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遺伝情報の基本的特質
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遺伝情報の基本的特質

①
 
生涯不変であること

②
 
個人特定性があること

③
 
血縁者間で共有される部分があること

④
 
将来の発症等を予測できる可能性があること
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遺伝医療のあり方のポイント

①遺伝子検査・診断の受検・受診に関する本人の判断（イン
 フォームド・コンセント）の重要性――とくに将来の発症予測
 のための検査・診断について

②雇用や保険における遺伝情報に基づく差別の防止

③遺伝情報に関する厳格な個人情報保護＝守秘の必要性

④他の血縁者に対する遺伝情報や発症の危険に関する告知
 の問題

⑤出生前診断や着床前診断の利用の是非やあり方をめぐる
 議論
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倫理指針・ガイドライン
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医学研究・先端医療技術に関する政府指針

◆遺伝子治療臨床研究に関する指針（文科・厚労省，2002.3.27制定，
 2004.12.28全部改正，2008.12.1改正）（当初，1994年，両省）

◆ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針（文科・厚労・経産省，
 2001.3.29制定，2004.12.28全部改正，2005.6.29改正，2008.12.1改正）

◆ヒトES細胞の樹立及び分配に関する指針/ヒトES細胞の使用に関する
 指針（文科省，2009.8.21制定）（当初の樹立使用指針，2001.9.25制定）

◆特定胚の取扱いに関する指針（文科省，2001.12.5，2009.5.20全部改正）

◆疫学研究に関する倫理指針（文科・厚労省，2002.6.17制定，2004.12.28
 全部改正，2005.6.29改正，2007.8.16全部改正）

◆臨床研究に関する倫理指針（厚労省，2003.7.30制定，2004.12.28全部改
 正，2008.7.31全部改正）

◆ヒト幹細胞を用いる臨床研究に関する指針（厚労省，2006.7.3，改訂中）
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遺伝医療に関するガイドライン

◆遺伝学的検査に関するガイドライン（2003）
（遺伝医学関連学会＝日本遺伝カウンセリング学会，日本遺伝子診療学会，日

 本産科婦人科学会，日本小児遺伝学会，日本人類遺伝学会，日本先天異常

 学会，日本先天代謝異常学会，日本マススクリーニング学会，日本臨床検査

 医学会，家族性腫瘍研究会〔現在，日本家族性腫瘍学会〕）

◆家族性腫瘍における遺伝子診断の研究とこれを応用した診
 療に関するガイドライン（2000）

（日本家族性腫瘍学会）

◆DTC遺伝学的検査に関する見解（2008）
（日本人類遺伝学会）

◆ヒト遺伝子検査受託に関する倫理指針（2001，最終改正2007）
（社団法人日本衛生検査所協会）
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ガイドライン等の具体的規定
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遺伝学的検査

遺伝学的検査に関するガイドライン［以下では「10学会指針」］

I.
 
本ガイドラインの対象

このガイドラインが適用される遺伝学的検査（染色体検査・遺伝
 生化学的検査・DNA検査）は，ヒト生殖細胞系列における遺伝
 子変異もしくは染色体異常に関する検査，あるいはそれらに関
 連する検査であり，確定診断のための検査，保因者検査，発症
 前検査，易罹患性検査（いわゆる体質診断を含む），薬理遺伝
 学的検査，出生前検査，先天代謝異常症等に関する新生児ス
 クリーニングなどを含む．但し，癌などの体細胞に限局し次世代
 に受け継がれることのない遺伝子変異・遺伝子発現・染色体異
 常の解析［注2］，細菌・ウイルスなどの病原体の核酸検査，およ
 び親子鑑定などの法医学的DNA検査は対象としない．
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インフォームド・コンセント

10学会指針
 
Ⅱ．遺伝学的検査の実施

３. 遺伝学的検査を実施する場合には，事前に担当医師が被検者
 から当該遺伝学的検査に関するインフォームド・コンセントを得
 なければならない．

(1) インフォームド・コンセントを得るための説明に際しては，検査の
 目的, 方法，予想される検査結果，内容（想定される被検者の利
 益・不利益を含む），精度（特に不可避な診断限界）, 被検者のと
 り得る選択肢，実施にあたっての医療上の危険性などについて
 の正確な情報を，遺漏なく, かつ被検者が十分に理解できるよう, 

わかりやすく説明しなければならない．説明は口頭に加えて, 文
 書を用いて行わなければならない．
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インフォームド・コンセント

(2) 遺伝学的検査を受けるか否かは，それを受ける者の自由意思
 に基づいて決定されなければならない．担当医師は，説明に当
 たって，[1]被検者は検査を受けないという選択が可能であるこ
 と，[2]検査を受けても，途中で中止を申し出ることができること，
 [3]検査後その情報開示を拒否することもできること，[4]検査を
 受けないか又は中止を申し出ても，それによる不利益を被ること
 はないことを説明しなければならない．但し，その場合には遺伝
 学的検査の結果が得られないことによる医療上の不利益があり
 得ることについても正確に伝えられなければならない．医療者は
 被検者の決定を尊重し，それに沿って最善の医療が受けられる
 よう努力しなければならない．
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インフォームド・コンセント（未成年者等）

(3) 未成年者など，自由意思に基づいて決定を行うことが困難な
 

場合には，本人に代わって検査の実施を承諾することのでき
 

る地位にある者の代諾を得なければならない．この場合，で
 

きる限り被検者本人の理解を得るために努力し，代諾の必要
 

性についての判断は慎重になされるべきである．代諾は，親
 

権者，後見人，成年後見人などの代諾者により行われ，代諾
 

者は被検者の将来にわたる利益を最大限に保護するよう努
 

めなければならない．
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遺伝学的検査の結果の開示

10学会指針
 
III

 
遺伝学的検査の結果の開示

１．被検者は，検査の結果を「知る権利」及び「知らないでいる権
 利」を有し，いずれの権利も尊重されなければならない．

２．検査結果を開示するにあたっては，開示を希望するか否かに
 ついて被検者の意思を尊重しなければならない．
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発症前検査の場合

Ⅴ．３．(1) A．発症前検査（単一遺伝子の変異でほぼ完全に発症
 を予測することのできるもの）

1）
 
有効な治療法及び予防法の確立されていない疾患の発症前検

 査においては，以下のすべての要件が満たされない限り，行っ
 てはならない．

(a) 被検者は判断能力のある成人であり，被検者が自発的に発症
 前検査を希望していること．

(b) ……遺伝学的検査によって確実に診断できること．

(c) 被検者は当該疾患の遺伝形式，臨床的特徴，遺伝学的検査法
 の詳細についてよく理解しており，検査の結果が陽性であった
 場合の将来設計について熟慮していること．

(d)
 
臨床心理・社会的側面からの支援を含むケア及び治療を行う

 医療機関が利用できること．
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遺伝学的検査の結果の守秘

10学会指針
 
III

 
遺伝学的検査の結果の開示

２．……
 
得られた個人に関する遺伝学的情報は守秘義務の対象

 になり，被検者本人の承諾がない限り，基本的に血縁者を含む
 第三者に開示することは許されない．また仮に被検者の承諾が
 あった場合でも，雇用者，保険会社，学校から検査結果にアク
 セスするようなことがあってはならない．

４．遺伝学的検査に従事する者は，検査の結果が何らかの差別に
 利用されることのないように，常に慎重かつ特別な配慮を払わ
 なければならない．
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遺伝学的検査の結果の血縁者開示
６．検査結果は，被検者の同意を得て，血縁者に開示することができる．被

 検者の同意が得られない場合，以下の条件をすべて満たす場合に限り，被
 検者の検査結果を血縁者に開示することができる．開示の可否は，担当医
 師の判断のみによるのではなく，所轄の倫理委員会などの判断に委ねるべ
 きである．

(1) 被検者の診断結果が血縁者における重大な疾患の発症予防や治療に
 役立つ情報として利用できること

(2) 開示することにより，その血縁者が被る重大な不利益を防止できると判
 断されること

(3) 繰り返し被検者に説明しても，血縁者への開示に同意が得られないこと
(4) 被検者の検査結果について，被検者の血縁者から開示の要望があるこ

 と
(5) 血縁者に開示しても，被検者が不当な差別を受けないと判断されること
(6) 開示は，その疾患に限り，かつ血縁者の診断，予防，治療を目的とする

 こと
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血縁者開示とインフォームド・コンセント

Ⅱ．３．

(4) インフォームド・コンセントを得る際の説明にあたって，遺伝につ
 いての基礎的事項を説明する中で，遺伝学的情報が血縁者間
 で一部共有されていることに言及し，得られた個人の遺伝学的
 情報が血縁者のために有用である可能性があるときは，積極的
 に血縁者への開示を行うべきであることについて，被検者の理
 解を得るよう，担当医は努力しなければならない．
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出生前診断をめぐる問題

◆対象疾患の重篤性

◆人工妊娠中絶に関する胎児条項がないこと

◆出生前診断や遺伝相談における過失によって対象疾患を
 

持つ児が生まれた場合の救済の可否・是非

――不法行為法・損害賠償法の理論（損害の賠償）

――子の出生を損害と認定することの可否・是非

――出生前診断における可能性の実現と義務の関係

――救済を与えることの社会的意味
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遺伝相談・出生前診断と法的責任

◆遺伝相談・出生前診断に関して問われる可能性がある
 

法的責任としては，まず第一に，重篤な障害を持つ子
 

（以下，「障害児」という）が生まれた場合に，それが遺
 

伝相談・出生前診断上の過失（＝注意義務違反）による
 

ものであるとして親が医療側に対して損害の賠償を請
 

求する損害賠償責任が考えられる。

◆アメリカなどでは，この責任を追及する訴訟をロングフ
 

ル・バース（wrongful birth）訴訟と呼んでいる。
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遺伝相談・出生前診断における医療者の義務(1)

●母親の高齢

●障害児出産の既往

●風疹等の罹患，服薬，放射線被曝

●家系内の遺伝疾患罹患状況・遺伝子変異の存在についての
 情報

●超音波検査

･･･などから障害児が生まれるリスクを正しく認識するとともにそ
 れを依頼者に適切に説明する義務

※（「正しく」，「適切に」――「過失なく」）

［リスクの認識が可能であることが前提となる］
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遺伝相談・出生前診断における医療者の義務(2)

★障害児が生まれるリスクを確認するために利用可能な検査法
 （胎児に関する羊水，絨毛，胎児血，母体血清マーカー，母体血
 中胎児細胞，超音波［，胚生検］など，母・先子に関する検査）に
 ついて

●適切に説明する

●［依頼者が希望する場合には］正しく実施する

●その結果に基づいて正しい診断を下す

●正確な診断を適切に依頼者に説明する

･･･義務

［検査が可能であることが前提となる］
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遺伝相談・出生前診断における医療者の義務(3)
★障害児出産のリスクが高い場合に，

●避妊避妊

●人工妊娠中絶

［男女産み分け？］

･･･など，障害児の出生を回避するためにとりうる手段を
 適切に説明し，依頼者が希望する場合には，それを適切
 に実施する（ないしは，その実施が得られる施設を紹介
 する）義務

［出生回避の方法があることが前提となる

（技術的に，法的に）］
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単一遺伝子疾患
 
＋

 
多因子疾患

◆従来，上述のような遺伝医療の法的倫理的問題は，主として単
 一遺伝子疾患を念頭に論じられてきた．他方，近年では，複数
 の遺伝子変異が環境要因とともに関与するcommon diseases
 （ありふれた病気）の発症や薬剤反応性を念頭においたオー
 ダーメイド医療を想定して議論されることも増えてきた。

◆こうした遺伝医療の一般化に伴って，それに関わりを持つ人も増
 えてくる。それとともに，common diseasesに関する場合には，単
 一遺伝子疾患を念頭においた従来の問題性が希釈される場合
 もある半面，同様の問題が含まれ，同様の注意が必要な場合も
 少なくない。現場での取扱いは，そのような異同を十分にわきま
 えて決定される必要がある。



www2.kobe-u.ac.jp/~emaruyam/
Direct-to-Consumer Genetic Testing 

（直接消費者に提供される遺伝学的検査）

◆日本人類遺伝学会
 
「DTC遺伝学的検査に関する見解」

 2008年10月2日

「DTC遺伝学的検査はDirect-to-Consumer Genetic Testingの日
 本語訳であり，直接消費者に提供される遺伝学的検査を意味し
 ている．本見解は医療機関を通さず直接消費者に提供される遺
 伝学的検査の中でも，一般には体質遺伝子検査とよばれている
 易罹患性検査を中心に，医療上の意思決定に直接関係する可
 能性のある遺伝学的検査について述べるものである．」

◆例として

●deCODEme: Genetic Testing for 42 Conditions -
 

Explore Your 
Ancestry

●23andMe: Genetic Testing for Health, Disease & Ancestry
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「DTC遺伝学的検査に関する見解」

直接消費者に提供される遺伝学的検査には，

1）遺伝学的検査の科学的根拠，結果解釈およびそれらの限界に
 ついて，正確な情報が消費者に伝えられているか？

2）遺伝学的検査の分析的妥当性、臨床的有用性などの科学的根
 拠が示されており，遺伝学的検査サービスとして実施する意義
 があるか？

3）遺伝学的検査の精度に関する質的保証が適切になされている
 か？

4）遺伝学的検査により明らかにされた個人遺伝情報が適切に保
 護されているか？

 
また，使用されたあとのサンプルは適切に

 処理されているか？

などの危惧が存在する．
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「DTC遺伝学的検査に関する見解」

日本人類遺伝学会は，学会員および関係者に下記の提言を行な
 う．

1）DTC遺伝学的検査においては，その依頼から結果解釈までのプ
 ロセスに十分な遺伝医学的知識のある専門家（臨床遺伝専門
 医等）が関与すべきである．

2）DTC遺伝学的検査を実施する際は関連するガイドライン等を遵
 守すべきである．

3）公的機関はDTC遺伝学的検査について監督する方法を早急に
 検討すべきである．

4）消費者が不利益を受けないように，関係者はあらゆる機会を通
 じて，一般市民に対し，遺伝学の基礎およびDTC遺伝学的検査
 について教育・啓発を行なうべきである．
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ヒト遺伝子検査受託に関する倫理指針
 （（社）日本衛生検査所教会）

Ⅲ．ヒト遺伝子検査受託における遵守事項

４．衛生検査所は，ヒト遺伝子検査を受託するに当たり，
 

一次委託元を医療機関に限定する．さらに，衛生検査
 

所が医療機関より受託するヒト遺伝子検査は，その臨
 

床診断上の有用性が確立されている検査とする．
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差別の防止――遺伝学的検査と保険

10学会指針
 
III

 
遺伝学的検査の結果の開示

２．……
 
仮に被検者の承諾があった場合でも，雇用者，保険会社，

 学校から検査結果にアクセスするようなことがあってはならない．

４．遺伝学的検査に従事する者は，検査の結果が何らかの差別に利
 用されることのないように，常に慎重かつ特別な配慮を払わなけれ
 ばならない．

Ⅴ．３．発症予測を目的とする遺伝学的検査

(2) 発症予測を目的とする遺伝学的検査の対象者は，一般に健常者
 であるため，厳格なプライバシーの保護及び適切な心理的援助が
 措置されなければならない。特に就学，雇用及び昇進，並びに保険
 加入などに際して，差別を受けることのないように，配慮しなければ
 ならない。
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遺伝子検査と生命保険――イギリスの例

1997: Human Genetics Advisory Commissionの勧告「保険での遺伝学的検
 査の使用についてモラトリアムをおく；特定の遺伝学的検査の結果の告知
 義務の承認のためには検査結果と危険との関連の立証が必要」。

1997.12: Association of British Insurers (ABI), Code of Practice――遺伝学
 的検査の受検を求めることを禁止；10万ポンド以下のローン関連の保険に
 ついて既存の検査結果の考慮もモラトリアムで禁止。

1999.4: The Genetics and Insurance Committee (GAIC) 設置（遺伝学的検
 査の評価基準の策定，具体的検査法の評価を行う政府の諮問機関）。

（1999.12: Human Genetics Commission

 

(HGC) 設置（政府の諮問機関）)

2000.10: GAIC ハンチントン病遺伝子検査を生命保険に用いることを承認。

2001.10: ABIと政府が新たなモラトリアムに合意――50万ポンド未満の生命
 保険、30万ポンド未満の重度疾病保険については、遺伝学的検査の要請
 も、結果の告知を受けることもない。しかし、家族歴の告知は受ける。

2008.6：
 

モラトリアムが2014年まで期間延長された。
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遺伝子検査と生命保険――イギリスの例

◆保険に関わる二つの理念

●Solidarity（全員加入の社会保険；所定の保険料・税）

●Mutuality（任意加入；危険に応じた保険料）

◆倫理原則と民間保険制度

●倫理的観点――本人に責任のないことを理由とする差別は許さ
 れない。

●保険制度の観点――民間保険は、基本的に、未知の危険を多
 数の者によってプールする制度である。保険が民間の制度である
 限り，遺伝情報などのリスク情報（正確である限り）の利用を禁止す
 ることは難しい。高リスク者等の保護は，社会保障・社会福祉の観
 点から国などによってなされるべきである。

◆一定額未満の保険はSolidarityの理念で、それ以上はMutualityで。
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遺伝病と保険に関するわが国の訴訟

原告（c.1963年生まれ）、小学校高学年から痙性麻痺等で、歩行困難
 が始まり、病院の受診開始。中学生の時、下肢内転が進行するも、
 手術で改善される。大学1年時、歩行可能距離は1kmほど。1989年、
 本件生命保険契約（高度障害保障特約つき）締結（締約前に、足の
 手術を受けたこと、身体障害者第2種4級に認定されていること、病院
 受診していることを告知し、保険会社指定医の診察を受けた）。1990
 年、33日間入院、91年7日間入院（入院給付金支払い）。1994年、原
 告の病気（常染色体劣性遺伝の遺伝疾患）の確定診断。

1992年、原告は、障害者1級に認定されたこともあり、被告保険会社支
 部長に高度障害保険金請求を相談。支部長は、保険金をもらうと、保
 険契約終了により入院給付金がもらえなくなるので、保険金必要時ま
 で請求を延期することをすすめた。

1999年、原告が高度障害保険金請求をしたところ、会社は、保険契約
 中の、責任開始期前発病不担保条項に基づいて、支払を拒否。
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遺伝病と保険に関するわが国の訴訟

◆神戸地裁平成15年6月18日判決――責任開始期前発病不担保条
 項を適用して、「原告の現在の障害状態は、責任開始期前の疾病
 によるそれが自然な経過により増悪し、高度障害状態に発展した」
 ものであり、保険金支払の要件を満たしていない、として、原告敗
 訴。〔しかし、被告会社も、「遺伝子に疾病の原因がある場合であっ
 ても、責任開始期には症状が発現しておらず、責任開始期以後に
 発現したとすれば、現実に症状が発現した時点で発病したと認定さ
 れ、」保険金を受給できることを認めていた。〕

◆大阪高等裁判所平成16年5月27日判決

原告の高度障害状態は、責任開始期に発症していた遺伝疾患が
 その後進行したもので、保険金支払いの要件は満たされていない
 が、①本件保険契約締結の経緯、②2回の入院について入院給付
 金が支払われたこと、③保険会社支部長のアドバイスにより請求
 が延期されたこと、などに照らすと、保険会社の保険金支払い拒否
 は信義則違反に該当し、認められない。
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