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要       旨 

 

１ 作成の背景 

臨床ゲノム医学分科会は、基礎科学、基礎医学に留まらない臨床の場における遺伝学、

ゲノム学のあり方を検討することを目的に、2018年度、臨床医学委員会の中に新たに設置

された。臨床ゲノム医学は既存の診療科や専門領域の枠組みを超えた横断的な視点で考え

る必要があり、本分科会は、臨床医学のさまざまな領域（臨床遺伝学、内科学、小児医学、

神経学、精神医学、周産期医学、腫瘍学、病理学、等）の専門家によって構成されている。 

2019年度、日本学術会議基礎生物学委員会・統合生物学委員会・基礎医学委員会合同ゲ

ノム科学分科会、及び臨床医学委員会臨床ゲノム医学分科会、臨床医学委員会脳とこころ

分科会、臨床医学委員会腫瘍分科会が、合同で、提言「ゲノム医療・精密医療の多層的・

統合的な推進」を公表した。主な指摘事項は、下記の３点である。 

(1) 日本人のエビデンスを得るためにゲノム解析規模を拡大すべきである、 

(2) 多層的・統合的なゲノム医療・精密医療研究の推進を行うべきである、  

(3) ゲノム医療・精密医療を推進する上での環境整備を進めるべきである、 

 (1)と(2)については、ゲノム医療協議会等において、取り上げられ、充実した計画が立

てられつつある。一方、(3)については、未だ不十分であるという認識のもと、本分科会で

は、臨床ゲノム医学の立場から進めるべき環境整備の一つとして、「ゲノム医療推進に向

けた体制整備と人材育成」に関する審議を行い、結果を提言としてまとめることとした。 

２ 現状及び問題点 

ゲノム医療協議会等において、ゲノム医療推進に向けた種々の取組が計画・実施され始

めている。しかしながら、これらの取組は、ゲノム医療推進のための研究開発に重点が置

かれており、研究成果をどのように臨床の場で生かしていくのかについての具体的な計画

立案が十分とはいえない。ゲノム医療を推進する上で必要となる環境整備について考える

際、領域ごとの課題を整理するとともに、領域間で共通の課題を抽出することが重要であ

る。以上を踏まえ、ここでは代表的な５つの領域の課題について検討した。 

がんゲノム医療領域では、がん遺伝子パネル検査やコンパニオン診断としての遺伝学的

検査が保険収載されるなど、遺伝情報を用いたがん医療が急速に一般医療に導入されてい

る。ここで明らかにされる生殖細胞系列の遺伝情報は、治療選択に役立てられるだけでは

なく、患者・血縁者の将来予測、健康管理にも役立てられるものであり、正確な情報提供

と心理社会支援、結果に基づく自己決定の支援を行う遺伝カウンセリングの体制整備とこ

れを担う人材を育成することが求められている。 

難病ゲノム医療領域では、欧米・アジア先進国では、3,000種類をこえる遺伝学的検査

が実施可能であるが、わが国で保険収載されているのは、140 疾患（群）（令和 2年度）

に過ぎず、しかも外部からの検査を受託している施設は極めて少ない。遺伝性腫瘍症候群

の遺伝学的検査も、難病の遺伝学的検査も「単一遺伝子疾患の診断」という共通の目的が

あり、どちらもゲノム医療として実施できる体制の整備が求められている。 
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精神医学領域のゲノム医療に関しては、精神疾患も合併する難病の発症原因バリアント

の同定などにより、ゲノム情報を医療に活かすことが可能になっている疾患も増えつつあ

るが、「遺伝」の問題が忌避され、ゲノム医療の成果が遺伝カウンセリングに基づいた形

で活かされず、結果的に当事者・ご家族の要望に十分応えることが出来ない状況がある。

精神科を含む多診療科と連携した遺伝子医療部門・ゲノム医療部門の充実が求められる。 

生殖医療領域のゲノム医療では、着床前診断や出生前診断に遺伝子解析技術が用いられ

ている。生命の選別という倫理的問題があり、今までは日本産科婦人科学会の見解、ガイ

ドライン等により、実施されてきた。しかし、学会の見解には罰則規定もなく、学会員以

外のものがルールを無視して実施するなど、一学会の機能を越えた問題となっている。着

床前診断、出生前診断、提供胚による妊娠、代理出産などの法的整備は喫緊の課題である。 

免疫アレルギー分野におけるゲノム医療では、層別化医療及び予防的・先制的医療の実

現を目指して、医師、医療関係者、研究者、製薬・医療機器企業、食品、ヘルスケア、家

電メーカー等と患者・家族・市民等の幅広い人々が積極的に参画することが必要である。

そのためには、患者・市民の目線も含めた多様な視点で円滑に遂行されるシステムの確立

とともに、適切な情報がより迅速に個々の患者・市民に伝わる情報網の構築が必須となる。 

上記の現状と問題点について、領域横断的な遺伝医学関連学会・団体（日本人類遺伝学

会、日本遺伝カウンセリング学会、日本遺伝子診療学会、全国遺伝子医療部門連絡会議、

等）では、ゲノム医療推進のために、人材育成の取組（臨床遺伝専門医制度、臨床細胞遺

伝学認定士制度、認定遺伝カウンセリング制度、ジェネティックエキスパート認定制度、

等）、全国遺伝子医療部門の組織化、およびゲノムリテラシー向上の取組を行っている。 

３ 提言の内容 

 ゲノム医療協議会等は、ゲノム医療推進のために下記３点を考慮すべきである。 

(1) 学術団体等の取組との連係 

ゲノム医療に関係する領域横断的な学術団体では，ゲノム医療推進に必須のゲノムリ

テラシー向上の取組，人材育成，全国的なネットワークの構築等を行っているが，未だ

十分に国の施策に反映されているとは言えない．ゲノム医療推進の計画・実施に際して

は、すでに行われている学術団体等の取組とより一層密に連係して行うべきである。  

(2) 遺伝カウンセラーの国家資格化 

遺伝学的検査・診断に際しては、遺伝カウンセリングの実施が必要であり、すでに学

会が認定する「認定遺伝カウンセラー」が、医療のさまざまな場面で活躍し始めている

が、国家資格化されていないために種々の限界がある。ゲノム医療をさらに推進させて

いくためには、患者・当事者との接点を担う遺伝カウンセラーを充実させる必要があり，

早急に国家資格化すべきである。 

(3) 遺伝子医療部門の充実 

ゲノム医療推進のためには、臓器別・領域別ではなく全てのゲノム情報を適切に扱う

ことのできる遺伝子医療部門・ゲノム医療部門の充実が必須であり、ゲノム医療の技術

料を算定することや、遺伝カウンセリングを技術料として算定することなどにより、医

療経済面の観点からも自立した診療を可能とする診療報酬体系を構築すべきである。 
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１ はじめに 
「ゲノム医療」とは、ゲノム情報(遺伝情報)に基づき、個々人にとって最善の医療を提

供しようとする医療であり、わが国においても内閣官房、文部科学省、厚生労働省、経済

産業省によりゲノム医療実現推進協議会、およびゲノム医療協議会 1が設けられ、さまざ

まな施策が打ち出されている。しかしながら、ゲノム医療・精密医療の基盤となるゲノミ

クス(ゲノム学)の変化は急速であり、何が最善なのかを研究の進展とともに、その時点、

その時点で判断していかなければならない。判断に際しては、技術的に可能なこと、経費、

新技術を導入した場合の利点とリスク・欠点、特に社会での受け入れ状況の検討などを継

続して行っていく必要がある。  

日本学術会議では基礎生物委員会に「遺伝学分科会」と「ゲノム科学分科会」が設けら

れていたが、ゲノム医療実現推進のためには、基礎科学、基礎医学に留まらない臨床の場

における遺伝学、ゲノム学のあり方を検討することが必要であることから、2018年度、臨

床医学委員会に「臨床ゲノム医学分科会」が設置された。 

臨床ゲノム医学は既存の診療科や専門領域の枠組みを超えた横断的な視点で考える必

要があり、本分科会は、臨床医学のさまざまな領域（臨床遺伝学、希少難病、内科学、小

児医学、神経学、精神医学、周産期医学、腫瘍学、病理学、ゲノム科学、等）の専門家に

よって構成され、臨床ゲノム医学のあり方を審議した。 

審議経過としては、まず初めに、「日本学術会議は内閣府に属しており、政府に対して

科学的な観点からさまざまな勧告、要望、声明、提言、報告をすることが期待されるとと

もに、わが国が直面する多くの課題に科学の立場から取り組み、政府や社会からの要請に

応えていかねばならない」という山極壽一会長のメッセージ [1]を確認したのち、臨床ゲ

ノム医学領域に関係する情報を整理し、課題を抽出した。 

その成果の一つとして、臨床医学委員会臨床ゲノム医学分科会では、2019年7月2日に、

日本学術会議基礎生物学委員会・統合生物学委員会・基礎医学委員会合同 ゲノム科学分

科会、臨床医学委員会 脳とこころ分科会、臨床医学委員会 腫瘍分科会と合同で、提言

「ゲノム医療・精密医療の多層的・統合的な推進」[2]を公表した。主な指摘事項は、下記

の３点である。 

(1) 日本人のエビデンスを得るためにゲノム解析規模を拡大すべきである、 

(2) 多層的・統合的なゲノム医療・精密医療研究の推進を行うべきである、  

(3) ゲノム医療・精密医療を推進する上での環境整備を進めるべきである、 

今回、臨床ゲノム医学分科会が公表する提言は、提言「ゲノム医療・精密医療の多層的・

統合的な推進」の３番目の課題「ゲノム医療・精密医療を推進する上での環境整備を進め

るべきである」について、臨床ゲノム医学の立場から「ゲノム医療推進に向けた体制整備

と人材育成」についての審議結果をまとめたものである。 

 

                                            
1 ゲノム医療実現推進協議会・ゲノム医療協議会<https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/genome/kaisai.html> 
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２ 各領域におけるゲノム医療の課題 

ゲノム医療・精密医療を推進する上での環境整備について考える際，領域ごとの課題を

整理しておく必要がある。これらの課題の中には、それぞれの領域で個別に対応しなけれ

ばならないものもあるが、①医療関係者および一般市民のゲノムリテラシーの向上、②ゲ

ノム医療専門職等の人材育成、③研究ではない診療としての医療体制の整備など、領域間

で共通の課題も存在する。以上を踏まえ、広範なゲノム医療のうち、ここでは代表的な５

つの領域の課題について述べる。 

 
(1) がんゲノム医療領域における課題 

がん領域においては、2018年以降薬剤の適応判断を目的とした生殖細胞系列遺伝学

的検査、がん組織を用いてがん関連遺伝子を網羅的に解析するがん遺伝子パネル検査、

さらに 2019年は遺伝性乳癌卵巣癌（HBOC）の診断を目的とした遺伝学的検査や HBOC

の既発症者に対するリスク低減治療が保険収載されるなど、遺伝情報を用いたがん医

療が急速に一般医療に導入されている。一部の医療機関ではすでにがん組織の全エク

ソーム解析も導入されており、これも近い将来実装化されていくことが予想される。

また、がんゲノム医療の普及に関連して、被検者や血縁者に対する正確な情報提供と

心理社会支援、結果に基づく自己決定の支援を行う遺伝カウンセリングの必要性がま

すます高まることは想像に難くない。 

厚生労働省が開催するがんゲノム医療推進コンソーシアム運営会議 2（2019年 12月

5日開催）においても、がんの全ゲノム解析を推進する上での人材育成の課題として、

広い領域に対応できる遺伝医療部門の設置、がんゲノム医療を担う知識と技術を有し

た病理専門医、薬物療法専門医、臨床腫瘍専門医の養成、が挙げられている。 

すなわち、今後のがんゲノム医療の健全な発展と普及のためには、がんにかかわる

医療従事者が広く臨床ゲノム医学・遺伝医学に関する知識を習得することと、広範な

領域の遺伝医療を専門的に提供できる専門家の育成・配置の両方が必要である。前者

については、文部科学省による「多様な新ニーズに対応する『がん専門医療人材（が

んプロフェッショナル）』養成プラン」があるが、こうした人材育成の取り組みは医

師のみならず非医師を対象とした人材育成も含め、今後もさらに強化継続していくこ

とが必要である。一方、ゲノム医療・遺伝医療の専門家としては臨床遺伝専門医と認

定遺伝カウンセラーが学会認定資格として運営されているが、将来にむけての重要性

を考えれば、遺伝カウンセラーの資質や診療における役割、能力の客観評価などを明

確にした上でこれを国家資格化するべきである。 

さらに、こうした人材の適正な配置を推進するためには実施施設に対するインセン

ティブが必要であり、ゲノム医療の技術料算定、および現在遺伝学的検査に付随して

認められている遺伝カウンセリング加算を技術料として算定することなどのほか、遺

伝医療の専門家の配置を特定機能病院の認定要件に加えることも検討すべきである。  

                                            
2 がんゲノム医療推進コンソーシアム運営会議＜https://www.mhlw.go.jp/content/10901000/000573721.pdf＞ 



 3 

  

(2) 難病ゲノム医療領域における課題 

2015年からの指定難病の対象の拡充および 2008年からの遺伝学的検査および遺伝

カウンセリングの保険収載により、難病領域のゲノム医療が向上したことは間違いな

い。しかし、欧米・アジア先進国では、3,000 種類をこえる遺伝学的検査を多数の企

業が提供しているが、日本では保険収載されている 140 疾患（群）（2020 年度）の遺

伝学的検査でさえ、外部からの検査を受託しているのは非営利研究組織のかずさ DNA

研究所と信州大学などごく一部の施設であり、遺伝学的検査の体制は深刻な遅れを示

している。すなわち、患者が必要な遺伝学的検査を受検できていない状況にある。 

その要因の 1つは、がんゲノム医療は健康局がん・疾病対策課が所掌し，難病ゲノ

ム医療は健康局難病対策課が所掌するという縦割り行政の弊害である。がんゲノム医

療の枠組みで管理されている遺伝性乳癌卵巣癌症候群における生殖細胞系列の遺伝学

的検査（直接シークエンス）は、薬剤適応を決める「造血器腫瘍遺伝子検査」として

保険収載され、20,200点の実施料が設定されている。他方、難病医療の枠組みで管理

されている「遺伝性腫瘍症候群以外の遺伝性・先天性疾患」の遺伝学的検査は、「遺伝

学的検査」として、次世代シークエンスで数十の遺伝子を解析したとしても最高で

8,000 点の実施料である。欧米・アジア先進国において、単一遺伝子疾患の遺伝学的

検査がこのような扱いの違いを受けることはありえず、日本の遺伝医療現場において

も患者・家族の納得は得られていない。遺伝性腫瘍症候群の遺伝学的検査も、難病を

含む遺伝性・先天性疾患の遺伝学的検査も「単一遺伝子疾患の診断」という共通目的

で実施されるものであり、遺伝医療・ゲノム医療の枠組みで一括して議論されるべき

である。 

もう 1 つの要因は、「研究」と「診療」の切り分けが、行政、アカデミア、検査会

社いずれにおいても、できていないことである。最近、難病に対する全ゲノムシーク

エンス（WGS）の有用性に関する議論も散見されるが、基本的な遺伝学的検査体制すら

できていない状況において、WGS（全エクソームシークエンスを含む）を、診療として

位置づけるのは現状に即していない。以上のことから、単一遺伝子疾患における生殖

細胞系列の遺伝学的検査は、遺伝医療・ゲノム医療の枠組みで一括管理すべきであり、

「研究」としての網羅的解析と「診療」としての遺伝学的検査を明確に区別して対応

するべきである。 

 

(3) 精神医学領域のゲノム医療における課題  

かつても今も、精神疾患の発症と「遺伝（親から子に伝わって発症したのであり、

他の家族にも今後生じるのではないか？）」や「育ち（親の育て方のせいで発症したの

ではないか？）」との関係について悩んでいる当事者・ご家族は極めて多い。ゲノム医

学の進展とともに発症原因ゲノムバリアントが判明した難病も多いが、その中には、

22q11.2 欠失症候群、レット症候群、結節性硬化症、神経線維腫症など、神経発達症

を含む精神疾患を高率に合併するものが含まれている。例えば 22q11.2欠失症候群は、
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小児期に知的能力障害、自閉スペクトラム症、注意欠如多動症、不安症、てんかん、

青年期に統合失調症、気分障害、中年期からパーキンソン病と、ライフステージ縦断

的に多様な精神疾患が起こり得る。また前述の難病はいずれも脳を含む多臓器の疾病

を引き起こすが、既にゲノム医療の実践が精神科領域を含む多診療科との連携のもと、

進められつつある。また、未だ難病に指定されていないが、3q29欠失のように脳を含

む多臓器稀少疾患の原因バリアントも新たに同定されつつある。稀少難病に加え、他

の診療科と連携するリエゾン精神医学においては、がん・周産期領域をはじめとして

社会実装化され、ゲノム医療の範囲は拡大の一途である。 

前述の稀少・難病の原因バリアントは de novo であることも多いが、de novo の可

能性（即ち、親から子に伝わったものではない）が当事者・家族に伝わっていないこ

とも稀ではない。さらに、かつて優生保護法の対象として「遺伝性精神疾患」が大き

く取り上げられていたことも誤解や偏見に繫がった。このような歴史的な背景から精

神科臨床においては未だ「遺伝」の問題が忌避され、ゲノム医療の成果が遺伝カウン

セリングに基づいた形で活かされず、結果的に当事者・ご家族の要望に十分応えるこ

とが出来ない現状である。実際、臨床遺伝専門医(全 1439名)を取得している精神科医

は、2020 年 2 月時点、約 10 名に過ぎないといった実態もある。この様な精神医学領

域の問題を解決し、精神医学領域のゲノム医療を一層進めるためには、ゲノム医学に

通暁した精神科医を増やすことが不可欠である。難病には精神疾患を合併するものも

複数あるが、精神科臨床において未だゲノムや遺伝の問題は忌避され、当事者・家族

の要望に十分応えることが出来ていない。当事者・家族への適切なカウンセリングが

提供されるために不可欠な精神科医のリテラシー向上には、専門医制度にゲノム医療

に関する事柄を取り入れることも必要である。さらに当事者・家族の精神医学研究へ

の要望を調査した結果によると「発症の原因や病気のメカニズム解明」の要望が最多

であったということを鑑みて、今後、ゲノム研究の進展により精神疾患の病態解明と、

病態に基づく診断・治療法の開発が期待される。 

 

(4) 生殖医療領域のゲノム医療における課題 

1990 年に受精卵を診断して正常胚を移植することで Duchenne 型筋ジストロフィー

の罹患児を避ける着床前診断が報告された。その後、染色体異数性に起因する習慣流

産、不妊症を対象に胚の異数性を調べて正常胚を移植する着床前スクリーニングが始

まった。日本では、倫理的な理由から「重篤な遺伝性疾患」について一例一例を審議

して承認する見解を日本産科婦人科学会が 1998年に策定し、現在までに生後間もなく

死亡する程度の重篤性を基準に限られた疾患において実施されている。習慣流産につ

いては均衡型転座と逆位に対して承認されている。妊娠の高年齢化のために着床前ス

クリーニングのニーズが増えたため、学会が主導するパイロット臨床試験として実施

されたが、習慣流産、体外受精反復不成功例ともに、出産率改善、流産率低下は認め

られなかった。理由としては、胚生検による妊娠率低下、モザイクなどによる診断エ

ラーがあげられる。2020年から施設、適応を拡大して臨床試験が行われるが、学会の
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見解は網羅的な診断を禁止したままである。学会が適応を拡大した理由は、見解を守

らない施設が増加したため、そのような施設にも臨床試験に参加してもらうことで、

学会にすべての症例を登録して実態を把握するためであるが、一方で倫理的議論は行

われてこなかった。現在、網膜芽細胞腫を適応とした着床前診断の是非について、審

議されている。 

同様の問題が非侵襲的出生前診断 NIPT（Noninvasive prenatal testing）にも起こ

っている。診断は委託検査により、容易にできるため、遺伝カウンセリングを行わな

いまま、安易に実施される事例も見られるようになった。 

日本には生命倫理に関する法律がなく、着床前診断や出生前診断の実施のルールは、

日本産科婦人科学会の見解・ガイドライン等に委ねられてきたが、学会等の見解には

罰則規定もなく、一学会の権能を越えた問題となっている。着床前診断、出生前診断、

提供胚による妊娠、代理出産などについての法的整備を行うことは喫緊の課題である。 

 
(5) 免疫アレルギー分野におけるゲノム医療の課題 

2014年のアレルギー疾患対策基本法の成立を受け、2019年に免疫アレルギー疾患研

究 10か年戦略 3が発出された。この戦略では、医師、歯科医師、獣医師、医療関係者

（看護師、薬剤師、栄養士、臨床検査技師）、基礎及び臨床研究者、研究支援者、製薬・

医療機器企業、食品、ヘルスケア、家電メーカー等と患者・家族・市民等の幅広い人々

に対して積極的参画及び自発的行動を促す以下の 3つの目標を設定した。 

① 「革新的な医療技術に基づく層別化医療及び予防的・先制的医療」の実現に向け 

て、 基盤となる基礎研究・疫学研究・臨床研究を推進することで、免疫アレル 

ギー疾患の根源的な本態解明を目指す。 

② 国民一人一人の貢献を重要視し、国内外の産学官民のあらゆる力を結集して国際 

的な研究開発を進められる仕組み作りを行い、かつ患者を含む国民が参画する研 

究成果の社会への効果的な還元を目指す。 

③ ライフステージ等の疾患特性に応じた医療の最適化や、一部の重症免疫アレルギ 

ー疾患における「防ぎ得る死」をゼロにするために、各疾患の特性に基づく予防 

法や治療法を、広く社会に普及させることを目指す。 

 

この戦略をもとに、現在、AMED の実用化研究事業や厚生労働省の政策研究事業等に

おいて“疾患多様性理解と層別化に資する基盤的ゲノム・データ研究”や“患者・市

民参画を取り入れた、診療の質の向上に資する研究”が行われるとともに、医師・研

究者にとどまらない幅広いステークホルダーによる推進が国家として望まれている。 

ゲノム医療推進においても、患者・市民の目線も含めた多様な視点で円滑に遂行さ

れるシステムの確立とともに、適切な情報がより迅速に個々の患者・市民に伝わる情

報網の構築が必須となる。産学官民が一体となり、ゲノム医療・精密医療研究を推進

                                            
3 免疫アレルギー疾患研究 10か年戦略＜https://www.mhlw.go.jp/stf/shingi2/0000172968_00005.html＞ 
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させ、エビデンスを有する研究成果等が社会実装され、安心して生活できる社会の構

築を、総合的かつ計画的に推進することが必要である。 

 

３ ゲノム医療推進に向けた学術団体の取組 

前章において、各領域におけるゲノム医療の課題について言及したが、これらの課題に

対して、すでに行われている学術団体の取組を理解しておくことは極めて重要である。ゲ

ノム医療に共通する課題としては、①医療関係者および一般市民のゲノムリテラシーの向

上、②ゲノム医療専門職等の人材育成、③研究としてではない診療としての医療体制の整

備などがあるが、これらは、既存の診療科や専門領域の枠組みを超えた横断的な取組が必

要であることを示している。 

ゲノム医療について領域横断的な学術団体としては、現在、わが国には、日本人類遺伝

学会、日本遺伝カウンセリング学会、日本遺伝子診療学会、全国遺伝子医療部門連絡会議、

等があり、ゲノム医療の体制整備と人材育成のために次のような活発な活動をしている 

[3] 。 

 

(1)  領域横断的な遺伝医学関連学会・団体 

① 日本人類遺伝学会（JSHG）4 

日本人類遺伝学会は、日本遺伝学会から独立する形で、ヒトの遺伝現象に興味をも

つ研究者、医師等により、1956年設立された。ヒトの遺伝現象を解明する技術の発展

とともに、細胞遺伝学、生化学、分子遺伝学、発生学、腫瘍学、小児医学、産婦人科

学、神経学、耳鼻科学、精神医学など、多種多様な人材が集う学会となり、2019年 1

月現在、5112名が加入している。日本人類遺伝学会は人類遺伝学の研究を通じ科学の

進歩に貢献することを目的に設立されたが、その後、1964年には日本医学会への加盟

が認められ、遺伝学分野の診療を推進すること、疾患や健康の研究を通じ医療や福祉

に貢献すること、さらには教育や啓発を通じ社会に人類遺伝学の知識の普及を図るこ

とを目的として種々の活動を行っている。特に個人間の多様性が詳細に明らかになり

つつあることを踏まえ、これらの個人間の違いが、差別に結びつかないように、研究

や診療のための指針やガイドラインを通じて指導的役割を果たすだけでなく、人間の

多様性を前提にお互いが尊重しあう社会の構築のために教育や社会啓発活動を積極

的に行っていくこととしている。関連学会・団体とも協力して、ガイドラインの作成、

遺伝専門職（臨床遺伝専門医、臨床細胞遺伝学認定士、認定遺伝カウンセラー）の養

成、教育活動など重要な社会活動も活発に行っている。 

 

② 日本遺伝カウンセリング学会（JSGC）5 

日本遺伝カウンセリング学会は、わが国における臨床遺伝学の進歩・発展と普及を

図ると共に、広く国民の要望に応え、臨床遺伝研究と公正な遺伝カウンセリングの実

                                            
4 日本人類遺伝学会（JSHG）＜https://jshg.jp＞ 
5 日本遺伝カウンセリング学会（JSGC）＜http://www.jsgc.jp＞ 
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践を通して、医療と福祉の向上に寄与することを目的としており、2001年に旧臨床遺

伝学会が改名し発足した。会員数は 2020年 2月現在 1,545名で、医師、看護師、認定

遺伝カウンセラーなどにより構成され、日本人類遺伝学会とともに、臨床遺伝専門医

制度および認定遺伝カウンセラー制度を運営している。 

 

③日本遺伝子診療学会（JSGDT）6 

遺伝子診療学会の目的は、他の遺伝医学に関する学会および臨床検査医学に関する

学会で活躍している会員が集い、その接点である「遺伝子関連技術の臨床応用に関す

る研究の推進と向上をはかること」（会則）である。その中でも遺伝医学研究と臨床遺

伝医療との間を繋ぎ、臨床検査医学領域と連携しながら、医療現場での遺伝子診療の

推進の基盤となる技術的側面、情報処理的側面、規制科学的側面の問題を解決するこ

とが重要である。 臨床検査会社、体外診断薬メーカー、医療機器メーカー、製薬メー

カー、規制当局など、アカデミアだけではない様々な立場の関係者が一堂に会して実

際的な情報提供、ディスカッションを行うこともこの学会の特徴となっている。 

 

④ 全国遺伝子医療部門連絡会議 7 
全国遺伝子医療部門連絡会議は大学病院及びその他の医療機関等の遺伝子医療部

門の連携を保ち、学術的・社会的事柄に関する情報交換、並びに構成員相互の意見交

換を図ることにより遺伝子医療（遺伝カウンセリング、遺伝学的検査等）の発展に寄

与することを目的とし、2003年に設立された。維持機関会員になるための要件は下記

のいずれかであり、2020年 1月現在、全ての大学病院（本院）を含む計 125の医療機

関が全国遺伝子医療部門連絡会議に維持機関会員として加盟している＜付録＞。 

ア 大学病院等の医育機関 

イ 国立高度医療機関 

ウ 臨床遺伝専門医制度・研修施設 

エ 臨床遺伝専門医制度・研修施設となることを計画中の病院 

オ 認定大学院遺伝カウンセラー養成課程 

カ 遺伝子医療に組織的に取り組んでいる病院 

全国遺伝子医療部門連絡会議では、毎年会議を開催し、遺伝子医療が抱える種々の

問題解決のための活動を行っており、その成果を報告書、および本ホームページ上で

公表している。その他、遺伝子医療実施施設検索システムの運営、専門家のための臨

床遺伝医学に関する総合情報サイトの運営、遺伝医学系統講義 DVDの貸出事業、など

多彩な活動を行っている。  

 

                                            
6 日本遺伝子診療学会（JSGDT）＜http://www.gene-dt.jp＞ 
7 全国遺伝子医療部門連絡会議＜http://www.idenshiiryoubumon.org＞ 



 8 

(2)  人材育成・認定制度 

① 臨床遺伝専門医（JSHG、JSGC、1991）8  

臨床遺伝専門医は、すべての診療科からのコンサルテーションに応じ、適切な遺伝

医療を実行するとともに、各医療機関において発生することが予想される遺伝子に関

係した問題の解決を担う医師であり、次の能力を有することが求められている。 

ア 遺伝医学についての広範な専門知識を持っている。 

イ 遺伝医療関連分野のある特定領域について、専門的検査・診断・治療を行う 

ことができる。 

ウ 遺伝カウンセリングを行うことができる。 

エ 遺伝学的検査について十分な知識と経験を有している。 

オ 遺伝医学研究の十分な業績を有しており、遺伝医学教育を行うことができる。 

臨床遺伝専門医は、基本領域の専門医になってから３年以上の臨床遺伝医療に特化

した研修を受けたのち受験資格を得ることができる。2020年 2月現在、約 1,439人が

認定されている。 

 

② 臨床細胞遺伝学認定士（JSHG、 1994）9 ＜http://cytogen.jp＞ 

日本人類遺伝学会では、臨床検査として染色体検査にたずさわる医師、研究者およ

び技術者を対象として、わが国の医療における染色体検査の適切な実施を推進し、染

色体検査の精度と技術の向上、および臨床細胞遺伝学のさらなる発展を目的に臨床細

胞遺伝学認定士制度を 1994年に開始した。 

臨床細胞遺伝学認定士は遺伝医学の深い知識と高度な技術に基づいて染色体検査

結果を的確に判断できるスペシャリストであり、2019年 4月現在 179名が認定されて

いる。 

 

③ 認定遺伝カウンセラー（JSHG、JSGC、2005）10 

認定遺伝カウンセラー®は遺伝医療を必要としている患者や家族に適切な遺伝情報

や社会の支援体制等を含むさまざまな情報提供を行い、心理的、社会的サポートを通

して当事者の自律的意思決定を支援する保健医療・専門職であり，次の能力が求めら

れている。 

ア 最新の遺伝医学の知識を持つ 

イ 専門的なカウンセリング技術を身につけている 

ウ 倫理的・法的・社会的課題（Ethical-legal-social issues: ELSI）に対応で 

きる 

エ 主治医や他の診療部門との協力関係（チーム）を構成・維持できる   

                                            
8 臨床遺伝専門医＜http://www.jbmg.jp＞ 
9 臨床細胞遺伝学認定士＜http://cytogen.jp＞ 
10 認定遺伝カウンセラー＜http://plaza.umin.ac.jp/~GC/＞ 
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２年間フルタイムの修士課程において教育・実習を受けることにより、受験資格を

得ることができる学会認定の資格であり、現在 20の大学院の認定遺伝カウンセラー養

成課程がある。2019年 12月現在、267名が認定されており、大学病院の遺伝子医療部

門、がん診療拠点病院、周産期医療施設、医育機関など多彩な領域で、臨床遺伝専門

医と連携をとりながら活躍している。2019年 4月、「認定遺伝カウンセラー®」が商

標登録された。 

 

④ ジェネティックエキスパート（JSGDT）11 

ジェネティックエキスパート認定制度は、日本遺伝子診療学会により、2015年に始

まった新しい人材養成システムである。 

ジェネティックエキスパートは、遺伝学的検査、体細胞遺伝子検査などヒトを対象

とした遺伝子関連検査や遺伝情報を取り扱うにあたり、情報を適確に選択して検査を

行い，解析結果を正確に解釈し、その意義を迅速かつわかりやすく医療者に報告・説

明でき、検査・解析の精度管理に携わるとともに、データベース等に基づいて検査法

の開発を主導できる遺伝子診療の専門家である。遺伝子関連検査に関わる施設での実

務経験が 3 年以上あり臨床遺伝情報検索講習会に参加していることが受験の要件に

なっている。 2020年現在 34名が認定されている。 

 

(3) 一般市民のゲノムリテラシー向上の取組 

日本におけるゲノム医療の推進を考える際には、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く、一般市民が惑わされる可能性がある

という実態を考慮しておかなければならない。一般市民の「遺伝」についての意識改

革をめざして、遺伝医学関連学会・団体では、下記の取組を行っている。 

① 小中高教員とのワークショップ：初等・中等教育課程においてヒトの「遺伝」・「多 

様性」をどう教えるか https://jshg.jp/news/401/ 

② 中高生のサイエンスカフェ：保因者診断〜自分のこと、相手のこと、どこまで知 

りたい https://jshg.jp/news/937/ 

③ 遺伝医療関係者と報道関係者による合同シンポジウム 

https://jshg.jp/news/525/ 

④ 市民公開講座 http://www.scj.go.jp/ja/int/kaisai/pdf/1604030407.pdf 

⑤ 高等学校生物教育のための人類遺伝学の参考資料 日本人類遺伝学会教育推進委 

員会編  

https://jshg.jp/wp-content/uploads/2017/08/9b16f3f944a93b0b20293ef 

400948f02.pdf 

                                            
11 ジェネティックエキスパート＜http://www.gene-dt.jp/GE.html＞ 

https://jshg.jp/news/401/
https://jshg.jp/news/937/
https://jshg.jp/news/525/
http://www.scj.go.jp/ja/int/kaisai/pdf/1604030407.pdf
https://jshg.jp/wp-content/uploads/2017/08/9b16f3f944a93b0b20293ef%E3%80%80400948f02.pdf
https://jshg.jp/wp-content/uploads/2017/08/9b16f3f944a93b0b20293ef%E3%80%80400948f02.pdf
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４ ゲノム医療推進に向けた体制整備と人材育成 

ゲノム医療協議会、がんゲノム医療推進コンソーシアム運営会議、難病に関するゲノム

医療の推進に関する検討会、等において，ゲノム医療推進に向けた体制整備と人材育成の

必要性は議論されているが、ゲノム医療推進のための研究開発に重点が置かれており、研

究成果をどのように臨床の場で生かしていくのかについての具体的な計画立案が十分とは

いえない。ゲノム医療推進に向けた人材育成と体制整備の現状と課題についてまとめてお

きたい。 

 

(1) 人材育成 

①遺伝カウンセラー 
遺伝カウンセラーは遺伝学とカウンセリングに熟達し、遺伝カウンセリングを担当

するとともに、遺伝に関する問題に直面したクライエントを支援し、クライエントの

権利を守る医療保健領域の専門職であると先進諸国では位置づけられている。 

米国では、認定された50の大学院修士課程において遺伝カウンセラーの養成が行わ

れている。The American Board of Genetic Counseling （ABGC）では米国とカナダの

遺伝カウンセラーを対象とした資格試験や教育カリキュラムの認定を行っている。資

格試験合格者は認定遺伝カウンセラー（CGC）と称することができる。遺伝カウンセラ

ーの職能団体としてNational Society of Genetic Counselors（NSGC）が1979年に設

立され、学術集会や遺伝医療・遺伝カウンセリング研究、指針の作成、遺伝カウンセ

ラーに関する調査を行っている。日本の人口の約３倍を擁する米国における認定遺伝

カウンセラーは約5,000名である。 

英国における遺伝カウンセラー養成は2000年にCardiff大学で始まり、現在３つの

大学院修士課程（Cardiff University，University of Glasgow, University of 

Manchester）、および National School of Healthcare Scienceのプログラムで養成が

行われている。 Genetic Counsellor Registration Board(GCRB)が施設認定と非医師

の遺伝カウンセラーの登録を行っている（2020年現在306名）。国の方針として人口100

万人に対して4名の遺伝カウンセラーを置くこと（遺伝の専門医は2名）が示されてい

る。 

わが国の認定遺伝カウンセラー制度10は、米国のシステムを参考に、2005年に始め

られた。遺伝カウンセラー養成課程として認定された修士課程（認定大学院遺伝カウ

ンセラー養成課程）を修了した後、認定遺伝カウンセラー認定試験（臨床遺伝専門医

と共通の問題および認定遺伝カウンセラー専用の記述式問題の他、遺伝カウンセリン

グロールプレイ面接試験）に合格して、資格認定される。日本における認定遺伝カウ

ンセラーは、専門研修を受ける前に人間科学系科目（人間発達学心理学、倫理学等）

と自然科学・医療系科目（生物学、化学、遺伝学、統計学、医学概論、公衆衛生学等）

について大学レベルの教育を受け、科目履修制度等を利用して単位取得しておくこと

を条件としている。養成課程では、専門知識（人類遺伝学・遺伝医学、カウンセリン
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グ理論と技術、遺伝医療と倫理、遺伝医療と社会）、遺伝カウンセリングの基礎技術お

よび認定遺伝カウンセラーの態度目標が明記されている。また、遺伝医療の現場であ

る病院での実習に最も多く時間が設定された専門教育が実践されており、修士論文が

課せられている。このように広く遺伝医療について学んでいるため、どの領域におい

ても活躍できる高い資質を備えている。 

現在認定されている267名の認定遺伝カウンセラーの勤務先は多様である。約7割は

医療機関（遺伝子医療部門、がんゲノム部門、生殖補助医療部門、小児科/NICU、神経

内科、産婦人科、耳鼻咽喉科、臨床検査室、等）に勤めているが、調査・研究・教育

機関、遺伝子関連企業、行政・福祉機関で活躍しているものもいる。 

認定遺伝カウンセラー制度発足当初は、就職が困難であったが、2011年ころから

徐々に「遺伝カウンセラー」の求人が日本認定遺伝カウンセラー協会や各認定大学院

遺伝カウンセラー養成課程に寄せられるようになり、近年では、求人数が就職希望者

数を上回っている。しかし、雇用条件は、週5日勤務していても非常勤扱いで、１年更

新であるなど、大変厳しく、修士課程修了者レベルの収入が保証されていないことが

多い。認定遺伝カウンセラーには専門職としての研鑚が課せられており、5年ごとの資

格更新には決められたセミナーや学会参加が必要であるものの、その費用や出張扱い

の対応はほとんどなされていない。その原因は、認定遺伝カウンセラーが、国家資格

化されていないことである。 

遺伝カウンセリングは、検査前後の説明ばかりでなく、遺伝に関して問題を抱える

方々に対応する専門職による相談業務でもある。親族や次世代にも影響することから、

継続的な支援も求められる。このためには、認定遺伝カウンセラーが全国の大学病院、

国立高度専門医療センター、がん診療連携拠点病院、難病医療拠点病院、子どもやが

んをはじめとする専門病院等、地域の主要な医療機関に配置されることが望まれる。

また、特定機能病院には、認定遺伝カウンセラーの配置を必須とするなど、遺伝カウ

ンセリングに対応できる体制を求めるべきである。 

 

② 臨床遺伝専門医 
臨床遺伝専門医制度の認定研修施設となるには、次の各号に掲げる条件を満たす必

要がある。 

ア 専門外来として臨床遺伝医療に関する外来を開設していること 

イ 複数の専門医が勤務する独立した臨床遺伝医療部門があり、専門医のうち、少 

なくとも１名は指導医であること 

ウ 到達目標に掲げる能力が取得でき、臨床遺伝医療に関する臨床研修が可能であ  

ること 

エ 臨床遺伝に関する教育的行事を定期的に開催していること 

2020年 2月現在、94の研修施設と臨床遺伝専門医 1439名が認定されている。 

現在臨床遺伝専門医の資格を有している医師の基本領域の専門医としては、小児科

と産婦人科が多いが、遺伝学的検査の普及拡大とともに、内科、外科、耳鼻咽喉科、



 12 

皮膚科、臨床検査医学などほとんどの基本領域の専門医からの臨床遺伝専門医資格を

取得する医師が増加している。 

一方、ゲノム時代の難治性疾患マネジメント、すなわちヒトゲノム解析・遺伝学的

検査の実施、結果判定、結果告知、遺伝カウンセリング、難病患者支援、難治性疾患

治療開発、等を担うオールラウンドの臨床遺伝専門医を養成することを目的に、NGSD

プロジェクト 12が 2014年度から実施されている。 

NGSDプロジェクトは、中央診療部門として遺伝子医療部門が設立されており、特色

ある遺伝子医療を実践している６大学（信州大学、札幌医科大学、千葉大学、東京女

子医科大学、京都大学、鳥取大学）が連携して、１年間の on the job トレーニング

プログラム（OJT）を開発・実践するものである。各大学は、本事業の研修を希望する

医師（専攻医）を全国公募により、遺伝子医療部門所属の医員として毎年１名、１年

間採用し、所属大学遺伝子医療部門で研修を行う。それ以外に、他大学の４週間の研

修プログラムに２つ以上参加することにより、各大学で展開されている特色ある遺伝

子医療（適切な遺伝学的検査の実施と遺伝カウンセリング、および遺伝子情報に基づ

く治療、等）を経験する。  

その結果、多様で幅の広い難治性疾患で必要とされるマネジメント能力、すなわち

ヒトゲノム解析・遺伝学的検査の実施、結果判定、結果告知、遺伝カウンセリング、

難病患者支援、難治性疾患治療開発、等の能力を養うことができる。2018年度までに

46名が参加し、遺伝カウンセリングの実践、ゲノム解析、細胞遺伝学的解析などの研

修を受講し、スキルアップに繋がっている。2019年度からは、「NGSD第 2期」として、

遺伝性・先天性疾患分野（難病）のみならず、がんゲノム医療（がん遺伝子パネル検

査、遺伝性腫瘍症候群など）、周産期遺伝医療を含め、あらゆる診療分野において、

診療科横断的な遺伝医療・ゲノム医療を推進する臨床遺伝専門医の養成が開始されて

いる。この取組は、全国遺伝子医療部門連絡会議加盟施設より新たな連携校を募集す

るとともに、時代に即したカリキュラムの見直しを含めた教育内容の改善を図ること

により、ゲノム医療を担うより一層レベルの高い臨床遺伝専門医を養成するものであ

り、ゲノム医療を推進する人材育成の方法として極めて優れた方法であり、普及、発

展することが望まれる。また現在、日本専門医機構が進めている新専門医制度におい

て 19の基本領域に加えて、より専門性の高いサブスペシャリティ領域のあり方につい

て議論が為されている。未だ議論が進んでいない臨床遺伝専門医を含む診療科横断的

な領域も新専門医制度におけるサブスペシャリティとして位置づけられることが不可

欠である。 

 

 (2) 診療体制 

ゲノム医療実現推進協議会が公表している「ゲノム医療実現推進に関する平成30年度

                                            
12 NGSDプロジェクト＜https://www.ngsd-project.jp＞ 
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の取組情況」13 には、ゲノム医療提供機関が整備すべき項目として下記の記載がある。 

① がんゲノム医療中核拠点病院・がんゲノム医療拠点病院 
ア 遺伝カウンセリング等を行う部門を設置。複数の診療科と連携可能な体制 

イ 長として、常勤の医師を配置 

ウ 遺伝医学に関する専門的な知識及び技能を有する医師を1名以上配置  

エ 専門的な遺伝カウンセリング技術を有する者を1名以上配置  

オ 遺伝医学の専門的医師、及び遺伝カウンセリング技術を有する者は、エキスパ 

ートパネルに参加  

カ 遺伝性腫瘍を含めた遺伝カウンセリング(血縁者を含む)を年間10人程度実施  

キ 遺伝性腫瘍を含めた遺伝学的検査を年間10件程度実施  

ク 二次的所見が同定された場合の対応方針を明文化  

ケ 遺伝子パネル検査の説明を行ったり、二次的所見がみつかった際に遺伝カウン 

セリングへつないだりする者を複数名院内に配置  

② 難病診療連携拠点病院 
難病診療連携拠点病院に求められる要件として、遺伝子関連検査の実施に必要な体

制が整備されていること、遺伝カウンセリングの実施可能な体制を整えること、遺伝

子関連検査の実施においては必要なカウンセリングが実施可能であること、としてい

る。  

 

ゲノム医療推進のために、国の公式文書として、がんゲノム領域と難病ゲノム領域で、

遺伝カウンセリングをはじめとする遺伝子医療部門の必要性が記載されたことは画期的

なことである。しかし、ゲノム医療を推進するために、がん領域と難病領域とを分けて

考える必要はない。実際に、この文書の最後の部分には、「特定の領域に限らず広範な知

識を有する医師の配置への取組として、がん領域のみならず、その他の領域における遺

伝医療部門の設置等について、その必要性も含めて検討すること。」と記載されている。 

また、AMEDゲノム創薬基盤研究事業「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための

体制整備に関する研究」報告書14には、網羅的遺伝学的検査の実施に際しては、検査の

オーダー、検査の実施、検査結果の解釈、報告書の作成、二次的所見への対応、検査結

果の患者への伝達、等のプロセスがあるため、実施医療機関では、これらのプロセスが

適切に進むように、各専門家がチームを構成して対応する必要性があることと、全国的

なネットワークを構築しておく必要性が記載されている。そのネットワークとして紹介

されているのが全国遺伝子医療部門連絡会議である。 

                                            
13 ゲノム医療実現推進に関する平成30年度の取組情況 

<https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/genome/dai13/siryou2.pdf> 

14 AMEDゲノム創薬基盤研究事業「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」報告書（ 

令和2年3月） 
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実際に、全国遺伝子医療部門連絡会議に加盟している遺伝子医療部門＜付録1＞では、

次の５領域のゲノム医療を実践している。 

ア 腫瘍： 発症前診断、予防的手術、がんゲノム情報に基づく薬剤選択、等 

イ 難病： ゲノム解析による診断・治療、等 

ウ 周産期：出生前診断、着床前診断、不妊・不育、保因者診断、等 

エ 小児： 遺伝学的診断 (先天奇形症候群、 代謝疾患、等)、発達にあわせた対応、 

親への対応、次子のリスク、等 

オ 成人： 発症前診断、多因子遺伝疾患(生活習慣病、精神疾患等を含む) 、等 

 

加盟施設の多くは、大学病院の遺伝子医療部門であり、あらゆるゲノム医療に対応で

きる体制を目指している。その体制とは、専任の臨床遺伝専門医と認定遺伝カウンセラ

ーが複数勤務し、全ての診療科と連携し、必要な場合には発症前診断、保因者診断、出

生前診断などの遺伝学的検査、および遺伝カウンセリングに対応できる体制である。そ

れが可能な体制は、定期的なカンファレンスを実施することによりきめ細かな患者中心

のゲノム医療を実践でき、臨床遺伝専門医をめざす専攻医、認定遺伝カウンセラーをめ

ざす修士課程の大学院生、あるいは卒前の学生に対する教育・研修活動も行えるような

遺伝子医療部門である。しかし、十分なインセンティブが与えられていないことから全

国的にみるとこのような体制が実現できている医療機関は極めて少ない。 ゲノム医療の

技術料算定、および現在遺伝学的検査に付随して認められている遺伝カウンセリング加

算を技術料として算定することなどにより、ゲノム医療実施施設を自立した診療ができ

るように支えることが必要である。また、遺伝医療の専門家の配置を特定機能病院の認

定要件に加えることなどにより、全国的なゲノム医療の充実を図ることが望まれる。 

現在、ゲノム医療協議会 １でゲノム医学研究を中心に検討が進められているが、ゲノ

ム医学研究の成果を臨床に応用する際には、患者・家族に対応する臨床部門の充実が求

められることは間違いなく、本文書で紹介したアカデミアの草の根的運動により作られ

てきたシステムを支援することが重要である。 
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５ 提言 

現在、ゲノム医療協議会を中心にゲノム医療推進のための審議が進められているが、研

究開発に力点が置かれており、ゲノム医療の実用化に向けては、倫理的、法的、社会的課

題への対応、およびゲノムリテラシー向上のための普及啓発について議論するに留まって

いる。ゲノム医療の実用化に向けては、どのような診療体制で、どのような人材が担うの

か、またその診療体制をどのように支えるのかについての議論は不可欠である。ゲノム医

療協議会等は、ゲノム医療推進のために下記３点を考慮すべきである。 

 
(1) ゲノム医療推進の計画・実施に際しては、すでに行われている学術団体等の取組

と連係して行うべきである。 

領域横断的な遺伝医学関連学会・団体（日本人類遺伝学会、日本遺伝カウンセリング

学会、日本遺伝子診療学会、全国遺伝子医療部門連絡会議、等）では、ゲノム医療を推

進させていくために、人材育成の取組（臨床遺伝専門医制度、臨床細胞遺伝学認定士制

度、認定遺伝カウンセリング制度、ジェネティックエキスパート制度、等）、全国遺伝子

医療部門の組織化、およびゲノムリテラシー向上の取組を行っているが、未だ十分に国

の施策に反映されているとは言えない。ゲノム医療推進の計画・実施に際しては、すで

に構築されているゲノム医療に関する全国的なネットワークの活動とより一層密に連係

して行うべきである。 

 

 (2)「遺伝カウンセラー」を国家資格化すべきである。 

あらゆる医療の領域で人の遺伝情報・ゲノム情報が有効に利用されるようになってき

ている。これらの情報を適切に医療の場で利用するためには、ヒトのゲノムを解析する

だけではなく、その結果を解釈して患者・家族に理解していただけるように伝える事が

重要である。遺伝学的検査を受けるか否か、結果により将来をどのように選択するか等

については被検者本人の自律的意思決定が求められる。倫理的・法的・社会的問題（ELSI）

への配慮も不可欠となる。人々の遺伝医療の理解による誤解のない正しい判断と納得し

た医療の選択が、精密医療の実現に寄与するとともに、誤った差別意識による社会的不

利益を防ぐと考えられる。被検者が十分納得した上で自己決定するためには、十分な時

間をかけた対応が必要とされるが、医師がこのプロセスを担うことは困難なため、先進

諸国においては遺伝カウンセラーという医療専門職が確立している。 

わが国においても、がんゲノム医療中核拠点病院等の指定要件として，「専門的な遺伝

カウンセリング技術を有する者を 1名以上配置 」の記述がなされ、また、難病診療連携

拠点病院の要件として、「遺伝子関連検査の実施においては必要なカウンセリングが実

施可能であること」が記述されるなど、認定遺伝カウンセラーを意識した記述がなされ

るようになってきたが、国家資格化されていないためにさまざまな限界を生じさせてい

る。 

わが国のゲノム医療の現状と医療システムに応じた、わが国の文化や生活に見合った



 16 

新たな医療職種である認定遺伝カウンセラーを国家資格とすることにより、ゲノム医療

の中心的担い手としての質の担保が確実になり、医療現場での雇用が安定する。また、

各地の大学院での遺伝カウンセラー養成課程設置が加速し、認定遺伝カウンセラー数が

増加することにより、地域の主要な医療機関での遺伝カウンセリング体制が充実し、全

国的なゲノム医療の普及と発展、さらにはゲノム医療の地域格差解消の原動力となる。

以上の観点から、所轄官庁である厚生労働省の下での法制化により、「遺伝カウンセラー」

を国家資格とすべきである。 

 

 

(3) 臓器別・領域別ではなく全てのゲノム情報を適切に扱うことのできる遺伝子医療

部門・ゲノム医療部門の充実を図るべきである。 

各医療施設に、ゲノム医学の知識が豊富な、臨床遺伝専門医や、認定遺伝カウンセラ

ーなどの医療従事者の充実が求められる。現行の臓器別・領域別の診療科を横断的にま

とめる中央診療部門としての遺伝子医療部門等の体制整備を行い、臨床遺伝専門医や認

定遺伝カウンセラーなどを専任で配置することが考えられる。患者・家族に対する遺伝

カウンセリングの重要性から鑑みて、臨床遺伝専門医・認定遺伝カウンセラー養成の充

実に加えて、ゲノム医療に関わる医師・医療従事者に対する研修システムを整備してい

く必要があり、これらの活動を十分に行うことができるようにするためには、ゲノム医

療の技術料算定、および現在遺伝学的検査に付随して認められている遺伝カウンセリン

グ加算を技術料として算定することなどにより、ゲノム医療実施施設を医療経済の面か

らも自立した診療ができるように新たな診療報酬体系を構築すべきである。また、遺伝

医療の専門家の配置を特定機能病院の認定要件に加えることなどにより、全国的なゲノ

ム医療の充実を図ることが望まれる。 
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   ２月９日 臨床ゲノム医学分科会（第２回） 
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   ２月 12日 臨床ゲノム医学分科会（第４回） 

提言案について 
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日本学術会議・東京大学ゲノム医科学研究機構 公開シンポジウム、「ゲノム医療・精

密医療の多層的・統合的推進」、令和元年６月１日（土）東京大学小柴記念ホール 
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＜付録＞ 全国遺伝子医療部門連絡会議 維持機関会員施設 

（2019年 11月 27日現在、125施設） 

 
施設番号 施設名 部門名 

1 北海道大学病院 臨床遺伝子診療部 

2 札幌医科大学医学部 遺伝子診療科 

3 旭川医科大学病院 遺伝子診療カウンセリング室 

4 弘前大学医学部附属病院 総合患者支援センター／遺伝カウンセリング部門 

5 秋田大学医学部附属病院 遺伝子医療部 

6 山形大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室 

7 東北大学病院 遺伝子診療部 

8 岩手医科大学附属病院 臨床遺伝科 

9 福島県立医科大学附属病院 遺伝診療部 

10 群馬大学医学部附属病院 遺伝子診療部 

11 自治医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室 

12 獨協医科大学病院 臨床遺伝診療室 

13 筑波大学附属病院 遺伝診療部 

14 埼玉医科大学病院 難病センター 遺伝子診療部 

16 千葉大学医学部附属病院 遺伝子診療部 

17 日本大学医学部附属板橋病院 遺伝相談室 

18 帝京大学医学部附属病院 がんゲノム医療支援室 

19 日本医科大学付属病院 遺伝診療科 

20 東京大学医学部附属病院 ゲノム診療部 

21 東京大学医科学研究所 ゲノム診療部 

22 東京医科歯科大学 遺伝子診療科 

23 順天堂大学医学部附属順天堂医院 ゲノム診療センター 

24 慶應義塾大学 医学部／臨床遺伝学センター 

25 東京医科大学病院 遺伝子診療センター 

26 東京女子医科大学 遺伝子医療センターゲノム診療科 

27 東京慈恵会医科大学附属病院 遺伝診療部 

28 昭和大学病院 臨床遺伝医療センター 

29 杏林大学医学部付属病院 遺伝カウンセリング外来 

30 東邦大学医療センター大森病院 臨床遺伝診療部 

31 横浜市立大学附属病院 遺伝子診療科 

32 聖マリアンナ医科大学病院 遺伝診療部 

33 北里大学病院 遺伝診療部 

34 東海大学医学部付属病院 遺伝子診療科 
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35 山梨大学医学部附属病院 遺伝子疾患診療センター 

36 信州大学医学部附属病院 遺伝子医療研究センター 

37 新潟大学医歯学総合病院 遺伝医療支援センター 

38 富山大学附属病院 遺伝子診療部 

39 金沢大学附属病院 遺伝診療部 

40 金沢医科大学病院 ゲノム医療センター 

41 福井大学医学部附属病院 遺伝診療部 

42 浜松医科大学医学部附属病院 遺伝子診療部 

43 岐阜大学医学部附属病院 ゲノム疾患・遺伝子診療センター 

44 名古屋大学医学部附属病院 ゲノム医療センター 

45 名古屋市立大学病院 臨床遺伝医療部 

46 藤田医科大学病院 臨床遺伝科 

47 愛知医科大学病院 遺伝外来 

48 三重大学医学部附属病院 ゲノム診療科 

49 滋賀医科大学医学部附属病院  小児科 

50 奈良県立医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室（ＮＩＣＵ） 

51 京都大学医学部附属病院  遺伝子診療部 

52 京都府立医科大学附属病院 遺伝子診療部 

53 大阪医科大学附属病院 遺伝カウンセリング室 

54 大阪大学医学部附属病院 遺伝子診療部 

55 大阪市立大学医学部附属病院  ゲノム医療センター 

56 近畿大学医学部 遺伝子診療部 

57 和歌山県立医科大学附属病院 遺伝診療部 

58 関西医科大学附属病院 臨床遺伝センター 

59 神戸大学医学部附属病院 遺伝子診療部 

60 兵庫医科大学病院 遺伝子医療部 

61 岡山大学大学院 臨床遺伝子診療科 

62 川崎医科大学附属病院 遺伝診療部 

63 鳥取大学医学部附属病院 遺伝子診療科 

64 島根大学医学部附属病院 臨床遺伝診療部 

65 広島大学病院 遺伝子診療科 

66 山口大学医学部附属病院  遺伝・ゲノム診療部 

67 徳島大学病院 臨床遺伝診療部 

68 愛媛大学医学部附属病院  臨床遺伝医療部 

69 高知大学医学部附属病院  臨床遺伝診療部 

70 香川大学医学部附属病院  遺伝子診療部 

71 産業医科大学病院 眼科 
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72 九州大学病院 臨床遺伝医療部 

73 福岡大学病院 遺伝医療室 

74 久留米大学病院 遺伝外来 

75 佐賀大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室 

76 長崎大学病院 ゲノム診療センター 遺伝カウンセリング部門 

77 熊本大学医学部附属病院 遺伝カウンセリングチーム 

78 大分大学医学部附属病院 遺伝子診療室 

79 宮崎大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング部 

80 鹿児島大学病院 遺伝カウンセリング室 

81 琉球大学医学部附属病院 遺伝カウンセリング室 

82 東北医科薬科大学病院 遺伝子診療部 

83 国立精神・神経医療研究センター病院 遺伝カウンセリング室 

84 国立循環器病研究センター 臨床遺伝相談室 

85 国立国際医療研究センター メディカルゲノムセンター／臨床ゲノム科 

86 国立成育医療研究センター 遺伝診療科 

87 国立長寿医療研究センター メディカルゲノムセンター 

88 国立がん研究センター東病院 遺伝子診療部門 

89 国立がん研究センター中央病院 遺伝子診療部門 

90 埼玉県立小児医療センター 遺伝診療センター/遺伝科 

91 千葉県こども病院 代謝科 

92 神奈川県立こども医療センター 遺伝科 

93 近畿中央病院 遺伝子診療センター 

94 母恋 天使病院 臨床遺伝センター 

95 聖隷浜松病院 臨床遺伝センター 

96 国立病院機構 新潟病院 内科 

97 東京都立小児総合医療センター 臨床遺伝科 

98 がん・感染症センター都立駒込病院 遺伝子診療科 

99 大阪市立総合医療センター 遺伝子診療部 

100 国立病院機構 医王病院 遺伝カウンセリング部門 

101 名古屋市立西部医療センター 遺伝診療部 

102 四国こどもとおとなの医療センター 遺伝医療センター 

103 聖路加国際病院 遺伝診療部 

104 国立病院機構 九州医療センター 遺伝子センター 

105 国立病院機構 南九州病院 遺伝カウンセリング室 

106 兵庫県立尼崎総合医療センター 遺伝診療センター 

107 国立病院機構 京都医療センター 遺伝診療部 

109 医療法人 慈桜会 瀬戸病院 遺伝診療部 
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110 北野病院 ブレストセンター乳腺外科 

111 国立病院機構 東京医療センター 臨床遺伝センター 

112 静岡県立総合病院 遺伝診療科 

113 社会医療法人愛仁会 高槻病院 臨床研究センター 遺伝医療部門 

114 愛知県がんセンター リスク評価センター 

115 国立病院機構名古屋医療センター 遺伝診療科 

116 埼玉医科大学総合医療センター 遺伝相談室 

117 名古屋第一赤十字病院 遺伝カウンセリングセンター 

118 公益財団法人ちば県民保健予防財団 診療部 遺伝子診療科 

119 愛知県医療療育総合センター 遺伝診療科/中央病院  

120 大阪急性期・総合医療センター 遺伝診療センター 

121 東邦大学医療センター佐倉病院 臨床遺伝診療センター 

122 名古屋第二赤十字病院 臨床遺伝診療科 

123 神奈川県立がんセンター 遺伝診療科 

124 亀田総合病院 臨床遺伝科 

125 東京都立多摩総合医療センター ゲノム診療科 

126 静岡県立静岡がんセンター ゲノム医療推進部遺伝カウンセリング室 

127 茨城県立中央病院 遺伝子診療部 
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