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研究成果の概要（和文）：2019年6月よりがん遺伝子パネル検査が保険適用され、がんゲノム医療は身近なもの
になってきている。本研究では、がん患者やがん患者の家族、市民が抱くがんゲノム医療に関する期待や懸念、
がん遺伝子パネル検査で見つかる可能性がある遺伝性腫瘍に関する結果の家族への共有希望、がんゲノム医療の
情報源の現状と提供方法に関するニーズについて、インターネット調査およびフォーカスグループインタビュー
調査により把握した。調査結果や日本国内のがんゲノム医療をとりまく現状を踏まえて、今後のがんゲノム医療
に関する情報提供のあり方や必要な社会的基盤について検討した。

研究成果の概要（英文）：Cancer genome profiling tests have been launched to be medical treatment 
covered by the national health insurance since June 2019, and cancer genome medicine is becoming 
more familiar in Japan. This study clarified the expectations and concerns about cancer genomic 
medicine, the preferences for sharing information on hereditary cancer risk that may be found by 
cancer gene panel testing with family members, and the current status of information sources for 
cancer genome medicine and the information needs regarding cancer genome medicine through anonymous 
online surveys and focus group interview surveys. Based on the survey results and the current 
situation surrounding cancer genome medicine in Japan, the study examined how information on cancer 
genome medicine should be provided in the future and the necessary social infrastructure.

研究分野： ELSI、生命倫理

キーワード： ゲノム医療　がん遺伝子パネル検査　倫理的・法的・社会的課題（ELSI）　情報提供

  ２版

令和

研究成果の学術的意義や社会的意義
がん遺伝子パネル検査が2019年6月から保険適用され、今後、がんゲノム医療は急速に普及が進むと予想される
ことから、がんゲノム医療に関する倫理的・法的・社会的課題の検討は急務である。しかし、日本で保険診療と
して提供されるがんゲノム医療について、患者や市民がどのような期待や懸念を持っているかは明らかではなか
った。本研究は、がん患者や市民を対象とした量的な意識調査とがん患者を対象とした質的調査の実施により、
がんゲノム医療に関する期待や懸念、がんゲノム医療の情報源の現状や情報提供に関するニーズ等を明らかにし
た。これらはがんゲノム医療を適切に推進していくための基礎資料となるだろう。

※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 
 近年のゲノム研究の急速に発展により、予防医学や医療サービスの研究においても、新しい医
療資源としてゲノム情報が利用され始めている。がん遺伝子パネル検査は、固形がん患者の腫瘍
組織中の DNA における遺伝子の異常を一度に 100 種類以上検出し、遺伝子異常のプロファイ
リングにより個々の患者に最適な治療方針決定の支援を可能にするものである。一部の医療機
関で研究、あるいは自費診療として導入され、2017 年 2 月に「先駆け審査指定制度」の対象に
指定、2018 年に「先進医療」に指定、2019 年 6 月からは 2 種類のがん遺伝子パネル検査が保険
診療として実施可能となった。しかし、ゲノム情報は生涯不変で個人を識別できる情報であり、
さらに家族で共有される情報でもある点などから、情報の漏洩や遺伝差別など倫理的・法的・社
会的課題 （Ethical Legal and Social Implications: ELSI）が指摘されている。 
 さらに、がん遺伝子パネル検査では、一度に 100 種類以上の遺伝子異常の検出が可能である
ため、検査を受ける患者が本来求めている結果以外の遺伝学的所見（以下、二次的所見）が明ら
かになることがある。そのため、二次的初見の取り扱いについては、アメリカ臨床遺伝学会
（ACMG）や日本医療研究開発機構（AMED）の研究班などで検討が行われている。しかし、
本研究を開始した当初は、患者や一般市民のゲノム医療や二次的所見に関する意識調査の多く
が海外での調査や一施設の患者を対象とした調査であり、日本で保険診療として提供されるゲ
ノム医療に関する患者や一般市民の期待や懸念、医療として提供される検査の二次的所見への
意識は明らかではなかった。 
 
２．研究の目的 
 がんゲノム医療が普及すると、市民の遺伝情報の医療活用が日常的に行われることとなるが、
実際にがん遺伝子パネル検査を利用することになるがん患者や市民のがんゲノム医療の認知度
や、がんゲノム医療やがん遺伝子パネル検査に関してどのような期待や懸念を持っているかは
明らかではない。 
 本研究は、がん患者や市民を対象として、がんゲノム医療やがん遺伝子パネル検査に関する期
待や懸念、検査で得られる二次的所見に関する情報提供の希望などについて意識調査により明
らかにする。意識調査の結果や、がんゲノム医療を取り巻く状況などを踏まえて、今後、がんゲ
ノム医療を適切に推進していくために必要となる社会的な基盤や、がん患者・市民への情報提供
のあり方について検討することを目的とする。 
 
３．研究の方法 
 遺伝子検査やゲノム医療、ゲノム解析研究に関する患者や一般市民の意識に関連する研究に
ついて文献調査を行った。がん患者、がん患者家族、市民を対象として実施した、がんゲノム医
療やがん遺伝子パネル検査に関するインターネット調査（量的調査）のデータについて分析を行
った。文献調査や量的調査の結果からさらに詳細な調査が必要と考えられた項目について、がん
患者を対象として、オンラインによるフォーカスグループインタビュー調査（質的調査）を実施
し、逐語録の分析を行った。量的調査と質的調査の結果をもとに、今後、がんゲノム医療を適切
に推進していくために必要な制度や情報提供について検討した。 
 
４．研究成果 

１）がん患者、がん患者家族、市民を対象とした意識調査 

 がん患者、がん患者家族、市民を対象として実施したがんゲノム医療やがん遺伝子パネル検査
に関するインターネット調査のデータを分析した。がん患者、がん患者家族、市民のいずれにお
いても、がん遺伝子パネル検査の認知度は約 2～3 割と低いこと（図 1）、がん遺伝子検査に関す
るベネフィットと懸念につ
いては、「より個人に適した
がん治療が普及する」につい
て、がん患者の 77％、がん患
者の家族の 82％が期待して
いる一方で、「所得による医
療格差が拡大する」について
がん患者の 74％、がん患者の
家族の 73％が懸念を持って
いることが明らかとなった
（図 2-1，2-3）。がん遺伝子
パネル検査の検査結果のデ
ータベースへの登録につい
ては、がん患者の 72％、がん
患者の家族の 77％が検査精
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図 1 がん遺伝子パネル検査の認知度 



度の向上に役立つと考えて
いる一方で、約 5 割が登録
された個人の結果の適切な
利用について懸念している
ことも明らかとなった。ま
た、がん遺伝子パネル検査
の検査結果のうち、遺伝性
腫瘍に関する結果につい
て、がん患者の約 7 割、が
ん患者家族の約 8 割が家族
との結果の共有を希望して
いることが明らかとなっ
た。 
 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

２）がん患者を対象としたフォーカスグループインタビュー調査 

 2021 年 9 月からがん遺伝子パネル検査の検査データの研究・開発への二次利用が開始された
ことから、がんゲノム医療の情報源の現状、希望する情報提供の方法に加えて、がん遺伝子パネ
ル検査のデータの二次利用に関する期待や懸念などについて、がん患者 16 名を対象としたオン
ラインのフォーカスグループインタビュー調査を実施した。がんゲノム医療に関する情報提供
の方法については、患者向けに病院内の掲示物等を通じて知れるとよいといった意見があげら
れ、一般向けではテレビや CM、インターネットの政府広報がよいという意見があげられた。が
ん遺伝子パネル検査のデータの二次利用については、特にセキュリティや個人情報の漏洩を懸
念する発言が多かった。一方で、データの二次利用の意義や重要性を認める発言も多く見られた。
がん患者や国民に対する、がんゲノム医療やがんゲノム医療で得られたデータの二次利用状況
に関する積極的な情報提供の取り組みの推進や、そのための情報提供基盤の構築や整備が必要
と考えられた。 
 
 これらの研究成果を論文や学会等で発表した。今後も分析を進め、得られた知見について論文
等による公表を行っていく予定である。 
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