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DTC遺伝子検査を取り巻く環境
• サービス多様性

– 検査の目的:疾患罹患リスク〜単一遺伝子疾患リスク
– 検査:医療機関介在遺伝子検査、DTC遺伝子検査

• 診療の用に供する検体検査か否か
– 検体検査の精度確保に係る医療法等の改正
– 医療機関でのDTC利用（医療機関介在型）
– 海外の検査サービス利用
– 臨床研究、臨床治験の考え方

• ビジネスの発展のあり方
– 個人に結果還元するヒト遺伝学的検査
– 二次的所見への対応、説明と同意
– 個人遺伝情報保護の取り組み
– 分析的妥当性、施設間差
– データ蓄積、エビデンス構築
– 適切な情報提供
– 施設の認証、第三者認定













個人情報の保護に関する法律
についてのガイドライン （通則編）
平成28 年11 月（平成29 年３月一部改正）

個人情報保護委員会

• 「個人識別符号」
• 「要配慮個人」
• 情報本人の人種、信条
病歴、犯罪の経歴、犯
実その他本人に対する
の他の不利益が生じな
特に配慮を要するもの
述等が含まれる。







遺伝子関連検査・染色体検査を行う場合
の基準（まとめ）

基 準 規制

責任者の設置 精度の確保に係る責任者の配置 義務

相応の経験と資質

内部精度管理
の実施

義務

適切な研修の
実施

義務

外部精度管理
調査の受検

代替法→クロスチェック 努力義務

第三者認定 勧奨



ゲノム解析技術を対象としたISO 15189 施設認定
プログラム構築のためのガイダンス文書、

現地実技試験とパイロット審査

バイオバンク及びゲノム医療を支える
遺伝子関連検査の品質・精度の国際標準規格を

利用した実現化とその周辺の動向
「ゲノム創薬基盤推進研究事業・増井班

最終年度成果報告会（H29～R1）」（2020年 3月4日）

従来課題

• 我が国で運用のISO 15189施設認定プログラムの対象は、保険診療収載
項目（薬事承認検査）に限定されている。

• 検査室独自開発の検査（laboratory developed tests: LDT）の遺伝子関連
検査は対象でない。

• 外部精度管理調査（評価）が広く受検できる体制でない。
• 遺伝子関連検査では、病理検査室や臨床用バイオバンクに保管した過

去の検体が利用可能である一方、検体の品質確保のしくみがない。





遺伝子関連検査のガイダンス文書発行
（2019年11月19日）













DTC遺伝子検査の課題と方向性
• 個人遺伝情報に関する検査サービス提供では、診療の用に供する

検体検査か否かの判断に基づき、研究目的の場合を含めて、検体
検査の精度の確保に係る医療法等の改正を遵守する。

• 医療機関介在サービスでは、医療機関の管理者の責任のもと、委託
先の要件、精度の確保を確認する。

• 海外の検査機関（疾患罹患リスク〜単一遺伝子疾患リスク）の利用
では、一次委託先として、国内衛生検査所を介する必要がある。

• 個人に結果還元するヒト遺伝学的検査では、技術の進歩に呼応した
情報提供、説明と同意、個人遺伝情報保護、二次的所見への対応
が必要である。

• ゲノム創薬、製薬企業、医療との連携には、検査室の第三者認定
（ISO 15189）取得が望まれる。

• ビジネスの健全な発展のため、医療機関介在遺伝子検査、DTC遺伝

子検査ともに、分析的妥当性の確保されたデータの蓄積と科学的エ
ビデンス構築、それに基づく適切な情報提供の取り組みが必要であ
る。


