日本人類遺伝学会「一般市民を対象とした遺伝子検査に関する見解」（2010）
註）本見解は，2008年に日本人類遺伝学会が公表した「DTC遺伝学的検査に関する見解」を，近年の状況に鑑み大幅に改定したものである．通常，医学的検査は何らかの症状があり病気が疑われている場合に患者を対象として医療機関において行われる．本見解における「一般市民を対象とした遺伝子検査」とは，特に病気が疑われてはいない一般市民を対象に行われるもので，易罹患性検査など，健康管理や医療上の意思決定に直接関係する可能性のある遺伝子の変化を調べる遺伝子検査のほか，個人の能力や性格等にかかわる遺伝子を調べると称される遺伝子検査である．この中には，医療機関を通さず直接消費者に提供される遺伝子検査や，遺伝医学の専門家ではない医師・医療関係者から人間ドックにおける健診や予防診療・予防医学の名目等で提供される遺伝子検査などが含まれる．なお，医療の場で，病気の確定診断・鑑別診断として実施される遺伝学的検査や，総合的な臨床遺伝診療の場で実施される遺伝学的検査［注１］は，これには含まれない． 

（*：DTC；direct-to-consumerの略）

はじめに
　ヒトゲノム・遺伝子解析研究の進展により，多くの単一遺伝子疾患の責任遺伝子の同定がなされるだけではなく，多因子疾患の遺伝要因の解明も急速に進められており，個々人の遺伝的背景に基づいて最適な医療を提供する個別化医療（オーダーメイド医療，テーラーメイド医療）の実施も現実のものになろうとしている． 

一方，個人の遺伝情報を明らかにする遺伝学的検査に用いられるDNAは，採血等の医療行為によらずとも，毛髪，爪，頬粘膜等の採取により容易に得られ，また，遺伝子検査や解析を国内企業にとどまらず外国企業にも容易に委託することが可能であるため，学術団体等で遺伝医学の専門家として認定された医師等を介さずに，易罹患性に関わる遺伝子検査を直接消費者に提供する企業や来院者に提供するクリニックが散見されるようになった．また，提供可能とされている遺伝子検査は，病気のなりやすさ（生活習慣病の易罹患性）や体質（肥満，薄毛など）など健康・容姿に関わるものに留まらず，個人の能力（知能，文系・理系，音感），性格（外向的，内向的），進路（音楽，美術，運動適性）などの非医療分野にまで広がりを見せ，企業のホームページでの過大な広告やマスメディアでも広く取り上げられるようになったため，一般市民にも広く知られるところとなった．

しかしながら，現在，一般市民に提供されているこれらの遺伝子検査の多くは，個人の体質を確実に表すもの，あるいはある疾患を発症するかどうかについて明確な答えを与えるものではなく，専門家にとってはその検査の意義さえ疑問視されるものである．さらに，現状ではその遺伝子検査により得られる結果の解釈や有用性が科学的に確認されていないにもかかわらず，遺伝子検査の広告宣伝活動を通じて，あたかも疾患の発症，体質，能力，性格，進路適性等を確実に予測でき，有用であるかのように誤解を与えている場合も少なくない．また，個人の遺伝情報を扱う際には匿名化等を適切に行い，個人情報や個人の遺伝情報の保護に努めるとともに，その情報に接する者に対する守秘に関する教育を十分行うことが必要であるが，遺伝子検査を提供する企業やクリニックにおいて，どのように個人遺伝情報保護のための対策（組織的・人的・物理的・技術的安全管理措置）が講じられているかについては明らかにされていない．

以上のことから，現在行われている「一般市民を対象とした遺伝子検査」には，生体試料を預け，個人の遺伝情報が明らかにされる一般市民に対して，科学的側面から見て不利益を与えてしまう可能性が考えられる． 

問題提起
そこで，遺伝医学を専門とする学術団体として，日本人類遺伝学会は，学会員および関係者に下記の問題提起を行なう． 

１．遺伝子検査を実施する際の必要条件について

　　一つの遺伝子型が，多因子疾患の易罹患性に対してどのように寄与しているかを確かめるには，様々な集団を対象として，病気の発症の状況を確認するための長期的な研究等を通じた丁寧な検証が欠かせない［注２］．

　　科学論文等で報告された結果が遺伝子検査として提供されるようになるためには，遺伝子検査の分析的妥当性，臨床的妥当性，臨床的有用性［注３］などの科学的根拠や倫理的法的社会的問題の影響等が専門家によって検証され，遺伝子検査サービスとして実施する意義が確認されていることが国際的なルールとなっている．以上のことから，遺伝子検査を提供する事業者は，検査を希望する消費者に対して，遺伝子検査の科学的根拠についての説明責任があることを十分認識する必要がある． また，提供する遺伝子検査が依拠する論文等が，その後の研究により結果が否定されたり，再現性が得られない等の報告が無いか，最新の研究動向を常に評価するとともに，これら情報を適切に消費者に伝える必要がある．

２．遺伝子検査の提供体制について

　　遺伝子検査の結果の解釈は極めて複雑であり，一般市民がその科学的根拠を理解すること，および検査結果を十分に理解し、正確に解釈することは非常に困難である．そこで，遺伝子検査を提供する際には，遺伝子検査の科学的根拠，結果解釈およびそれらの限界について，正確な情報をわかりやすく消費者に伝え，不安や疑問に応えることのできる体制を整備しておく必要がある．

また，遺伝子検査や解析の提供に際しては，検体の品質管理や検査の精度保証等に関する質的保証が適切になされていること，および遺伝子検査に使用された後の試料等が適切に処理されていることは必須であり，消費者にこの点について十分な情報提供がなされるべきである．さらに，事業者内において，遺伝子検査の結果がどのように取扱われているのかについても消費者に十分な情報提供を行なう必要がある．すなわち，遺伝情報はその個人に固有のものとして，血縁者間で共有し，子孫に伝えられるという特徴があり，慎重に取り扱われなければならない．このため，遺伝子検査を提供する事業者は，個人情報とともに，遺伝子検査により明らかにされた個人遺伝情報を適切に保護する必要があり，消費者に対しては個人遺伝情報の保護の方法についての説明責任がある．わが国においては，個人情報保護法に基づき，「経済産業分野のうち個人遺伝情報を用いる事業者における個人情報保護ガイドライン」（経済産業省）に従った取扱いが求められている． 

３．子ども（未成年者）を対象とした遺伝子検査について

　　未成年の子どもを対象にした能力，性格，進路適性に関わるとされる遺伝子検査などについては，子どもの人権保護や差別防止といった観点から十分な考慮が必要である．遺伝医学にかかわる学術団体は，2003年に「遺伝学的検査に関するガイドライン」を10団体共同で策定し，子ども（未成年者）を対象とした遺伝子検査について，「将来の自由意思の保護という観点から，未成年者に対する遺伝学的検査は，検査結果により直ちに治療・予防措置が可能な場合や緊急を要する場合を除き，本人が成人に達するまで保留するべきである」と定めている．そのため，日本人類遺伝学会としても，子ども（未成年者）を対象とした遺伝子検査の安易な実施については憂慮するところである．

　　このような遺伝子検査については，現在，日本では何らの規制もないため，消費者自身がその検査の信憑性，および検査を受けた場合のリスク等について判断しなければならない状況にある． 

提言
　以上の問題提起をもとに，日本人類遺伝学会は，学会員および関係者に対し以下の提言を行なう．

１．一般市民を対象とした遺伝子検査においては，その依頼から結果解釈までのプロセスに，学術団体等で遺伝医学あるいは当該疾患の専門家として認定された医師等（臨床遺伝専門医等）が関与すべきである． 

２．不適切な遺伝子検査の実施によって消費者が不利益を受けないように，学会員および関係者は，関連する科学者コミュニティと連携を図り，ヒトゲノム・遺伝子解析研究の最新の進行状況についての情報を得るとともに，遺伝子解析の意義，有用性，およびその限界に関する科学的な検証を継続的に行うべきである．

３．学会員および関係者は，あらゆる機会を通じて，一般市民，学校教育関係者，マスメディアに対し，ヒトゲノム解析研究の成果や遺伝子検査がもたらす意味について，積極的に教育・啓発活動を行ない，遺伝子検査に関する一般市民の理解が促進されるように努力すべきである． 

おわりに
　諸外国では，一般市民に提供される遺伝子検査の質的な保証や提供体制について，規制法の立法や，公的機関による継続的な監督，専門家を中心とした第三者検証組織の設立，一般市民を巻き込んだ議論の場を設ける等の取り組みがなされているが，わが国ではほとんどこれらの取り組みは行われていない．わが国においても，遺伝子検査を監視・監督する体制の確立を早急に検討すべきであり，日本人類遺伝学会としても，引き続き強く求めていくものである． 

［注１］「遺伝子検査」と「遺伝学的検査」

生殖細胞系列変異を明らかにする遺伝子解析を，英語では  genetic testing と呼び，日本語では「遺伝学的検査」と表記すべきであるが，一般に「遺伝子検査」という用語が広く使われていることから，本見解では，医療の場で行われるものを「遺伝学的検査」，それ以外で行われているものを「遺伝子検査」と表記した．

［注２］遺伝子検査を実施する際の必要条件について

例外として，重篤な薬の副作用に非常に強く関連しているものに関しては，検証を待たず積極的に遺伝子検査を利用する場合がある．

［注３］分析的妥当性，臨床的妥当性，臨床的有用性

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である．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，すなわち，感度，特異度，陽性的中率などのデータがそろっていることである．臨床的有用性とは検査の対象となっている疾患，状態についての遺伝子情報が得られることにより，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である．
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