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研究要旨 
 我国の遺伝医療を充実させていくためにはさまざまな情報を利用しやすい形で提供していく必要がある．

遺伝医療システムの構築と運用に関する研究班のホームページ＜http://www.iden.gr.jp＞から入ることの
できるウェブサイトとして遺伝ネットワーク GENETOPIA＜http:genetopia.md.shinsyu-u.ac.jp/＞を公
開し， 1）遺伝医療をすすめる際に最低限必要な遺伝医学の基礎知識， 2）遺伝カウンセリングの際に
提供する情報の事例集， 3）遺伝病患者・家族サポートグループ情報， 4）遺伝医学に関する倫理ガイ
ドライン などについての情報を掲載した．本ホームページは我国の遺伝医療の基盤を支える役割を果た

すことが期待され，今後も継続して，維持・発展させていく必要がある． 
 
Ａ．研究目的 
 我国の遺伝医療を発展させるためには，医療と

してのシステムを構築すると同時に遺伝医療に関
する情報を利用しやすいように整備していく必要

がある．前年度の検討結果をもとに遺伝医療を行
う際有用な情報を掲載したホームページを公開し

た． 
 
Ｂ．研究方法および Ｃ．研究結果 
以下の 4項目について，情報を収集し，内容を吟
味し，ホームページに掲載した． 1）と 4）に
ついては一般公開としたが， 2）と 3）につい
ては最低限の遺伝医学知識を持っていなければ誤

解を生じる可能性も考えられるため，登録した医
療従事者に公開することにした． 
 １） 遺伝医療をすすめる際に最低限必要な遺

伝医学の基礎知識 
 ２） 遺伝カウンセリングの際に提出する情報

の事例集 
 ３） 遺伝病患者・家族サポートグループ情報 
 ４） 遺伝医学に関する倫理ガイドライン 
 
 １）の遺伝医療をすすめる際に最低限必要な遺
伝医学の基礎知識の項では特に，我国では遺伝に

ついての誤解・偏見が根強く，遺伝医療の健全な
発展を妨げていることから，遺伝と遺伝疾患の違

い，遺伝子，ＤＮＡ，染色体の正しい理解，遺伝

疾患の分類について，理解しやすいようにカラフ
ルな図を交えて解説した後，遺伝カウンセリング，

遺伝子検査，染色体検査，出生前診断などについ
て詳しく解説した． 
 
 ２）の遺伝カウンセリングの際に提供する情報

の事例集の項では実際に遭遇することが多いと思
われる疾患について架空の症例を想定し，そのよ

うなクライアントが来院した場合に提供する情報
について，信州大学病院遺伝子診療部で検討した

内容を掲載した．現在掲載している疾患は以下の
通りである． 
 
先天異常（ダウン症候群，染色体構造異常，ター

ナー症候群，Apeet症候群，Crouzon症候群，結
節性硬化症，Lowe症候群），内分泌疾患（糖尿病，
家族性高コレステロール血症，Fabry病，Wilson
病），神経・筋疾患（Duchenne/Becker型筋ジスト
ロフィー，筋緊張性ジストロフィー，家族性アミ

ロイドニューロパチー，Huntington病），家族性
腫瘍（家族性大腸ポリポーシス，家族性乳癌，多

発性内分泌腺腫症）皮膚疾患（表皮水疱症，色素
性乾皮症，神経線維腫症），妊娠，分娩に関係した

問題（近親婚，色覚異常） 
 
 ３）遺伝病患者・家族サポートグループ情報で

は，了解の得られた下記のグループの情報をホー
ムページに掲載した． 
 
【障害一覧】 
・ドーナツの会（知的障害一般） 
・Ｈ．Ｅ．Ｌ．Ｐみんなといっしょに愉快に人生

を楽しむ会（障害一般） 
・なごみの会（障害一般） 
・それいゆ：ＮＡＧＯＹＡ（母親の交流） 
・障害児とワーキングマザーネットワーク（働く

母親の交流） 
・障害児・者の「兄弟」ネットワーク（兄弟姉妹
の交流） 
・マザーグースの会，療育サロン 
・夢すばる 
・笑の会 
・札幌いちご会 



・全国障害者家族会連合会 
 
【ダウン症・染色体異常】 
・日本ダウン症ネットワーク 
・北海道小鳩会ホームページ（ダウン症） 
・茨城県ダウン症協会 
・つくばダウン症児者親の会 
・こばとふくおか（ダウン症） 
・郡山こばと会 
・あのねの会（ダウン症） 
・つくしの会（ダウン症） 
・静岡ダウン症児の将来を考える会 
・ＦＯＵＲ－ＬＥＡＦ ＣＬＯＶＥＲ（染色体起

因障害児） 
 
【心疾患】 
・全国心臓病の子供を守る会神奈川県域支部 
 
【学習障害】 
・ＬＤ（学習障害）「けやき」 
 
【その他】 
・日本二分脊椎協会 
・筋ジス協会京都支部 
・ＭＬＤ（metachromatic Lewkodystrophy）ホー
ムページ 
・悪性高熱症 友の会 
・全国失語症友の会連合会 
・青森ヤングスターズ 
・稀少難病者全国連合会「あせび会」 
 
 ４）遺伝医学に関する倫理ガイドラインの項に

は遺伝医療を実際に行っていく際，大変有用な以
下のガイドラインを掲載した． 
 遺伝カウンセリング・出生前診断に関するガイ
ドライン（日本人類遺伝学会），母体血清マーカー

検査に関する見解（日本人類遺伝学会倫理審議委
員会 同理事会），遺伝医学と遺伝サービスにおけ

る倫理的諸問題に関して提案された国際的ガイド

ライン（ＷＨＯ），遺伝学的検査に関するガイドラ
イン（日本人類遺伝学会理事会，倫理審議委員会） 
 
Ｄ．考察 
 我国の遺伝医療を充実させていくために必要な
情報としては次のようなものが考えられる． 
 ①遺伝カウンセリング施設リスト（各地域ごと
に遺伝カウンセリングに対応している施設，所在

地および受診方法を記載した一覧表），②遺伝子検

査情報（どこでどのような遺伝子検査が可能か，
およびその費用等についての情報），③遺伝病患

者・家族サポートグループ情報（各疾患ごとのサ
ポートグループの活動内容および連絡先を掲載し

た一覧表），④遺伝医療をすすめる際に最低必要な
遺伝医学の基礎知識，⑤遺伝カウンセリングの具

体例 
 

これらの情報のうち，①と②については「遺伝医

療情報システムの構築に関する研究」班（分担研
究者：藤田潤）で立ち上げた「いでんネット」＜

http://www.kuhp.kyoto-u.ac.jp/idennet/＞に掲載
され，また③～⑤は等研究班で立ち上げた
「GENETOPIA」＜
http://genetopia.md.shinsyu-u.ac.jp/＞に掲載し
た．「いでんネット」と「GENETOPIA」は極めて
覚えやすいホームページアドレス＜
http://www.iden.gr.jp＞の「遺伝医療システムの構
築と運用に関する研究班」ホームページで結合さ

れており，極めて利便性が高い．このホームペー
ジが広く普及されれば，我国の遺伝医療の質的向

上が期待できる． 
 インターネットを通じた情報提供は全国どこで

も利用でき，しかも最新の情報が得られるので，
我国の遺伝医療システムの構築を基盤的に支える

役割を果たすと考えられる．しかし，今回サポー
トグループ情報を収集する際，思わぬ事態に遭遇

した．本研究班のホームページのサポートグルー

プ情報の項に掲載することの諾否を問い合わせた
ところ，いくつかのサポートグループから当該疾

患は遺伝病ではないので，遺伝医療のホームペー
ジに掲載させると遺伝病と間違われてしまうので

困るという意見が寄せられた．「遺伝病は遺伝する
病気のことではなく，遺伝要因が発症に関係して

いる病気だ」という最も基本的な理解がなされて

いないことを痛感した．遺伝医療に関する情報を
一方的に与えるだけでは不十分であり，与えた情

報を正しく理解していただけるような遺伝学に関
するリテラシーを国民全体に広げていく努力が必

要である． 
 遺伝情報ネットワークの第一段階として，今回

の研究で立ち上げることのできたホームページは
一方向の情報提供としては完成度の高いものであ

ると考える．しかし，遺伝医学の進歩は日進月歩

であるので，ホームページに掲載される内容も逐
次更新しなければならない．また，遺伝カウンセ

リングの具体例についても，種々事例を掲載する
ことにより，さらに有用性の高いものになる．本

ホームページの維持・継続・発展を保障する研究
支援が望まれる． 
 さらに今後，具体的な症例検討や種々の問題に

関する Q＆Aなどの相互方向の情報交換ができれ
ば理想的であるが，守秘義務の問題や責任の所在

など複雑な問題を解決する必要がある．相互方向
の情報交換の方法としては利用者資格および利用

方法を厳格にした上で，メーリングリストを用い
ることが考えられる．今後，具体的な方法を模索

していきたい． 
 
Ｅ．結論 
 遺伝カウンセリング施設情報，遺伝子検査情報，

遺伝病患者・家族サポートグループ情報，遺伝医

療をすすめる際に最低限必要な遺伝医学の基礎知
識，遺伝カウンセリングの具体例など遺伝医療を



行う際必要な情報を収集・整備し，これからの情

報を掲載するホームページを作成した． 
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