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「医療現場でのゲノム情報の適切な開示の
ための体制整備に関する研究」でまとめた
提言書のブラッシュアップ進捗報告

AMED 「ゲノム情報研究の医療への実応用を促進する研究」
A-②：ゲノム情報患者還元課題 小杉班（2017-2019年度）

「ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言」

・その１：がん遺伝子パネル検査を中心に（改定2版）

・その２：次世代シークエンサーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝
学的検査における具体的方針（改定版）

・がん遺伝子パネル検査二次的所見患者開示推奨度別リスト

https://www.amed.go.jp/news/seika/kenkyu/20200121.html

遺伝医学関連学会（人類遺伝学会、遺伝カウンセリング学会、遺伝
子診療学会、全国遺伝子医療部門連絡会議）、がん関連学会（癌
学会、臨床腫瘍学会、癌治療学会）、がんゲノム医療中核拠点病
院等連絡会議、同SFWGなどに対し、繰り返し意見を求めて改定
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https://www.amed.go.jp/news/seika/kenkyu/20200121.html


厚労研究班での「提言」の改定（１）

＜提言全体のブラッシュアップ＞

• 提言を、遺伝医学及び癌診療関係研究者・医療者のみな
らず、患者、一般市民、倫理社会科学系研究者、法律家も
含めた検討によってさらにブラッシュアップする（今回いた
だいたコメントを検討）→タイトル検討：「情報伝達プロセス」
→「コミュニケーションプロセス」（双方向性をより重視）

• 当事者への小杉班報告書の送付と説明会の実施（予定）

＜がんパネル検査の実態調査によるフィードバック＞

• がんパネル保険収載後の問題点について実施施設に対
するアンケートとインタビューを実施

• がん遺伝子パネル検査受検者への調査（予定）
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がんゲノム医療中核拠点病院等に対するアンケート
（112施設、2019.6-2020.5）

検査
数 N

検査前（SF/PGPV）
開示希望

SF/PGPV数 確認検査・家族検査

FoundationOneCDx 2784 97.8%（PGPV） 237（PGPV） 23%（確認検査数）

NCCオンコパネル 1077 98.7%（SF/GPV） 36（SF/GPV） 26件（開示）、6家系9例（血縁者来院）
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がんゲノム医療等中核拠点病院担当医に対するイ
ンタビュー（４施設14名、2020.8-12）

• PGPV確認検査に保険適応なし。混合診療を避けるため、別日来院必要
• 認定遺伝カウンセラーなどの専門家の不足
• がん治療開始時からのパネル検査の実施の必要性
• 一般人、医療者ともに、遺伝リタラシーの向上が必要
• 遺伝差別を防ぐ法整備が必要
• がん医療部門と遺伝医療部門の連携強化が必要
• がん診療医の遺伝医療への理解の向上が必要
• SF取扱の腫瘍医による違いが存在



厚労研究班での「提言」の改定（２）

＜がんパネル、具体的遺伝子の検討＞

• がん遺伝子パネル検査二次的所見患者開示推奨度別リストの
更新

• NCCオンコパネルでシークエンシングレポートが全てつけられ
る方針 →中核拠点・拠点全施設対象に開示推奨度アンケート
を近日中実施予定

• 開示が考慮される二次的所見についてのactionability 
summary reportの継続的な作成

• SF開示困難例情報を収集、事例集・ベストプラクティス集作成

＜エキパネフロー＞

• 現行フローの明確化・PGPVの可能性に対し特別扱いすべき遺
伝子をリスト化

• Liquid biopsyにおけるフロー

• 難病エキパネ、遺伝性難病診療ネットワークのあり方検討
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3４



提言以外のELSI課題の整備

• 遺伝カウンセラー養成・教育の強化

• 網羅的なゲノム解析について、一般向け説明書や解説動
画

• 双方向ゲノムリタラシー：一般市民から医療従事者まで広
く国民全体の遺伝リテラシー向上と双方向的な遺伝医学・
ゲノム医学の知識・理解の向上のための検討

• 市民・患者参画（PPI)(教育活動との連携が必要）

• 遺伝子例外主義からの脱却

• 遺伝差別・法整備
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