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地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センターにおける遺伝学的検査実施指針
地方独立行政法人大阪府立病院機構大阪母子医療センター　倫理委員会
はじめに

ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針が平成13年3月29日に提示されたのに基づき、当センターにおいて行われるヒトゲノム・遺伝子解析研究について研究計画書を作成し倫理審査の対象としてきた。その際、「臨床的遺伝子診断（遺伝子診断検査、遺伝学的検査と同義）」の取扱いについては、指針では「診療において実施され、解析結果が提供者及びその血縁者の診療に直接生かされることが医学的に確立されている臨床検査及びそれに準ずるヒトゲノム・遺伝子解析は、医療に関する事項として、今後、慎重に検討されるべき課題であり、本指針の対象としない」とされている。これに対し、当センターでは、検査の実態を把握するため、また、当該検査が関わる人権的側面への理解を徹底するため、臨床的遺伝子診断についても倫理審査の対象とし、「臨床的遺伝子診断計画書」に基づく倫理審査を行って実施することとしてきた。一方、遺伝医学関連学会においても、遺伝学的検査が提供者及びその血縁者の遺伝的素因を明らかにし、その取扱いによっては、様々な倫理的、法的または社会的問題を招く可能性があることから、「遺伝学的検査に関するガイドライン（平成15年8月）」を策定し、適正な実施が行われるよう指導してきた。民間検査機関における遺伝子解析の普及などによる臨床現場の状況変化などを踏まえ、当センターにおいても、平成19年3月より、遺伝医学関連学会による「遺伝学的検査に関するガイドライン」をほぼ全面的に踏襲し、「分析的妥当性」「臨床的妥当性」「臨床的有用性」が十分なレベルにある臨床的遺伝子診断（遺伝学的検査）については一定の条件（下記「遺伝学的検査実施の条件」）のもと、倫理審査委員会の承認を経なくとも実施できることとした（平成19年３月13日の倫理委員会「遺伝子検査においての審議の必要性について」における、(1)ガイドラインが守られていること、(2)同意を得ること、(3)カウンセリング体制の整備、(4)検査実態の継続的把握をもって基本的に審査を必要としないという実施条件に関する審議結果）。
平成21年4月の遺伝診療科の開設、遺伝カウンセラー（非常勤、平成27年度より常勤）の雇用など、当センターにおける遺伝カウンセリング体制が整備されつつあり、平成24年10月には、超音波・母体血清マーカー・羊水染色体検査・採取絨毛を用いた遺伝学的検査を含めた出生前診断が、当センター倫理委員会の承認を得て、総長の実施許可のもと診療業務として執り行われている。日本医学会においても、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、遺伝情報の特性に十分留意し、配慮した上で、適切かつ効果的に実施することが必要であるという観点から、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平成23年2月「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」としてまとめられた。各医学会で作成される疾病（群）、領域、診療科ごとのガドラインやマニュアル等も日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」の趣旨に即して作成されることが推奨され、実施されている。
当センターにおける遺伝学的検査についても、これまで通り、日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」に従って適切に実施する。これまで、発症前診断と出生前診断を目的に行われる遺伝学的検査については、当時の当センターにおけるカウンセリング体制が本格的に整備されていなかったこと、出生前検査が実施されていなかったことから本実施指針に含めていなかった。しかし、このたびこれらも、日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」に従うことを前提とし、本実施指針に加える。
なお、ここでいう遺伝学的検査（染色体検査・遺伝生化学的検査・分子遺伝学的検査（DNA/RNA検査））は、ヒト生殖細胞系列における遺伝子変異もしくは染色体異常に関する検査、あるいはそれらに関連する検査であり、確定診断のための検査、保因者検査、発症前検査、易罹患性検査、薬理遺伝学検査、出生前検査、先天代謝異常症等に関する新生児マススクリーニングなどを含む。一方、疾病病変部・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で次世代に受け継がれることのない遺伝子変異・遺伝子発現・染色体異常の解析を行うヒト体細胞遺伝子検査（ただし、生殖細胞系列の遺伝情報が関係する可能性がある場合は本実施指針の対象）、細菌・ウイルスなどの病原体の病原体遺伝子検査（病原体核酸検査）、および親子鑑定などの法医学的DNA検査はヒトゲノム・遺伝子解析研究の対象とされていないことから、本実施指針の対象から除外する。研究として行われる遺伝学的検査に関しては、研究に関する指針（「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」「人を対象とする医学系研究に関する倫理指針」等）に則って実施し、当センター倫理委員会の審査を受けるものとする。
遺伝学的検査実施の条件
(a)　診療において遺伝学的検査を実施することのできる医師の条件
· 遺伝学的検査が、提供者及びその血縁者の遺伝的素因を明らかにし、その取扱いによっては、様々な倫理的、法的または社会的問題を招く可能性があることを認識し、日本医学会による「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン（平成23年2月）」を遵守する医師であること。

· 遺伝カウンセリングについての基礎知識を有しており、遺伝に関する詳しい説明をする能力があること。

(b)　実施できる検査

· 当該検査が、「分析的妥当性」（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。）　「臨床的妥当性」（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。）　「臨床的有用性」（検査の対象となっている疾患の診断がつけられることにより、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。）」の３点を満たしていること。

(c)　インフォームドコンセント

· 検査前後において、遺伝に関する詳しい説明（遺伝カウンセリング）を行うこと。

· 事前に担当医師が被検者から当該遺伝学的検査に関するインフォームド・コンセント（別添「染色体検査・遺伝子診断についての意思確認書」による）を得ること。

(d)　検査試料の扱い

· 遺伝学的検査のための試料は厳格に保管し、また個人識別情報及び検査結果としての個人遺伝学的情報はその機密性を保護すること。その際、一般医療情報と、特定の個人に連結された遺伝学的情報とは、原則として区別して保管されるべきである。

· 検査のために得られた試料（以下，試料という）は原則として当該検査の目的以外の目的に使用してはならない。特に検査のために得られた試料を研究目的に使用する場合には、研究に関する指針（「ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針」「人を対象とする医学系研究に関する倫理指針」等）に則って実施し、当センター倫理委員会の審査を受けなければならない。

（e）　その他

· 原則、日本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」に従って遺伝学的検査・診断が行われるべきである。しかし、例えば、ガイドラインでは両親等の代諾で検査すべきでないとされている未成年者に対する非発症保因者の診断や、成年期以降に発症する疾患の発症前診断について、特段の事由で遺伝学的検査を考慮する必要が生じた場合、その実施に際しては倫理委員会の審査を受けなければならない。
· 倫理的問題が発生した場合には、倫理委員会に対してそのことを報告しなければならない。
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