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遺伝情報の特性
「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」

（日本医学会 2011年2月）

・生涯変化しないこと.
・血縁者間で一部共有されていること．
・血縁関係にある親族の遺伝型や表現型が比較的
正確な確率で予測できること.
・非発症保因者（将来的に発症する可能性はほとんどな
いが，遺伝子変異を有しており，その変異を次世代に
伝える可能性のある者）の診断ができる場合があること．
・発症する前に将来の発症をほぼ確実に予測すること
ができる場合があること．

・出生前診断に利用できる場合があること．
・不適切に扱われた場合には，被検者および被検者の血
縁者に社会的不利益がもたらされる可能性があること．2



医療法の改正と
精度管理
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○平成27年2月～7月 平成28年8月～ 「ゲノム医療実現推進協議会」
○平成27年11月～平成28年7月まで「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（TF）」

第1回「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 」資料1 （27．11．17）

【参考２】「ゲノム医療実現推進協議会」及び「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」

〈健康・医療戦略の推進体制〉

2015年2月～

健康・医療戦略 平成26年（2014年）7月

2015年11月～
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第46回難病対策委員会資料2－2

社会保障審議会医療部会 医療法の改正
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分子遺伝学的検査における質保証に関するOECDガイドライン(2007年)の日本版
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医療法等の一部を改正する法律（平成２９年法律第５７号）
の概要

＊第６１回社会保障審議会医療部会（平成30年4月11日） 資料３．ｐ4を引用



検体検査の分類の見直しについて

＊第６１回社会保障審議会医療部会（平成30年411日） 資料3．ｐ9を引用



遺伝子関連検査・染色体検査の精度の確保の方法について

＊第６１回社会保障審議会医療部会（平成30年4月11日） 資料3．p15を引用

努力義務



第5回ゲノム医療等実用化推進タスクフォース（平成28年2月18日） 参考資料2

第三者認定について



第5回ゲノム医療等実用化推進タスクフォース
（平成28年2月18日） 参考資料2
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遺伝子関連検査のためのISO 15189ガイダンス文書
平成29～31年度AMED研究事業「バイオバンク及びゲノム医療に係る検査の品質・精度の国際的基準構築と実施、及びバイオバン
クの連携体制構築に関する研究」（ゲノム創薬基盤推進研究事業：ゲノム情報研究の医療への実利用を促進する研究）にて、遺伝子関
連検査のためのISO 15189 施設認定プログラム構築に必要な検討作業を実施し、施設認定基準を明確化するため、遺伝子関連検査
のISO15189ガイダンス文書（暫定版）を作成いたしました。その成果を踏まえて、JCCLS遺伝子関連検査標準化専門委員会・作業グル
ープにて、ガイダンス文書の意見聴取と文書反映を重ねて編集作業を行い、出版する運びとなりました。
遺伝子関連検査のISO15189ガイダンス文書は、認定基準の指針策定の参考となるよう、国際規格ISO 15189の各要求事項に基づき
、遺伝子関連検査に必要なガイドラインや学術文献を参照し、その内容を記述しました。本ガイダンス文書を遺伝子関連検査の実施に
際し、検査室における品質管理の導入の参考書として、あるいは、遺伝子関連検査のためのISO 15189施設認定を目指す受審検査室
の準備に活用し、精度管理の向上に資するようにお願いを申し上げます。定価：８,５００円(消費税別)

＊遺伝子関連検査ためのISO 5189

の発行による、認定基準の指針策定と
施設認定のパイロット審査が2019年に
実施された。

＊パイロット審査（5社）
➣対象条件：CAP認定施設
➣実施施設
・がん遺伝子検査（3社）
・単一遺伝子疾患（1社）

・NIPT（1社）



ACCEモデルによる
NIPT検査の精度管理
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ACCEによるモデルクエスションリスト: 
遺伝子検査の包括的なレビューのために

(The ACCE Model‘s List of Targeted Questions Aimed at 

a Comprehensive Review of Genetic Testing)

（アメリカ疾病管理予防センター：CDC；Centers for Disease Control and Prevention）

＊A（Analytical validity：分析的妥当性)：
＊C (Clinical Validity：臨床的妥当性)：
＊C (Clinical Utility：臨床的有用性)：

＊E (Ethical Legal and Social Issues：倫理的法的社会的諸問題) ：



＊A（Analytical validity：分析的妥当性)：
検査法が確立し，再現性の高い結果が
得られるなど精度管理が適切である。
登録衛生検査所の評価要件

＊C (Clinical Validity：臨床的妥当性)：
検査結果の意味付けが明確である。
すなわち感度，特異度，陽性的中率などが明らかにされている。

＊C (Clinical Utility：臨床的有用性)：
その検査結果により，今後の見通しについての情報が得られたり，
適切な予防法や治療法に結びつけることができるなど臨床上の
メリットがある。

＊E (Ethical Legal and Social Issues：倫理的法的社会的諸問題) ：
遺伝情報が明らかにされたことにより，被験者が就職，結婚，
保険加入など，その病気以外のことで差別を受けることがない
かどうかなど倫理的法的社会的問題がないことを確認する。
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「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」
日本医学会２０１１年２月

分析的妥当性，臨床的妥当性，臨床的有用性
１）分析的妥当性とは，検査法が確立しており，再現性の高い結果が得られ
るなど精度管理が適切に行われていることを意味しており，変異があるときの
陽性率，変異がないときの陰性率，品質管理プログラムの有無，確認検査の
方法などの情報に基づいて評価される．

２）臨床的妥当性とは，検査結果の意味付けが十分になされていることを意味
しており，感度（疾患があるときの陽性率），特異度（疾患がないときの陰性
率），疾患の罹患率，陽性的中率，陰性的中率，遺伝型と表現型の関係など
の情報に基づいて評価される．

３）臨床的有用性とは，検査の対象となっている疾患の診断がつけられること
により，今後の見通しについての情報が得られたり，適切な予防法や治療法
に結びつけることができるなど臨床上のメリットがあることを意味しており，
検査結果が被検者に与える影響や効果的な対応方法の有無などの情報に
基づいて評価される．

NIPT検査の精度管理の基準について
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「遺伝子関連検査の質保証体制についての見解」
日本衛生検査所協会 遺伝子関連検査受託倫理審査委員会
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NIPT等の出生前検査に関する専門委員会（第４回）
参考資料３ 三上委員提出資料 p15



＊C (Clinical Validity：臨床的妥当性)：
検査結果の意味付けが明確である。すなわち感度，
特異度，陽性的中率などが明らかにされている。

＊C (Clinical Utility：臨床的有用性)：
その検査結果により，今後の見通しについての情報が得られたり，
適切な予防法や治療法に結びつけることができるなど臨床上のメリットがある。
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評価の対象：NIPT検査の対象と検査の委託元
１．NIPT検査により得られる結果を評価をする。
（1） 13、18、21トリソミー
（2） （1）以外の性染色体の異数体の判定、トリプルX症候群

クラインフェルター症候群 47,XYY症候群
48,XXYY症候群 性別判定

（3） （1）（2）以外の、全染色体 全染色体全領域部分欠失疾患
全染色体全領域部分重複疾患

２．得られた結果をだれが解釈して、的確に妊婦に伝えるのか？
➣ 産婦人科医か？、美容外科医か？



＊E (Ethical Legal and Social Issues：倫理的法的社会的諸問題) ：
遺伝情報が明らかにされたことにより，被験者が就職，結婚，保険
加入など，その病気以外のことで差別を受けることがないかどうか
など倫理的法的社会的問題がないことを確認する。
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＊NIPT検査がもつ倫理的法的社会的問題についての検討
＊13、18、21トリソミー以外の検査の提供は？→すべり始めた坂？
＊無認定施設に、NIPTが儲かるとビジネスモデルを提供する企業の活動は？
（DTC遺伝子検査、コロナPCR検査の提供と近似してる）
＊妊婦の要望があるから、アクセスしやすい方法でNIPTを
提供することは妊婦のためになる。。。

＊内なる優生思想とは、折り合いがつくか？

＊技術的側面にだけスコープした場合、NGSを用いたNIPTは、
技術開発の成果を実用化した最も有力なモデルになるが、
「できること全てがやっていいことではない」（母体血清マーカー
が問題化した当時の感想）と考えるが？

＊NIPTは、「母体血清マーカーのリベンジ」と発言を聞いたことがあるが？、、、。
＊遺伝カウンセリングとのリンク
＊NIPT検査そのものの提供体制：そもそもNIPTに、どのような体制・システムでアクセス
できるようにするのか？

＊「新型出生前診断」の語は、「NIPT検査」とすべきではないか？
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参考サイト
１．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

https://www.mhlw.go.jp/stf/shingi/other-kousei_311652.html

第1回 2015年11月17日 （平成27年11月17日）～
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）
2016年10月19日（平成28年10月19日（水））

https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-

Kouseikagakuka/0000140440.pdf

２．検体検査の精度管理等に関する検討会
http://www.mhlw.go.jp/stf/shingi/other-isei.html?tid=487624

第1回 2017年10月27日 （平成29年10月27日）～
検体検査の精度管理等に関する検討会 とりまとめ 2018年3月30日（平成30年3月30日）

https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10801000-Iseikyoku-Soumuka/0000200534.pdf

３． 厚生労働省 「検体検査について」
https://www.mhlw.go.jp/stf/newpage_02251.html

４． ACCEによるモデルクエスションリスト: 遺伝子検査の包括的なレビューのために
(The ACCE Model‘s List of Targeted Questions Aimed at a Comprehensive Review of 

Genetic Testing) http://pgsi.umin.jp/list.pdf

５．ゲノム医療における検体検査の品質確保に関する提言（がんゲノム医療推進を踏まえ
て）日本臨床検査医学会（2017 年11 月）

https://www.jslm.org/committees/gene/gene20171121.pdf

６．「遺伝子関連検査の質保証体制についての見解」日衛協（平成30年12月1日改定）
http://www.jrcla.or.jp/info/info/310315.pdf

https://www.mhlw.go.jp/stf/shingi/other-kousei_311652.html
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10601000-Daijinkanboukouseikagakuka-Kouseikagakuka/0000140440.pdf
http://www.mhlw.go.jp/stf/shingi/other-isei.html?tid=487624
https://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10801000-Iseikyoku-Soumuka/0000200534.pdf
https://www.mhlw.go.jp/stf/newpage_02251.html
http://pgsi.umin.jp/list.pdf
https://www.jslm.org/committees/gene/gene20171121.pdf
http://www.jrcla.or.jp/info/info/310315.pdf

