
私はベースが消化器内科医で、現在、がん患者の薬物療法と遺伝性腫瘍の遺伝カウンセ
リングと遺伝子関連検査を主に担当しております。

もともと、この研究は2年前に助成いただいたのですが、なぜ遺伝性腫瘍を疑うような
患者さんやご家族を拾い上げるべきときに拾い上がらないのかというのが最も素直な疑問
でした。健康管理の方法は、遺伝性腫瘍の家系とそうでない家系ではだいぶ違ってきます
ので、拾い上げは非常に重要ではないかと思っておりました。しかしながら、なかなか拾
い上がらないのはどういったところだろうか。たまたま家庭医の先生とそういう話を立ち
話したときに、家庭医の先生の気持ちを聞いた中で、「これを研究にしていきたいな」とい
うことでこの研究に至りました。

この研究は、アメリカミシガン大学の家庭医療学講座…そこはチェアの先生が遺伝性難
聴のプライマリ・ケア遺伝診療をやっていられるところで、そこの先生が私どもの共同研
究の静岡家庭医養成プログラムに指導医として年に数回指導と研究の指導に来ていただい
ていることと、もう一つはミシガン大学のCancer Genetics Clinic（がん遺伝診療部）と私
が2009年から交流があったという関係もあって、日米の遺伝診療部と家庭医療の共同研究
の一部をお話させていただきます。

【ポスター1】
背景です。
先ほど言った疑問が実は

背景だったのですが、こ
の2年間でがんゲノム医療
は非常に変わってきており
ます。がんゲノム医療と
いうのは、今、体細胞変
異のNGS検査（パネル検
査）で標的治療の治療薬を
選ぶという医療が厚労省中
心に進められているのはご
存じだと思います。そう
いったがんゲノム医療の実
施の中で遺伝性のGermline 
mutation（生殖細胞突然変異）が見つかることがあります。そういった遺伝性腫瘍等の患
者に対して専門的な遺伝カウンセリングが可能であることが要件の一つになっております。
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われわれの施設は、遺伝医療専門職による遺伝カウンセリングが実施可能な体制になって
いるのですが、遺伝カウンセリングがなかなかそれは浸透していないという状態です。

一方、『ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言』でも想定されているように、
がん遺伝子パネル検査本来の目的…これは体細胞異変が見つかったときそれを標的にする
治療薬を見つけるのが目的なのですが、その説明とバランスを配慮して行う二次的所見…
これは遺伝性腫瘍の原因遺伝子が見つかるということでありますが、その事前の説明、検
査を受ける前の説明をどのようにするかということに関しては、実はがん薬物療法の専門
家などの外来の診療医が中心に行われています。で、「遺伝医療に関してどのように説明し
たらいいか分からない」と言われることが多いのです。

BRCA1、2 の生殖細胞変異に対して、オラパリブが保険適用になりました。そのときの
事前説明として、「BRCAの1、2 の遺伝子変異があるとオラパリブは効きますよ」という
ことは、治療したい医者は積極的に言うわけであります。その一方で、「あなたは遺伝性乳
がん・卵巣がんですよ」と言いにくい外科医、乳腺外科の先生が非常に多くいらっしゃい
まして、その説明をしてくれということで、私が外来に来て紹介を受けるというのが実態
であります。

ということで、日常診療でどのように説明したらいいか分からない、あるいは定まって
いないというのが事実であります。また、プライマリ・ケア領域の初期診療において、遺
伝性腫瘍が疑われる患者が目の前にいる場合に、家族歴をどこまで踏み込んで聴取するべ
きか、家系内の遺伝学的なリスク評価を行うことに対する家族や患者への影響にはどのよ
うなものがあるか、遺伝カウンセリングにつなげる意義はどのようなものがあるかについ
ての認識度は、明らかになっておりません。

【ポスター2】
そこで今回、われわれは、プライマリ・ケアと遺伝診療部門の連携について、遺伝カウ

ンセラーからの視点でインタビューをして日米比較をしました。
方法は、ミシガン大学Cancer Genetics Clinicに所属する遺伝カウンセラー4名と、日本

国内の遺伝カウンセラー5名…これはどちらもBoard Certified Genetic Counselor（認定遺
伝カウンセラー）ですけど
も、4名と5名を対象にし
ました。

インタビューガイドを
作成しました。バックグラ
ウンドのインタビューの他
に、これから示す6つにつ
いてのインタビューガイド
を作成して、半構造的イン
タビューを行いました。

テープ起こしを実施し
て、出会った話について比
較をすることを行いました。

ポスター 2
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【ポスター3】
その結果ですけれども、

アメリカの遺伝カウンセ
ラー、日本の遺伝カウンセ
ラーで番号がついておりま
すが、どのように遺伝カウ
ンセリングの部門に紹介さ
れるかというパターンです。

これは保険制度の違いも
あって州によってだいぶ違
うのですけれども、ミシガ
ン州では腫瘍関連診療科か
らの紹介は非常に多いので
すが、実はそれよりもプラ
イマリ・ケア医からの紹介
が多いということがインタビューで分かりました。

それに対して日本ではどうかといいますと、自費診療という枠組みが遺伝カウンセリン
グでありますので、クライアントから直接遺伝子診療部へ電話をいただくことがほとんど
です。自分もやっていてそれを感じます。紹介いただく場合はどういう場合かというと、
例えば乳腺外科の先生でも遺伝に興味ある、大腸外科の先生でも臨床報告に興味あるとい
う一部の方に限っては相談いただけることが分かりました。

【ポスター4】
では、プライマリ・ケア・フィジシャンにフォーカスを当てると、ミシガンではおおむ

ね適切に評価されている。家系図、ファミリーヒストリーを書いてちゃんと紹介してくれ
ている。患者のご希望が強いときには適切な評価なく紹介されることもありますけれども、
おおむね適切に紹介されて
いる。

それに対して日本ではど
うかというと、どの遺伝カ
ウンセラーもプライマリ・
ケアからの紹介は「ほと
んどありません」「聞いた
ことありません」というの
が実態でした。これが最も
インパクトのある結果でし
た。

ここから先は似たような
ところがあります。

ポスター 4

ポスター 3
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【ポスター5】
何で遺伝学的検査を、遺

伝カウンセラーに受けよう
と思いましたかという質問
に関しては、ミシガンのほ
うでは、自分のこともそう
ですけど、大体、家系員…
特に子どもです。自分はい
いけど子どもの今後のリス
ク評価につなげたい、発端
者自身に合った治療やサー
ベイランスの参考にしたい
ということでした。

日本でも同じです。あと
は、自費診療の枠組みがあ
るので、金銭的に余裕があ
るから受けたいということ
もありました。

【ポスター6】
逆に「遺伝子検査をした

くないです」という方もい
ますが、遺伝学的検査をし
たくない理由としては、費
用が気になる、と。この費
用の程度というのは、実は
日米で認識が違うのではな
いかなとは思うのですが、
いずれにせよ気になる。あ
と、結果に対する不安が
あるので聞きたくない。ま
た、子どもがいないからい
いだろうと、そういった方
もいらっしゃいました。

【ポスター7】
あとは、文化的な違いは

どうか。人種です。
ミシガンのアナーバーは

80％がコケイシアン、あと

ポスター 5

ポスター 6

ポスター7
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はアフリカン・アメリカンと、アジアンとヒスパニックということで、複数人種が混ざっ
た所ではあるのですが、あまり背景を気にしていない。日本では、モノカルチュアルなバッ
クグラウンドですので、全く気にしていないということが出ました。

【ポスター8】
ここもちょっと特徴的だと思うのですが、遺伝カウンセラーがガイドラインをどう利用

していますかということで
すけれども、アメリカでは
サーベイランス以外に、保
険でカバーされるかどう
か。実は、遺伝性疾患に対
して保険収載されるのでは
なくて、家系を見て濃厚か
どうかで保険収載されま
す。遺伝学的検査も、です。
なので、そこをカンファレ
ンスでよく相談する。日本
ではサーベイランス、ある
いは治験に入れるかだけだ
ということでありました。

【ポスター9】
こういったことで、結論

からしますと、やはり米国
では日本に比べて遺伝カウ
ンセリングに来談する前の
段階、すなわち地域のクリ
ニックや家庭医療などプラ
イマリ・ケアの場で遺伝子
検査、遺伝学的検査に関す
る説明を含む遺伝診療が効
果的に行われていると推察
されます。

少し追加ですが、実は、
家庭医の側からのインタ
ビューも行っておりまし
て、それは米国はやっていません。500人のオンラインクエスチョンを行いました。それ
を質的にも評価しました。そうしたところ、やはり家庭医は知識がないのでどう話したら
いいか分からないといったところが主な答えでありました。

ポスター 8

ポスター 9
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質疑応答

座長：　ありがとうございました。貴重なご報告だと思います。一点だけ最初に確認です
が、日本の場合にはやはりもっとプライマリ・ケアとの連携を強化すべきだとい
うのが先生のおっしゃりたいことの一つと考えてよろしいですか。

岩泉：　はい。一つは卒前の教育で遺伝学、臨床遺伝学の幅がちょっと少ないということ
と、遺伝医療をやっている人たちはその人たちの枠組みで、「私たちはこういう
ことをやっているからいいよね」ということで完結して、クローズになっていて、
家庭医とジョイントするコミュニケーションが取れていない、ということを印象
として…。

座長：　問題意識ですね。

岩泉：　はい。

会場：　非常に面白いお話であり、身につまされるお話で、ありがとうございました。質
問が2つありまして、1点目は簡単な質問ですが、プライマリ・ケア医からの紹介っ
てほとんど聞いたことないのですけれども、1件だけあったのがどんな方だった
のかな、と。

岩泉：　1件は、その家庭医の方が、20代で胃がん…遺伝性びまん性胃がんだったのです
けれども、あまりにも胃がんの方が多くて、何らかの遺伝の可能性があるのでは
ないかということで、遺伝子診療部に電話したといった経緯でした。本当に濃厚
でインパクトが強すぎたといったところでした。家庭医の先生も知識が全くない
のですが、やはり変だと思ったのがきっかけだそうです。

会場：　ありがとうございます。あとは、僕はオンコロジストなのですけれども、オンコ
ロジスト自身の遺伝の勉強も、「半分しょうがなく」と言ったら申し訳ないのです
が、やっている段階です。なかなかプライマリ・ケア医とかの先生方の教育とな
ると、もちろん卒前教育もそうですけど、非常に難しいというイメージになって
しまうのですが、先生はどういう手段が一番理想的だと思われますか。

岩泉：　ありがとうございます。実はオンコロジストよりも、こういった幅広い方々に啓
発するほうがやりやすいことがあります。というのは、遺伝医療は、がんだけで
はないです。例えばファブリー病だとか神経筋疾患もかかわってきますので、そ
ういったいろいろな場面の事例を共有してディスカッションする場をグループ
ワークで与えたりロールプレイしたりとか、そういったものを試しております。
なので、幅広いところで拾い上げていくことが大事だと思いますので、むしろ時
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間がたてばやりやすいかなと、地道にやっているところであります。

会場：　僕も臨床遺伝専門医資格を持って、僕の場合は先天性難聴の遺伝子診断で原因の
診断をしているのですが、この場合は将来起こるかもしれないことを診断してい
くわけですよね。「将来あなたはがんになるかもしれません」と。その場合、先ほ
ど保険点数的なことがありましたが、現状そういう保険点数はまだついていない
と思うのですが、今後どうなりそうなのでしょうか。

岩泉：　現状は網膜芽細胞腫とMENに関しては遺伝カウンセリングも保険がついていま
す。その他は全て…「全て」というのは、遺伝カウンセリングも遺伝子検査もで
すが自費診療、あるいは研究としてご協力いただく形で、無料で行っています。
ただ、診療自体は自費であろうが、保険収載のものであろうが、やっている遺伝
医療は同じです。やはり診療として行うというところは外れない。探索的に冒険
心で研究としてやるのは、それは別の枠組みで行うという態度でわれわれ遺伝医
療の専門職はみんなやっていると思いますので、それが充実して保険診療の枠組
みにだんだん入っていってほしいなというところが僕の希望であります。

会場：　ありがとうございました。

座長：　ありがとうございました。貴重なご研究だと思います。
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