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遺伝情報の特徴

①個々人を特定できるきわめて私的な情報であること

②時間の経過によって検査結果が変化することはないこ
と

③家系内で遺伝子が共有されていることから，遺伝子診
断・検査の結果は患者だけでなく，家系全体に意味を
持つものであること

④将来の発症等を予測できる可能性を持つことから，そ
れを求めないという患者の希望を尊重する必要がある
こと，及び，予測される将来の発症等による差別の危
険を伴うこと



クローン
1999.11.17.科学技術会議生命倫理委員会クローン小委員会報告書「クローン

技術による人個体の産生等に関する基本的考え方」

1999.12.21.科学技術会議生命倫理委員会「クローン技術による人個体の産生
等について」

2000.11.30. 「ヒトに関するクローン技術等の規制に関する法律」成立
（11.16.衆議院可決，11.30.参議院可決），12.6.公布，2001.6.6.施行。

• 人クローン胚（＝体細胞クローン胚），ヒト性融合胚（＝動物の除核卵
にヒトの体細胞等を融合［核移植］させて得られた胚など），ヒト動物
交雑胚（＝ハイブリッド胚），ヒト性集合胚（ヒトの胚と動物の胚・細
胞を結合させるキメラ胚）を人または動物の胎内に移植することを禁じ，
これに違反した者は「十年以下の懲役若しくは千万円以下の罰金に処し，
又はこれを併科する」と定められた。

• 特定胚（ヒト胚分割胚，ヒト胚核移植胚，人クローン胚，ヒト集合胚，
ヒト動物交雑胚，ヒト性融合胚，ヒト性集合胚，動物性融合胚，動物性
集合胚）の作成，譲受，輸入等に関する「特定胚の取扱いに関する指針」
の策定を2001年12月までに行なうよう文部科学大臣に義務づけた。



ＥＳ細胞

2000.3.6.科学技術会議生命倫理委員会ヒト胚研究小委員会報告書「ヒト胚性

幹細胞を中心としたヒト胚研究に関する基本的考え方」

2000.3.13.科学技術会議生命倫理委員会「ヒト胚性幹細胞を中心としたヒト

胚研究について」

2000.11.29～2000.12.27.ヒト胚研究小委員会（第Ⅱ期）「ヒトＥＳ細胞の樹

立及び使用に関する指針（案）」

2001.2.17～3.19. 同指針案について一般からの意見が募集された。

2001.4.19.文部科学省研究振興局生命倫理・安全対策室「ヒトＥＳ細胞の樹立及

び使用に関する指針（案）の意見募集の結果について」

　パブリック・コメントによる意見を参考にして指針案を修正し、総合科学技術会議
に諮問

2001.4.26～8.1.同会議生命倫理専門調査会（第2～6回）で検討された。その結果

を踏まえて，同会議から文科省に「ヒトＥＳ細胞の樹立及び使用に関する
指針について」に対する答申が出される予定。



ヒトゲノム・遺伝子解析研究

2000.4.28.厚生科学審議会先端医療技術評価部会「遺伝

子解析研究に付随する倫理問題等に対応するための
指針」（ミレニアム・プロジェクトとして行われる
遺伝子解析研究の指針として策定されたので，ミレ
ニアム・ガイドラインと呼ばれる。）

http://www1.mhlw.go.jp/topics/idensi/tp0530-
1_b_6.html#para-b

2000.6.14.科学技術会議生命倫理委員会「ヒトゲノム研

究に関する基本原則について」

http://www8.cao.go.jp/cstp/cst/rinri.html



ヒトゲノム・遺伝子解析研究

2000.8.14～ 　文部省，厚生省，通産省，科学技術庁「ヒトゲノム解
析研究に関する共通指針（案）」検討委員会（2000.11.24.原案確

定）

2000.12.20 ～2001.1.31.四省庁連名で「ヒトゲノム・遺伝子解析研究

に関する倫理指針（案）」に関する意見募集。

　それに応じて提出された92件の意見を踏まえ，3月7日の検討委員
会，同15日の三省関係者会議（構成員は，三省審議会の委員等，

三省が依頼した専門家）で検討。

2001.3.29.文部科学省、厚生労働省、経済産業省「ヒトゲノム・遺伝子解析
研究に関する倫理指針（平成13年３月文部科学省・厚生労働省・経済
産業省告示第１号）」，4.1.より施行。【「三省指針」といわれる】

http://www.mext.go.jp/a_menu/shinkou/seimei/sishin.pdf



遺伝学的検査に関するガイドライン

2000.10～ 2001.3.27.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，家
族性腫瘍研究会「遺伝学的検査に関するガイドライン
（案）」

http://www.medic.kumamoto-u.ac.jp/dept/pediat/jshg/jshg-
8gideline.htm

2000.10～2001.4.10.社団法人日本衛生検査所協会遺伝子検査倫

理検討委員会「ヒト遺伝子検査受託に関する倫理指針」

http://www.jrcla.or.jp/news.html#SEC5



各指針の共通点

• （研究について）倫理審査委員会の承認

　　外部者・非科学者の関与する委員会による審査
例・「ヒトゲノム研究にあたっては，その研究計画について，独立で学際的かつ多元

的な倫理委員会による事前の審査を経なければならない。 」【基本原則二十三１】

• インフォームド・コンセントの要件
例・「ヒトゲノム研究を行うにあたって提供者から研究試料の提供を受ける場合は，

提供者に対して事前に十分な説明を行った上で，提供者から自由意思に基づく同
意（インフォームド・コンセント）が与えられていなければならない。」【同五１】

• 個人情報の保護
例・「研究機関および研究者は，提供者の個人情報，提供者と提供研究試料を結

ぶ個人識別情報および研究の結果明らかになる個人の遺伝情報を厳重に管理し，
これらの情報を最大限の注意をもって保護しなければならない。」【同十一２】

• ［遺伝子解析研究の場合］血縁者に警告を与える権限・義務



インフォームド・コンセントの要件

【インフォームド・コンセントの要素】

• 医師の説明

• 患者の同意

【インフォームド・コンセントの背後にある理念／機能】

• 患者の自己決定権（身体の尊厳）

• 患者の生命・健康の維持・回復（患者の視点）

【ヒト試料・細胞・組織の提供，医学研究への参加への適用】

• 提供者・参加者に対する説明と提供者・参加者による同意

• 不同意による不利益なし

• 同意の撤回の自由



インフォームド・コンセントの法的効果

• 医師・研究者――患者・被験者・提供された資料に対
して医療行為・試料採取・研究を行う権限・許可
（authority）が与えられる。

• 患者・被験者・試料提供者――医療行為・試料採取・
研究に過失がない限り，当該行為の結果についての責
任は自らが負う（結果についての危険の引き受け）。

• インフォームド・コンセントを欠く医療行為・試料採
取・研究の実施は過失なく行われた場合であっても違
法。



遺伝学的検査におけるインフォームド・コンセント

【８学会ガイドライン　Ⅰ．遺伝学的検査の実施】

2. 遺伝学的検査を実施する前に、担当医師が検査を受
ける人（以下，被検者）から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・コンセントでは、検査の目的、方法、内
容（想定される被検者の利益・不利益）、精度（特に不
可避な診断限界）、実施にあたっての医療上の危険性
などの情報を正確に被検者に伝える必要がある。また
遺伝についての基礎的事項の説明の中で、遺伝情報
は血縁者間で一部共有されていることにも言及すべき
である。説明は口頭に加えて、各疾患ごとに文書を用
いて行い、遺漏なきように努める。



遺伝学的検査におけるインフォームド・コンセント

【８学会ガイドライン】

(2) 被検者は「知る権利」と共に「知らないでいる権利」も
有しており、いずれも尊重されなければならない。よっ
て、遺伝学的検査は、それを受ける者の自主性に基づ
いた意思決定に従って行われなければならない。この
場合、被検者が検査を拒否する選択が可能であること、
診断のための検査を受けても、途中で中止を申し出た
り、診断結果の開示を拒否することができることが告げ
られなければならない。しかし、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に
ついても正確に伝えられなければならない．



遺伝学的検査におけるインフォームド・コンセント

【８学会ガイドライン　Ⅰ．遺伝学的検査の実施】

４. 提供を受けた試料（以下、試料）は原則として本来の目的以外に
使用してはならない。

(1) 将来、試料を被検者およびその家族の利益のために用いようと
する場合には、被検者の受ける遺伝学的検査の方法、結果およ
び試料の保存方法を明確にした上で、あらかじめインフォームド・
コンセントを得る。

(2) 将来、試料を関連した疾患の診断などに使用するために保存す
る場合には、試料の匿名化の方法および保存方法を明確にした
上で、あらかじめインフォームド・コンセントを得る。

(3) 得られた試料を研究目的に使用する場合には３省（文部科学省、
厚生労働省、経済産業省）の「ヒトゲノム・遺伝子解析に関する
倫理指針」を遵守する。



既存資料の研究利用

【既存資料の研究利用】

• 診療のための検査用に採取された血液などの検体の
残余の研究利用。

• 手術で切除された病変部位の研究利用。

• 診療目的で作成されたカルテなどのデータの研究利
用。

【インフォームド・コンセント】

• 研究に利用されることについてインフォームド・コ
ンセントが得られていない。



研究利用の同意が得られていない既存試料
指針作成以前に収集され，保存されている試料で，収集時に研究に用いることの同意が得られ

ていないものの遺伝子解析研究への利用

【ミレニアム・ガイドライン5-3】

　原則として，既に集められている試料等の本人または代諾者が遺伝子解析研究に用いること
の同意を与えなければ，遺伝子解析研究に利用してはならない。

　ただし，次の要件のいずれかが満たされる場合には，生殖細胞系列遺伝子解析研究を含む遺
伝子解析研究に利用できる。

(1) 連結不可能匿名化されている場合。

(2) 連結可能匿名化された場合においては，次の全ての要件を満していることが倫理審
査委員会で確認された場合。

① 遺伝子解析研究により既提供の試料等の提供者およびその家族等に危険や不利益が
及ぶ可能性が極めて小さいこと。

② その試料等を遺伝子解析研究に用いることが，社会の利益に大きく貢献する研究で
あること。

③ 他の方法では実際上，遺伝子解析研究の実施が不可能であること。

④ 遺伝子解析研究の実施状況について情報の公開を図り，併せて既提供の試料等の提
供者に問い合わせおよび試料等の研究利用の拒否の機会を保障するための措置が講じられ
ていること。



研究利用の同意が得られていない既存資料
原則作成以前に収集され，保存されている資料で，収集時に遺伝子解析研

究に用いることの同意が得られていないものの遺伝子解析研究への利用

【基本原則第九（既提供試料）】

１．既に提供されている試料で，提供されたときに同意が与えられて
いなかったものは，新たに同意を得た場合に限り，使用することができ
る。

２．既に提供されている試料で，提供されたときに同意が与えられて
いたものは，その同意の範囲内に限り使用することができる。

３．前２項にかかわらず，提供者が同意を与えていないままでまたは
提供者の同意の範囲を超えて，既提供試料を用いて研究を行う必要があ
る場合には，倫理委員会の審査を経なければ既提供試料は使用すること
ができない。倫理委員会は，試料の匿名化，提供者との連結可能性，試
料の性質，研究計画と内容，提供者等に与える影響，個人情報保護の体
制等を考慮して，新たな同意の要否を含め，具体的な使用条件を定めな
ければならない。 [４以下は省略］



研究利用の同意が得られていない既存資料

• ミレニアム指針・基本原則作成以前に収集され，保存され
ている資料で，収集時に遺伝子解析研究あるいは医学研究
に用いることの同意が得られていないものの遺伝子解析研
究への利用――例外的にインフォームド・コンセントなし
の利用を認めることの適否。

• 指針・基本原則の作成後に採取される診療用検体について
も例外的取扱いを認めるか。採取時に研究利用に同意が得
られているか，または研究利用時に新たな同意が得られな
ければ遺伝子解析研究への利用は認められないか。

• 診療用検体の採取のときに研究目的での利用について予め
包括的同意を得ておけば，研究利用についてのインフォー
ムド・コンセントの要件は満たされるか。



研究利用の同意が得られていない既存資料

【ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針　第４ 11(1)(4)】

　「ヒトゲノム・遺伝子解析研究の実施前に提供され，かつ，保存されている試料等」
で，研究利用に対する同意が得られていないものについては，「原則として，・・・
新たに提供者又は代諾者等の同意を得ない限り，ヒトゲノム・遺伝子解析研究に利
用してはならない。」　ただし，以下の細則の適用がある。

＜本指針施行前に提供された試料等の利用に関する細則＞｛細則４］

以下のいずれかの要件を満たす場合として，倫理審査委員会がその利用を承認し，研
究機関の長により許可された場合に限り，ヒトゲノム・遺伝子解析研究に利用する
ことができる。

１） 連結不可能匿名化されていることにより，提供者等に危険や不利益が及ぶ可能性
がない場合

２） 連結可能匿名化されており，かつ，次のすべての要件を満たしている場合

ａ～ｄ　［省略――ミレニアム指針と同旨］

＜本指針施行後に提供された試料等の利用に関する細則＞［細則５］

上掲の細則に記載された要件に加えて，特に連結可能匿名化の上で実施される研究に
ついては，症例数が限られており，かつ，緊急に研究を実施する必要がある場合等，
倫理審査委員会が真にやむを得ないとその利用を承認し，研究機関の長により許可
された場合に限り，ヒトゲノム・遺伝子解析研究に利用することができる。



包括的同意の許容性
診療の申込書に，診療用に

　　（１）採取された検体

　　（２）切除された病変部位

　　（３）作成された医療記録，など

 の研究利用について包括的に同意を得ておくことに
よって，検体，切除組織，医療記録の研究利用が倫
理的・法的に許されるものとなるか。

・具体的な危険・利益を踏まえた上での意思決定

・患者・被験者・試料提供者の包括的な同意の有効性

・インフォームド・コンセントの要件の免除の自由



医学研究におけるＩＣと包括的同意

• インフォームド・コンセント――対象について正しいイ
メージを持ったうえで同意を与えること。

• 研究で何がなされるのか――患者，被験者，試料提供者
になる人々が研究の意義、目的、成果について正しいイ
メージを持った上で同意を与えることが，医学研究にお
ける真のインフォームド・コンセントの成立に不可欠。

• 研究利用に対する包括的同意（試料・資料の採取・利用
についての個別的な説明・同意の要件の免除）について
も，同意の対象（要件免除の対象）について，ある程度
正確なイメージを持つことが必要。



個人情報保護

【８学会ガイドライン】

5. 提供を受けた試料に関する個人識別情報は守秘義務
の対象となる。

(1) 一般医療情報と、個人を特定できる遺伝学的情報と
は原則的に区別され保管されるべきである。担当医師
および医療機関の責任者は、個人識別情報が第三者
に漏洩することのないように、それを保護し管理しなけ
ればならない。

(2) 遺伝学的検査を他の検査機関・施設に委託するとき
には、事前に匿名化し、個人識別情報を秘匿しなけれ
ばならない 。



遺伝子解析研究における個人情報保護

【三省指針】

４ 研究機関の長の責務

（２）研究機関の長は、個人情報の漏洩防止のための十
分な措置を講じなければならない。

＜個人情報保護のための措置に関する細則＞

個人情報を厳重に管理する手続、設備、体制を整備し、
例えば、コンピュータを利用する場合には、個人情報を
処理するコンピュータは、他の一切のコンピュータと切り
離す等の措置を講じなければならない。



遺伝子解析研究における個人情報保護
【三省指針】　４ 研究機関の長の責務

（３）試料等の提供が行われる機関等の個人情報を取り扱う研究機関
の長は、ヒトゲノム・遺伝子解析研究において、個人情報の保護を
図るため、個人情報管理者を置かなければならない。また、必要に
応じ、指揮命令系統を明確にした上で、分担管理者又は個人情報
管理者の監督の下に実際の業務を行う補助者を置くことができる。

＜個人情報管理者の要件に関する細則＞

１．個人情報管理者及び分担管理者は、刑法（明治40年法律第45号）
第134条、国家公務員法（昭和22年法律第120号）第100条その他の
法律により業務上知り得た秘密の漏洩を禁じられている者（医師、
薬剤師等）でなければならない。

２．個人情報管理者及び分担管理者は、その提供する試料等を用い
てヒトゲノム・遺伝子解析研究（試料等の提供を除く。）を実施する研
究責任者又は研究担当者を兼ねることはできない。



遺伝子解析研究における個人情報保護

【三省指針】

６ 個人情報管理者の責務

（１）個人情報管理者（分担管理者を含む。以下６において同じ。）は、
原則として、研究責任者からの依頼に基づき、ヒトゲノム・遺伝子
解析研究の実施前に試料等又は遺伝情報を匿名化しなければ
ならない。ただし、研究担当者等が補助者として匿名化作業を行
う場合にあっては、それが適正に行われるよう、監督しなければ
ならない。

＜試料等の匿名化の例外に関する細則＞

　提供者又は代諾者等が同意し、かつ、倫理審査委員会の承
認を受け、研究機関の長が許可した研究計画書において匿名化
を行わないことが認められている場合には、試料等の匿名化を
行わないことができる。



遺伝学的検査の結果の開示

【８学会ガイドライン】

II.遺伝学的検査の結果の開示

1.検査結果の開示については、それを希望するか否かの
被検者の意思を尊重しなければならない。得られた個
人に関する遺伝情報は守秘義務の対象になり、基本
的に、被検者本人の承諾がない限り、開示することは
許されない。とりわけ、何らかの差別に利用されること
のないように慎重、且つ特別な配慮が要求される。

2.検査結果の開示にあたっては、担当医師は被検者が理
解できる平易な言葉で説明しなければならない。検査
が不成功であったり、診断が確定しなくてもその内容は
被検者に伝える必要がある。



遺伝学的検査の結果の開示

【８学会ガイドライン】
II.遺伝学的検査の結果の開示
4.単一遺伝子病のみならず、多因子疾患などにあっても、得られた被検者

の診断結果が、血縁者での発症予防や治療に確実に役立つ情報とし
て利用でき、その血縁者が蒙る重大な被害が確実に防止できると判断
され、その血縁者からの情報開示の要望があり、繰り返し被検者に説
明しても同意が得られず、且つ被検者本人が不当な差別を受けないと
判断される場合、診断、予防、治療に限って情報を開示することが考
慮される。しかし、情報を開示するか否かの判断は担当医師個人の見
解によるのでなく、所轄の倫理委員会などに委ねられるべきである。

【参考・刑法134条】

　　「医師，薬剤師，医薬品販売業者，助産婦，弁護士，弁護人，公証人
又はこれらの職にあった者が，正当な理由がないのに，その業務上取
り扱ったことについて知り得た人の秘密を漏らしたときは，6月以下の
懲役又は10万円以下の罰金に処する。」



研究によって得られた遺伝情報の開示（本人）

【基本原則第十三（知る権利）】

 提供者は，研究の結果明らかになった自己の遺伝情報
を知る権利を有する。

 ［遺伝子解析結果の医療上の意義や正確性に疑問があ
る場合にも結果を知らせるべきか］

【基本原則第十四（知らないでいる権利）】

 提供者は，研究の結果明らかになった自己の遺伝情報
を知らないでいる権利を有する。提供者の意思に反し
て，研究結果を提供者に知らせることは許されない。



研究によって得られた遺伝情報の開示（本人）

【基本原則第十四・解説】

研究の結果明らかになった遺伝情報に関して、疾病や薬剤応答性に関する遺
伝的要因であるかまたはその可能性があるとの判断に結びつく場合、つま
り、提供者が遺伝的素因をもつ疾患に罹患しているかまたはそれらの遺伝
因子をもっている場合で、かつ当該疾患の予防または治療や薬剤の副作用
予測が可能と認められるときは、提供者の人命を救う趣旨で、その遺伝情
報と判断は提供者に伝えられるのが望ましい場合がある。インフォームド・
コンセントに際しては、研究の目的や内容から見てそのような場合が想定
できるときは、説明者は、ゲノム解析研究の結果のもつ意味、研究の目標
としていた遺伝因子以外の他の遺伝因子も発見され解析される可能性、研
究の進展により診断的意義が評価される可能性、遺伝的素因をもつ疾病や
薬剤副作用予測の意味、その予防、診断や治療の可能性、血縁者が同一疾
患等に罹患している可能性、遺伝カウンセリング等の社会的・心理的支援
体制等、当該研究および関連する疾病や薬剤副作用等に関して可能な限り
の説明を行うべきである。……



研究によって得られた遺伝情報の開示（本人）

【基本原則第十四・解説】

……その上で、その時点で予防・治療可能と認められる疾病等の場合には研

究結果とそこから得られるその疾患等についての判断を知ることが、提供
者本人の健康にとって重要であることに理解を求めるべきである。このよ
うな場合には、提供者本人が、研究結果を知ることの重要性を理解して、
研究の結果明らかになった遺伝情報とそれに関する疾患等についての判断
を知ることを希望により選択できるよう、説明に努めるべきである。ただ
し、その説明が強制的なものとならないよう十分に留意しなければならな
い。

このような説明を通じて、提供者が研究結果と疾患等についての判断
を知ることを望んだ場合にのみ、これを提供者に伝えることができる。さ
らに、このような説明にもかかわらず、提供者がなお知らないでいたいと
いう意思を表明している場合には、提供者に研究結果を知らせてはならな
い。



研究によって得られた遺伝情報の開示（本人）

【ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針】

 ９ 遺伝情報の開示

 （１）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。ただし、遺伝情報を提供する十分な意義がなく、開
示しないことについて提供者のインフォームド・コンセントを
受けている場合には、この限りでない。

 （２）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ない場合には、開示してはならない。



研究によって得られた遺伝情報の開示（本人）

【ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針】

 ９ 遺伝情報の開示　＜遺伝情報の非開示に関する細則＞

 研究責任者は、提供者が自らの遺伝情報の開示を希望していない場合であって
も、その遺伝情報が提供者及び血縁者の生命に重大な影響を与えることが判明
し、かつ、有効な対処方法があるときは、研究機関の長に報告しなければならな
い。研究機関の長は、特に下記事項についての考慮を含む開示の可否並びにそ
の内容及び方法についての倫理審査委員会の意見を求め、それに基づき、研究
責任者、提供者の診療を担当する医師及びその医師が所属する医療機関の長
と協議しなければならない。その結果を踏まえ、研究責任者は提供者に対し、十
分な説明を行った上で、当該提供者の意向を確認し、なお開示を希望しない場
合には、開示してはならない。

 ・提供者及び血縁者の生命に及ぼす影響

 ・有効な治療法の有無と提供者の健康状態

 ・血縁者が同一の疾患等に罹患している可能性

 ・インフォームド・コンセントに際しての研究結果の開示に関する説明内容



研究によって得られた遺伝情報の開示（血縁者）

【基本原則第十五（血縁者等への情報開示）】

１．提供者と血縁関係にある者または提供者の家族は，提供者個人の遺
伝情報について，原則として提供者本人の承諾がある場合に限り，知るこ
とができる。提供者の意思に反して，提供者個人の遺伝情報を血縁者また
は家族に知らせることは許されない。

２．前項の原則にかかわらず，研究の結果明らかになった遺伝情報に関
して，疾病に関する遺伝的要因であるかまたはその可能性があるとの判断
に結びつく場合，当該疾患の予防または治療が可能と認められるときは，
倫理委員会の審査を経て，その判断は血縁者に伝えられることができる。

【参考・刑法134条】

　　「医師，薬剤師，医薬品販売業者，助産婦，弁護士，弁護人，公証人又はこれらの職にあっ
た者が，正当な理由がないのに，その業務上取り扱ったことについて知り得た人の秘密
を漏らしたときは，6月以下の懲役又は10万円以下の罰金に処する。」



研究によって得られた遺伝情報等の開示（血縁者）

【ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針】

９　遺伝情報の開示

（３） 研究責任者は、提供者本人の同意がない場合には、
提供者の遺伝情報を、提供者本人以外の人に対し、原
則として開示してはならない。

＜提供者以外の人に対する開示に関する細則＞

３ ．研究責任者は、提供者が自らの遺伝情報の血縁者へ
の開示を希望していない場合であっても、次のすべての
要件を満たす場合には、提供者の血縁者に、提供者本
人の遺伝情報から導かれる遺伝的素因を持つ疾患や薬
剤応答性に関する情報を伝えることができる。……



研究によって得られる情報の開示（血縁者）

1)提供者本人の遺伝情報が、提供者の血縁者の生命に重大な影響を与える可能
性が高いことが判明し、かつ、有効な対処方法があること

2)研究責任者から1)の報告を受けた研究機関の長が、特に下記の事項についての
考慮を含む開示の可否並びにその内容及び方法についての倫理審査委員会
の意見を求め、それに基づき、研究責任者と協議し、必要な情報を血縁者に提
供すべきとの結論となること

ａ 血縁者が同一の疾患等に罹患している可能性

ｂ 血縁者の生命に及ぼす影響

ｃ 有効な治療法の有無と血縁者の健康状態

ｄ インフォームド・コンセントに際しての研究結果の開示に関する説明内容

3)2)の結論を踏まえ、研究責任者は改めて提供者の理解を求め、血縁者に対する
必要な情報の提供につき承諾を得られるよう努めること

4)提供者の血縁者に対し、十分な説明を行った上で、情報提供を希望する意向を
確認すること



遺伝カウンセリング
【８学会ガイドライン】

III. 遺伝学的検査と遺伝カウンセリング

1.遺伝学的検査は十分な遺伝カウンセリングを行った後に実施する。

2.遺伝カウンセリングは十分な遺伝医学的知識・経験をもち、遺伝カ
ウンセリングに習熟した臨床遺伝専門医などにより行われるべきで
ある。場合によっては、得られた遺伝情報に対する被検者の心理
状態に配慮し、精神科医、心理職などの協力を求める必要がある。

3.遺伝カウンセリング担当者はできる限り、正確で最新の情報を被検
者に提供するように努めなければならない。これには疾患の頻度、
自然歴、再発率（遺伝的予後）、さらに保因者検査、出生前検査、
発症前検査、易罹患性検査などの遺伝学的検査についての情報
が含まれる。遺伝性疾患は同一疾患であっても、その遺伝子変異、
臨床像、予後、治療効果などは異質性に富んでいることが多く、遺
伝カウンセリングに携わるものはこれらについて十分留意しなけれ
ばならない。



遺伝カウンセリング
【８学会ガイドライン】

III. 遺伝学的検査と遺伝カウンセリング

4.これらの説明にあたっては、遺伝カウンセリング担当者は、被検者
が理解できる平易な言葉で説明する。被検者の依頼があれば、ま
たその必要があると判断された場合は、被検者以外の人物の同席
を考慮する。

5.遺伝カウンセリングの内容は一般診療録とは別の遺伝カウンセリン
グ記録簿に記載し、一定期間保存する。

6.被検者が望んだ場合、被検者が自主的に意思決定できるように、遺
伝カウンセリングを継続して行う。また必要に応じて、心理的、社会
的支援を含めた、医療･福祉面での対応が図られるべきである。

7.遺伝学的診断結果が、担当医師によって、被検者の血縁者にも開
示されるような場合には（例えば前項 II-４に従って）、その血縁者
が遺伝カウンセリングを受けられるように配慮する。



家族性腫瘍遺伝子診断
研究診療ガイドライン

1998.12.15.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
（案）が公表される。

2000.6.16.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年版）が公表される。

http://jsft.bcasj.or.jp/guideline_2000.htms



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年版）

家族性腫瘍研究会倫理委員会

家族性腫瘍における遺伝子診断の研究とこれを応用し
た診療の実施にあたり配慮すべき基本原則

本ガイドラインにおいては,次の用語を以下の通り定義する。

*遺伝子検査：特定の家族性腫瘍に関連した遺伝子の変異を調べ
ること

*遺伝子診断：遺伝子検査の結果を臨床所見と家族歴等の遺伝情
報に照らし合わせ,特定の家族性腫瘍の易罹患性等を診断する
こと



家族性腫瘍遺伝子診断研究・診療ガイドライン

I：ガイドラインの基本理念

1. 家族性腫瘍における遺伝子診断の実施にあたって
の最優先事項：

家族性腫瘍における遺伝子診断の研究および診療に際
しては，被検者の人権の尊重が最も重要であり，科
学的，社会的利益より優先されなければならない。
さらに，家族性腫瘍における遺伝子診断の研究は家
系全体に関わるという特殊性から，被検者本人だけ
でなく家族の人権の尊重も同等に重要である。



家族性腫瘍遺伝子診断研究・診療ガイドライン

II：実施の目的・条件

2. 遺伝子検査の目的：

遺伝子検査の目的は，診断・治療のほか，診断方法・治療方法
および予防方法の向上，ならびに疾患の病因および病態の
解明でなければならない。医療以外の目的もしくは医学に
関連する研究以外の目的で行なってはならない。

3. 遺伝子検査の実施：

遺伝子検査を行なう前に，被検者および社会にとって期待され
る利益と予想される不利益とを医学的ならびに心理・社会
的な側面から比較考量し，期待される利益が予想される不
利益を上回り，遺伝子検査を行なうことが妥当であると判
断され，かつ被検者の同意が得られている場合にのみ，検
査の実施が可能となる。



家族性腫瘍遺伝子診断研究・診療ガイドライン

4. 対象者の選択：

遺伝子診断の対象は，原則として家族歴，腫瘍の種類，
発症年齢等から家族性腫瘍であることが疑われる場
合，あるいは研究の目的上コントロール試料を得る
等の目的で対象とせざるを得ない場合に限る。

また，未成年者を対象とする場合には，当該検査が本
人に対して直接の利益となる可能性がある場合に限
る。

なお，一般健常者を対象とした検診等での家族性腫瘍
同定のための遺伝子検査の実施は，現時点では容認
されない。



家族性腫瘍遺伝子診断研究・診療ガイドライン

5. 遺伝子診断を行なう者：

遺伝子診断は，遺伝子検査の持つ意味や限界について
十分な知識を有する医師が行なわなければならない。



家族性腫瘍遺伝子診断研究・診療ガイドライン

6. 研究にあたっての倫理原則：

研究の目的で遺伝子検査を行なう場合には，ヘルシン
キ宣言に基づく倫理原則を遵守しなければならない。
これらの研究は，科学的に妥当でなければならず，
研究を行なう場合には，実施計画書にその内容が明
確かつ詳細に記載されなければならない。

7. 倫理・審査委員会による審査：

遺伝子診断の研究とそれを応用した診療の実施にあたっ
ては，本ガイドラインに基づき，所属機関の倫理・
審査委員会等によって適切に審査され，承認された
実施計画書を遵守して実施しなければならない。
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8. インフォームドコンセント：

遺伝子診断の研究および診療のための検体採取に際しては，事
前に被検者本人に対して，その目的，方法，研究的な側面，
期待される利益，予想される不利益（精神的な衝撃を受け
る可能性があること等も含む），遺伝子検査の限界（偽陽
性，偽陰性の意味等），不確実性（遺伝子の変異が見つかっ
ても必ずしも発症が予測できるわけではないこと），プラ
イバシーの保護，血縁者が同じ遺伝子変異を有している可
能性があること等について，文書および口頭で十分に説明
しなければならない。

その上で，医師は，被検者の自由意思による同意を得ることが
必要である。また，被検者の同意は，文書でなされなけれ
ばならない。



家族性腫瘍遺伝子診断研究・診療ガイドライン

9. 前提条件としての病名・病態の開示：

遺伝子診断の研究および診療の実施に際しては，常に被検者本
人に対して納得がいくまで十分な質疑応答がなされなければ
ならない。そのためには，原則として，当該疾患の病名や病
態について被検者本人が知らされていることが，遺伝子診断
の研究および診療の実施の前提条件として必要となる。

10. 被検者の拒否権の明示：

遺伝子検査の説明を行なう際には，被検者は遺伝子検査を受け
ないことを選択することができること，またその選択によっ
て医療上の不利益を被ることがないことを，被検者に対して
明示しなければならない。さらに，遺伝子検査について同意
をした後のいかなる時点においても，被検者はその同意を不
利益を被ることなく撤回できることを明示しなければならな
い。
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11. 遺伝子検査，診断結果が家系全体に影響を及ぼすことの明
示：

遺伝子検査の説明を行なう際には，遺伝子は親から子へ受け継
がれていくため遺伝子変異の存在が血縁者全体に関係する
ことを，被検者に対し十分に説明しなければならない。さ
らに，検査，診断の結果，将来の疾患の発症につながる可
能性のある遺伝子変異があると被検者が知った場合，被検
者は，他の血縁者が一定の確率でその遺伝子変異をもって
いることをそれらの人々が拒否しない限りわけへだてなく
知らせる手段を講じるべきであることを，検査前の説明と
して明示しなければならない。
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12. 被検者の不利益の明示：

遺伝子診断の研究および診療の実施が被検者個人やその家族に
及ぼす事柄としては，より良い治療や予防を選択すること
を可能とする利益とともに，結婚等において差別を受けた
り，家系内の人間関係において軋轢が生じる等の不利益の
可能性があることについても，被検者に明示しなければな
らない。

13. 研究的側面の明示：

目的とする遺伝子診断が現在研究段階にあるものか，既に確立
された医療とされているものかを被検者に対して明示しな
ければならない。ただし，現段階では，遺伝子診断の多く
が研究的側面を含んでいることを被検者に説明しなければ
ならない。
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14. 遺伝子検査の被検者本人以外による同意：

被検者が，判断・同意能力の点で一般成人と同
一に扱うことが困難である場合は，親権者，
後見人，保護者等の代理人の同意に基づいて
遺伝子検査・診断を行なうことができる。

その場合，代理人は被検者の最善の利益を保護
しようとするものでなければならない。ただ
し，いかなる場合でも，本人の理解を助け，
その意向を尊重する積極的な努力を払わなけ
ればならない。
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15. 検査，診断結果の被検者に対する開示：

遺伝子検査に際して，被検者は，検査後のいかな
る時点においても，得られた結果を知らされる
ことも知らされないでいることも選択できる。
このことを，医師は被検者に対して明示しなけ
ればならない。さらに，被検者が結果を知らさ
れないことを選択した場合に予測される利益お
よび不利益についても説明しなければならない。
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16. 個人情報へのアクセス権：

遺伝子診断で得られた個人の遺伝情報は，被検者本人に
属するものであり，この個人の遺伝情報へのアクセス
権は，原則として被検者である本人と，本人から承諾
を得た医療関係者および研究者のみが有する。

同意能力の認められない未成年者の場合，同意を与えた
親権者にも同時に情報が開示されることはやむを得な
いが，情報へのアクセス権はあくまで被検者本人が有
することを親権者に説明しなければならない。さらに，
未成年者が同意可能な年齢に達したときには情報への
アクセス権があることを，本人および親権者にあらか
じめ伝えておかなければならない。
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17. 個人情報の管理と守秘義務：

遺伝子診断の研究および診療によって得られた個人に関
する遺伝情報については，その厳重な保管と管理，な
らびに関係者の守秘義務を徹底しなければならない。
本人以外（担当以外の医療関係者，および研究プロジェ
クト以外の関係者，ならびに学校，雇用主，保険会社
等，また原則として家系内の他の個人）への漏洩が起
こらないように厳重な管理体制を整備し，安全対策を
講じなければならない。
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18. 情報の管理と家系の登録：

家族性腫瘍研究を推進し，研究の科学的な質を確
保するためには，遺伝子診断の研究および診療
によって得られた情報の継続的な記録，集積，
管理が不可欠である。また，被検者および家族
のプライバシーを保護しながら，被検者とその
家系の登録，および継続的な観察が行なえる体
制を整備しなければならない。
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19. 遺伝カウンセリング：

遺伝子診断の研究および診療を実施するにあたって
は，被検者およびその家族に対して，各個人の状
況に合わせた最新の遺伝学的情報をはじめ，適切
で十分な情報を伝え，その正確な理解および意思
決定を助けると同時に，被検者およびその家族の
心理的変化に応じた支援を提供しなければならな
い。また，被検者が同意能力の認められない者や
未成年者であっても，適切な遺伝カウンセリング
を提供しなければならない。
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20. 支援体制の整備：

遺伝子診断の研究および診療を実施するにあたっ
ては，被検者およびその家族に対して，医学
的，心理的，社会的な支援を継続的に行なえ
る体制を整備しなければならない。また，そ
の体制の整備にあたっては，当事者および支
援団体等の意見を十分に取り入れることが望
ましい。
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