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参考資料 2．                                                      
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表 2 国内の主な消費者直販型遺伝子検査サービスの概要 

 
（日経バイオテク 2014 年 5 月 26 日より） 

参考資料 3．2014 年新規参入事業者に関する報道等   ①関連記事
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②同意書に記載された文章 （＊ある会社の事例 情報の取扱いについて）

 ●本サービスを通じて得られる遺伝情報については、当社のサービス改善、お客様にとって役立つ各種サービスの案内

（将来的には広告を含む）などに利用する場合があります。その際、当社のプライバシーポリシーに基づき取得した

履歴情報及び特性情報を組み合わせて利用する場合があります。 

●又、本サービスを通じて得られる遺伝情報を、匿名化した状態で、医学的研究その他の研究目的で研究機関に提供し

ます。提供先は「データ提供先」ページをご確認ください。 

●当社による遺伝情報その他の情報の取り扱いの詳細については、プライバシーポリシーをご確認ください。 

●なお、解析実施事業者（株式会社 XXX）においても解析作業の実施に伴い、唾液、遺伝情報を匿名化された状態で取

得します。解析実施事業者においては、取得した唾液、遺伝情報を自己の研究目的や事業目的で利用するほか、その

提携先に対して提供する場合があります。解析実施事業者での個人情報の取り扱いについてはこちらをご確認くださ

い。

（注：アンダーラインは筆者が記載した。）

 

 

 

 

③難病対策の対象となる疾患に関する記事 
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参考資料 4．遺伝子検査を購入しようか迷っている方へのチェックリスト Ver.2

 （武藤） 2014 年 

 
表 3 「個人遺伝情報を取扱う企業が遵守すべき自主基準」に示された科学的根拠を示すための要件

１）客観的データの望ましい選択方法 ２）客観的データに含まれることが望ましい内容

 客観的データとする科学論文等は、信頼性を確保

するため、例えば以下の点について検証する必要が

ある。

①Medline 等に掲載されている peer review journal
（投稿原稿を編集者以外の同分野の専門家が査読

する雑誌）に掲載されている。

②日本人＊を対象集団とした関連解析又は連鎖解析

である。

＊：日本人を対象としなくても妥当とされる情報の

場合はその根拠が示されていること。

③同一研究について異なるグループから複数報告さ

れている。

④最初の論文が報告されてから一定の年月が経過し

ている。

⑤Medline 等での検索式を明記する等、論文選択の

客観性が示されている。

⑥適切な統計学的手法が用いられている。

 体質遺伝子検査の意義（有効性、妥当性等）を示す

客観的データに含まれる内容は、例えば以下の点につ

いて検証する必要がある。 

①標的領域に関与する遺伝子群の中から当該遺伝子

を選択した根拠

②他の遺伝子解析を選択しなかった根拠

③全ての関連遺伝子をカバーしなくても、消費者に不

作為の害が及ぶことが無い根拠

④遺伝子検査の結果を商品販売などの２次的サービ

スに利用する科学的根拠、連関妥当性の証明

⑤毒性・危険性の情報、回避ないし安全性対策の確保

⑥遺伝子検査に基づいて提供、販売される２次的サー

ビス（商品、情報等）の安全性確保についての根拠

⑦反証、反対意見の存在の有無、それに対する妥当な

説明及び根拠
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平成 26 年度厚生労働科学研究補助金 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 回班会議 議事録 

 
日  時： 2014 年 12 月 23 日（火曜日） 12 時 45 分～16 時 45 分 

場  所： 東京都中央区 八重洲倶楽部 

出 席 者：  

高田史男、小西郁生、櫻井晃洋、福嶋義光、山内泰子、堤正好、福田令、堀あすか 

［事務局］川田知恵 

［厚生労働省］佐藤晃一 (大臣官房厚生科学課) 

 

議事 

1. 経緯・背景説明 

2. 研究計画 

3. 戦略立案・概要策定 

(１) 本研究班の到達目標の確認 

過去に施行された遺伝学的検査（いわゆる「遺伝子検査」を含む）に対する研究および調査等から、国

内外の状況等に対する結果の取りまとめを行い、遺伝学的検査に関する課題の抽出・整理を行う。  

(２) 分担 

・高田史男：統括、遺伝学的検査の質保証政策 

・福嶋義光：難病対策 

・小西郁生：母子保健、周生期･周産期 

・櫻井晃洋：先進医療と保険診療制度 

・山内泰子：遺伝医療専門職 

・堤正好：DTC 遺伝子検査ビジネスの概要、日本の臨床検査会社の医療における遺伝子検査の受注 

4．スケジュール調整 

 
＜決定事項＞ 

今後の予定 

○第 2 回議員勉強会：2015 年 1 月 7 日 福嶋先生・高田先生 

○報告書の期日 

ドラフト第 1 版：2015 年 1 月 5 日、高田先生宛てに提出、骨格のみでも可 

有識者会議提出用：第 2 回班会議後、2～3 日後に提出 → 有識者会議前に諸先生方に事前に送付 

○班会議の日程 

・第 2 回班会議：2015 年 2 月 21 日(土)16:00~22:00／2 月 22 日(日)10:00~15:00 

場所：未定 

出席予定：高田、小西、櫻井、福嶋、山内、山田、三宅、堤、福田、堀、川田、佐藤 

＊櫻井先生、山内先生、三宅先生は 21 日夜到着予定 
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・有識者会議：2015 年 3 月 19 日(木)14:00~16:00 

出席予定：高田、小西、櫻井、福嶋、山内、山田、三宅、堤、福田、堀、川田、佐藤 

学識経験者（未確定）：髙久 史麿 日本医学会長 

丸山 剛司 中央大学大学院公共政策研究科・同理工学部特任教授 

東京工業大学副学長（特命担当） 

室伏きみ子 お茶の水女子大学名誉教授・次期学長 

・第 3 回班会議：2015 年 3 月 19 日(木)・16:00~20:00、2015 年 3 月 20 日(金)・10:00~16:00 

＜確認事項＞ 

・高田先生：学識経験者の先生方への依頼 

 
次回日程：2015 年 2 月 21 日(土)16:00~22:00 ／ 2015 年 2 月 22 日(日)10:00~15:00 
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平成 26 年度厚生労働科学研究補助金 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 2 回班会議 議事録 

 
日時： 2015 年 2 月 21 日（土）16:00〜21:30 ／ 2015 年 2 月 22 日（日）09:00〜15:00 

場所： 京王プレッソイン茅場町 会議室 B 

出席者（敬称略）： 

＜1 日目・2 月 21 日（土）＞ 

高田史男、小西郁生、福嶋義光、山田重人、福田令、堀あすか、［事務局］川田知恵 

［厚生労働省］加藤典子（大臣官房厚生科学課） 

＜2 日目・2 月 22 日（日）＞ 

高田史男、小西郁生、櫻井晃洋、福嶋義光、山内泰子、山田重人、三宅秀彦、堤正好、福田令、堀あ

すか 

［厚生労働省］佐藤晃一（大臣官房厚生科学課） 

 
議事 

＜1 日目・2 月 21 日（土）＞ 

１．経緯確認 

２．今回の検討課題確認 

３．各論検討 

－１．母子保健、周生期・周産期（医療統計・レジストリー・法制化）について：山田 

－２．諸外国における遺伝学的検査および遺伝学的検査ビジネスの規制状況：福田 

＜2 日目・2 月 22 日（日）＞ 

 ３－３．諸外国における遺伝学的検査ビジネスの取り組み：福田 

－４．難病対策：福嶋 

－５．遺伝医療専門職：山内 

－６．先進医療と保険診療制度：櫻井 

－７．医療及び産業分野における遺伝子検査の現状：堤  

 ４．今後の予定 

＜全体の方針＞ 

・今期は問題の拾い上げから抽出・提示を行う。法制化についてなどは次年度以降。 

・DTC の問題など、緊急性のあるものと、議論の熟成が必要なものを分ける（課題抽出後、優先順位づけ）。 

・遺伝子検査をビジネスと医療に区別せず考える必要があるということを述べる。 

 
次回日程：有識者会議  2015 年 3 月 19 日（木）14:00～16:00 

第 3 回班会議 2015 年 3 月 19 日（木）16:00～20:00／2015 年 3 月 20 日（金）10:00～16:00 
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平成 26 年度厚生労働科学研究補助金 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 3 回班会議 議事録 

 
日時： 2015 年 3 月 19 日（木）16:30〜19:00 ／ 2015 年 3 月 20 日（金）09:30〜16:00 

場所： 京王プラザホテル  本館 47 階・あけぼの（19 日）／本館 42 階・多摩（20 日） 

出席者（敬称略）： 

高田史男、小西郁生、櫻井晃洋、福嶋義光、山内泰子、山田重人、三宅秀彦、堤正好、福田令、堀あすか

［事務局］川田知恵（3/19 のみ出席） 

［厚生労働省］加藤典子（大臣官房厚生科学課）、佐藤晃一（大臣官房厚生科学課）、 

佐々木正大（医薬食品局医療機器・再生医療等製品担当参事官室） 

 
議事 

＜1 日目・3 月 19 日（木）＞ 

１．総論検討 

－１．厚生労働省からの修正提案 

－２．検討部位確認 

－３．役割分担 

＜2 日目・3 月 20 日（金）＞ 

  －４．総論 まとめ 

 ２．各論検討 

 ２－１．先進医療と保険診療制度：櫻井 

  －２．母子保健、周生期・周産期：小西・山田・三宅 

  －３．我が国に必要な臨床遺伝医療体制の整備：福嶋 

（１．難病対策に必須な遺伝カウンセリングと遺伝医療／２．保因者スクリーニング） 

  －４．遺伝医療専門職：山内 

－５．諸外国での遺伝学的検査への法規制および“遺伝子検査ビジネス”への適用 

米欧豪での“遺伝子検査ビジネス”への対応にまつわる最近の動向 ：福田 

  －６．医療及び産業分野における遺伝子検査の現状：堤  

 ３．今後の予定 

 
決定事項： 

１．報告書期日：総論 3 月 23 日（月）、各論 3 月 30 日（月） 

２．報告書書式：書式形式は高田先生より各分担報告書担当へ送付予定、フォントも統一の予定 
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平成 26 年度厚生労働科学研究補助金 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」 

有識者会議 議事録 

 
日時： 2015 年 3 月 19 日（木）14:00〜16:30 

場所： 京王プラザホテル  あけぼの（本館 47 階） 

出席者（敬称略）： 

＜有識者会議議員＞ 

髙久 史麿 日本医学会会長 

 丸山 剛司 中央大学大学院公共政策研究科・同理工学部特任教授、東京工業大学副学長（特命担当） 

室伏きみ子 お茶の水女子大学名誉教授・次期学長 

＜研究班＞ 

高田史男、小西郁生、櫻井晃洋、福嶋義光、山内泰子、山田重人、三宅秀彦、堤正好、福田令、堀あす

か、［事務局］川田知恵 

＜厚生労働省＞ 

椎葉茂樹（大臣官房厚生科学課）、加藤典子（大臣官房厚生科学課）、佐藤晃一（大臣官房厚生科学課）、

佐々木正大（医薬食品局医療機器・再生医療等製品担当参事官室） 

 
○議事要旨 

１）研究趣旨・背景説明（高田） 

遺伝学的検査、遺伝医療に関する問題が現出してきている状況、“遺伝子検査ビジネス”が社会の中で、

様々な問題を醸し出しているなどの現状を報告。研究班の活動として、法律立案を視野に活動を開始し、

今期は問題抽出の作業を実施中であることを説明。 

 

２）検討課題の説明・報告 

①我が国の医療制度下における遺伝医療の現状にみる問題点（櫻井） 

②我が国に必要な臨床遺伝医療体制の整備（福嶋） 

③母子保健と周生期における問題点（小西） 

④遺伝医療専門職（山内） 

⑤諸外国での遺伝学的検査への法規制および同ビジネスへの適用／ 

   米・欧・豪での“遺伝子検査ビジネス”への対応にまつわる最近の動向（福田） 

⑥医療及び産業分野における遺伝子検査の現状（堤） 

 ⑦次期政策研究活動へ向けて 遺伝関連の法律制定への提案（高田） 

 

３）有識者会議議員からの指摘・意見・助言 

遺伝情報の扱いについて 

・遺伝情報の漏出事故が発生することでの後退を懸念、慎重な取り組みが基本である。絶対に守るべきとこ

ろと、そうでもないところの仕分けを行うことを提案。 
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・偶発的所見の伝達には、状況に応じた伝達の仕組みが必要である。 

・EU で問題になっている「忘れられる権利」や、個人情報の保護の観点との関連について指摘。申し出る

ことで消去される権利の扱いをどうするか、今後検討していく必要性がある。 

生殖医療との関連 

・生殖補助医療が、生まれてくる子の将来に関わる様々なリスクを無視して進んでいることへの危惧を表明。 

・体外受精での培養条件に一定基準がないことの問題点を指摘、条件設定に向けた取り組みを要望。 

・障がいがあっても差別を受けずに生きていくことができる体制構築が必要。 

専門職について 

・認定遺伝カウンセラーの数が臨床遺伝専門医に比べずっと少ないのに驚いた。可及的速やかな充足対応が

求められる。 

・臨床遺伝専門医や遺伝カウンセラーの、社会的な各種支援体制の理解の必要性を指摘、学習機会を確認。 

・遺伝カウンセラーは高度な知識・技術を持つ専門職業人でありながら、国家資格をもたないことから、そ

の業務が正当に評価されない現状を指摘。年々、医療現場や社会における遺伝カウンセリング、遺伝カウ

ンセラーへの需要が高まる中で、国が認める資格に移行すべき。 

・医師だけでは対応しきれない様々な課題への対応にも、非医師である遺伝カウンセラーの果たす役割は大

きい。 

社会・教育に対して 

・遺伝差別をなくす教育が今後の社会の課題であること、その土壌作りには遺伝カウンセラーなどの役割が

重要。 

・ヒトの遺伝に関する国民のリテラシー不足が、遺伝医療の健全な発展を阻んでいる現状がある。今まで以

上の、初等中等教育におけるヒトの遺伝学教育の推進と、社会人への啓発活動を要望。 

法制化への取り組みについて 

・法制化への取り組みには優先順位をつけた取り組みを推奨。 

・“遺伝子検査ビジネス”については、現状に大きな危惧を覚える。厚労省、経産省、法務省などが協力して、

適切な法的規制を考えていくことの必要性を指摘。 

・産業界一般とは異なり、この分野は法律があることで、その範囲の中で安心して仕事ができる部分がある

と考える。 

・意思決定に慣れていない日本人には、情報の伝え方の配慮が必要であり、それを踏まえた規制やガイドラ

インの検討をすることで、進んで遺伝情報を持って自身で意思決定したい人が増えていくのではないか。 
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米国視察報告 1 
公的保険制度運営センター 

（Centers for Medicare and Medicaid Services：CMS） 
 

日 程：2015 年 3 月 23 日 
訪問者：高田、福嶋 

 
○対応者 

Karen W. Dyer MT (ASCP), DLM 
 Acting Director  
 Division of Laboratory Services 
 Centers for Medicare & Medicaid Services 

Penny Keller 
CMS/CCSQ/SCG/Division of Laboratory Services 

   Centers for Medicare & Medicaid Services 
Penelope Meyers, M.A. MT(ASCP)SBB 

 Technical Director 
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○協議／質問への回答内容 
１）CLIA の概要： 

CLIA（Clinical Laboratory Improvement Amendments：臨床検査室改善法）は、1988 年に成

立した法律であり、それ以前の米国には検査や検査施設の規制・監督のシステムは存在しなかった。

同法は当時、女性に対するパップスメア（子宮頸癌の発見を目的とした細胞診検査）の検査結果の

正確性に関する問題を背景に、検査施設の規制・監督が必要だとの幅広い支持を得て成立した。CLIA
は、米国においてヒトの検査を行う場合は診断や治療も含め、それら全てを規制・監督の対象とし

ている。CLIA のレベルは、検査の複雑度によって分類される仕組みとなっており、検査施設の対象

としては、救急車のような小型のものから、複数の設備を所有する巨大施設といった大掛かりなも

のまでを含んでいる。 
CLIA はもともと、それ自体で予算を賄えるように設計されており、ヒトの検査を行う全ての検査

施設は、料金を払って CLIA に登録をし、認定証を得るにも料金がかかる。中～高レベルに分類さ

れる検査施設では、2 年に 1 回必ず試験を受ける必要があるが、その試験にかかる費用は検査施設

の方で負担しなければならない。 
 
２）CLIA での検査分類： 

CLIA の下では検査は、①waived complexity、②moderate complexity、③high complexity の 3
つの範疇に分類される。waived testing は、被検者にとって、危険性の一番低いレベルのものであ

― 113 ―



り、CLIA のプログラムで認定証を出した検査施設の約半数はこの waived testing のレベルである

（CLIA で登録されている検査施設の数は約 25 万件に上る）。 
 
３）要件： 

検査施設要員は、検査実施者、監督者いずれに対しても教育と経験についての要件があり、検査

施設の複雑性が上がるにつれて、要件も厳しくなる。施設要員に対する試験は、まず州レベルで行

なわれる。ライセンスを付与する組織を持たない州では、大学の科学分野の学位を有する必要があ

る等の CLIA の法律に基づいた、より全体的な要件を用いることになる。 
最も複雑度の低い waived  testing 等の場合は、研修的調査、教育的調査を行うだけであるが、

それでも検査施設の数が非常に多いため、毎年 2％程度しかカバーできない。moderate から high 
complexity のクラスに入っている場合、施設要員は、実際の検査実施者と監督者がそれぞれ相応の

資格を有する必要があり、また、自分たちの熟練度、作業の正確性の試験を受ける必要がある。 
熟練度テスト（proficiency testing）は、要員個人ではなく、研究室全体に対して行われるもので、

年に 3 回程度、与えられた時間のなかで、検査用サンプルを用いて試験が行われる。細胞学の場合

は例外で、個人に対して試験が行われ、1 年に 1 回程度、細胞学の検査施設にいくつかのスライド

を与え、個々に分析を求める。失格した場合、その人は決められた時間内で挽回するか、再度学校

に行く必要がある。能力テスト（competency testing）は、検査施設にいる全要員が受けなければ

ならない。 
個人の能力レベルの試験は検査施設内で行われるが、検査施設全体の試験は外部の第三者から受

けることになる。 
 
４）CLIA 認定の方法： 

検査施設は全て、CLIA への登録と CLIA の認定を必要とし、CLIA の認定を受けるには 2 つの方

法がある。1 つは州の CLIA の代表者の調査を受ける、もう 1 つは、CAP（College of American 
Pathologists：米国病理学会）など決められた他の認定組織の中から選んで調査を受け、その組織の

認定証を受け取る方法である。そのどちらを選んでも CLIA の認定証となり、どちらが簡単だとい

うことはない。認定を行う組織は、CLIA に沿った認定組織基準の承認を受けることが必要であり、

承認が下りて初めて認定を行うことができる。 
CLIA と CAP などの認定組織の認定は、基準は同等だが、内容は同一ではない。認定を行う組織

は、CLIA 以上のレベルを求めるものが多いため、多くの場合は、検査施設が、具体的な認定を求め

て依頼をする。例えば、米国内の血液銀行などは、血液銀行にふさわしい特別な試験を CAP から受

けている。 
また、外国の検査施設が米国から米国のサンプルを受け取る場合にも、CLIA の認定が必要となる。

CAP は外国の検査施設の認定も行っているが、もし外国の検査施設が CLIA の認定証を求めた場合

は、CAP でも CLIA の基準に合わせた認定を行う必要がある。 
 
５）遺伝学分野の更新制の資格と CLIA の関係： 

CLIA の能力テストは、主に検査施設で作業をしている人が対象である。医師であり、検査も行う
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場合は、Board（The American Board of Medical Genetics）の認定証を持っていても、年に 1 度、

能力テストを受けなければならない。 
 
６）CLIA の認定を必要としない施設： 

医療に関する検査を行っている以上は、保険償還を受けていなくても、CLIA の法律に従わなけれ

ばならない。しかし、ヒトの検査に関わっている検査施設でも、父子鑑定や祖先検査、犯罪関係の

情報を集めるなどの検査は、CLIA の傘の下には入らない。 
 
７）genetic testing の位置づけ： 

現在のところ、遺伝学的検査の場合は、検査そのものが非常に複雑で、解釈も込み入っているた

め、CLIA では high complexity に分類されている。なかには moderate に分類されるものもあるが、

これらは全て FDA（Food and Drug Administration：食品医薬品局）が決定する。FDA で承認を

受けていない検査については、CLIA では自動的に high complexity となる。 
 
８）FDA、CDC、CMS の役割： 

CMS は規制当局であり、実際に検査施設の規制基準が満たされているかどうかを監督する。FDA
は、検査の分類を行う。CDC（Centers for Disease Control and Prevention：疾病対策予防センタ

ー）は、科学的研究を行い、その結果を情報提供する。そのため、もし CMS が調査を要望する研究

課題があれば、CDC にそれを依頼する。 
 
９）CMS の取組みについて： 

2007 年、CMS が遺伝学的検査の特別枠を設けると発表し、その後取り下げた経緯があった。こ

れは、すでに分子レベルではそのような取組みがなされている分野があるため、さらに遺伝子に専

門枠を作るのは、検査施設にとって重荷になるのではないかと考えられたことによる。 
CLIA は 1988 年発効であるが、今のところこれ以上法律を付け加える計画はない。CLIA は幅広

いものであるため、遺伝子なら遺伝子で、それに対する指針、ガイダンスを出すところにきている。 
 
10）発症前診断について： 

今発症していない人を医療の対象とするか否かは、現在、議論が行われている最中である。検査

の結果については CLIA の認定の下に入るが、それに対して保険が下りるか否かは、HMO (Health 
Maintenance Organization：保険維持機構) などの民間保険機関が個々に決定する。今まではプレ

スクリーニングや予測的検査に対しては、保険償還はあまり行われていなかった。しかし、BRCA1、
BRCA2 を含むような動きがあるなど、それも徐々に変わってきている。例えば糖尿病などは、遺伝

子や他の検査を通してより早期に発見し対応することで、健康な生活を維持することができる。民

間保険機関にも、病気は早期に発見し、悪化する前に治療した方がよい、という動きが徐々に拡が

りつつあるようである。しかし、CLIA はあくまでも、検査施設が遺伝子変異を検出したかどうか、

そのことの正しさを監督するためのものである。 
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11）23andMe 社について： 
直接消費者に提供する、23andMe 社の Bloom 症候群の保因者検査を FDA が 1 件のみ承認した。

ほかのデータも FDA は調査を行っているが、今のところはその 1 件しか承認していない。 
23andMe 社には CLIA の認定を取得してほしかったが、彼らは自分たちの解釈をしたものを提供

する相談サービスを行っているということで、CLIA 認定を受けていない。しかし、シークエンス解

析に使う検査施設は CLIA の認定を受けた施設である。リスク計算、その結果をどう解釈するか、

といったことに用いるソフトフェアを医療装置とみなし、現在 FDA がデータを検証している最中で

ある。今後の 23andMe のビジネスモデルにもよるが、FDA と 23andMe の今回の事案に対して CMS
が関わるのは、現状では難しい。 

CLIA は、解析・分析の正確性について、検査施設の実施が正確で繰り返すことができ、他の人が

行っても同じ結果がでる、という再現性を求める。しかし、23andMe のように解釈ということにな

ると、それを再現することは非常に難しいと感じる。CMS は、分析（分析的妥当性＊）の検証は行

うが、臨床（臨床的妥当性＊）の検証という規制権限は持っていない。臨床については FDA の管轄

となる。（＊編者注） 
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米国視察報告 2 
食品医薬品局（Food and Drug Administration：FDA）訪問 

 
日 程：2015 年 3 月 23 日 
訪問者：高田、福嶋 

 
○対応者 
 Alberto Gutierrez, Ph.D.  

 Director 
 Office of In Vitro Diagnostic Device Evaluation and Safety 
 Center for Devices and Radiological Health 
 Food and Drug Administration 
 U.S. Department of Health and Human Services 

 
○協議／質問への回答内容 
１）23andMe と FDA について： 

臨床の場合でも、医師の介在がない Over-The-Counter（OTC）の場合でも、医療・健康に関連

している検査に関しては、全ての検査が FDA の所管する法律の下で行われる。 
2007 年頃に 23andMe が検査の販売を始め、その検査内容は、健康・医療に関連しているものも、

そうでないものもあった。2010 年頃、23andMe は、医療関連の宣伝文句を自社の商品につけ始め

たために、FDA は 23andMe に「医療関連の宣伝文句を用いるのであれば、FDA がそれらの検査の

承認について調査する必要がある」という旨の通達を出した。当時は 23andMe の他に、DeCODE Me
をはじめ他 3 社が同様に医療関連の宣伝文句を用いていたが、我々の通達を受けて他の会社は

Direct-to-Consumer（DTC）を止めたものの、DeCODE Me と 23andMe は、そのまま継続した。

両社は、自ら FDA に承認を求めたため、製品の販売継続が認められた。 
2012 年に、23andMe が公式に FDA に 2 つの申請を出し、それに対して FDA は、データを求め

る要求とフィードバックを出した。2 つの申請には、内容として異なった色々な検査が含まれており、

それら 1 つ 1 つについてのデータをつける必要があった。大抵、FDA からのそれらの要求には、180
日以内に応じる必要があるが、23andMe は 2 つの申請いずれにおいてもデータを提出することがで

きなかった。FDA に時間通りにデータを提供できなくなった時期に、23andMe は、宣伝キャンペ

ーンをし、価格を下げるなどして販売に力を入れた。その動きをみて FDA は、23andMe は FDA
に協力する意思がないと解釈し、サービス停止命令を出した。停止命令を受けた後に、23andMe は

FDA との話し合いに戻り、データを提出することになった。その時に FDA が申請内容を 1 つにす

るように求めたことで、結果的に Bloom 症候群となった。 
Bloom 症候群の検査に関する主張は、常染色体劣性疾患の保因者において、結婚相手も保因者だ

った場合、子どもが Bloom 症候群である可能性は 25%であるという、臨床的妥当性に関してはとて

もシンプルなものである。検査の結果に対する保因者の反応は、その人と結婚しない、またはその

人と結婚しても子どもは作らないなど、医師がいなくてもできる判断がある。 
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他にも色々な臨床的正当性の主張があり、中にはアルツハイマー病など、検査結果を得てもどう

にもできないような、late-onset の疾患の検査も含まれていた。アルツハイマー病などの、年をとっ

てから罹患しやすい、という情報は、その取り扱いが難しい。中には健康にインパクトがあるもの

もあったが、それらは全て販売を認められなかった。 
 
２）DTC 遺伝子検査への見解： 

Bloom 症候群の保因者検査を承認したのは、FDA が方針・政策そのものを大きく変えたためでは

ない。FDA が考慮するのは、商品とされているものが正確であるか、それを入手する消費者がしっ

かりとそれを理解することができるか、消費者に対するリスクが何であるか、ということである。

他にも HIV の検査など、消費者への直接販売が許可されているものがある。 
 
３）発症前診断・保因者診断について： 

FDA としては、他の常染色体劣性疾患の保因者診断と Bloom 症候群は、全て同じように考えてい

る。他の疾病に関しては、臨床遺伝専門医を介さずに利用者に直接データを渡すことに、まだ違和

感をもっている。BRCA1、BRCA2 も同じで、まだそこには専門家による遺伝カウンセリングが必

要であると考えている。これは、FDA が今後、他の疾患に対して承認をしないという意味ではなく、

あくまで個々の検査を分析して、メリット、リスクが何であるのかを考慮する。HIV の DTC 検査

商品が承認されたのも、リスクよりもメリットが大きいという検証結果を検査製造者が示し、最終

的には公衆衛生のためになると立証されたためである。 
FDA が「ある検査」を審査する際には、リスクがメリットと見合ったものでなければならない。

例えば、検査会社がリスクは軽減できると言っても、結果を受検者自身が間違って解釈する可能性

がある検査の場合、現時点では専門家の介入が必要だと考えている。FDA が法的拘束力をもって「専

門家をつけなければいけない」とは言えないが、「リスクが高すぎる、御社は、そのリスクの軽減の

仕方に対して、十分な答えを出していない。研究をするように。」と言うことで、承認を拒否するこ

とができる。 
 
４）保因者診断に伴う社会的リスクついて： 

アメリカにおいては、直接消費者に提供されているものについては、あくまでも消費者の選択肢、

自己決定であると考えられている。医師や専門家を介さないのは、記録として残したくない、自分

だけが情報を持っていたいという、消費者の気持ちがあるからかもしれない。そのため、23andMe
も法的に顧客データを守らなければならないことになっている。 
米国で差別や圧力の問題があったとしても、それはわずかな数だと思われ、一般的に問題にはな

っていない。例えば、自分の胎児の性別を判断する検査は、アメリカでは何の問題もなく行われて

いるが、他の国や社会では問題につながっていることもある。その他の出生前検査に関しても、こ

れから問題がでてくる可能性はある。 
 
５）多因子疾患のリスク検査： 

中には科学的根拠が少しあるものもあるが、多因子疾患（multifactorial diseases）は、科学的根
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拠が弱い。FDA として一番感じているリスクは、本人のリスク理解の仕方である。例えば、ほんの

小さなリスクでも、倍増したと誤った理解をしてしまうなど、一般消費者を見ていると、リスク認

識が弱いと感じる。会社が新しい検査の承認を求める際には、そのような誤解からくるリスクが軽

減できるかを、彼らは立証しなければいけない。 
自分に教養があると信じている人達の中に、自分達のデータを入手して、自分達で判断したいと

いう強い動きが今、アメリカにある。自分の理解は間違っているかもしれないのに、理解できてい

ると誤解をする人達がいるようである。FDA は、より良い教育を受けた人達のみではなく、全ての

国民に対する規制環境を作っている。また、良い教育を受けているとか、教養があるとか主張して

いる人の中にも、そのようなリスクを理解できない人達もいる。 
 
６）FDA の規制対象： 

あくまでも臨床的な正当性を主張する以上は、例えソフトフェアであっても、FDA の規制管轄の

下に入ることになる。ビジネスだけの会社であっても、遺伝学的検査をしなければ情報を提供する

ことはできないためである。FDA の規制・規則を読み上げると、その規制の管轄は幅広く、試薬や

医療装置、ソフトフェアなど、それらのものが全て含まれている。 
 
７）paternity testing や ancestry testing の位置づけ： 

FDA は paternity testing （父子鑑定/親子鑑定）および ancestry testing （祖先検査）は、医療

としてはみていない。親子鑑定の場合は、ほとんど法的目的で行われ、祖先検査も医療とはあまり

関係ない。そこに少しは医療情報を含むのかもしれないが、医療としては取り扱っていない。 
 
８）LDT への対応： 

FDA は 1976 年から検査を規制するにあたり、大学その他の研究機関の研究室などにおいて研究

試薬を用いて行われる検査（Laboratory Developed Testing：LDT）は規制しないこととした。し

かし、それが抜け道になり、自分たちで研究所を作り、FDA の承認を受けずに検査を販売しようと

試みる会社が出て来た。先ほどの 4 社も含め、FDA はこのような会社に対して、方針転換の必要性

を感じ、取り組んでいる最中である。あまりよくない、どちらかというと恐ろしいビジネスモデル

が、そういったところから生まれてくる可能性があるためである。昨年すなわち 2014 年 7 月に、

FDA はこれから全ての LDT を承認の対象とするという提案を出しており、もしこれが実施されれ

ば、これらの 4 社は、FDA の規制下に入る。いずれにしても、これらの会社が行っていることや、

競争の仕方には危惧がある。 
 
９）CLIA 認証と FDA の規制： 

FDA は、検査製造者が検査のために作っているものを規制しており、製造された検査が、分析的

にも臨床的にも、間違いなく妥当であるか、ということを検証する。 
CLIA は検査施設そのものを対象とし、検査施設にいる人たちが訓練を受けているか、検査を実施

するだけの経験者がいるかどうか、工程そのものについて検証をする。CLIA で要求しているのは分

析的妥当性（analytical validity）の検証であり、臨床的妥当性（clinical validity）の検証は要求し
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ていない。 
 
10）検査の分類について： 

検査の分類は FDA が行うが、工程のなかでどれだけ専門知識が必要であるか、管理が必要かによ

って、high か moderate complexity かを決定する。waived testing は明らかに簡単な検査であり、

医師のオフィス（physician’s office）でも実施でき、簡単かつ正確で、高校卒業くらいの知識で実施

できる検査であることを立証する研究をし、FDA に提出しなければならない。 
Genetic testing については、インフルエンザの検査では waived testing とされたものがあるなど、

全てではないが、おそらくそのほとんどは high complexity に分類されている。サンプルを操作す

るときに、複雑性がある場合は、high complexity となり、moderate complexity となるのは、サン

プルの工程が簡単であり、多くはその全てを装置が行うようなものである。 
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米国視察報告 3 
アメリカ臨床遺伝医学会 臨床遺伝学年会 2015 

（2015 ACMG Annual Clinical Genetics Meeting） 
＊ACMG：American College of Medical Genetics 

 
日 程：2015 年 3 月 25 日～27 日 
場 所：Salt Palace Convention Center, Salt Lake City, UTAH 
参加者：高田、福嶋、櫻井、山田、三宅、福田 （個人参加含む） 

 
【2015 年 3 月 25 日】 
１）［Satellite Symposia］ 

The Utility of Next-generation Sequencing Assays Across the Continuum of Clinical Care 
・次世代シークエンサー（NGS）関連のシンポジウム。産科、小児科学、腫瘍学を含む多様な専門領域

で用いられるNGS に焦点を当て、その利点や限界について取り上げる。 
・検査法の選択の重要性（NGS、Cytogenetics、マイクロアレイ、MLPA、exome-focused aCGH、PCR、

サザンブロット法、サンガー法）、偶発的所見（Incidental Findings）の 5 つのカテゴリー（actionable 
or not、childhood onset or adult onset、definitely pathogenic variant かどうか）、lab directors と
医師はゲノムの時代になると特にコミュニケーションをとらなければならないこと、などに触れる。 

・NIPT（Non-invasive Prenatal Testing）、拡大保因者スクリーニング（expanded carrier screening）、
出生前診断パネル等のために遺伝カウンセリングはますます重要になる。高リスク妊婦だけでなく、

希望する全ての妊婦が対象になるだろう。 
・検査前遺伝カウンセリング、インフォームドコンセント、検査後の遺伝カウンセリング担当者のコス

トと保険償還が問題となる。拡大保因者スクリーニング、Non-invasive prenatal measurement of the 
fetal genome も広がるので、教育が必要となる。 

・腫瘍学において、Precision Medicine が個別化され、臓器別分類ではなく、分子遺伝学的特徴による

分類が必要になる。NIH ClinGen Resource の重要性。 
・認定遺伝カウンセラーによる、NIPS（Non-Invasive Prenatal Screening）の検査方法の概説と、そ

れに伴う遺伝カウンセリングについての講演では、症例も提示しつつ、どのようなタイミングでどの

ようなカウンセリングが提供されるべきかを示す。将来的には、single gene mutation への NIPS の

導入について、解釈が難しくなる場合にどのように対応すべきかがポイントとなるだろう。認定遺伝

カウンセラーについては、インフォームドコンセント、検査後のカウンセリング、教育、検査企業内

での業務等が「NGS era」での役割となるだろう。 
・出生前スクリーニングにおいて、旧来型の母体血清マーカーや胎児後頚部肥厚（NT）より NIPS が、

一般を対象とすることもあるかもしれない。正確かつ中立的な対話がなされる必要があり、妊婦の「知

らないでいる権利（right not to know）」も保証されるべきである。 
 
２）［Workshop］ 

Trainee Workshop : Things We Don’t Always Teach in Genetics Residency : A Toolkit for Trainees 
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and Mentors 
・良い指導者と研修者の条件、両者の関係、良い論文執筆や学会発表の方法とその指導の仕方について

の発表があったが、内容は日本の指導者講習でも頻繁に取り上げられる内容であった。 
・異なる職種からなる医療チームをうまく運営する方法について、ダウン症クリニックの実例をもとに

報告。運営資金の獲得のために YouTube や自己のウェブサイトへの広告掲載等、米国ならではの取り

組みが紹介された。 
 
３）［Scientific Concurrent Session］ 

Genotype-Phenotype Correlations and Penetrance in the Setting of Genome Based Screening 
・Genotype-phenotype の相関性およびその浸透率について、4人の演者が4つのプロジェクト（Brigham 

and Women’s Hospital’s MedSeq Project、UCSF’s Newborn WES Project、NIH’s ClinSeq Project、
Geisinger’s MyCode Project）についてそれぞれ発表。 

・“DNA is not a Diagnosis.” 浸透率、偽陽性率、介入方法のリスクと便益等、確定的ではないゲノム

情報をどのように扱うかを医療提供者は、患者・家族とともに考えていかなければならない。 
・婚姻やその後の挙児希望に関して保因者診断が実施される様になってきている。ACMG は保因者診断

に関しての会告を出しており、ACOG（米国産婦人科医会）、NSGC（米国遺伝カウンセラー学会）等

が協調して対応している。リスク評価や、検査後のフォローアップも遺伝カウンセラーの重要な役割

とされている。また、受検者の教育も役割の一つである。 
・UCSF’s Newborn WES Project：現在 250 遺伝子のスクリーニングを行っている。Variant の評価を

ClinVar、ClinGen 等のデータベースにより行っており、陽性的中率は 16%程度。偽陽性率を減少さ

せることが重要。 
・NIH’s ClinSeq Project：研究のパラダイムシフトが起きている。従来は、phenotype から仮説を立て

ゲノム解析を行っていたが、これからはバイアスのない評価による実践に基づくパラダイムとなる。

動脈硬化症についていえば、ほとんどは無症状の人達を対象とし、陽性的中率 50％、集団の 2-3％が

陽性となる。Precision Medicine では解釈と浸透率が重要。 
・Geisinger’s MyCode Project：ACMG ポリシー・ステートメントで提示された遺伝子を含む、医療介

入が可能な結果を返却する。結果として返却されることが多い疾患は、悪性高熱症、HBOC、肥大型

心筋症、リンチ症候群であり、表現型が現出していない被検者に変異が検出された場合への対応の問

題が取り上げられた。 
 
４）［Scientific Concurrent Session］ 

What's New in TSC and NF1? An Update Including the Latest Regarding Diagnosis, Surveillance 
and Therapies 

・結節性硬化症（TSC）と神経線維腫症 1 型（NF1）に関する臨床セッション。 
・NF1 の分子機構に基づいた新しい治療薬の開発や、重症例に対する顔面移植、遺伝カウンセリング上

の問題点について報告。TSC に関しては、改訂された診断基準の紹介のほか、TSC に伴う精神神経症

状についての詳しい解説、mTOR 阻害薬による新しい分子標的治療についての紹介があった。 
・「Tuberous Sclerosis Complex: New Diagnostic Criteria and Surveillance and Management 
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Guidelines」： 
TSC の概説。2012 年版 International Tuberous Sclerosis Complex Consensus Conferenceがどう変

わったか、症例写真を交えながら詳細に解説。遺伝子検査の有用性、Genotype-Phenotype の相関性

にも触れる。 
・「The Neuropsychiatric Phenotype in TSC」： 

TSC に多く見られる神経精神症状についての概説。自閉症スペクトラム、ADHD、不安障害、気分障

害について順に詳細に解説。遺伝子診断の進歩による早期診断、早期介入が患者の QOL を改善する。 
・「Exciting Emerging Treatments in TSC」： 

「TSC は treatable disorder である」というキャッチフレーズで、現在進行中の臨床試験についての

概説があり、mTOR pathway の解明により、そこをおさえればという発想で、シロリムス（Sirolimus）、
エベロリムス（Everolimus）を用いて行われた数多くの臨床試験の詳細な説明がなされた。TACERN
（http://www.tscstudy.com/）の紹介、複数の検査方法を用いての頻回の検査で早期診断、早期介入を

図っていきたいということであった。 
 
５）［Scientific Concurrent Session］ 

Genomics for the Healthy: Opportunities and Challenges in Applying Genomics to the Sphere of 
Public Health - R. Rodney Howell Symposium 

・公衆衛生での ELSI（倫理的、法的、社会的問題）の観点から、ゲノム医療全体を検討するセッション。 
・電子投票システムを利用した参加者に対する質問も行われた。参加者はほぼ全員高浸透率で治療法の

存在する疾患については自身の遺伝情報を知りたいと回答し、スクリーニング目的で遺伝子解析を行

うにあたっては予防法の存在が最も重要と回答していた。 
・シンポジストからは、広くスクリーニングにゲノム解析を行うにあたっての条件（費用、情報の質の

保証）や解析によって得られる効果について今後の検証が必要である。 
・現在、NHLBI、COSMIC、ClinVar 等のヒトの多型データベースが運用されており、これは疾患を持

つ人だけでなく、健康な人も対象になる。エビデンスに基づく変異データの利用が望まれるが、バイ

アス等を考慮した対象の集積およびデータベースの構築、運用マニュアルの策定、エビデンス利用の

ための教育が必要である。 
・ゲノム医療の implanting が困難である点としては、臨床的妥当性および臨床的有用性のエビデンスの

蓄積に時間がかかること、提供者の認知度および教育、遺伝学およびゲノミクスの専門職のニーズ、

ヘルスケアシステムのなかで提供される限界が提示された。 
・「Technical Challenges in the Application of Genomic Tools for health Populations」： 

DTC で提供されている common disease に関しては、部分的に遺伝要因が関係しているが、その因果

関係は複雑で、予測性は高くない。また、DTC 遺伝子検査の利用者を対象にしたアンケート調査では、

「検査結果による被害は生じず、また、結果による行動変容もみられなかった」との結果が報告され

ているが、回収率が低いことが問題点として挙げられた。 
 
６）［Scientific Plenary Session］ 

Presentation of the 2015 ACMG Foundation and March of Dimes Award and Presidential Plenary 
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Session: Genetics and Genomics, Looking to the Future 
・ヒトゲノムデータベースに関する講演 
・これまで世界各地で数万人の全ゲノム解析、全エクソーム解析が行われているが、これらを統合する

取り組みが紹介された。集約されたデータは 1000Tb 近い情報量に及び、300 万を超えるミスセンス

変異が集められている。これらはインターネット上で公開されており、自由に遺伝子多型の頻度や病

的意義を検索できる。情報の信頼度を高め、遺伝情報の適切な臨床応用につなげていくためには、こ

うした情報の集積が不可欠である。 
 
【2015 年 3 月 26 日】 
１）［Oral Platform Presentations from Contributed Papers］ 

Molecular Genetics / Exome Platform Presentations 
・エクソーム解析が多く利用されている現状について発表。シークエンスの正確性、表現型と関連性が

示唆される遺伝子のエビデンスの情報量が少ないことが挙げられた。 
・「Secondary findings results among the first 500 diagnostic exome sequence cases」： 

632 例のエクソーム解析を行い、83％には病的変異がなく、17％が陽性であった。陽性のうち、75％
は劣性遺伝性疾患の保因者であり、3％は ACMG ポリシー・ステートメント 24 疾患、56 遺伝子に含

まれているものだった。 
・「Carrier screening using whole genome sequencing in a healthy population: Is the future now? 」 

50 名を対象に WGS 保因者スクリーニング検査を行い、37 人に 42 の病的変異を検出。7％は命に関

わる疾患であり、26％は重症、14％は軽症、19％は成人期発症の疾患であった。WGS 保因者スクリ

ーニングに関しては、検査の臨床的有用性、検査施設の運用体制、患者に生じる不安や困惑、社会的

インパクトや検査コストへの対応が必要であることを指摘した。 
 
２）［Oral Platform Presentations from Contributed Papers］ 

Cancer/Genetic Counseling/Education Platform 
・癌、遺伝カウンセリング、遺伝教育に関する一般口演 
・癌に関する演題ではリンチ症候群の原因遺伝子の一つである PMS2 の解析において偽遺伝子による影

響を排除する方法、プロテウス症候群の遺伝学的、臨床的検討、神経芽細胞腫の遺伝学的背景の他、

NIPT の結果と胎児の核型の乖離をきっかけに妊婦に癌が発見された 10 例の報告があった。また遺伝

を専門としない一般医師が遺伝学的検査を行うにあたっての障壁についての考察があったが、これは

日本においても同様と思われた。またこうした問題について、一般医師を対象とした 10 回シリーズの

教育講座とその成果も紹介された。 
・「Detection of occult maternal malignancies by Non-invasive Prenatal Testing」： 

10 万人の NIPT のうち、その後 11 名に癌があったと報告された。そのうち、10 例 NIPT に複数染色

体の数的異常を示す所見があった。B 細胞リンパ腫 3 例、T 細胞リンパ腫、ホジキンリンパ腫、腺癌、

平滑筋肉腫、神経内分泌癌、肛門癌、大腸癌、卵巣癌、各１例であった。  
・「Genetic/Genomic Augmentation of Newborn Screening」： 

239/1920 に異常所見を検出。偽陽性率は 2.3%以下、難聴 171 遺伝子を調べ、135 例に病的変異がみ
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つかった。 
・「Medicine’s Future: An Education Program Designed to Improve Genomics Practice in a 

Community Hospital」 
一般の地域の病院でもゲノム医療の実践のために教育プログラムが必要である。 

 
３）［Oral Platform Presentations from Contributed Papers］ 

Clinical Genetics Platform Presentations 
・症例報告を中心としたセッション 
・XXX 女性、18 トリソミー、骨形成不全症、15 番染色体の中間部欠失、Marfan 症候群、Williams 症
候群、Prader-Willi 症候群、低フォスファターゼ症について、臨床的な治療、管理についての報告が

なされた。 
 
４）［Scientific Plenary Session］ 

March of Dimes Clinical Genetics Conference - Interdisciplinary Approach to Disorders of Sex 
Development: From Genes to Quality of Life 

・性分化（Disorders of Sex Development：DSD）に関するシンポジウム 
・聴衆が参加する投票システムが用いられており、病態や治療選択等についての質問があった。この領

域は病態の整理が重要であるとともに、出生時の性別選択、治療選択がその後の患者のアイデンティ

ティーに大きく影響を与えること、治療可能であるが治癒は不可能な疾患であるという認識が必要で

ある。小児科から内科への移行も重要な問題である。 
・エクソーム解析により、従来わかっていなかった発生機構が明らかになってきている。また、治療は、

罹患児の尊厳にも影響することを理解する必要がある。男児の場合には、早期の外科的介入が有効で

ある。また、女児の場合には、“Pediatric and Adolescent Gynecologist（PAG）”という、小児外科、

泌尿器科のトレーニングを受けた産婦人科医の collaborator としての参画が重要である。また、意志

決定ツールの利用も検討される。 
・“Pediatric and Adolescent Gynecology”という専門領域は、日本には珍しいもので、今後このような

人材が生まれるか、期待される。 
 
５）［Scientific Concurrent Session］ 

The Next Generation of Genomic Testing: Billing and Reimbursement in the Genomic Era 
・遺伝学の専門職は、遺伝学的検査に関する請求と還付（billing and reimbursement）の問題に直面し

ている。 
・遺伝子解析に関する費用負担の問題で、日本と米国では医療費用負担の体制が異なるために単純な比

較はできないが、参考とすべき点は多い。Medicare では検索する遺伝子の特異性と検索する遺伝子の

大きさによって費用が決定される。また、無症候者に対するスクリーニング的検査はカバーされない。

米国では laboratory-developed testing にかかる経費は年間 11％の割合で増えており、1/3 が癌、1/3
が生殖医療に関するものである。今後個々の解析費用は低下していくが、パネル化等、包括的な検査

が増えていくと予想される。 
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・その検査はカバーされるのか、カバーされる場合、誰が払うのか？Medicare Administrative の判断

が最も重要であり、それにならって、Medicaid や他の民間保険会社も方針を決定する。原則として無

症状の人を対象としたスクリーニングはカバーしないが、法令上の例外がある。遺伝性疾患はカバー

されないが、癌はカバーされることがある。科学的根拠が必要であり、医療上のメリット（医療上必

要なもの）があればカバーされ、サービス的なものは除かれる。 
 
６）［Scientific Concurrent Session］ 

Prenatal/Perinatal Diagnostic Dilemmas 
・周産期領域における倫理的なジレンマの生じ得る症例を中心に取り扱ったセッション 
・NIPT で見つかった 5q の異常、原因不明の 27 週胎児水腫→missense mutation in KCNH2、均衡型

転座を持つ夫婦の妊娠で胎児異常等。症例と討論内容自体は日本の遺伝カンファレンス等で行われて

いるのとそう変わらないが、 出生前のWES（Whole Exome Sequence）等の最新技術がすでに診療

にしっかりと取り込まれているのが印象的。 
・日本では染色体異常を中心に検討がなされる侵襲的出生前診断であるが、染色体異常は先天異常の原

因としては、1/4 程度である。日本では、胎児から疑われる疾患を絞り特定の遺伝子検査を行うが、こ

のセッションでは、WES やマイクロアレイ、疾患パネル等の網羅的遺伝学的検査を用いて、胎児診断

を行い、胎内治療や出生前診断に役立てた症例を報告。このような原因診断は、次回妊娠におけるリ

スク算定にも役に立つものの、常染色体優性遺伝性疾患等では親の健康状態に影響、常染色体劣性遺

伝性疾患や染色体異常では親が保因者である事を明らかにすることもあり、発展的な（expanded）な

遺伝カウンセリングが必要である。 
 
【2015 年 3 月 27 日】 
１）［Satellite Symposium］ 

Next-Gen Informed Consent for Prenatal Testing 
・企業提供の出生前診断に関するサテライトセッション 
・NIPS を実施し、問題があった症例の紹介。胎児の異常ではなく親の染色体異常の診断につながった症

例、子どもの軽症～成人発症疾患の発見につながった症例、確定診断無しで中絶し児が正常核型であ

った症例等が紹介された。このような事もあるため、質の高い遺伝カウンセリングが要求される。 
 
２）［Scientific Plenary Session］ 

Highlights Plenary: Big Data Meets Big Sequencing - A Vision for the Future 
・GoogleのGlazer氏によるゲノムデータベース構築に関する取り組みと将来展望についての解説の後、

Rehm 氏によるデータベースから得られる情報の現状と将来へ向けての複数のデータベースのネット

ワーク化についての紹介。ビッグデータの収集とデータベース構築はようやく日本でも官民共同研究

等で始まっているが、医療情報全体のデータベース化、マイナンバー法との関係を踏まえ、将来展望

を明確化する作業が必要であると考える。 
・エクソーム解析は、エクソン領域の莫大なデータを解析し、個人差の元となる部分まで明らかにして

いくが、その解釈には多数の個人の臨床データと遺伝学的データの集積が重要になる。よって、検査
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施設、臨床施設が協力し、詳細なデータを収集・集積・管理する必要がある。 
・「Deciphering the Genome: Community-Driven Approaches」： 

エクソーム解析により得られたデータの臨床的有用性を構築するのは難しく、臨床データとゲノムデー

タの集積および共有が必要。データベースの一つである ClinVar の概要説明。ネットワークの構築が必

要であり、プライバシーの問題も対応していく必要がある。 
 
３）［Scientific Concurrent Session］ 

Reproductive Genetics 
・周生期遺伝学に関する教育的なセッション 
・父親の加齢も新生児の常染色体優性遺伝性疾患に影響すること、出生前診断の家系への影響（親子鑑

定となり得ること等）、NIPS における染色体微細欠失症候群について等を解説。また、エクソーム解

析やマイクロアレイでは、解釈不能の結果等が出ることもある。 
 
４）［Scientific Concurrent Session］ 

Mendelian Forms of Common Diseases Reveals Insights Into the Pathogenesis and Treatment for 
Complex Phenotypes 

・Common disease である糖尿病、肥満、アルツハイマー病、先天性心疾患のような複合的な遺伝形質

の遺伝学的検索に関する発表。家族性若年性糖尿病では 49 の原因遺伝子が報告されているが、患者の

75％では遺伝的要因が同定されない。現時点では、糖尿病のほとんどは分子学的には診断できないが、

先天性心疾患については、強い家族歴がある場合には遺伝学的検索は有用である。 
 
５）［Scientific Concurrent Session］ 

Molecular Diagnostics of Cancer  
・癌細胞で生じている遺伝子変異や染色体破砕を末梢血で検出し、癌の診断に用いる研究は臨床応

用に近いレベルまで進展している。変異検出は感度、特異度とも高く、将来的に有用なスクリー

ニング法となる可能性を持つ。 
 
６）［Oral Platform Presentations from Contributed Papers］ 

Clinical Genetics Platform Presentations 
・「Healthcare Utilization Following Personal Genomic Testing」： 

23andMe と Pathway Genomics の利用者を対象に、DTC Personal Genomic Testing の影響を調べ

たウェブによるアンケート調査の報告。検査前後に、利用者の行動変容があったかを調査。検査を受

けて半年後に医療施設を利用したのは対象者 1,024 人のうち 19％であり、そのうち 5％は処方薬を変

更した。このような行動変容は、結果の内容によってではなく、消費者個人のモチベーションと、結

果を得て生じた不安や困惑の度合いによって、医療施設を利用していることが示された。 
 
７）［Oral Platform Presentations from Contributed Papers］ 

Biochemical Genetics/Legal Ethical/Public Health/Perinatal Platform Presentations 
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・NIPS の社会的コストについての発表があり（検査に関わり、中絶とダウン症候群の児が出生すること

のリスクを比較）、遠隔遺伝カウンセリング、患者教育システム等についても発表があった。 
・「Prenatal screening for fetal aneuploidy with cell-free DNA is clinically superior and provides cost 

savings in the general pregnancy population: a cost-effectiveness analysis」： 
高齢妊娠＋母体血＋NT の検出率は 80％、偽陽性率は 5％であるが、NIPT の偽陽性率は 0.3%である。

4 万出生のうち、70％が検査を受けている。現行の first trimester screening （FTS）では、1395 人

が羊水染色体検査を行っていたが、NIPT では、84 人に減少させることができる。21 トリソミーのコ

ストを 850,000 ドル、18 トリソミーを 50,000 ドル、13 トリソミーを 38,000 ドルと仮定する。NIPT
のコストが 495 ドル以下になれば、FTS よりも安価となる。 

・FTS が 48.50 ドル、NT 測定が 122.51 ドル、羊水検査や絨毛検査といった侵襲的検査は 1,300 ドル

で算定されており、現在 2,000 ドルかかる NIPS が 453 ドルになれば、従来型の検査よりコスト的に

有利と発表。 
・「Carrier screening in the era of expanding genetic technology」： 

Center for Jewish Genetics で、拡大保因者スクリーニング検査を行い、343 人中、212 人が 1 疾患、

82 人が 2 疾患、18 人が 3 疾患、3 人が 4 疾患の保因者であった。5 組においては、同じ疾患の保因者

同士であった（Gaucher 病 2 組、Fanconi 貧血、フェニルケトン尿症、脊髄性筋萎縮症が 1 組）。 
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