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報告書内容
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1. 研究班の背景と目的について

ゲノムデータの個人識別性とその該当する範囲について
2. 体細胞変の個人識別性について
3. 単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントの個人識別性について
4. 包括的なDNAの配列データの匿名・仮名加工の難しさ
5. ゲノムデータの加工の困難さを前提とした利活用のための方策

現状の法規制や指針等での利活用の方策について
5. 公衆衛生目的による例外規定の利用
6. 学術機関におけるゲノムデータの利活用

8. 結果の要旨
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ゲノムデータの利活用のあり方については、過去の報告(*)において国際的な議論動向を含め考
えが取り纏められているものの、当時から一定期間も経過する中、科学技術の発展や社会受容
性も変化していることからゲノムデータの個人識別性などに考え方に幾ばくかの変化があるこ
となども考えられる。特に全ゲノム解析等実行計画の進展に伴ってそのデータの利活用を目的
とした考え方の整理が求められる。

本調査研究の目的はゲノムデータの持つ個人識別性に関する調査を行い適切な利活用に向け
た規制や指針の提言を行うことである。具体的には、ゲノムデータの利活用状況についての調
査・分析を行い、国内外の動向を把握し、特に個人情報保護法下での学術研究や公衆衛生目的
による例外規定に関する倫理的・法的・社会的な観点から検討し具体的な課題や留意事項を抽
出する。またゲノムデータの個人識別性や体細胞変異、単一遺伝子疾患の遺伝的バリアントの
扱いに関して、科学的な観点や国内外の議論を総合的に解釈し、適切な方策を提案することが
含まれている。

背景と目的

*平成28年10月のゲノム情報を用いた医療等の実用化推進タスクフォース「ゲノム医療等の実現・発展のための具体的方策について（意見とりまとめ）」
*平成29年4月の厚労科研「ゲノムデータの持つ個人識別性に関する研究（研究代表者;国立感染症研究所名誉所員吉倉廣）」
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調査研究の手法として、以下の様々なアプローチで行なった。

• 国内外のゲノム情報の利活用状況について、文献調査やデータベースの分析を行
い具体的な事例や動向の把握を行った

• ゲノムデータの個人識別性や体細胞変異、単一遺伝子疾患の遺伝的バリアントの
扱いについて、科学的な研究結果や先行研究のレビューを行い、個人識別性の判
断基準や規制の必要性について検討した。

• いわゆる学術研究例外や公衆衛生例外については、法的文献の分析や関係者への
インタビューを通じて、適用範囲や具体的な規制の解釈について調査した。併せ
て今後の規制の整備についても関係者のインタビューを通じて意見を整理した。

• 得られた情報や意見を総合し、ゲノムデータの持つ個人識別性や適切な利活用に
関する提言の骨子となる論点の整理を行なった。

研究計画・方法
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• 現在の個人情報保護法では、ゲノムデータは個人識別符号に該当するとさ
れているが、この解釈に柔軟性を持たせる余地はあるか。

• 現在の個人情報保護法では、体細胞変異／単一遺伝子疾患の遺伝的バリア
ントなど、個人識別性・追跡性が必ずしも同じでないものについても明確
な区分はないが、状況によってその規制を変えることは可能か。

• 現行の規制の解釈・周知でゲノムデータの利活用を促進させることが可能
か。また今後の規制の整備にむけて提言できることがあるか。

議論及び調査のポイント
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個人情報保護法における体細胞変異の扱いについて

A G T G特定の個人A

のがん細胞

A C

A C T G特定の個人A

の正常細胞
A C

A C T G Gリファレンス
ゲノム配列

A C

特定の個人A

の子供の細胞

A

A C T GA C A

体細胞
変異

生殖細胞
系列変異

遺伝する
遺伝
しない

• 体細胞変異は受精後の細胞（典型的にはがん細胞などの疾患細胞）のみに
起こる変異であり、子供に遺伝するいわゆる生殖細胞系列変異とは医学・
医療上では分けて考えられている。(体細胞変異は遺伝情報ではない）

• 現状では日本の個人情報保護法には胚細胞変異と体細胞変異の区別につい
ての記載はない。

• 現在の指針統合前の「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」に
おいては体細胞変異は指針対象外として別の扱いをしていた経緯がある*。

• がんの体細胞変異については、治療上のメリットが大きく研究コミュニテ
ィへの積極的な提供を望む患者がいる（聞き取り調査での意見）。

*: 一方、がん等の疾病において、病変部位にのみ後天的に出現し、次世代には受け継がれない
ゲノム又は遺伝子の変異を対象とする研究（いわゆる体細胞変異（somatic mutation）を解析す
る研究をいい、変異の確認のために正常組織を解析する場合を含む。）、遺伝子発現に関する
研究及びたんぱく質の構造又は機能に関す研究については、原則として本指針の対象としな
い。（ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針より抜粋）

8

A



• がん研究等で用いるゲノムデータの特徴を、①個人と情報との結びつきの程度（一意性等）、②可変性の
程度（情報が存在する期間や変更の容易さ等）、③本人到達性の観点から整理。

• ホットスポット以外の遺伝子変異は、特定の個人に限定的なデータである可能性があり、他の研究者が有
する電算記号化されたそのゲノムデータのコピーと照合することにより①一意性があると言える（別の言
葉で表現すればtraceabilityがある）。

• しかしながら、ゲノムデータのみから特定の個人に到達するには別途その本人の生体試料を用いてゲノ

ム解析を行うか、あるいは当該個人のゲノムデータの全てあるいは一部が公開あるいは別途取得されてい
る必要があり、現実的には③本人到達性は低い。

• ②可変性については、治療やがん自体の進展の影響により、現存する生体の特徴としての体細胞変異情報
は、変化する可能性があり、可変性を持つ。

先行研究による体細胞変異の個人識別性に関する解釈

平成28年度厚生労働科学特別研究事業ゲノムデータの持つ個人識別性に関する研究
分担研究報告書 がん研究におけるゲノムデータの個人識別性について

分担研究者後澤乃扶子（国立がん研究センター研究支援センター研究管理部研究管理課長）

-以上より、ゲノムデータが適確かつ正確に取得されていることを前提とし、かつ過去の病歴としてのゲノム

データではなく、現存する生体個体の特徴としてのゲノムデータの個人識別性を考える場合、少なくとも以
下のデータ（体細胞変異のゲノムデータおよびホットスポット型生殖細胞系列変異）は個人識別符号とは考
えられない：

https://mhlw-grants.niph.go.jp/system/files/2016/161031/201605001A_upload/201605001A0007.pdf 9



体細胞変異情報の利用の実情

• 複数の海外データベースにおいて個人ごとの体細胞変異情報についてIRBの承認の下で
インターネットで誰でもアクセスし利用可能な状態で公開されている。

https://www.cbioportal.org/

ある個人の年齢、性別、がんの名称、生存期間

あ
る
個
人
の
体
細
胞
変
異
の
情
報
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外国における体細胞変異の扱いについて

（韓国語の翻訳）

• 韓国個人情報保護委員会保健福祉部が作成され

た「保険医療データの活用に関するガイドライ
ン（２０２１年）」においてはがんにおける体
細胞変異については個人識別の可能性はないと
している。

韓国個人情報保護委員会保健福祉部「保険医療データの活
用に関するガイドライン（２０２１年）」
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次世代医療基盤法におけるゲノムに関する記載

ガイドライン IV．匿名加工医療情報の提供編 より抜粋

https://www8.cao.go.jp/iryou/hourei/pdf/guideline_4.pdf

3-5-2 ゲノムデータ
、、、、、、、、、、、、

全核ゲノムシークエンスデータ、全エクソームシークエンスデータ、
全ゲノム一塩基多型（single nucleotide polymorphism：SNP）デー
タ、互いに独立な40箇所以上のSNPから構成されるシークエンスデー
タ、、等の遺伝型情報により
、、、、、、、、、、、、

このような要素が一連のシークエンスデータの中に含まれる場合に
は、「個人識別符号」（個人情報保護法第２条第２項）に該当するも
のとして削除する必要がある。
、、、、、、、、、、、、
「互いに独立な30未満のSNPから構成されるシークエンスデータ、が

ん細胞等の体細胞変異、単一遺伝子疾患の原因遺伝子の（生殖細胞系
列の）ホットスポット変異」については「個人識別性がほぼ無いと判
断できる」レベルとされており、これらを考慮して匿名加工の方法を
検討する必要がある。
、、、、、、、、、、、、
【想定される事例】
「互いに独立な40箇所以上のSNPから構成されるシークエンスデー

タ、９座位以上の４塩基単位の繰り返し配列」を満たさず個人識別符
号に該当しないゲノムデータについて、静的属性として再識別のリス
クに応じて匿名加工の要否を検討し、必要な場合は匿名加工を行った
上で提供する。

• 遺伝型情報という定義に関しては記載は
ないが、遺伝しない体細胞変異情報は除
かれていると解釈することも可能

• 体細胞変異についての個人識別性につい
ては、個人識別性がほぼないと判断でき
るレベルと見解が述べられている。

• ゲノム情報の利用については40SNP等
の個人識別符号に該当しないゲノムデー
タを使用するよう指針を示してあるが、
具体的な方策は記載せず全ゲノム、全エ
クソームレベルのデータは実質的にこの
法規制では使用できなくなっている。
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• 体細胞変異は生殖細胞系列変異とその医学・医療における扱いが異なるが、現状では個人情報保護
法には両者の区別についての明確な記載はなくその利活用にあたって混乱が考えられる。

• 体細胞変異については、従来「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」においても対象外
として扱われ、データベース等で制限なくアクセス可能な運用の実態があるなど生殖細胞系列とは
扱いが異なっていた経緯がある。

• 過去の厚生労働科学特別研究事業「がん研究におけるゲノムデータの個人識別性について」におい
てはがんの体細胞変異のゲノムデータは個人識別符号とは考えられないという見解がされ次世代医
療基盤法のガイドラインにも同様の見解が述べられている（後述）。

• 韓国政府の「保険医療データの活用に関するガイドライン（２０２１年）」においては通常のゲノ
ムデータと異なり個人識別の可能性はないという運用がされている。

個人情報保護法における体細胞変異をめぐる問題と解釈

• 体細胞変異を個人識別符号に当たらない（もしくは仮名加工情報である）という見解が可能と考え
られ、それらを関連法規（ガイドラインレベル）に明記することによりゲノム情報の利活用が進む
可能性がある。特にがん領域における公衆衛生上の利益が大きい領域と考えられるが、GDPRの十分
性認定に影響を及ぼす可能性を含め運用上問題ないか併せて検討する必要もある。 13



• 平成28年度報告＊の時点と比べると、遺伝学的検査を実施可能な遺伝子疾患の数が大き
く増えている。

• 単一遺伝子疾患領域における医療応用や医学研究を進める際には、臨床的な形質と遺伝
子バリアント情報をデータベースとして共有することが重要と考えられる。

• たとえば、米国のデータベースClinVar、英国のデータベースHGMDでは単一遺伝性疾患
の原因バリアントがデータベース化されており、国際的に公衆衛生学的な見地から活用
されている。

• 遺伝性疾患の発症には地域性があり、わが国においても同様のデータの蓄積が必要であ
るが、1遺伝子レベルの遺伝的バリアントの個情報性の有無に関して明記がなく扱いに
迷う研究者・医療従事者がいると考えられる。

単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントの個人識別性について

14

＊平成28年度厚生労働科学特別研究事業ゲノムデータの持つ個人識別性に関する研究
分担研究報告書 がん研究におけるゲノムデータの個人識別性について



15

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/variation/54683/

単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントデータベースの例
- ClinVar (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/)

インターネット
でログインなしで
アクセス可能

バリアントの
配列情報

検査の企業を
含めた多数の
国からの個別
の情報提出

集まった情
報によるバリ
アントの病原
性の解釈

日本でも同じバ
リアントが多く
同定されている

• 国際的にバリアントと形質の情報を集積することで、疾患のカテゴリの確立や正確な診
断がなされており、特にレアバリアントについては集積が重要となる。



• 生殖細胞系列変異ホットスポット変異についてはこれまでの文書において、それぞれ
「一意性がない」「個情報性がほぼないと解釈できるレベル」と解釈されている。

先行文書の単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントに関する記載
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平成28年度厚生労働科学特別研究事業
ゲノムデータの持つ個人識別性に関する研究

分担研究報告書「がん研究におけるゲノムデータ
の個人識別性について」

（抜粋）、、、、、、、、、、、、

『少なくとも下記のデータは個人識別符号とは考え
られない：（中略）生殖細胞系列変異のゲノムデ
ータであって、単一のホットスポット変異のみのデ

ータ。 ※①一意性が無いため。』
、、、、、、、、、、、、

次世代医療基盤法
ガイドライン II．認定作成事業者編

（抜粋）、、、、、、、、、、、、
『互いに独立な30未満のSNPから構成されるシー
クエンスデータ、がん細胞等の体細胞変異、単一遺
伝子疾患の原因遺伝子の（生殖細胞系列の）ホット
スポット変異」については「個人識別性がほぼ無い

と判断できる」レベル」とされており』
、、、、、、、、、、、、



• 単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントについては、個人情報保護法のガイドライン通則編2-2に記載
の以下の個人識別符号の定義からは当てはまらない（以下よりも情報量が少ない）解釈される。

○ 全核ゲノムシークエンスデータ
○ 全エクソームシークエンスデータ
○ 全ゲノム一塩基多型（single nucleotide polymorphism：SNP）データ
○ 互いに独立な40箇所以上のSNPから構成されるシークエンスデータ
○ 9座位以上の4塩基単位の繰り返し配列（short tandem repeat：STR）

• 一見個人に特異的に見える1遺伝子バリアントであっても、集団における正確な頻度を測定するこ
とは難しく、また観測されるレアバリアント多くがシーケンスのエラーである可能性もあることか
ら個情報性符号として扱うのが難しいと判断される。

• 生殖細胞系列変異ホットスポット変異についてはこれまでの文書＊において、それぞれ「一意性が
ない」「個情報性がほぼないと解釈できるレベル」と解釈されており、今回はホットスポット以外
の単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントについても解釈を再確認する位置付けとなる。

• 利活用促進と公衆衛生上の利益を考え、上記についてガイドラインやQ&Aへ明記することで利活用
を促進することが期待される。

単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントの個人識別性について

17

＊平成28年度厚生労働科学特別研究事業ゲノムデータの持つ個人識別性に関する研究
分担研究報告書 がん研究におけるゲノムデータの個人識別性について
＊次世代医療基盤法ガイドラインII．認定作成事業者編

留意すべき点：氏名や生年月日など、
個人を特定しうる他の情報と一体とな
っている場合には、個人情報となる。



ゲノムデータの仮名加工の技術的難しさ

• 特定のゲノム領域をマスクすることは可能*だが、疾患の原因遺伝子の探索などの場合は、ゲノム
上のどの部分に変異等があるか事前に予測がつかず全ゲノム領域を解析することが必要となる。
*（例）James Watsonのゲノム公開時にはアルツハイマー発症に関連するAPOE領域をマスク

• 将来的に新しい人口集団や疾患患者のゲノムデータが蓄積すると、個人識別や疾患のリスクに重
要なゲノム領域が新たに出現するため、現在マスクの必要がなくても将来的に必要性が生じる。

• ゲノム情報を個人同定できないようにいわゆる匿名化(de-identification)する技術は試みられてい
るが、遺伝子発現解析目的に配列バリアントを消す等の使用が極めて限定されたものとなる
（図）。

Nat Commun. 2021 Oct 28;12(1):6216.

標準ゲノム配列

特定の個人のゲノム配列に存在するバリアント

データファイルのバリアント部を標準ゲノム配列に変換

1
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ゲノムのいわゆる匿名加工に関するEUでの議論（総説より）

2.  Computational tools for genomic data de-identification: facilitating data protection law compliance

（ゲノムデータの非識別化のための計算ツール：データ保護法の遵守を促進する）
Nature Communications volume 12: 6949 (2021)  

1. Re-identifiability of genomic data and the GDPR（ゲノムデータの再識別性とGDPR)

EMBO Reports (2019) 20: e48316

• GDPRではデータの匿名化を実現するために、データの特定化リスクをゼロにする必要はない。
• データが「合理的に使用される可能性がある(reasonably likely to be used)」特定手段を管理者、
処理者、または近接する第三者が持っている場合にのみ、特定可能な個人データと見なされる。

=> ゼロリスクでない匿名化の可能性とその有用性を述べているが、具体的な技術としては前ページ
のような発現解析為のツール等を提示するのみで、疾患の探索に使用できる状態でのゲノム情報の
匿名化技術の具体的な提案はなし。

• GDPRでは、単に擬似匿名化された（名前を削った）ゲノムデータは個人データとされる。
• 規制の対象外となる匿名データは、直接間接に識別につながる情報を全て不可逆に削除が必要。

=>100SNPが個人識別性に十分であるという目安は引用しつつ、「GDPRでは匿名化プロセスがど
のように実施されるべきか、または可能であるかに関して手続き的な指針を提供していない。」と
述べている。

1

9



ゲノムの仮名加工の困難さを前提とした議論

• ゲノムデータ自体の仮名加工が技術的には難しいという前提で、被験者の保護を前提と
しつつ利活用の促進を促す手段についても議論すべき。

• ゲノムデータの特殊性に鑑み、特に加工を行わずに代わりに被検者保護のための追加の
規制を設けることにより、仮名加工情報相当とすることが一案と考えらえる。

• 追加の規制については、ゲノムデータに特異的な個人識別行為やセキュリティに関わる具
体的な禁止項目等*の追加、その他データの存在場所当に関する管理項目の追加、罰則の
強化などが考えられる。

• 追加の規制の中核は、ゲノムデータの転々流通を防止する機密性の担保である。英国や
EHDSでは、ゲノムデータを含む医療データを、visiting環境であるTrusted Research 

Environmentで解析することで機密性を担保し、一定程度の個人特定性があることは許容
している。

*具体的には
• 様々な配列検索ツールをインハウスで構築せずインターネット上で個人のゲノム情報を入力して検索を行うこと。
• また個人以外にも個人の血縁者のゲノムのゲノム配列が他に存在するかどうかを検索する行為。
• 個人の詳細な人種的背景を特定する行為。
などが考えられる。

20



ゲノムデータ・情報を扱うための特別法の考え方

• ゲノムデータの仮名加工が原則難しいという特殊性に鑑み、ゲノムデータ・情報を個人識別符
号としたまま利活用を促進するための新しい法規（特別法）を作るという考えもあり得る。

• 現在の規制は情報の加工や同意取得など最初の提供段階で入口規制をかけており、実際のエン
ドユーザーがどういう目的でどれだけの情報を使うのかによって規制する出口規制の考えも取
り入れると良い（有識者ヒアリング）。

• 次世代医療基盤法のような「データ利活用の取り決めのルールを趣旨とするもの」のみでは利
活用されるデータのスケールが小さく、認定匿名加工医療情報作成事業者の数も伸びていない
という状況（有識者ヒアリング）。

• ゲノムは他の人との共通のデータを持っているという共有性があり、通常の個人情報・プライ
バシーのルールでは適切な問題解決にならないという意見もある（有識者ヒアリング）。

国レベルの十分な利活用が可能で国民が十分にメリットを享受できるゲノムに特化した特別法
（医療のためのゲノム解析を後押しするような趣旨）のようなものを策定することが考えられ
る。並行して国民の理解を得るために日本においては、セキュリティに加えて国レベルでデータ
を使うことのメリットについて、社会的な認知を促進することも必要と考えられる。

21

公共財という考え方はどうか？



2

2

特別法や公衆衛生例外を考える上での基本的な考え方

● UNESCO「ヒトゲノムと人権に関する世界宣言」1997年

- 第1条「ヒトゲノムは、人類社会のすべての構成員の根元的な単一性並びにこれら構成員の固有
の尊厳及び多様性の認識の基礎となる。象徴的な意味において、ヒトゲノムは、人類の遺産であ
る。」

- 第15条「国は、人権、基本的自由及び人間の尊厳の尊重を保障し、公衆の健康を保護するため、
この宣言に述べられている諸原則を十分に尊重しつつ、ヒトゲノムに関する研究の自由な実施の
ための枠組みを提供するための適切な措置を講ずべきである。」

- 第18条「国は、この宣言に述べられている諸原則を十分かつ適切に尊重しつつ、ヒトゲノム、ヒ
トの多様性及び遺伝学的研究に関する科学的知識の国際的普及を引き続き促進し、そのことに関
し、科学的、文化的協力、特に先進国と開発途上国の間のそのような協力を促進するため、あら
ゆる努力を払うべきである。」

=> 利活用を促進する特別法における基本的考え方をUNESCO宣言に近いものとする考え

①共有財産という考え ②公衆の健康の向上のメリット ③国際的貢献
- 特に②の点の認知を図ることが重要と考えられる。

https://www.mext.go.jp/unesco/009/1386506.htm

（ユネスコ世界宣言日本語訳）



報告書内容

2

3

1. 研究班の背景と目的について

ゲノムデータの個人識別性とその該当する範囲について
2. 体細胞変の個人識別性について
3. 単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントの個人識別性について
4. 包括的なDNAの配列データの匿名・仮名加工の難しさ
5. ゲノムデータの加工の困難さを前提とした利活用のための方策

現状の法規制や指針等での利活用の方策について
6. 公衆衛生目的による例外規定の利用
7. 学術機関におけるゲノムデータの利活用

8. 結果の要旨



令和３年改正個人情報保護法について 個人情報保護委員会事務局 （令和4年６月２日）
https://www.meti.go.jp/shingikai/sankoshin/shomu_ryutsu/bio/kojin_iden/life_science_tf/pdf/006_s01_00.pdf

個人情報保護法における公衆衛生目的における例外規定について

24



公衆衛生例外に関するガイドラインの記載１

https://www.ppc.go.jp/all_faq_index/

-「個人情報の保護に関する法律についてのガイドライン」に関するＱ＆Ａより

• 製薬企業の行う探索的研究開発
が公衆衛生に資するとの見解が
なされている。

• この目的のために本人の同意な
しに利用目的の範囲を超えて取
り扱うことが許容されるとの記
載がある。

25



https://www.ppc.go.jp/all_faq_index/

公衆衛生例外に関する
ガイドラインの記載２

• 製薬企業の行う探索的研究開発が公衆
衛生に資するとの見解がなされてい
る。

• この目的のために本人同意なしに第三
者提供が可能との記載あり。

• 費用や時間に照らして本人同意を得る
ことが現実的でない場合にも「本人の
同意を得ることが困難であるとき」と
解釈できるとの見解がなされている。

26



（参考資料）
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公衆衛生例外の運用上の問題点と解決策

• ガイドラインに応用例は少数あるのみで、具体的な適用の可否を判断する基準が
不明瞭

-既存薬を使った適用拡大などが適用になるのかなどが議論になるが趣旨に照らすと状況により可能
と考えられる。
-個情報委員会に個別に問い合わせることになるが担当者や問い合わせの時期により変わりうる。

• 現在は医療機関など使用者が独自に判断するため使用の範囲を規制するのが困難
-真に必要な範囲への線引きが難しくなり、患者や被験者の保護が課題となる。

• より明確な運用指針の作成
-具体的なユースケースのような形でガイドラインやQ&Aに盛り込むことが効果的と考えられる。

• 審査や助言を行う組織の設置など、運用の促進をはかるための施策が必要
-学術研究においては３省指針の下で倫理審査委員会が判断している。

28



改正個人情報保護法における学術研究に係る適用除外

令和３年改正個人情報保護法について
https://www.soumu.go.jp/main_content/000790352.pdf 29



• 上記の学術研究例外とは別に特定した利用目的の範囲内における共同利用下では、
企業（国内）を含む第三者への個人データ提供が本人同意不要となっている。

第三者提供に関する学術研究例外の説明

30



三省倫理指針第８の１⑶（インフォームドコンセント等の手続き）
に関するガイダンスより抜粋

学術研究機関での委託・共同利用による第三者提供

人を対象とする生命科学・医学系研究に関する倫理指針ガイダンス 令和３年４
月16日（令和５年４月１７日一部改正）
https://www.mhlw.go.jp/content/001087864.pdf

⑶他の研究機関に既存試料・情報を提供しようとする場合

２ 研究者等は、他の研究機関に既存試料・情報を提供する場合、第８の１の⑶の手続を履行する必要があ
るが、①委託に伴って提供する場合（個人情報保護法第27条第５項第１号参照）、②共同利用に伴って提供
する場合（個人情報保護法第27条第５項第３号参照）には、第８の１の⑶の手続を履行する必要はない。た

だし、①委託に伴う提供の場合、提供先の機関は、委託された業務の範囲内で試料・情報を取り扱う必要が
あり、また、②共同利用に伴う提供の場合、提供先の研究機関は、その特定された利用目的の範囲内でのみ
試料・情報を取り扱う必要があるため、留意すること。多機関共同研究の場合、研究者等は、基本的には、
個人情報保護法第27条第１項に基づいて第三者に提供することが考えられるが、②共同利用に伴い試料・情
報を提供することも妨げない。

• 倫理指針下における適切な管理のもと、学術研究機関等が取得したゲノム情報を共同研究
契約下で企業と情報を共有して行う学術研究については本人のインフォームドコンセント
や適切な同意を必要とせずに進めることができる。ここでの学術研究についてはその目的
の一部が学術研究であるものを含む（ガイダンスp93記載）。

• この記載については現場の研究者や倫理審査担当者に必ずしも浸透しているわけではな
い。

31
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公共データベースにおける2次利用の問題

公共データベース医療機関
学術機関

患者
被験者

学術機関

学術機関

民間企業

ゲノムデータ
インフォームド
コンセント

学術雑誌 AMED

データのデポジットを要求

企業法務の観点から

使用に問題ないか同意
内容等を検討

IC取得の際に将来的に
想定される使用範囲を
記載する必要がある。

自分のゲノムデータが担当
医G以外に、誰に共有され
るかよくわかない

審査機能はあるが、利活用
範囲については原則１次機
関の同意や審査内容による

研究開始時には
想定されてない
多くの利活用者

• 同意内容の記載不足により企業等での利活用が進んでいない実情
• 過去の研究(10～年前)ではデータベースでの利活用への意識が高くなか
った。

• 当初の研究以外の第三者による目的外使用についての記載法の知識不足

• 個人情報保護法では、第三者提供先を必ずしも個別に特定する必要はなく「製薬企業」「医薬品の開発」の
ような提供者に伝わるように利活用範囲を限定した表現が可能で、企業法務の観点から見ても問題のない記
載を説明文書に含めることで将来にわかって利活用が進むと考えられる。 32



第3者の利活用を促進するためのもICモデル書式

https://www.amed.go.jp/koubo/data_sharing_template.html

令和5年7月公開

-ゲノムデータ等の研究データを企業への第三者提供を含めた幅広い利活用の目的のため、説明文
書に盛り込むべき項目を「AMED説明文書用モデル文案」としてとりまとめた。

個人情報の保護に関する法律（平成 15年法律第 57号。以下「個人情報
保護法」という。）においては、ゲノム配列情報等は特定の個人を識
別できるものと規定されています。このため個人の特定につながる情報
の除外については「できる限り」と限定せざるを得ません。しかしなが
ら学術的には、個人特定性は個人識別性と個人到達性に分けて議論すべ
きであると考えられています。ゲノム配列情報は、個人識別性がある
が、個人到達性はありません。将来、本件に関して同法律の改正がなさ
れた際には、本 AMED文案についても見直しを検討します

データの利用について
関連部抜粋

公的データベースへの登録

知的財産権の帰属について

試料・情報の取扱い

-ユーザーズガイドより

• 全ゲノム等解析計画におけるモデル説明文案にも反映される予定。
• 学術機関の研究者や倫理委員会への浸透は十分とは言えず、今度周知が効果的であると考えられる。
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学術機関等におけるゲノム情報利活用の問題点と解決策

• これまで学術研究機関のみで当初の目的に沿って使われていたゲノム研究が多く、企業での利活用
やバイオバンクにおける幅広い第３者利用に対応した同意取得等の手続きがなされていないケース
が存在する。

• 特定した利用目的の範囲内における共同利用下では、個人の再同意なく民間企業とゲノムデータを
共有して行うことが可能である（個人情報保護法第27条第５項、指針第８の１⑶ガイダンスp90）。

• 生体試料やゲノムデータについて研究当初想定していなかった新たな学術機関への第三者提供、学
術研究用途でのバイオバンク・公共データベース等への提供は多くの場合倫理審査を経てオプトア
プトにて可能となっている（指針第８の１⑶ガイダンスp88）。

• 学術研究でない企業利用を想定したバイオバンク・公共データベースへの生体試料やゲノムデータ
の提供にでは、企業法務の視点でも問題のないインフォームドコンセントを取得することが可能で
あり現在策定が行われている（AMED等）。

このような利用法については、学術機関の研究者や倫理担当部署に周知されていると
は必ずしても言えない状況であり、こうした使用をユースケースやQ＆Aのようにして
示すことが有効と考えられる。 34



報告書内容

3

5

1. 研究班の背景と目的について

ゲノムデータの個人識別性とその該当する範囲について
2. 体細胞変の個人識別性について
3. 単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントの個人識別性について
4. 包括的なDNAの配列データの匿名・仮名加工の難しさ
5. ゲノムデータの加工の困難さを前提とした利活用のための方策

現状の法規制や指針等での利活用の方策について
6. 公衆衛生目的による例外規定の利用
7. 学術機関におけるゲノムデータの利活用

8. 結果の要旨



３1. ゲノムデータの仮名加工は技術的に困難と考えられる
-重要な領域を解析前に予見することが困難であり、一部をマスクすることが困難
-個人識別性や疾患リスクと関わる領域が経時的に変化

2. 体細胞変異については個人識別符号には該当しないという解釈が可能
-到達性、可変性等から考えて通常のゲノムデータと異なるという解釈。
-韓国では個人識別性はない情報での運用がされ、次世代医療基盤法のガイドラインにも記載。

3. 単一遺伝子疾患等の遺伝的バリアントについては個人識別符号には該当しないという解釈が可能
-「互いに独立な40箇所未満のSNP、、」の定義でない場合は、個人識別符号ではないことを再確認した
-「ホットスポット変異」であるかどうかに関わらずこの考え方を適用できる。

4. ゲノムデータの利活用のためには新しい規制を作ることも有効
-一定の手続きを規定することにより仮名加工（相当）情報とする考え方
-より幅広く促進するためのゲノムデータ・情報に特化した特別法に組み込む選択肢

5. 公衆衛生例外の周知や体制整理で利活用を促進できる状況が存在
-新薬開発等における公衆衛生目的による例外規定の利用
-より明確な運用指針の策定や運用を支援する審査助言を行う組織の設置が必要

6. 学術研究において共同利用や説明文書の周知で利活用促進可能な状況が存在
-共同利用の仕組みを利用できれば再同意を必ずしも必要とせず企業利用が可能
-企業法務視点でも問題のないIC書式が利活用促進に必要と考えられる。

調査結果の要旨
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