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第４回 ゲノム医療推進法に基づく基本計画の検討に係るワーキンググループ
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るようにするための施策の総合的かつ計画的な推進に関する法律」
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内閣官房
健康・医療戦略推進本部
健康・医療戦略推進会議

厚生労働省 大臣官房厚生科学課

経緯

2014年12月〜2015年3月

厚生労働科学特別研究事業補助金
厚生労働科学特別研究事業

「遺伝情報・検査・医療の適正運用のための
法制化へ向けた遺伝医療政策研究」

（第1期高田班）

2015年6月 報告書

2015年2月
ゲノム医療実現推進協議会

2015年7月 中間とりまとめ

超党派有志国会議員

2014年10月「第1回遺伝医療・ビジネス
を取り巻く諸課題を考える勉強会」

（講演レク：山内・福嶋・高田）

世話人：
尾辻秀久（元厚労相）
石井みどり
薬師寺みちよ
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内閣官房
健康・医療戦略推進本部
健康・医療戦略推進会議

厚生労働省 大臣官房厚生科学課

経緯

2014年12月〜2015年3月

厚生労働科学特別研究事業補助金
厚生労働科学特別研究事業

「遺伝情報・検査・医療の適正運用のための
法制化へ向けた遺伝医療政策研究」

（第1期高田班）

2015年9月 ゲノム情報を用いた医療等の
実用化推進タスクフォース

2016年10月〜2017年3月

厚生労働行政推進調査事業補助金
厚生労働科学特別研究事業

「遺伝学的検査の市場化に伴う国民の健康・安
全確保への課題抽出と法規制へ向けた遺伝医療

政策学的研究」（第2期高田班）

2015年6月 報告書

2015年2月
ゲノム医療実現推進協議会

2015年7月 中間とりまとめ

2016年10月

「ゲノム医療等の実現・発展のための具体
的方策について（意見とりまとめ）」
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国会議員

2014年10月 「遺伝医療・ビジネス
を取り巻く諸課題を考える勉強会」
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厚生労働省 大臣官房厚生科学課
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国会議員

2014年10月超党派 「遺伝医療・ビジ
ネスを取り巻く諸課題を考える勉強会」

2018年3月法制化へ向けて
超党派「適切な遺伝医療を進めるための
社会的環境の整備を目指す議員連盟」発足

議法（理念法）
2023年6月 ゲノム医療推進法

経緯

司法・立法

2017年10月頃研究報告書

2016年10月
厚生労働行政推進調査事業補助金
厚生労働科学特別研究事業

「遺伝学的検査の市場化に伴う国民の健康
・安全確保への課題抽出と法規制へ向けた
遺伝医療政策学的研究」（第2期高田班）

順次

閣法（個別法・特別法，既存法改正）検討
臨床検査技師法改正（日本版CLIA）

ゲノム関連整備(規制)法（含，DTC規制）
遺伝カウンセラー法

遺伝差別防止法（雇用，保険） 等

民法（家族法）問題
親子・血縁関係の医学・遺伝学の進歩に対応が追いつかない司法・法的課題
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日本医学会「遺伝子・健康・社会」検討委員会の今までの取り組み

設立：第１回 2011年5月24日 髙久史麿会長

日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン（2011）の策定を契機に

設立当初の目的：

個人のゲノム解析が容易となってきた背景があり，日本では法制面，行政面，倫理面，教育面などの社会的

基盤としての整備が十分ではない．日本医学会として，医療における遺伝子情報の取扱（遺伝学的検査・遺

伝カウンセリングのあり方），一般市民を対象とした検査，子どもと遺伝子，がんと遺伝子，周産期と遺伝

子，多因子疾患，薬物治療と遺伝子，検査の質保証，提供体制などに取り組む．

活動： ・拡がる遺伝子検査市場への重大な懸念表明（2012年3月1日）

・医学部卒前遺伝医学教育モデルカリキュラム（日本医学会，全国遺伝子医療部門連絡会, 人類遺伝学

会，日本遺伝カウンセリング学会）公表（2012年）

・NIPT関係 「母体血を用いた出生前遺伝学的検査」についての5団体（日本医師会･日本医学会･日本

人類遺伝学会･日本産科婦人科学会･日本産婦人科医会）共同声明（2013年3月9日）

・一般社団法人日本遺伝性乳癌卵巣癌総合診療制度機構（JOHBOC）設立支援（2016年8月）

・第133回日本医学会シンポジウム「身近になったゲノム医療 〜研究から診療への課題〜」開催

（2018年6月2日）

・日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」（2022）の見直し

・遺伝情報・ゲノム情報による不当な差別や社会的不利益の防止についての共同声明（2022）



日本医学会「遺伝子・健康・社会」検討委員会

会長 門脇 孝 虎の門病院院長 （日本医学会会長）

委員長 福嶋義光 信州大学特任教授 （遺伝医学）

委員 青野由利 毎日新聞客員編集委員 （科学ジャーナリスト）

苛原 稔 徳島大学特命教授 （産婦人科）

尾崎紀夫 名古屋大学特任教授 （精神医学）

鎌谷洋一郎 東京大学教授 （ゲノム医学）

杉浦真弓 名古屋市立大学教授 （産婦人科）

高田史男 北里大学教授 （臨床遺伝）

中村清吾 昭和大学特任教授 （乳腺外科）

中山智祥 日本大学教授 （検査医学）

松原洋一 国立成育医療センター理事（人類遺伝）

山内敏正 東京大学教授 （糖尿病・代謝内科）



ゲノム医療推進法の基本計画策定に際しての提言

2023年7月 第28回「遺伝子・健康・社会」検討委員会 ＷＧ結成

総論

ゲノム医学研究WG

社会実装WG

生殖・生命倫理WG

検査精度WG

5回の検討委員会を経て原案作成





ゲノム医療推進法の基本計画策定に際しての提言

2023年7月 第28回「遺伝子・健康・社会」検討委員会 ＷＧ結成

総論

ゲノム医学研究WG

社会実装WG

生殖・生命倫理WG

検査精度WG

2023年12月 142分科会に提言案についての意見聴取

2024年1月22日までの意見を反映させて最終案作成

2024年2月21日 日本医学会評議員会で承認

2024年3月13日 記者発表

5回の検討委員会を経て原案作成



日本医学会「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受けられるようにするための施策の総合的かつ計画的な推進に関す
る法律」に関する提言

【第一部（総論）】
● 世界各国は、ゲノム情報を健康の保持増進・疾病予防・診断・治療開発・予後改善に活かす新たな医療、すなわちゲノム

医療の実現に向けた国家レベルの取り組みを進めている。これは、ゲノム医療が医療分野全体の急速な発展に資するから
である。新しい予防法や治療法を開発し、より理想に近い新しい医療を実現するためには、国が大規模なゲノム関連デー
タ（オミックスデータを含む）の収集と利活用、疾患の病態解明、病態に基づく層別化技術の開発と創薬研究を進める必
要がある。ゲノムに関連する基礎研究と臨床研究の両面を推進するためには、大規模な基盤構築が不可欠であり、諸外国
と同様、あるいはそれ以上の国家レベルでの推進が求められる。ゲノム情報の収集と利活用のための基盤構築において、
第６期総合科学技術･イノベーション基本計画に掲げられたオープンサイエンスの理念は重要である。国民の理解と協力が
施策実現の為には必須である点を踏まえ、注意と配慮を十分に払った上で、ゲノム情報と関連する医療情報を網羅的に収
集し、国内並びに全世界の研究者に提供し、そこから得られる成果を迅速に国内外の全分野の医学研究者と共有し、さら
なる成果を産み出す「ポジティブ・フィードバック」を創出することが極めて重要である。我が国がオープンサイエンス
の先駆者として体制を整備することは、新たな科学立国としての方向性を世界に示し、我が国のサイエンス分野における
地位の維持と向上に直結するものである。

● 2023年6月、「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受けられるようにするための施策の総合的かつ計画的な推進に
関する法律（以下、本法）」が制定され施行された。本法の実効性を確保し行政化していくためには、本法第八条に規定
されているように、充実したゲノム医療施策に関する基本的な計画を策定しなければならない。

● この基本計画の策定に際しては、同法案策定に至る過程で議員連盟のみならず多くの省庁が関わってきたことに加え、同
法の所管範囲は医学・医療に留まらず、教育、産業、ビジネス、個人情報保護、差別問題、生命保険などの民間保険等々、
多岐にわたる点を踏まえる必要がある。したがって、内閣官房（健康医療戦略会議他）、内閣府、厚生労働省、文部科学
省、経済産業省、金融庁、消費者庁、法務省、総務省等、多数の関係省庁が全て参画、関与して、基本計画の策定作業を
完遂する必要がある。さらに策定に際しては、本提言の他、日本医学会、日本医学会連合、日本学術会議等、アカデミア
からのガイドライン、声明、提言等も参考にすることが望まれる。



日本医学会「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受けられるようにするための施策の総合的かつ計画的な推進に関す
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● 世界各国は、ゲノム情報を健康の保持増進・疾病予防・診断・治療開発・予後改善に活かす新たな医療、すなわちゲノム

医療の実現に向けた国家レベルの取り組みを進めている。これは、ゲノム医療が医療分野全体の急速な発展に資するから
である。新しい予防法や治療法を開発し、より理想に近い新しい医療を実現するためには、国が大規模なゲノム関連デー
タ（オミックスデータを含む）の収集と利活用、疾患の病態解明、病態に基づく層別化技術の開発と創薬研究を進める必
要がある。ゲノムに関連する基礎研究と臨床研究の両面を推進するためには、大規模な基盤構築が不可欠であり、諸外国
と同様、あるいはそれ以上の国家レベルでの推進が求められる。ゲノム情報の収集と利活用のための基盤構築において、
第６期総合科学技術･イノベーション基本計画に掲げられたオープンサイエンスの理念は重要である。国民の理解と協力が
施策実現の為には必須である点を踏まえ、注意と配慮を十分に払った上で、ゲノム情報と関連する医療情報を網羅的に収
集し、国内並びに全世界の研究者に提供し、そこから得られる成果を迅速に国内外の全分野の医学研究者と共有し、さら
なる成果を産み出す「ポジティブ・フィードバック」を創出することが極めて重要である。我が国がオープンサイエンス
の先駆者として体制を整備することは、新たな科学立国としての方向性を世界に示し、我が国のサイエンス分野における
地位の維持と向上に直結するものである。

● 2023年6月、「良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受けられるようにするための施策の総合的かつ計画的な推進に
関する法律（以下、本法）」が制定され施行された。本法の実効性を確保し行政化していくためには、本法第八条に規定
されているように、充実したゲノム医療施策に関する基本的な計画を策定しなければならない。

● この基本計画の策定に際しては、同法案策定に至る過程で議員連盟のみならず多くの省庁が関わってきたことに加え、同
法の所管範囲は医学・医療に留まらず、教育、産業、ビジネス、個人情報保護、差別問題、生命保険などの民間保険等々、
多岐にわたる点を踏まえる必要がある。したがって、内閣官房（健康医療戦略会議他）、内閣府、厚生労働省、文部科学
省、経済産業省、金融庁、消費者庁、法務省、総務省等、多数の関係省庁が全て参画、関与して、基本計画の策定作業を
完遂する必要がある。さらに策定に際しては、本提言の他、日本医学会、日本医学会連合、日本学術会議等、アカデミア
からのガイドライン、声明、提言等も参考にすることが望まれる。

●充実したゲノム医療施策に関する基本的な計画を策定しなければならない。

●医学・医療に留まらず、教育、産業、ビジネス、個人情報保護、差別問題、
生命保険などの民間保険等々、多岐にわたる点を踏まえる必要がある。



● 基本計画の策定作業は、厚生労働省が事務局機能を担う事になっている関係上、同省が取りまとめ役的
な役割を担いながら作業が進められる事になっているものと思料されるが、前項のとおり本法の守備範
囲は広範であり、多省庁にまたがるものである。したがって、厚生労働省の所掌範囲のみに限定される
基本計画であってはならず、ここに省庁横断型若しくは厚生労働省の所管外を含んで取り組むべき課題
のうち、特に重要なものを以下に挙げる。

１ ゲノム医療実現に向けた研究開発はこれまでにない熾烈な国際競争に突入しており、日本もその厳しい
潮流に晒されている。これ以上凋落して先進諸国の後塵を拝し続けるままでは、医療関連の輸入超過が
一層進み、貿易収支の更なる悪化による赤字大国化だけではすまなくなる。科学技術立国という我が国
の基本方針は完全に実現不可能となり、国家戦略や安全保障上、さらに国民の健康と安全を守るという
観点から危機的な状況に陥る。現在の危機的な方向性から脱し、第三条に記載されている「世界最高水
準のゲノム医療を実現」するために、内閣府総合科学技術・イノベーション会議は、第７期科学技術・
イノベーション基本計画策定プロセスにおいて、本法の理念を具現化することは喫緊の課題である。同
時に、内閣官房健康医療戦略会議（同室）と文部科学省、厚生労働省、経済産業省は、ゲノム医療実現
に向けた研究開発推進のために充当しなくてはならない十分な関連予算を確保するため、必要な措置を
講じるべきである。

２ 遺伝医学・ゲノム医療実現に向けた研究を格段に推進するためには、患者や被験者のプライバシーを尊
重しつつも、医療･医学に関わる個人情報、例えば受診履歴、診療情報、レセプト情報、個人遺伝情報等
を研究開発に柔軟に利活用できる枠組みの整備が必要である。そのために、総務省と厚生労働省は、改
正個人情報保護法を一部阻却し、当該分野を所管する特別法（個別法）を制定する意義について検討を
進めるべきである。



プライバシー権
・自己情報コントロール権
・適正な自己情報の取り扱いを受ける権利

本人同意がなければ研究利用ができないのは不合理

米国 HIPAA (Health Insurance Portability and Accountability Act of 1996)

EU GDPR    (General Data Protection Regulation)

Regulation EU  2016/679 of the European Parliament and of the Council (4)
個人データの取り扱いは人間に奉仕するために設計されるべきである。個人データ保護の権利は、
絶対的な権利ではない。それは比例原則に従い、社会におけるその機能との関係において判断さ
れなければならず、かつ、他の基本的な権利とバランスのとれたものでなくてはならない。



３．国民の遺伝･ゲノムリテラシーの向上は、わが国にとって重要な課題である。現状、日本のヒトの遺伝教育は、初等中等教

育、具体的には小・中・高校での教育を通じて一貫して脆弱である。海外では、国際バカロレアを筆頭に世界各国において、

遺伝学、なかでもヒトの遺伝、ヒトの疾患との関係について、12年間の教育期間の中でリテラシーを向上させるための段階

的なカリキュラムが用意されている。日本のヒトの遺伝に関する教育は、先進諸国のみならず多くの国々に比し圧倒的に分

量が少ない。教育が差別を引き起こすのではなく、教育が不足していることに起因する知識不足やリテラシーの低さに由来

するタブー視や差別意識が生まれていることを認識することが重要である。したがって、文部科学省は、初等中等教育局を

中心に総合教育政策局における生涯教育も含め、ヒトの遺伝に関する教育方針を抜本的に再検討の上、再構築し、遺伝リテ

ラシーを向上させるための取り組みを進める必要がある。遺伝教育の充実は、遺伝医療・ゲノム医療の国民への普及と発展

に直接的に寄与するだけでなく、遺伝情報に基づく不当な差別を防止するためにも不可欠な措置である。

４．日本では、医療行為から離れた「遺伝子検査ビジネス」が市場を形成している。現在、この分野を所管しているのは経済産

業省であるが、世界中で経済官庁が遺伝学的検査を所管している国はわが国だけである。他の全ての国々では、保健衛生行

政を所管する官庁がこの分野の規制を行い、遺伝学的検査に関する一貫性を保っている。遺伝学的検査のダブルスタンダー

ド化を防ぐためにも、またゲノム医療の発展を促進し、国民の健康と安全を守る観点からも、「遺伝子検査ビジネス」につ

いて、厚生労働省による適切な規制を含めたあり方を検討すべきである。

５．ゲノム医学やゲノム医療の発展を推進し、国民の健康や福祉に資するためには、ゲノム情報の適切な利活用は極めて重要で

ある。ただし、同時にゲノム情報の不適切な取り扱いを防ぎ、個人のゲノム情報の保護や当該ゲノム情報による差別の予防

を担保する施策も重要である。2022年4月、日本医学会長・日本医学会連合会長と日本医師会長は、『「遺伝情報・ゲノム

情報による不当な差別や社会的不利益の防止」についての共同声明』を公表し、特に、民間保険について、監督官庁におい

て遺伝情報・ゲノム情報の取扱いに関する自主規制が早急に進むよう促すとともに、その内容が消費者にわかりやすく適正

なものとなるよう、指導・監督を行う仕組みを構築するよう求めている。金融庁をはじめとする関係省庁等が連携・協力し

て検討し、適切な施策を進める必要がある。



● 本法で対象としている「ゲノム情報」は、塩基配列に解釈を加えた意味を有するものであり、「遺伝情
報」はゲノム情報の中で子孫へ受け継がれ得るものである。したがって、国民が安心して享受できるゲノ
ム医療を推進させていくためには、遺伝カウンセリングを含む遺伝医療提供体制を充実させていく必要が
ある。

● ゲノム医療の生命倫理への配慮が必要な領域は、医療に直接関係するものだけでなく、クローン技術・ゲ
ノム編集などの基礎研究、保険会社におけるゲノム情報の取扱い、親子鑑定のあり方など、多岐にわたる。
技術的進歩及び社会環境の変化が著しいことから、不当な差別が引き起こされないようにするためには、
生命倫理について審議・監理する公的プラットフォームを構築・運営する必要があり、そのための適切な
法整備を行うべきである。過去の優生政策への深い反省を忘れてはならない。











遺伝カウンセリング
の概念の欠如



総務省・厚生労働省
プライバシー権の再検討

文部科学省
初等中等教育、総合教育政策局
遺伝・ゲノムリテラシーの向上

厚生労働省
「遺伝子検査ビジネス」の規制

金融庁
保険における適正なゲノム情報
の利用

厚生労働省、文部科学省
遺伝カウンセラーの国家資格化
遺伝・ゲノム医療体制

生命倫理について審議・監理する
公的プラットフォームの構築

ゲノム医療推進法の基本計画に盛り込むべき事項



ポイント
⚫本法策定に向けての活動開始の発端・経緯

➢人材：遺伝カウンセラーの必要性

➢「遺伝子検査ビジネス」

⚫遺伝･ゲノム医療の普及と一般診療化

➢遺伝の三原則「不変性・予測性・共有性」を踏まえた医療の実装

➢「治療適応のある未発症患者」という概念

• 彼らに健康保険での医療を提供可能とする厚労省の｢患者｣概念のパラダイムシフトの必要性

⚫遺伝･ゲノム医学研究と改正個人情法保護法との関係

➢ゲノム情報のうち取り扱いが（要配慮）個人識別符号となる部分の利活用の困難さ

➢特別法での対応も視野に検討を

⚫差別と教育

➢遺伝は，教えるから差別が起こるのではなく，教えないから，つまり無知・無教養から差別は起こる

➢遺伝・ゲノム医療の潤滑で効率的な提供のためにも国民の遺伝リテラシーの向上は必要

➢初等中等教育で教えていく必要性



ポイント
⚫遺伝子検査ビジネスへの対応

➢米国:2014年，FDAが事実上禁止し2015年，業者に課した決定事項
• 検体収集方法や機器等の情報、分析的妥当性の情報、査読付きの文献と学術団体のガイドラインに準じた臨床的妥当性のデータ、検査

目的、得られる利益、検査の限界点、遺伝カウンセリングへのアクセス情報の全てを公表すること

• その他，提供される検査内容や検査結果を，最低でも一般人の９０％以上が正しく理解できる事の確認を販売開始前に実施しておく

➢EU:
• IVD Directive(指令)での規制の実効性に問題．加盟国間で不統一 → 2022年5月26日；Regulation(規則)に
格上げ

 遺伝子関連検査をクラスA(低リスク)→クラスC(高リスク)に

 上市後に自社宣言→上市前に公的な第三者認証機関の適合性評価を受ける事を義務づけ

 安全性とその性能について、欧州医療機器データベースへの機器証明書，臨床試験，検査関連データの提出を義務付け

 製造業者による臨床的エビデンスの提出や市販後サーベイランスの義務化

 遺伝カウンセリング、インフォームド・コンセント等、遺伝子関連検査の情報提供のあり方を記載

 治療法が確立されていない病状及び疾患の遺伝的素因情報を提供する遺伝子関連検査を用いる場合、適切な遺伝カウン

セリング体制の確保義務を規定（実質的な遺伝専門家の関与必須）

➢日本以外の国は医療･非医療に関係なく，遺伝子関連検査であれば保健衛生を所管する１つの官庁

が１つの基準で監督（ダブルスタンダードは混乱を招く）



ポイント

⚫遺伝カウンセラー
➢今や遺伝･ゲノム医療に不可欠の職種
➢患者団体，アカデミア，医療界等から広く要望．政界も賛同
➢法的根拠を有する免許制度の創設（国家資格化）
➢遺伝カウンセラー法

• 身分保障と職務権限の明確化（名称独占，業務独占）
• 人材不足の軽減・解消

⚫遺伝学的検査の海外への出検
➢正しい解析が行われているか(質保証)，適正な個人(遺伝)情報保護がなされてい
るか等，検証が困難

➢日本の規制，主権（法的権限）が及び難い
➢カルタヘナ法や安全保障輸出管理規定では対応困難（趣旨も異なる）
➢国家安全保障の視座からも検討が必要か？
➢DTCも含め検査関連赤字拡大の懸念．将来的に日本人遺伝情報をもとに“Made 

in 海外”の日本人を対象とした治療薬が開発されれば，3兆円の赤字の更なる拡
大の可能性も
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