回答とした。質問項目は、経済的困窮者へのゲノム医療の情報提供・提供、患者の経済的背景か
ら提供できなかった経験、経済的困窮を理由に診療に困難や葛藤が生じた経験・経済的困窮に関
する意見等、全 29項目とした。調査期間は 2022年 11月 1日～12月 7日とした。記述統計解
析のほか、自由記述の解析は回答内容を分類しカテゴリー化を行った。 
さらに、一般市民における意見を聴取するために、民間調査会社の一般市民調査パネルを調査
集団としたオンラインによるアンケート調査を実施した。調査会社に登録している 18歳以上の
一般市民を調査の対象とした。解析対象者は、年齢、性別を日本の人口動態にあわせ、居住地（大
都市圏と圏外）と世帯収入（200万円未満・以上）を均等に割り付けた。調査項目として遺伝学
的検査・遺伝子治療薬に対するWillingness to pay (WTP)、遺伝カウンセリングやゲノム医療の
認知度等をたずねた。なお、WTPとは製品やサービスに対して消費者が喜んで支払う最大の金
額のことをさす。調査期間は 2023年 11月 16 日〜19日とした。選択式回答データは、記述統
計解析を行い、自由記述の解析はカテゴリー化を行ったのち、複数の研究者でのトライアンギュ
レーションにより、コンセンサスを得た。 
いずれの調査も国立大学法人お茶の水女子大学人文社会科学研究の倫理審査委員会にて承認
を受け実施した。 

 
 
４．研究成果 
ゲノム医療の専門家を対象とした調査については、質問紙を 650名（臨床遺伝専門医指導医：

333名、臨床遺伝専門歯科医指導医：2名、認定遺伝カウンセラー：315名）に送付し、265名
から回答を得た（回収率 40.8%）。医療機関にてゲノム医療に携わった経験のある回答者のうち、



7～8 割が勤務施設で BRCA1/2 遺伝子検査、がん遺伝子パネル検査、マイクロアレイ染色体検
査を実施しており、保険適用後の検査数は増加傾向であった。これら 3 つの検査の辞退理由の
うち「検査費用が高額」が約半数を占めていたのに対し、Non-Invasive Prenatal genetic Testing
（NIPT）では「検査費用が高額」を辞退理由としたのは 17.8%であった。回答者の約 3 割に、
患者の経済的背景からゲノム医療を提供できなかった経験があり、生活保護受給者でなくとも
高額なゲノム医療の支払いに困難を抱える者が一定数いることが明らかとなった。生活保護受
給者に関しては、必要なゲノム医療の費用を助成されないことがあること、治験の対象外になっ
ていることや確定検査を自費で受けられないことが問題点として挙げられた。情報提供したに
も関わらずゲノム医療を提供できない葛藤を抱える者もおり、ゲノム医療の専門家にとって負
担となっていることが示唆された。保険診療や小児領域では困難が少なく、自費診療では困難が
多かった。回答者の約 6割は経済的困窮者へのゲノム医療の情報提供・提供について、施設の方
針は定まっておらず、医療従事者に委ねられていた。ゲノム医療の提供について「経済的困窮が
あっても提供すべき」「経済的理由は提供しない理由となる」等の様々な意見があった。 
さらに、一般市民を対象とした調査については、解析対象者は 700 人となった。本研究の対
象者では、半数以上が医療費を高いと感じており、医療費よりも他の生活費にかける金額を優先
したいという考えがあった。遺伝学的検査の受検に支払える金額としては「0〜5,000 円」とし
た群が最も多く、自身の子どもに遺伝子治療薬が必要な場合では、より多くの金額を負担できる
と回答した。また、世帯年収が低い方が、受診可能な医療の選択肢が狭まっていた。認知度に関
する問いについては、“遺伝カウンセリング”を対象者の約 3/4 が「知らない・聞いたことがな
い」と回答し、“ゲノム医療”を半数弱が「知らない・聞いたことがない」と回答した。遺伝カ
ウンセリングを「受けたことがある」割合は 1.6 %、ゲノム医療と「受けたことがある」とした
回答の割合は 2.0 %であった。これらの認知度は世帯年収が低い群において、より認知度が低い
傾向が見られた。 
これらの結果から、経済的困窮者となることは誰にでも起こりうることであり、経済的困窮者
への支援整備は全国民のためにも必要であると言える反面、不払いの発生は医療機関にとって
負担となる。ゲノム医療を提供する立場の者は、いつでも医療費助成や会計関係について助言が
求められるよう、自施設内で医療ソーシャルワーカーや医事担当者等の多職種連携が重要であ
ると考える。現行の制度では、未成年者への助成は手厚いが、生活保護受給者へは保険診療のみ
の医療扶助となっており、生活保護を受給していない経済的困窮者への助成は少ない。そのため、
①小児慢性特定疾病医療費助成制度を利用している者が成人になった際に難病法の医療費助成
につなげるシステムの構築、②生活保護受給者のゲノム医療提供におけるパネル検査後の確定
検査やサーベイランスの助成もしくはこれらの保険適用化、③生活保護受給者ではないが経済
的困窮にある者への助成が必要と考えられた。 
また、一般市民を対象とした調査において、ゲノム医療の受診行動に世帯年収が影響する可能
性が示唆された。先行研究においても、健康診断の受診率や医療費の支払いについて、世帯年収
が影響していたことが報告されている。実際には、低所得者に向けた医療費助成や生活保護等の
支援も可能であるが、本邦の医療財政の逼迫を考慮すれば、市民に手の届く価格設定や技術革新
によるゲノム医療の低コスト化が必要であると考える。加えて、ゲノム医療の認知度も世帯年収
が影響していた。教育レベルが世帯年収と関係があることからも、義務教育からのゲノムリテラ
シーの向上を図るというような対策が必要であると考えられた。 
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