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研究成果の概要： 
 
OECD Guidelines for quality assurance in molecular genetic testing などをもとに、広く遺

伝子関連検査について日本で適応できるベストプラクティスガイドライン原案を作成した。検

査の解釈に関する情報をどのように提供すべきかの検討、および ACMG（American College of 
Medical Genetics）の希少疾患の分子遺伝学的検査に関するガイドラインを参考にしたさらな

る検討を行う必要がある。 
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１．研究開始当初の背景 
 OECD（経済協力開発機構）では、遺伝子
検査検体と情報のグローバル化に対応する
ため、Guidelines for quality assurance in 
molecular genetic testing すなわち、分子遺
伝学的検査における質保証に関する OECD
ガイドラインを 2007 年 5 月に発表した。①
一般原則、②質保証システム、③技能試験、
④検査結果の報告、⑤人員の教育・訓練の５
項目から成り立ち、Principle（原則）と Best 
Practice（目標）に分かれている。 
 
２．研究の目的 
 遺伝医学関連 10 学会による「遺伝学的検

査に関するガイドライン」(2005 年 8 月)に記

載されている、(1)分析的妥当性、(2)臨床的妥

当性、(3)臨床的有用性のうち、分析的妥当性

は、本研究のなかでも最も基本的かつ重要な

問題であり、「標準化」と「精度管理」が主

要な課題である。 
  
３．研究の方法 
遺伝学的検査に関する検査結果報告書作

成方法の標準化のため、国内で分子遺伝学的
検査を臨床検査として行っている臨床検査
会社 4 社からの検査結果報告書を収集し、標
準的検査報告書のあり方を検討するととも
に、問題点を抽出した。 
また、ＯＥＣＤのガイドラインの意図する

ところを詳細に検討し、日本の現状に即し対
応可能な部分と修正必要な部分に分けて日
本版ガイドラインの素案作成を、日本人類遺
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伝学会遺伝学的検査標準化準備委員会、
JCCLS と共同して行った。 
 
４．研究成果 
 その結果、遺伝学的検査のみでなく、広く
遺伝子関連検査について日本で適応できる
ベストプラクティスガイドライン原案を作
成した。 
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杉眞司。遺伝子診断研究の説明文書・同

意書の書式作成の検討。第３２回日本遺

伝カウンセリング学会学術集会(仙台) 

27 ２００８年５月２３-２５日。西山深雪, 

澤井英明, 宮木幸一, 浦尾充子, 霞弘

之, 小森慎二, 沼部博直, 小野晶子, 

友田茉莉, 北川尚子, 村上裕美, 村島

京子, 富和清隆, 中山健夫, 香山浩二, 

小杉眞司。羊水検査の遺伝カウンセリン

グにおける質問票を用いた妊婦の理

解・知識把握の試み。第３２回日本遺伝

カウンセリング学会学術集会(仙台) 



 

 

28 2008 年５月 23-25 日。村上裕美, 佐藤恵

子, 小野晶子, 友田茉莉, 西山深雪, 

北川尚子, 村島京子,浦尾充子, 澤井英

明, 沼部博直, 小杉眞司。認定遺伝カウ

ンセラー倫理綱領の検討―現状調査に

よる試案作成の試みー。第３２回日本遺

伝カウンセリング学会学術集会(仙台) 

29 ２００８年５月２３-２５日。沼部博直, 

小杉眞司。生命倫理に関するアンケート

結果から見た大学生の遺伝子診断に対

する意識。第３２回日本遺伝カウンセリ

ング学会学術集会(仙台) 

30 ２００８年７月３１日-８月２日。荒井

優気, 村上裕美,沼部博直,小野晶子,北

川尚子,友田茉莉,西山深雪,村島京子,

各務好美,鳥嶋雅子,山本あゆみ,水上み

さ子,秋吉和子,藤田 潤,浦尾充子,澤

井英明,富和清隆,小杉眞司。京都大学付

属病院遺伝子診療部における遺伝カウ

ンセリング記録の特性分析。第１５回日

本遺伝子診療学会大会（仙台） 

31 ２００８年７月３１日-８月２日。小杉

眞司(筆頭)、他 8名。日本版「遺伝子関

連検査に関するベストプラクティス・ガ

イドライン」案の検討。第１５回日本遺

伝子診療学会大会（仙台） 

32 ２００８年９月２７－３０日。小杉眞司、

(筆頭)、他 8 名。。日本版「遺伝子関連

検査に関するベストプラクティス・ガイ

ドライン」案の検討。日本人類遺伝学会

第５３回大会（横浜） 

33 ２００８年９月２７－３０日。沼部博直、

小杉眞司、佐藤亨。3C 症候群を呈した

6p 端部モノソミー症候群の一例。日本人

類遺伝学会第５３回大会（横浜） 

34 ２００８年１１月１１-１５日。Hironao 

NUMABE, Shinji KOSUGI。Result of the 

bioethics questionnaire survey of 

Japanese university students on 

genetic testings. 58th Annual Meeting 

of The American Society of Human 

Genetics (Philadelphia, 

Pennsylvania) 

35 2007年11月24-25日。小杉眞司、小野晶子、

友田茉莉、村上裕美、西山深雪、北川尚

子、沼部博直、澤井英明。予防医学のた

めの臨床検査：予防のための遺伝カウン

セリング 遺伝カウンセリングと遺伝学

的検査について。第50回日本臨床検査医

学会近畿支部総会．（大阪） 

36 2008年7月31－8月2日。小杉眞司。パネル

ディスカッション。遺伝子診療を支える

人材養成：認定遺伝カウンセラー。第１

５回日本遺伝子診療学会大会（仙台） 

37 2008年9月27-30日。小杉眞司。シンポジ

ウム。認定遺伝カウンセラー養成課程に

おける教育。日本人類遺伝学会第５３回

大会（横浜） 
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