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検討のポイント：

遺伝カウンセリングについては，主に単一遺伝子疾患等を想定して規定され

ているが，ヒトゲノム・遺伝子解析研究の進展に対応して，遺伝カウンセリング

の在り方について見直しを行う必要があるか

資料２



遺伝カウンセリングの定義 （米国遺伝カウンセラー学会 2005）

< http://www.nsgc.org/about/definition.cfm >

遺伝カウンセリングは，疾患の遺伝学的関与について，

その医学的影響，

心理学的影響，

および家族への影響を，

人々が理解し適応していくことを助けるプロセスである．

このプロセスには，次項が含まれる．

・疾患の発生および再発の可能性を評価するための家族歴および病歴の解釈

・遺伝現象，検査，マネージメント，予防，資源，および研究についての教育

・インフォームド・チョイス（十分な情報を得た上での自律的選択），

およびリスクや状況への適応を促進するためのカウンセリング
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情報提供

Why did it happen?

心理的援助

Why did it happen to me?

遺伝カウンセリング
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遺伝情報の特殊性

不変性： 生涯変化しない

予測性： 将来の発症を予測できる可能性

共有性： 家系で同じ情報を共有している可能性
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３省指針の「遺伝カウンセリング」についての記載（１）

６ 研究機関の長の責務
（35）試料等の提供が行われる機関の長は，必要に応じ，適切な遺伝カウンセリング
体制の整備又は遺伝カウンセリングについての説明及びその適切な施設の紹介等によ
り，提供者及びその家族又は血縁者が遺伝カウンセリングを受けられるよう配慮しな
ければならない．

７ 研究責任者の責務
（３）研究責任者は・・・遺伝カウンセリングの考え方については，明確に（研究計
画書に）記載しなければならない．

10 インフォームド・コンセント
（11）・・・提供者が単一遺伝子疾患等（関連遺伝子が明確な多因子疾患を含む）で
ある場合には，遺伝カウンセリングの利用に関する情報を含めて説明を行うとともに，
必要に応じて遺伝カウンセリングの機会を提供しなければならない．

11 遺伝情報の開示
（４）研究責任者は，単一遺伝子疾患等に関する遺伝情報を開示しようとする場合に
は，医学的又は精神的な影響等を十分考慮し，診療を担当する医師との密接な連携の
下に開示するほか，必要に応じ，遺伝カウンセリングの機会を提供しなければならな
い．
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３省指針の「遺伝カウンセリング」についての記載（２）

12 遺伝カウンセリング

（１）目的
ヒトゲノム・遺伝子解析研究における遺伝カウンセリングは，対話

を通じて，提供者及びその家族又は血縁者に正確な情報を提供し，疑問
に適切に答え，その人たちの遺伝性疾患等に関する理解を深め，ヒトゲ
ノム・遺伝子解析研究や遺伝性疾患等をめぐる不安又は悩みにこたえる
ことによって，今後の生活に向けて自らの意思で選択し，行動できるよ
うに支援し，又は援助することを目的とする．

（２）実施方法
遺伝カウンセリングは，遺伝医学に関する十分な知識を有し，遺伝

カウンセリングに習熟した医師，医療従事者等が協力して実施しなけれ
ばならない．
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５．遺伝カウンセリング［注４］

遺伝学的検査・診断に際して，必要に応じて適切な時期に遺伝カウンセリング

を実施する．

遺伝カウンセリングは，情報提供だけではなく，患者・被検者等の自律的選択

が可能となるような心理的社会的支援が重要であることから，当該疾患の診療

経験が豊富な医師と遺伝カウンセリングに習熟した者が協力し，チーム医療と

して実施することが望ましい．

遺伝カウンセリングの内容について，記載内容がプライバシー等を損なうおそ

れがある場合には，通常の診療録とは切り離して記載・保存するなど，慎重な

対応が求められる．
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［注４］遺伝カウンセリング

遺伝カウンセリングは，疾患の遺伝学的関与について，その医学的影響，心理学的影

響および家族への影響を人々が理解し，それに適応していくことを助けるプロセスである．

このプロセスには， 1）疾患の発生および再発の可能性を評価するための家族歴および

病歴の解釈，2）遺伝現象，検査，マネージメント，予防，資源および研究についての教育，

3）インフォームド・チョイス（十分な情報を得た上での自律的選択），およびリスクや状況

への適応を促進するためのカウンセリング，などが含まれる．

現在，わが国には，遺伝カウンセリング担当者を養成するものとして，医師を対象とし

た「臨床遺伝専門医制度」＜http://jbmg.org/＞と非医師を対象とした「認定遺伝カウンセ

ラー制度」＜http://plaza.umin.ac.jp/~GC/＞があり，いずれも日本人類遺伝学会と日本

遺伝カウンセリング学会が共同で認定している．

遺伝カウンセリングに関する基礎知識・技能については，すべての医師が習得しておく

ことが望ましい．また，遺伝学的検査・診断を担当する医師および医療機関は，必要に

応じて，専門家による遺伝カウンセリングを提供するか，または紹介する体制を整えてお

く必要がある．
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ヒト遺伝子解析研究 試料提供者

研究成果
遺伝子情報

結果の開示

遺伝子情報の臨床的
意義・有用性に関する研究

遺伝学的検査として確立

診断・治療・予防 患者・家族

遺伝子診療

研究と診療
研究協力依頼

Informed Consent

自発的意思
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研究の進展に伴い考慮すべき事項（１）

単一遺伝子疾患の責任遺伝子の発見を目的とする研究

主に単一遺伝子疾患を対象とした
遺伝型ー表現型（genotype-phenotype） 関連研究

遺伝子変異の種類により，予後を予測
より臨床的な研究
研究成果が直接，患者の医療の質の向上につながる
全ての領域の疾患研究において，遺伝子解析が行われる
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研究

研究
＋

診療
診療

遺伝カウンセリングが必要
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研究の進展に伴い考慮すべき事項（２）

ゲノムコホート研究
・ 健常者が対象
・ 後付けで情報が付加される
・ 成果が得られるまでの期間が長い
・ 被検者にとって意味がある情報が得られた場合の対応

伝えなくてよいのか 生命倫理の原則
伝えるとした場合，何をどのように伝えるか

パーソナルゲノム研究
・ 個人の全ゲノム配列のローデータが１度の解析で得られる
・ 解釈は後付けでなされる
・ 当初の目的以外の予期せぬ情報が得られた場合の対応

伝えなくてよいのか 生命倫理の原則
伝えるとした場合，何をどのように伝えるか
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生命倫理の４原則（Beauchamp & Childress）

1）自律尊重 respect for autonomy   

2）無危害 nonmaleficence

3）仁恵（善行） beneficence

4）正義 justice

（自律的な個人の意思決定能力を尊重する）

（他人に危害を加えない）

（最善のことを行う：最善の医療，医学の発展）

（人に対して公正な処遇を与える：同等の者は同等に扱う．

利益・負担の公平な配分，限られた医療資源の配分）
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骨髄提供によりドナーの遺伝情報等が判明した場合の情報開示について
（骨髄移植推進財団）

骨髄移植を受けた患者は、通常、生着確認などのために骨髄の検査を行う
その時に偶然、移植された細胞の遺伝学的異常が判明することがある

その場合の対応法
１．専門家により遺伝学的異常の評価を行う
①医学的前提条件

・ 遺伝学的異常を持つ細胞が骨髄提供者由来であること
・ 疾患、障害の重篤度および不利益の程度が予測できること
・ 治療法もしくは予防法の有無に関する情報が得られること

②骨髄提供者に下記のいずれかの利益があると考えられること
・ 発症前診断もしくは保因者診断ができること
・ 積極的に早期発見や予防的措置、治療を行うことができること
・ 家族や子孫の健康管理に役立つこと

２．両者の条件を満たす場合、ドナーの方の情報開示に関する希望に従って開示する
情報開示を希望するドナーには、当財団から電話等で連絡し、説明するた
めの面談の調整をする．面談では、判明した情報について医師が説明する．
必要に応じて，遺伝カウンセリングを受ける機会を提供する．

３．ドナー登録の際に情報開示に関する希望をきいておく． 15



結論

１．基本的に現在の指針における遺伝カウンセリングの在り方を変更させる必
要はない．

・ 遺伝型ー表現型（genotype-phenotype） 関連研究
・ ゲノムコホート研究
・ パーソナルゲノム研究

いずれの場合にも，研究結果を開示する必要性が生じる可能性があるの
で，

遺伝カウンセリングを提供できる体制を構築しておく必要がある．

２．予期せぬ情報が得られた場合の対応について，検討しておく必要がある．

研究計画の立案に際し，遺伝医学に関する十分な知識を有し，
遺伝カウンセリングに習熟した者が関与することが望ましい．
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全国遺伝子医療部門連絡会議 参加施設
臨床遺伝専門医制度 研修施設

東京

神奈川

愛知

大阪

福岡

連絡会議・研修施設

連絡会議のみ

研修施設のみ

いずれもなし

循環器病研究センター

精神・神経研究センター

成育医療研究センター

長寿科学医療研究センター

国際医療研究センター

がん研究センター
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遺伝医学系統講義 e-learning

全国遺伝子医療部門連絡会議HP＜http://www.idenshiiryoubumon.org/＞
にアクセスし，登録することにより，誰でも無料で受講できる．（１回45分の授業）

１．遺伝医学の過去・現在・未来 鎌谷直之 （理化学研究所）
２．遺伝医学総論 福嶋義光 （信州大学）
３．ヒトゲノム・遺伝子の構造と機能 松本直通 （横浜市立大学）
４．染色体異常症と細胞遺伝学 玉置知子 （兵庫医科大学）
５．単一遺伝子疾患とメンデル遺伝学 小杉眞司 （京都大学）
６．多因子疾患の遺伝学 羽田 明 （千葉大学）
７．個別化遺伝医療と薬理遺伝学 鎌谷直之 （理化学研究所）
８．エピジェネティクス 久保田健夫（山梨大学）
９．生化学遺伝学 松原洋一 （東北大学）
10．集団遺伝学 徳永勝士 （東京大学）
11．遺伝性疾患の分子遺伝学的理解 高田史男 （北里大学）
12．遺伝学的検査 野村文夫 （千葉大学）
13．ミトコンドリア遺伝 後藤雄一 （国立精神・神経C）
14．発生遺伝学と先天異常 小崎健次郎（慶応大学）
15．出生前診断 平原史樹 （横浜市立大学）
16．腫瘍遺伝学 稲澤譲治 （東京医科歯科大学）
17．遺伝性疾患の治療 櫻井晃洋 （信州大学）
18．遺伝カウンセリング 斎藤加代子（東京女子医科大学）
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NHK出版

定価 2,100円 ＋ 税
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