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研究成果の概要（和文）：調査から我が国の主要なコホート調査・バイオバンクでは、ゲノム解析情報を調査対
象者本人に対して返却する仕組みはほとんどないことを明らかにした上で、研究における遺伝情報解析の結果を
医療機関に提供するにあたっての枠組みについても検討した。我が国では、本人への結果返却後に医療機関へつ
なぐプロトコルは試行的に行われているが、静岡・島根・沖縄等で行われている先進的な取り組みにおいても、
医療機関側からの情報を研究利用する一方向的な情報の流れを形成していることが明らかになった。米国の取組
についての調査からも、精度管理等、臨床相当の品質を確保した上で全体の枠組みを定義していくことの重要性
が浮き彫りになった。

研究成果の概要（英文）：Based on the survey, we clarified that in Japanese major cohort studies and 
biobanks, the return of genomic results to the research participants are rarely implemented, and 
then consider the framework for providing the results of genomic analysis in research to medical 
institutions. In Japan, a protocol to connect to a medical institution after the return to the 
participant her/himself  is conducted only on a trial basis. Even in advanced approaches carried out
 in Shizuoka, Shimane, and Okinawa, there are one-way flow of information from medical institutions 
to the research project. A survey of US efforts has also highlighted the importance of defining the 
entire framework after securing clinical equivalent quality such as quality control.

研究分野： 科学コミュニケーション　
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  １版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
遺伝情報の解析は、DTCはじめとした商業的な進展も相俟って、一般住民にとってもますます手の届きやすい、
日常的なものになってきている。研究の枠組みにおいて行われた遺伝情報解析の結果について、どのような課題
を克服していくことで医療に役立てていくことができるかを検討したことは、必ずしも多くない我が国の医療資
源を有効に活用していく上でも、社会的にも有意義なことであると考えられる。



様 式 Ｃ－１９、Ｆ－１９－１、Ｚ－１９、ＣＫ－１９（共通） 
１．研究開始当初の背景 
コホート調査において、近年のゲノム解析技術の進歩により、対象者からゲノム情報を取得す

ることも比較的に容易になり、また、過去に蓄積したバイオバンクの試料についても正当な手
続きさえ踏めば解析可能な状態になっているものも多い。得られたゲノム解析情報を、対象者
に返却するか否かは重要な検討課題となってきたが、倫理的、技術的、経済的な理由から返却
にあたっては大変な困難が存在する。一方で、文部科学省等三省による「ヒトゲノム・遺伝子
解析研究に関する倫理指針」では、「研究責任者は、個々の提供者の遺伝情報が明らかとなるヒ
トゲノム・遺伝子解析研究に関して、提供者が自らの遺伝情報の開示を希望している場合には、
原則として開示しなければならない」と明記され、遺伝情報を研究への参加者個人に開示する
ことが原則とされている。更に、ここ数年は、民間サービスによる直接消費者に提供される
（DTC：direct to consumers）遺伝学的検査の勃興があり、一人ひとりの遺伝情報を自らが知
ることへの社会的関心は高まっている。 
個人の遺伝情報は、一人ひとりに合わせた医療（個別化医療）の進展に役立てられるが、コホ
ート調査やバイオバンクから得られた個人の遺伝情報がそのまま医療現場で役立てられるため
には非常に多くの課題がある。研究で得られた個人ごとの情報が、医療機関で新たに検査しな
くとも既にカルテに書きこまれていれば、治療方針の迅速な決定に寄与し、また医療資源の節
約につながることは容易に想像できるが、そのような取組は我が国ではされていないことが推
察される。これらの我が国の現状等を整理し、諸外国の検討状況を調査しながら、日本におけ
る倫理的法的社会的課題や制度・運用面での課題を検討整理しようと考えた。 
 
２．研究の目的 
本研究はコホート調査等の研究における遺伝情報解析結果を電子的医療記録（EHR：Electric 

Health Record）に反映する際の倫理的法的社会的課題について扱う。これまで我が国におけ
るゲノムコホート調査等では、遺伝情報解析の結果を本人に返却しないことがほとんどで、返
却に伴う倫理的法的社会的課題の検討は盛んではなかった。昨今、DTC（直接消費者に提供さ
れる）遺伝学的検査が急速に普及し、個人が個人の遺伝情報を知ることに対する抵抗は薄れつ
つある。遺伝情報を精確に得ることで公益が期待されるのは医療機関での診療だが、医療機関
外で得られた遺伝情報を診療に反映させる試みはほとんど行われていない。研究等を通じて得
られた遺伝情報を診療等に活かすために EHR に反映させる際の倫理的法的社会的課題につい
て研究する。 
 
３．研究の方法 
日本全国の主要なコホート調査及びバイオバンク事業について、現在及び将来において、遺

伝情報解析の結果を参加者本人以外の医療機関等への返却が可能な研究デザインが既にされて
いるものがあるかどうか、文献等より明らかにする。また、医療機関等への返却について検討
が行われた機関があれば検討内容について調査を行う。 
電子的医療記録（EHR）に、研究における遺伝情報解析結果を反映させるためには、研究にお

ける解析に臨床レベルでの精度が求められる。米国における CLIA（Clinical Laboratory 
Improvement Amendments）基準相当のものの日本の遺伝情報解析の現場への適用などについて
制度的な検討を行う。また、遺伝情報の電子カルテ上での共有における倫理的法的課題につい
て、課題の洗い出しを行う。 
主に米国において、既に EHR への遺伝情報解析結果の反映についての検討は行われ、バイオ

バンクへの協力者への意向調査の実施や、医療関係者への教育の重要性などの指摘がある最新
の研究動向と課題について調査を行う。 
 
４．研究成果 
 本研究に従事した期間は個人情報保護法の改正とそれに伴うヒトゲノム指針の改訂や、海外
においては欧州における GDPR の施行など、取り巻く環境の激変期であったといえる。そうした
中で、特にデータの公開や共有については大きな方針の転換等を行う研究プロジェクトも多か
ったが、こと遺伝情報の対象者への返却等、本研究課題の対象とした件については多くの機関・
プロジェクト等で特に大きな変更には至っていなかった。そのため EHR への反映についても
多くの機関で行われていないことが明らかになった。 
  
【日本全国の主要なコホート調査及びバイオバンク事業を対象とした調査】 
我が国の主要と思われるコホート調査、バイオバンクについて、対象を 10程度選定した上で、
ウェブサイト等を通じて公開情報を収集した。対象としたコホート調査・バイオバンク事業で
は、本研究が調査対象とするゲノム解析情報を、調査対象者本人に対し返却する仕組みを持っ
ているものは、ほぼ存在しないことが改めて明らかになった。例外的なものが、東北大学等に
よる東北メディカル・メガバンク計画である。その例外においても、本人への情報返却は限定
的な規模のパイロットスケールで行われ、医療情報への反映については行われていないことが
わかった。そして本人への返却後、医療機関へつなぐプロトコルとなっている。つまり研究に
よって得られた遺伝情報を EHR に反映を行うことを研究デザインとして持つ研究機関は事前の
予想通り現時点においてないことがほぼ確かめられた。 



【医療機関および地域共有型電子カルテ網の整備を行っている機関に対する調査】 
国内外の医療機関における遺伝情報の扱いのあり方についての文献調査を行い、また、島根県
におけるしまね医療情報ネットワーク協議会や静岡がんセンターの取組、更に、沖縄で那覇市
医師会等を中心に行われている先行的な取組について現地調査を行った。沖縄の事例では医療
情報や検査情報を広く電子的に収集する仕組みがあるものの、研究で得られた遺伝情報をカル
テ側に戻すことは想定されていないことがわかった。また、信州大学において臨床研究的な事
業として難聴に関係する遺伝子解析の結果を臨床に活用している特筆すべき事例について、関
係研究者を招いてセミナーを行った。調査した中では、静岡がんセンターにおいては医療を通
じて得たが研究の枠組みで行ったシークエンス解析情報を本人返却する、また電子カルテに書
きこんでいく取組を行っている。 
さらに、ジェノミクス・イングランドにおいては、遺伝情報解析を実施し、遺伝情報そのもの
ではなく、遺伝情報・診療情報を総合的に解釈し病名や表現型情報として、臨床に活用してい
る事例について伺った。 
【倫理的法的課題に関する調査】 
アメリカにおいては、eMERGE プロジェクトならびに、AllofUS プロジェクトにおける情報の扱
いについて学ぶため、North Western 大学を訪れインタビュー調査等を行った。また、National 
Academy of Sciences が 2018 年に発行した研究における結果返却に関する報告書を精査し一部
翻訳を行った。  
個人情報保護法の大幅な改正に続き、医療法改正に伴って、特に難病においては臨床における
遺伝情報解析が研究費扱いで行われている日本の現状との齟齬が生じつつあったが、必ずしも
抜本的とは言えない形で解決が行われている。がんゲノム医療中核拠点に関する事業の進展や
パネル検査等の保険収載の状況の変化、あるいは、次世代医療基盤法の施行によって生じたこ
となど、多様な変化によって状況は極めて錯綜しており、本研究の対象としたことを公開して
いきたい。 
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