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研究要旨 
 遺伝医療情報システムの構築を目的として、インターネットにホームページ（いでんネット：

http://www.kuhp.kyoto-u.ac.jp/idennet/）を開き、医療関係者の間でニーズの高い、遺伝相談カ

ウンセラー情報及び遺伝子検査施設情報のデータベースを公開した。その他の収集可能な遺伝医

療情報とともに、同ページに遺伝診療に関する質問箱（いでんＱ）を設けたところ、一般の人か

らの悩みが数多く寄せられ遺伝医療体制の不備が疑われた。 
 
Ａ．研究目的 
 臨床遺伝医学に急速に分子生物学的技術が

導入された結果、最新の遺伝医学情報が欲し

い、紹介できる遺伝相談施設が分からない、

遺伝子検査施設が分からない等々の野理由か

ら、多くの医師がインターネットを用いた遺

伝医療情報ネットワークに期待している。ま

た、マスコミの影響もあり一般人の遺伝医療

に対する関心も高まっている。 
 本研究では、遺伝医療に必要な情報のデー

タベースを整備し、常に最新の情報を医療関

係者に提供できるような遺伝医療情報システ

ムを構築し、すべての人が分子医学の進歩に

よる恩恵を正しく受けられるような環境を整

えることを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 
 平成９年度厚生省心身障害研究「遺伝相談

に関する研究（青木菊間班）」において、分担

者がインターネットで扱う内容として考えた

項目を、それぞれ整備して公開する。特にニ

ーズの高い、遺伝相談施設情報と遺伝子検査

情報については、平成１０年度に本研究班で

全国アンケートを行ったので、データベース

として整備し、利用しやすい形でインターネ

ットより情報提供を行う。また、同インター

ネットに遺伝子診療に関する質問箱を設け、

遺伝医学に関する医療関係者及び一般人のニ

ーズの推測を試みる。電子メールによる情報

交換も試みる。 
 
Ｃ．研究結果 
 平成９年度厚生省心身障害研究にて分担者

が試験的に開いていたホームページを、平成

１０年４月から「臨床遺伝医学情報網（いで

んネット）」

（http://www.kuhp.kyoto-u.ac.jp/idennet/）
と改称し、本研究により内容を充実させた。

いでんネットには、現在毎日１００件近く、

平成１０年４月以来約２万件のアクセスがあ

った。（図１）閲覧登録も約４７０名あり、殆

どがオンラインでの登録であった。 
 遺伝相談施設データベースを、平成１０年

度のアンケートの際に確認したホームページ

への掲載希望（公開対象を、ホームページ閲

覧登録をした医療関係者のみとするか一般人

も含むか）に従い、 

 
いでんネット上に公開した（図２）。現在１６

０あまりの施設を公開中である。遺伝相談施

設を地域別、専門別に検索でき、カウンセラ

ーの氏名、性、専門、診療所名、診療所住所、

診察曜日、予約連絡先等がわかる。オンライ



ンまたはファックスで施設の新規登録ができ

るようになっているのが、追加登録はすべて

分担者あてのファックスによってであった。 

 
 遺伝えっとに公開するために行った遺伝子

検査施設（企業を除く）及び検査内容のアン

ケート結果をまとめ、遺伝子検査オンライン

データベースとして平成１１年７月から公開

を開始した。現在１４０研究室、のべ４４０

の検査が登録公開されている。それぞれの検

査の責任者名とともに、連絡先、検査方法、

検査条件等を公開している（図３、図４）。検

査は疾患名でけではなく、遺伝子名、OMIM
番号その他での検索も可能である。常に最新

情報が提供されるように、遺伝子検査の各研

究室登録責任者は、自分が登録したデータを

ホームページ上で更新することになっている。

別項目として、企業の行っている遺伝子検査

情報も、カタログ記載のものを各企業から収

集して公開した。 

 
 なお、いでんネット計画のなかの疾患の説

明と支援団体の情報は、本研究班の信州大福

島グループが担当し、本研究班の表紙ページ

（http://www.iden.gr.jp）のもとに公開中であ

る。 
 いでんネットは、OMIM、PubMed、その

他多くの遺伝相談に役立つ無料サイトにリン

クを張っている。学会情報、関連学会による

遺伝子診療についてのガイドライン、カウン

セリーへの説明資料等も掲示している（図１）。 
 医療関係者からの質問を電子メールで受け

付ける「遺伝子診療質問箱（いでんQ）」とい

うコーナーをいでんネットに開設した。しか

し、医療関係者ではない人からの質問が殆ど

であり、遺伝性疾患についての悩みの相談が

多かった。そこで、できるだけ近くの遺伝相

談専門医を紹介できるように、診療希望都市

名を明記させ、一般の質問も受け付けること

にした。回答者としては、京都大学医学部附

属病院遺伝子診療相談室の医師委員４０名及

び外部の専門医５名を確保した。その結果平

成１１年１１月までに１２４名からの相談が

あり、４４名には遺伝相談施設を紹介した。

101 名（81％）が一般からの質問であり、う

ち８６名は遺伝性疾患が問題となっていた。

その疾患に対して明らかに主治医がいるもの

が３４名（ 40％）、いないものが１０名（12％）、

残り４２名（49％）が不明であった。 
 
Ｄ．考察 
 遺伝相談施設データベースは県別に検索で

きるように作成・公開した。しかし、遺伝相

談担当医を専門別に検索できるものはできな

かった。内容の更新の際に、複数個の専門領

域名を提示して選択させる等の方法をとり改

善したい。将来的には、担当医師が移動した

際には、本人がホームページの画面上で更新



するか管理者に連絡する、あるいは各県に決

めた責任者が移動の有無を確認するといった

常に正確な情報を提供できるシステムに発展

させたい。暫定的には、本分担者が毎年電話

で遺伝相談施設の状況を確認して、内容に反

映させる予定である。なお、カウンセラーと

しての臨床経験や質を判断できるような指標

がないので、今回は自己申告ですべてのカウ

ンセラー名を掲載した。このため、一般の人

にその施設を紹介して良いかどうか判断に悩

むという問題があった。遺伝相談専門医の認

定制度が機能し始めれば、改善するであろう。

紹介後に受診者からのフィードバックを受け

ることも必要である。 
 遺伝子検査施設の情報の場合にも、検査を

行っていた医師が転勤したりいろいろな事情

で検査をやめたりという問題がある。そこで

アンケート（検査登録）の際に、それぞれの

検査の登録責任者をきめ、責任者がパスワー

ドによりホームページの自分の登録内容を更

新できるようにした。実際にうまく機能する

かどうか、今後さらに状況をみていきたい。

本遺伝子検査データベースは、登録数はかな

りあるが未完成であり、遺伝子名の表記その

他に修正を要する点が多々残されている。な

お、遺伝性疾患の生化学検査データベースを

先天異常学会が作成中であるので、その公開

時には、いでんネットの遺伝子検査オンライ

ンデータベースとリンクさせる予定である。 
 米国 Genetest では、検査のレベルが

research か clinical かといった分類をしてい

るが、本邦では検査施設の質に関して全く検

討できていない。さらに、最近では遺伝学を

専門としない医師や直接一般の人から検体を

集め、検査会社での遺伝子検査を仲介する営

利目的の会社が出現している。その宣伝物に

よれば、遺伝子検査が陽性の場合には、希望

者に遺伝相談の医師を紹介することも可能で

あるという非常に危険な方針である。医師及

び一般への情報提供・啓発をもっと強力に行

わなければならない。多因子疾患に対する研

究的な遺伝子検査を個人の将来の疾患発症の

予測・治療ができる「遺伝子ドック」と称し

て宣伝している診療所もある。個々の遺伝子

検査の臨床的価値を、何らかの形で評価して、

いでんネット上で公表するも一つの対策であ

ろう。 
 最近、本分担者のところにも遺伝子治療に

関する問い合わせが増えてきた。そこで、東

京大学医科学研究所の遺伝子治療グループと

話し合い、日本の状況が直ぐわかるような遺

伝子治療オンラインデータベースを共同で作

成し、いでんネットに公開することにした。 
 いでん Q は「医療関係者」からの質問に答

えると明記したにもかかわらず、遺伝性疾患

に悩む「一般人」からの質問が大半であった。

これは、そのような問題に対応する機関（遺

伝相談施設）や専門医（遺伝相談医師）の存

在が知られていないこと、受診しにくいこと、

主治医が十分に説明しないこと等々の理由が

あると思われる。このような状況は、社会的

にも問題である（図５）。一般人向けのいでん

Q を独立させ、広く宣伝する等の何らかの対

策を講じなければならない。なお、質問に対

する回答は、京都大学医学部附属病院遺伝子 

 
診療相談室の委員を中心に行ったが、同じ人

に繰り返し依頼する結果となり、本来の業務

ではないこともあり問題となった。複数医師

の間でメーリングリストによる意見交換も、

返答する人が限定されてくるという悩みがあ

る上に、面識のない人がメンバーに入ること

により自由に意見を述べにくくなるという問

題が生じる。顔のわかった地域単位の小規模

なメーリングリストと、それを緩やかに統合、



交流させる全国規模のメーリングリストとの

２段階のシステムが適当であろう。 
 カウンセリングには、遺伝子変異部位、頻

度、浸透度、予後など日本人のデータが必要

であるが、現在利用できるものの多くは欧米

人のデータである。そこで、日本の個々の症

例におけるデータを集積しながら利用してい

くシステムを構築せねばならない。今後の課

題である。 
 
Ｅ．結論 
 インターネットに開設したホームページ

（いでんネット）に、全国調査による情報を

公開、更新し、いでんＱにより質問や意見を

とりこめば、よりよい医療関係者用の遺伝医

療情報システムができていくであろう。一般

人に対する教育的・啓発的情報の発信や質問

受け付けのためには、さらに専用のホームペ

ージを作らねばならないであろう。商業ベー

スの遺伝子検査の危険性、多因子疾患におけ

る遺伝子検査の適用に関しても何らかの対策

が望まれる。 
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