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遺伝子解析技術は、医療の場では、以下の 3

つの目的で用いられている１）。 

①病原体遺伝子検査（病原体核酸検査）：ヒトに

感染症を引き起こす外来性の病原体（ウイルス、

細菌等微生物）の核酸（DNA あるいは RNA）を

検出・解析する検査。 

②ヒト体細胞遺伝子検査：癌細胞特有の遺伝子の

構造異常等を検出する遺伝子検査および遺伝子

発現解析等、疾患病変部・組織に限局し、病状と

ともに変化し得る一時的な遺伝子情報を明らか

にする検査。 

③ヒト遺伝学的検査：単一遺伝子疾患、多因子疾

患、薬物等の効果・副作用・代謝、個人識別に関

わる遺伝学的検査等、ゲノムおよびミトコンドリ

ア内の原則的に生涯変化しない、その個体が生来

的に保有する遺伝学的情報（生殖細胞系列の遺伝

子解析より明らかにされる情報）を明らかにする

検査。 

 このうち、倫理的配慮が必要なのは、3 番目の

遺伝学的検査を行う場合である。遺伝学的検査に

より得られる遺伝情報には表 1 のような特性が

あり、遺伝学的検査およびその結果に基づいてな

される診断を行う際にはこれらの特性を十分考

慮する必要がある１）。 

従来、遺伝子解析は研究を目的として行われる

ことが多かったが、医学・医療のさまざまな領域

で、遺伝子解析技術が実用段階に入っていること

から、日本医学会では、国民により良い医療を提

供するためには、医師等が、医療の場において遺

伝学的検査・診断を、その特性に十分留意、配慮

したうえで、適切かつ有効に実施することが必要

であると考え、2011 年に、その実施の際に医師

等が留意すべき基本的事項と原則を「医療におけ

る遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」１）

としてまとめた。 

 このガイドラインでは、遺伝学的検査を、すで

に発症している患者の診断を目的として行われ

る遺伝学的検査と、非発症保因者診断、発症前診

断、出生前診断を目的に行われる遺伝学的検査の

2 つに分類し、それぞれにおいて必要とされる診

療体制の違いを明確に記載している。 

 すでに発症している患者の診断を目的として

行われる遺伝学的検査では、原則として、一般診

療の流れのなかで主治医の責任において行うべ

きであるとしている。すなわち、主治医が臨床的

有用性を確認し、患者・家族に対し、検査前の適

切な時期にその意義や目的の説明を行うととも

に、結果が得られた後の状況、および検査結果が

血縁者に影響を与える可能性があること等につ

いても患者・家族が十分に理解したうえで検査を

受けるかどうか自己決定できるよう支援するこ

ととしている。 

 一方、非発症保因者診断、発症前診断、出生前

診断を目的に行われる遺伝学的検査においては、

通常、被検者は検査実施時点では、患者ではない

ため、一般診療とは異なり、遺伝医療（遺伝子診

療）として、事前に適切な遺伝カウンセリングを

行った後に実施すべきであるとしている。 

 わが国では、発症者の診断・治療にあたってい

る主治医がさまざまな遺伝に関する情報提供を

患者・家族に行っていると考えられるが、遺伝医

療でもっとも重要な遺伝カウンセリングは単な

・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。 

表 1 遺伝学的検査に得られる遺伝情報の特性 

 



る情報提供だけではなく心理的・精神的・社会的

サポートを行うことがきわめて重要である。遺伝

カウンセリングを行おうとする医師は専門分野

だけの知識ではなく幅広い遺伝医学の知識を身

に付け、遺伝情報の特殊性と倫理的問題を理解し、

心理的・精神的・社会的サポートが可能となるよ

うな診療体制を構築したうえで遺伝カウンセリ

ングを行う必要がある。 

 遺伝学的検査・遺伝カウンセリングが必要な患

者・家族に、適切に対応するためには、臨床遺伝

専門医２）から助言を得ること、認定遺伝カウン

セラー３）として協同して取り組むこと、または

遺伝子医療部門に紹介することも考慮すべきで

ある。特に、遺伝カウンセリング担当者の個人的

努力では、倫理的な問題のために、対応困難な事

例（治療法の確立していない疾患の発症前診断や

選択的中絶が可能となる出生前診断など）につい

ては、大学病院の遺伝子診療部などの組織的体制

が整備された部門での対応が求められる。2017

年現在、全ての大学病院（本院）を含む 115 の

医療施設に名称はさまざまであるが遺伝子医療

部門が設立されている４）。 

 また、近年急速に臨床応用が進められつつある

次世代シークエンサー（NGS）等を用いたヒト

ゲノムの網羅的解析では、本来目的とした遺伝子

変異以外のゲノム上の変化が検出されることが

あるため、日本人類遺伝学会５）では、「次世代

シークエンサーを用いた網羅的遺伝学的検査に

関する提言」を公表している。 
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