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みなさん、こんにちは。

今日みなさんと過ごせることを、本当にありがた

く思っております。

今日は、私の話の後、みなさんと興味ある点につ

いてディスカッションし、また、遺伝カウンセリ

ングについて、特にがんの遺伝カウンセリングに

ついてご質問にもお答えしたいと思っております。

今日、私はアメリカでのBRCA1/2の遺伝子診断

についてお話します。

BRCA1/2の遺伝子診断プログラムと遺伝カウン

セリングは、アメリカで行われるようになって10

年くらいになるのですけれども、私たちがこの10

年の間に学んできたことと、それから今後のこと

についてお話します。中でも、主に3つのことにつ

いて、1つは遺伝子診断プログラムがどのように進

歩、発展してきたか、それから遺伝カウンセリン

グに関する主な事柄、特に患者さんから得られて

いるいろいろな事項について、それから最後にこ

うした遺伝子診断における特許の影響についてお

話したいと思います。

第１章

スライド１

まず、遺伝子診断プログラムについて3つのことについて

お話したいのですが、1つはスタッフ体制について、誰がこ

ういった遺伝カウンセリングをやっていくかということ。も

う1つはプログラムの形式について、これは10年の間に変

わってきたのですけれども、たとえばいったい何回くらいそ

うした面談を行うのかというようなことについて、そして最

後に、その面談の中でどのようなことが話し合われるのかと

いったことについて、順番にお話したいと思います。

スライド2

まず遺伝子診断プログラムに関わるスタッフです

が、これはさまざまな専門分野からなるチームとして

構成されています。
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遺伝以外の医療者としては、特に腫瘍医（主に内科の

腫瘍専門医）は必須ですが、その他にも一般内科医とか、

それからナースプラクティショナー ( n u r s e

practitioner：大学院卒の上級看護師)、が入っています。

それから遺伝関連の医療者としては、アメリカでは遺伝

カウンセラー養成の専門修士課程が現在27校ありますの

で、かつては普通の看護師やパブリックヘルスの人（公

衆衛生大学院を出た健康教育指導者など）が遺伝カウン

セリングを担当していましたが、現在ではこれら27校の

修士課程を卒業した人が多数出ており、こうした人たち

が中心になって遺伝カウンセリングを行っています。

その他にも遺伝専門の医師や看護師がいます。それか

らメンタルへルスをカバーする人たちとして、心理学や

カウンセリングを学んだ心理専門職や、精神科医、ソー

シャルワーカーなども加わっています。その他の専門職

としては、実際に腫瘍リスクの高い方たちが集まる外来

では腫瘍外科医、放射線科医、婦人科腫瘍医など、ある

いは栄養師（臨床栄養師）などもスタッフの中に入って

います。

スライド3

次に面談相手ですが、過去のプログラムでは、BRCA

の遺伝子診断を受けたいと思った人は必ず3～4人の異な

る人と面談しなければなりませんでした。しかし現在は

ルーチンでは1人か2人会う程度です。普通は遺伝カウン

セラーには必ず会って、その他に必要に応じてドクター

1人、通常はオンコロジストとよばれる内科系の腫瘍医

に会います。

その他の人たちとの面談はもはや必須とはされていま

せん。心理職の人に会ったり、外科医に会ったりという

ことはかつてはありましたが、今は遺伝子診断の前に必

ず外科医や心理職に会わなければならないということは

なくなりました。患者さんがそういう人に会いたいと言

った場合、もしくは、私たちがそうした専門職に面談し

てもらう方がよいと考えたときに、患者さんをそういう

人に送ることはありますけれども全員ではありません。

でも、そのようにいざとなれば患者さんを専門職に紹

介することができるようにしておくためには、少なくと

もその地域における他の専門職とのネットワークをきち

んと確立しておくことも大事です。

スライド4

遺伝カウンセリングのセッションについてですが、か

つては面談はだいたい4～5回実施されていて、それぞれ

のセッションは違う目的をもって行われていました。

最初のセッションはリスク・アセスメントを目的とし

ています。すなわち、リスクを算定評価するセッション

として、家族歴を詳細に聞き取って、どの遺伝子診断が

その人にとって適当であるかをお話するセッションです。

それが決まった後、今度は遺伝子検査実施前のセッショ

ンを1回か2回実施します。そこでは遺伝子診断そのもの

について情報を提供したり、あるいはその人が遺伝子診

断を受けて結果を得ることの心の準備ができているかど

うかを話し合ったり、さらに最終的に遺伝子診断を受け

ると決めた場合には採血をするためにも来ていただいて、

という具合に1～2回面談を行います。それから結果をお
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話するためにもう1回、さらにその後必ず少なくとも1回

はフォローアップにいらしていただくということになっ

ていました。

以前はなぜそんなにたくさんの面談を必要としていた

かというと、1つには、当時はこういう遺伝子診断は非

常に新しいタイプの医療でしたので、そういった患者さ

んが遺伝子診断を受けて結果を得て過ごしていくという

時間の経過の中でどのようになっていくかということを、

私たちは知りませんでした。それで、しっかり研究して

後の医療に役立てるための知見を得たかったのです。そ

れで何度も面談を繰り返して患者さんの状態をウォッチ

してきました。しかし、そうした知見がある程度得られ

た現在においては、そういった遺伝子診断はもはや研究

ではなくて、クリニカルに、つまり一般の臨床行為とし

て実施されるようになってきたため、会う回数がぐっと

減りました。

また、面談回数を減らすことができた理由としては、

遺伝カウンセラーなどの医療者側も話の仕方など行うこ

とが非常に上手になってきたということもあげられま

す。同時に、こうした遺伝子診断は現在ではかなりよく

知られており、医師もよく知っていますから、紹介元の

ドクターから既にたくさんのことを聞いていて、患者さ

んも既にインフォメーションをたくさん持った形で来談

するということも理由の1つになっています。

しかしながら、最初のリスク・アセスメントのセッシ

ョンはやはりきちんと行われて、そこで家族歴を聴取し

たり、遺伝のパターン、すなわち、どのようながんの遺

伝のパターンかをよく吟味します。ただ、現在では患者

さんもかなりよくわかったうえでいらしていて希望もは

っきりしていることが少なくなく、場合によっては1回

目の面談時に採血をして遺伝子検査を行ってしまうこと

もあります。もちろん、もう1回来ていただいて、そこ

で診断を受けることもあります。

結果開示セッションも、後のスライドにも書きました

が、最近はいくつかの施設では、電話で結果を開示して、

特に結果が陽性だった場合だけもう一度来てもらってゆ

っくり話し合うというふうにしているところもでてきま

した。

スライド5

ではこれからはそれぞれのセッション、面談の中でど

ういったことが話し合われるかをお話します。

スライド6

一番最初のリスク・アセスメントのセッションでは、

まず最初に遺伝カウンセラーもしくは遺伝ナースが、そ

の個人とご家族の家族歴について聞きます。

特に悪性腫瘍や良性腫瘍についてしっかり聴取し、そ

の他の先天異常や臨床症状についても特に関連のありそ

うなものについては聞き取ります。

通常は、その人の両方の親の親戚について、だいたい

4世代に渡って家族歴を詳細に聞き取ります。BRCAの

遺伝子診断をするためには、その人の血縁者の中で、乳

がんや卵巣がん、男性乳がん、その他、BRCA遺伝子に

関連するような腫瘍の患者が顕著にみられるかどうか、

そうでなければBRCAの検査実施の基準には当てはまら
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ないので、まずは家族歴がBRCA遺伝子診断のクライテ

リアにあてはまるかどうかを判断します。

次に、誰が遺伝子診断を受けるのがふさわしいのかと

いうことを話し合います。もしかすると、いらしていた

だいたご本人ではなくて、他の血縁者で既にがんを発症

している人がまず遺伝子診断を受けた方がいいという場

合もあるからです。家族歴をみて判断した上で、そうし

たこともお話します。

それから実際にこの病院において、どのように遺伝子

診断が行われるか、どこでどうやって検査を行うか、健

康保険の適応や費用なども含め、手続き的なこと、ロジ

スティックスについてお話します。

スライド7

このリスク・アセスメントのセッションの中身につい

て、これまで変化してきたことですが、まず最初に、昔

は患者さんやクライアントさんがいらっしゃるときに、

その人の家族の中でがんを発症した人の全部のカルテの

記録あるいはきちんとした報告書を持ってきていただか

なくてはいけないということになっていたので、それが

できなくてせっかく取った予約をキャンセルする人がた

くさんいました。

しかし今は、それよりもまず来ていただいて、たとえ

診療記録が集められなくてもとにかくまず来ていただい

て、そこでの話し合いで、いったい誰の記録が必要かを

話し合って、重点化して後から記録を集めればいいとい

うふうに行うようになってきました。

それからもう1つ、現在のように遺伝子診断が研究で

はなく臨床行為として行われるようになり、遺伝子診断

のクライテリア（適応基準）も変わってきました。昔の

ように研究として実施していた時には、研究プロトコー

ル上の合致条件に合わないとその人は遺伝子診断ができ

ませんから、患者さんが希望しても条件に合わなければ

行わないというように非常に基準が厳しかったのです

が、今は臨床行為として検査のオーダーができますから、

基本的には誰でもやろうと思えば遺伝子診断の実施が可

能になってきました。ですので、たとえその人が持って

いるリスクがそれほど高くはないかもしれないとして

も、いろいろ話し合ったうえでそれでもその人がやりた

いと言えばできるというふうになってきたのです。です

から、たとえ血縁者のがん罹患歴の詳細な記録が入手で

きなくても、本人が申告する家族歴だけを頼りに検査を

オーダーすることも比較的容易に行えるようになってき

ています。

将来の方向性としては、私たちのようにがんの遺伝子

診断プログラムを有している施設に、今後ますます、あ

ちこちから患者さんが紹介されてくる例が増えてくると

思います。たとえば、最近は一般の医師がBRCAの遺伝

子診断についてよく知っているようになってきましたの

で、乳がんの患者さんを診ている医師が、この人の乳が

んは治せるかもしれないけど家族歴から考えて将来また

卵巣がんを発症するかもしれないので心配だということ

で、患者さんを紹介してくるケースもあります。

将来についてもう1つの事柄としては、遺伝カウンセ

リングのうち、ある部分はなるべくコンピューターなど

で自動化するようになってくると思います。

たとえば私たちは家系図を作成するソフトを持ってい

ますが、現在のところは、セッションの最中にはとりあ

えず手書きで家系図を書いておいて、後で話が終わって

から時間のあるときにゆっくりコンピューターに入力し

て家系図を作成します。けれども、現在より使いやすい

ソフトが開発されつつあり、将来的には患者さんの話を

聞いたその場でどんどん打ち込んでいけば、すぐに家系

図が出てくるようになると思います。

もう1つリスク・アセスメントに関して付け加えたい

のは、乳がんリスクや遺伝子変異を持っているリスクの

算出の方法です。私たちは今既にいくつかの経験的なリ

スクの数字を得るモデルを持っています。乳がんリスク
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スライド8

さて、検査前面談の最大の目的は、クライアントの方

に十分な情報を得てもらって、そのうえでインフォーム

ド・コンセントを取得するということです。

私たちは決して遺伝子診断を勧めることはありませ

ん。この面談において十分に情報を知って欲しいと思っ

ていて、そのうえでクライアント自身に決めていただく

ようにしています。

面談の中では、遺伝子診断そのものについてよく話し

合います。また、遺伝子診断の結果によってご本人やご

家族の方にもたらされる様々な影響についてもお話し

ます。

こうした面談を経て遺伝診断を受けることを希望され

る場合には、検査前面談の最後に、採血をして遺伝子検

査のためにサンプルを検査会社に送ります。

スライド9

ここにお示ししたのは、検査前面談の中で、特にインフ

ォームド・コンセント取得に際していろいろお話する事項

です。

たとえば遺伝子診断でいったい何がわかるのかという

こと、それから検査の正確性と限界について、特に

uncertainty、すなわち将来予測が不確かであること、

たとえば検査結果で遺伝子変異がみつかってもがんにか

からないかもしれないという不確かさがあるということ

はなかなか患者さんにわからないことなので、そういう

こともお話します。逆に遺伝子検査で陰性で遺伝子変異

がみつからなくても、やはりがんにかかる可能性はゼロ

ではないので、このテストは決して100％答えがはっ

きりするものではないということもお話します。それか

ら費用については、非常に時間をかけて健康保険の適用

があるとかないとかといったことをお話します。実際に

検査をする時には、BRCA1およびBRCA2遺伝子の全

長の配列決定（フル・シークエンスの検査）を行うため

には約3000ドルかかるのですけど、そういったことも

お話します。

それから、検査の結果を得るまでだいたい1ヶ月くら

いかかるとか、次回結果を聞きにいらっしゃる時には誰

かと一緒に来てくださいとか、結果が出たときここに来

るにあたって、紹介状を書いてくれた元の自分の主治医

のところに結果のコピーを持って行っていただくかどう

か、といったような具体的な手続き事項についてもお話

します。

最後に、この遺伝子診断の結果によってご本人や家族

にもたらされる影響についてです。よく来談される方々

を算出するモデルとしては、クラウス・モデルやゲイ

ル・モデルが知られていますし、BRCA遺伝子の変異を

有する可能性の確率を算出するモデルとしてはブラカプ

ロ(BRACAPRO)というモデルやカウチ・モデルなどが

知られています。これらそれぞれのモデルにおいて、あ

てはまる条件を入れていくことで、個々の患者さんにお

けるリスクの数字を得ることができるようになっていま

すが、こうしたモデルはいずれもそれぞれ良い部分と悪

い部分、利点と欠点があります。将来的には、そうした

点が改善されて、それぞれの人固有の数字がより的確に

得られるようになってくるだろうと思います。
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は、自分のために知りたいと思って来るのですが、その

結果は必ずしも自分だけではなくて、自分の姉妹や姪、

いとこなどにまで影響を及ぼすということについて、あ

まり認識していない場合がありますので、そういった家

族、親戚にもたらされる諸問題についても、あえて取り

上げてお話します。

スライド10

さらに、インフォームド・コンセントのプロセスで話

をする事柄の続きですが、医療上のフォローアップ、すな

わち医療マネージメントの選択肢についてお話します。

たとえば、BRCA1もしくはBRCA2の遺伝子変異が

みつかった方については、年1回マンモグラフィと乳房

のMRIの検査、および年2回医師もしくはナースによる

触診を受けることが勧められています。また、家族計画

のうえで今後こどもをつくる予定のない人は、卵巣を予

防的に切除するという選択肢があることについてもお話

します。

それから、遺伝子診断のリスクと利益について、特に

タイミングについて、今この人にとって遺伝子診断の結

果を知るということが、特に心理的な面から考えてちょ

うど良いタイミングなのかということについて話し合い

ます。今実施してしまうと、不安があまりにも大きくな

りすぎるといったようなことがないかどうかをチェック

するのです。

また、遺伝子診断によって引き起こされることで私た

ちが特に気にしているのが、感情面、心理的な面に関す

ることであり、そうしたことの話し合いも行います。

クライアントの方々は、守秘・プライバシーに関して

非常に気にされていますので、このデータは他の人には

知られないということもお話します。

さらに、同じような状況の人全員が遺伝子診断を受け

なくてはいけないということではないので、その他の選

択肢も利用可能であることをお話します。誰もが強制的

に遺伝子診断を受けさせられていると思う必要は決して

ないこと、ご本人自身の意思で検査を受けるという選択

肢を選んではじめて、遺伝子診断を受けることになるこ

とも、お話しています。

スライド11

検査前の面談について、過去と現在を比較して変化し

てきたことですけれども、まず面談時間の長さが変わり

ました。かつて私たちは3時間くらい行っていましたが、

今はだいたい1時間くらいになりました。重要なことと

して話さなくてはいけないことは何なのかがわかってき

たからです。もちろん患者さんたちがたくさん質問され

れば、その分長くなることはありますけれども。それか

ら面談のタイミングですけれども、かつては何年も前に

乳がんの治療を終えて数年経った後で娘のことが心配に

なってきたといった理由でいらっしゃる方が多かったの

ですけれども、最近は、つい最近乳がんと診断されて今

治療の真最中というような人を主治医がすぐにどんどん

紹介して送り込んでくるようになったので、30代くら

いの若い方や乳がんの診断を受けた直後に来談される方

も増えています。

将来の方向性としては、遺伝カウンセリングの行い方、
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モデルとして、今はとにかくいろいろやらなくてはいけ

ないことがあって忙しすぎるので、そのあたりを少し改

善できる可能性があると思っています。たとえばグルー

プ・セッションとして一度に複数の患者さんに情報提供

するようなモデルもあるでしょうし、CD-ROMやイン

ターネットで基本的な情報は先に知っておいていただい

て、それから遺伝カウンセリングに来ていただくという

モデルも出てくると思われます。なぜならば、患者さん

はよく主治医に言われたのでとりあえず遺伝カウンセリ

ングに来てみたのはいいけれど、いったい何を期待して

いいのかわからないままで来談されることがあるので、

来談前に基本的な情報を得たうえでいらしていただける

ようになれば、実際のセッションでは必要な話に、より

スポットをあてて話し合いができるのではと思います。

それから、今後は遺伝子検査前の遺伝カウンセリング

は以前ほど重要視されなくなって、普通の臨床行為にお

いて行われる他の検査などと一緒で、悪い結果が出た時

だけゆっくりそこで話をするようになり、今までのよう

に検査前にあれこれ長い時間をかけて話すということに

はならなくなってくる傾向も出てくると思います。

スライド12

次に、結果開示のセッションについてお話します。こ

のセッションの目的は遺伝子診断の結果の開示で、まず

その話をします。その後私たちがよく話すのは、たとえ

ばコーピングの仕方や、それから結果に対するアジャス

ティング、すなわち心理的な適応の仕方などについても

お話します。それと同時に、医学的な質問もたくさん出

てきますのでそうした疑問点に答えることも多いです。

たいていの場合は、遺伝カウンセラーと医師が同席して

質問にお答えしています。たとえば、遺伝のパターンに

よって、いったいどの家族とどの家族に遺伝する可能性

があるのか、検査の正確性はどうであったか、あるいは

今後の医学的なフォローアップとして何をしたらよい

か、などの事柄について質問にあれこれお答えします。

もちろん中には、結果を受け取って非常に落ち込んでい

て、質問ができる状況ではないというような方もいらっ

しゃるので、その場合は後でもう一度面談をするために

戻ってきていただいて、ゆっくり質問を受けることもあ

ります。

結果開示セッションについて変化しつつある方向性で

すが、今後は、電話による結果開示という方法が増加す

るのではないかと思います。特に遠方から通っている人

の場合には、何回もいらしていただくのが大変なので、

電話がメインになってくると思います。もちろん電話で

話をしてから、その後必要であればもう一度いらしてい

ただくこともありますし、あらためて予約をとることも

あります。

このスライドで、もう1つ私が述べたいのは、結果の

心理的な影響に関することです。かつて私たちは、たと

えば遺伝子診断にて陽性結果を得るとその人が自殺して

しまうのではないか、あるいはうつ状態になるのではな

いか、というようなことを危惧していたわけですが、現

在ではそうしたことはほとんどないのだということがわ

かっています。こういう人たちは確かにいったんは非常

に落ち込みます。そこではもちろん強烈な気持ちの落ち

込みを感じることもありますが、時間の経過とともに大

丈夫になること、たいていの方々がそうであることがわ

かってきた、ということもこのスライドでお示ししてい

ます。
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遺伝カウンセリング上の諸問題

第2章

スライド１4

今度は、遺伝カウンセリングの中身についてですが、

本日私が特にお話したいことはスライド14に示した3

点です。これらの遺伝カウンセリング関連事項は、今ま

で私が扱ってきたことであり、これからも扱っていきた

いことですけれども、もちろんこの他にいろいろなこと

があります。質疑応答の時にはそうしたこともお話でき

ればと思いますが、とりあえず今日はこの3つについて

お話します。すなわち、陽性の結果を得た患者さんはそ

れに対してどのように心理的に適応していくかというこ

と、それから遺伝による社会的差別の可能性、これはア

メリカの人たちは非常に心配していることです。もう1

つ最後に、血縁者やご家族の方々に結果をどのように伝

えて話し合っていくかということについてもお話したい

と思います。

スライド13

結果開示面談後に再度行うフォローアップ面談につい

ては、もはや必須とはされていません。けれども、もち

ろん必要があれば、いろいろな専門職に患者さんを紹介

します。

たとえば、栄養師（臨床栄養師）、あるいは外科的な

ことについて質問がある場合は外科医にまわすこともあ

りますし、それから家族の中でいろいろな問題がある場

合には心理専門職にまわして相談にのってもらうことも

できます。

将来の方向性については、そういったいろいろな専門

職を利用する流れができて、BRCA遺伝子診断のプロ

グラムに関連した事項について、自分の病院の周辺地

域で紹介できる専門職のリストを持つことができれば

と思います。すなわち、今までのように、BRCAの遺伝

子診断についてよく知ったうえで対応してくれる専門職

はどこにいるのか、どの人に患者さんを紹介すればよい

のか、といろいろな人を探しまわったりしなくてもいい

ように、BRCAの遺伝子診断についてわかっている人の

リストというものができているようになればと考えてい

ます。

それからもう1つインターネット上の情報資源は、素

晴らしいものがいくつかでてきていますが、そうしたこ

とがますます増えていくでしょう。患者さんの中にはそ

ういうところから、非常にいい形で情報を得ている人も

でてきています。
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子診断を受けないことに決めた人たちであることもわか

ってきました。つまり、非常に心配で結果を受け止める

心の準備もできず検査を受けないことに決めた人たち

は、非常に大きな恐怖感をもっていて、それは遺伝子診

断を受けなかったからといってどこかに行ってしまうわ

けではありませんので、その後も精神的なストレスが強

く、人によっては抑うつ状態になることもあります。

また、私が遺伝カウンセラーとしてこれまで何百人も

の人々と会ってきて、陽性結果は、臨床的に注意が必要

な精神的状態、たとえば大うつ病のような状況を引き起

こすことはないとしても、ここに書いたようないくつか

の心理的状態を起こすことがわかってきました。すなわ

ち、感情的になったり、涙をこぼしたり、あるいは不眠

症になったり、傷つきやすいと感じたりということが見

られています。たとえば、これらの人々はこれから何年

もマンモグラフィや触診を受けていくわけですが、こう

した検診の度に急に涙がこぼれたり、というようなこと

がみられることがあるのです。

また、これは私たちにとって新しい発見だったのです

けれども、遺伝子診断を受けることで、何年も前に亡く

なったご家族のことを思い出すことがあることもわかり

ました。おそらくその方が亡くなったときにはまだ、い

わゆるグリーフ（悲嘆）・プロセスや喪の作業と呼ばれ

る過程が終わっていなかったのではないかと想像されま

すが、遺伝子診断がきっかけになってそのときの状態に

記憶が戻って、あらたな悲嘆の作業を始められる方も

いらっしゃるなど、遺伝子診断結果がいかにいろいろな

感情を呼び起こす可能性があるか、ということがわかり

ます。

スライド１5

陽性結果を得た時の心理的な適応については、これま

でいくつかの大きな遺伝子診断プログラムがあり、そこ

で得られた知見が報告されています。そうした先行研究

から、こうした遺伝子診断を受けた人々がどのような心

理的プロセスをたどるかということがだいぶわかってき

ました。

遺伝子診断結果が陽性であった場合、それは確かに精

神的なストレス、負担になります。その人たちがこれま

で家族のがんを見てきた場合にはその影響もあります。

たとえばティーン・エイジャーや高校生の頃に家族がが

んに罹患して、それ以来ずっとがんの恐怖を抱えてきた

人、あるいは、つい最近家族ががんであることがわかっ

ておどろいた人など、それぞれの状況によって、陽性結

果を得たときに違った心理的な影響があることもわかっ

てきました。

しかし私たちにとって非常に励ましになったのは、陽

性結果を受けることは確かに強い心理的なショックでは

あるのですが、多くの人々はみな、それぞれその結果を

上手に消化しコーピングの仕方や気持ちを整理する方法

を見つけていくことができるようだということがわかっ

てきたのです。検査結果が出て3ヵ月、6ヵ月後の心理

調査が行われていますが、この人たちの気持ちの落ち込

みが有意にひどかったということはなく、検査結果が陰

性だった人と差がないことがわかってきました。このよ

うに、陽性結果は予想したほど大きな心理的負担にはな

らないということは、私たち遺伝子診断プログラムを行

う者にとって励ましになる知見でした。

そして、不安や心配がもっとも強いのは、むしろ遺伝
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なお、アメリカでは今、遺伝子診断情報を健康保険加

入の際の審査材料に使ってはいけないという法律が多く

の州で作られていて、私が仕事をしているマサチューセ

ッツ州でもそうした保護がありますので、うちの州の方

たちは健康保険差別の心配はしなくても大丈夫だと伝え

ています。さらに現在、全米での国家法としてそうした

健康保険の差別をなくすための法律が議会を通りつつあ

ります。

それから、その他の社会的差別やスティグマの可能性

のある事項として、生命保険や障害者の保険における差

別、あるいは雇用において仕事の評価を受ける時に遺伝

的に何か持っていると影響があるのではないかという心

配もあります。また、お見合い結婚を行う習慣のある国

もまだまだありますので、実際私たちはそうした国の出

身のカップルに会うこともありますし、それからこども

を養子にする時、あるいはこどもの親権や養育義務の事

例などでも問題が出てくる可能性はあります。

スライド１7

血縁者やご家族への結果伝達とそれに関する話し合い

については、BRCAの遺伝子変異がみつかって乳がんリ

スクが高いと判定された人の場合、家族の中で、特に女

性の血縁者、たとえば、姉妹や姪、いとこ、自分の娘な

ども同じようなリスクを持っている可能性があります。

男性の血縁者自身は、がんのリスクは女性ほど高くはあ

りませんが、遺伝子変異は男性を通じても同じように伝

わるので、その人からその次の世代の娘には遺伝子変異

が伝わる可能性があります。

スライド１6

遺伝による社会的差別の可能性については、これはア

メリカでは多くの人々が心配していることです。アメリ

カでは健康保険は皆保険ではなく、個人個人が健康保険

を買うことになっていて、現在約90%の人が個人的な

健康保険を持っていますが、遺伝子の変化がみつかって

がんのリスクが高いことがわかったら、その健康保険へ

の加入を拒否され、その結果他の病気の医療を受けるこ

ともできなくなってしまうのではないか、という懸念が

ありました。私たち医療者もそれを心配してきましたが、

10年間遺伝子診断プログラムをやってみてそうしたケ

ースは1つもないことがわかってきました。むしろ健康

保険会社は遺伝子診断を受けてもらうことを非常に喜ん

で迎えています。おそらく、遺伝子診断を受けてもらえ

ばがん予防につながる、すなわち、がんの早期発見、

早期治療につながると考えているのではないかと思い

ます。

しかし、患者さんたちがBRCA検査を受けないと決め

る主たる理由としては、現在はまだ、検査結果による健

康保険差別の危惧が筆頭にあがっています。確かに今の

ところそうした健康保険差別の事例はみられていない

し、既に保険に入っている自分たち自身は今後別の保険

に入りなおすことがない限り心配はないだろうが、現在

は自分の扶養家族として保険に入っている娘や息子が将

来成人して自身の健康保険に加入しようとしたときに、

親の遺伝子診断結果が理由で加入拒否にあうのではない

かといった心配もあって、やはり健康保険差別の心配が

遺伝子診断を受けないと決める筆頭の理由となっている

ようです。
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スライド18

いかなる場合でも倫理的なジレンマというのはいろい

ろあるものですけれども、ここにお示ししたのは、私た

ちの経験で体験したことのいくつかです。

まず1つ目は、家族や親族の中で、知りたい、知りた

くないというニーズが互いに異なる場合。実際あった例

では、一卵性の双子の方で、片方の人は知りたいと言い

片方の人は知りたくないと主張したのですが、2人は遺

伝的に同じなのでその人たちの遺伝子診断をすべきなの

かどうか困ったことがありました。

それから2つ目は、結果が出る前に患者さんが亡くな

ってしまった場合、その結果をどうするかです。実際に

あった例で、遺伝子診断を受けたお母さんが乳がんで亡

くなってしまったことがあったのですが、遺伝子診断を

希望した理由は、その人に2人の娘がいたからだったの

です。それで遺伝子診断を受けたのですが結果がわかる

前に患者さんが亡くなってしまった。その後、配偶者で

ある夫は遺伝子診断結果をこどもや他の人に伝えるのを

拒否したいと言い出したので、いったいこの夫にこども

への情報伝達を拒否する権利があるのかないのかという

ことが問題になりました。

それから3つ目に、遺伝的にハイ・リスクの人やアッ

ト・リスクにあるような血縁者をどこまで追いかけて連

絡する義務があるかということ。いろいろなことが後か

らわかってくることがある、そのときにどうするかとい

うことがあります。例えば、BRCA2の変異で膵臓がん

のリスクが上がるのですが、膵臓がんのスクリーニング

検査ができるようになったときに、過去にBRCA2遺伝

子診断で陽性結果を得ている発端者が、ふたたび全員の

患者さんたちがこれらの人々に話をしていくことは強

制的な義務ではないかもしれませんが、多くの患者さん

たちは話さなければと感じています。そして、遺伝子診

断プログラムで診断を受けた人たちに聞いてみると、こ

の家族への結果の伝達コミュニケーションの部分がいち

ばん大変なことだったと感じている人が多い。特に自分

の娘に話すこと、自分自身は陽性結果をもらってもなん

とかそれを受け入れることはできたが、娘に話すのが心

理的に非常に大変だったという意見が多く聞かれていま

す。

家族によっては、そうしたことについて非常によくコ

ミュニケーションをとっていて、お互いのがんのことも

知っているし、誰かが遺伝子診断を受けたということも

気軽に話ができる家族もあります。一方、別の家族にお

いては、多くのことが秘密で、お互いの病気も知らなけ

れば誰が遺伝子診断を受けているということも知らない

し、お互い全然話をしないというような場合もあるので、

それぞれ別々に対処していかなければなりません。

家族にはそれぞれ様々な問題がありますので、私たち

はその中で、できる限りのことをします。たとえば、家

族会議の場を提供することもありますし、他の血縁者の

方から私たちがお電話をいただいてもいいとお伝えし、

家族がきっかけを作った後は私たち医療者が情報提供す

るような機会を提供する場合もあります。あるいは私た

ちがお手紙を書いて、それを渡してもらうというような

こともします。
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遺伝子特許の影響

第3章

スライド19

最後のトピックとして、遺伝子の特許についてお話し

たいと思います。

アメリカでは、ミリアド・ジェネティック・ラボラト

リーズ（ミリアド社）という検査会社が独占的に

BRCA1/2の遺伝子検査の特許を持っています。したが

って、ミリアド社以外でBRCA1/2の遺伝子診断を実施

したい人はすべて、お金を払ってミリアド社のライセン

スを得て行うか、あるいはミリアド社が拒否すれば実施

できないという状況にあります。

これは、たくさん存在するいろいろな遺伝子特許の1

つの例ですが、現在非常に多くの研究者がBRCA遺伝子

の研究を行っていて、ミリアド社の特許に関して異議を

唱える人もたくさんいてよく報道されていますので、今

日はBRCA1特許の事例に特に焦点をあててお話したい

と思います。

BRCA1については、アメリカだけではなくて、カナ

ダやヨーロッパ、それからおそらく日本でも、この特許

の影響があるのではと思います。特にヨーロッパにおい

て、BRCA遺伝子の特許について、ミリアドの特許につ

いて反論している人たちがいて、検査会社がいくつか一

緒になって実際に異議申し立てをしたというようなこと

がありますので、そのこともお話したいと思います。

最後に、アメリカにおいて1つの会社が独占的にこう

した特許を保有しているということがいったいどういう

親族を探し出して膵臓がんのスクリーニング検査につい

て連絡する義務があるのかないのかといったことが問題

になっています。

また、BRCA遺伝子に関係して、出生前診断について、

および、小児の遺伝子診断について議論になった事例を

経験したことがあります。

たとえば小児の遺伝子診断についてですが、ある男性

に10歳と11歳の2人の娘がいて、その家系に伝わって

いる乳がんの遺伝子変異をこの2人の女の子が持ってい

るかどうかを調べたいが、こどもたちには話をせず、何

かの検査のついでだというような違う理由を言っておい

て内緒で検査して、親である自分だけが結果を知りたい

ということを言ってきた人がいましたが、そのときは、

私たちは拒否しました。でも、この父親は実は医師でし

たので、たぶんどこかでこの子たちの遺伝子診断を実施

してしまう方法をみつけてしまうのではないかと危惧し

ています。

それから、アメリカではまだBRCA1/2遺伝子を出生

前診断で調べることは行われていないと思われますが、

その他の家族性腫瘍で特に致死的なものや重症なものに

ついては、いくつか行われているものもあります。また、

現在の時点ではやっていませんが、アメリカの大きな病

院によくある出生前診断外来のようなところでは、場合

によっては出生前診断におけるBRCA遺伝子の検査も

行ってもよいのではないかという状況が出てくると思い

ます。
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ことなのか、そのメリットとデメリットについてもお話

したいと思います。

スライド20

まず、アメリカにおける特許の定義についてお話した

いのですけれども、特許の背景にある理論的な概念とし

ては、第一に知的財産を保護すること、それからその発

明によって誰かが金銭的な利益を得られるようにすると

いうことがあります。

具体的には、誰かがその発明を持っているという所有

権を証明しなければなりません。また、知的財産として

主張されているものが、新規性のある奇抜なアイデアで

あること、もしくは独創性のある発明であることを証明

しなければなりません。

これらを満たしてはじめて、アメリカで特許を得るこ

とができるわけです。

スライド21

BRCA1の遺伝子の発見に際しては、長年に渡って、

乳がんの家族歴の濃厚な家系の人たちのサンプルを集め

て解析する研究が、各国のいくつかの研究グループが一

緒になったコンソーシアムの形で国際的な共同研究とし

て行われてきました。

ところが、だいたいこのあたりに遺伝子があるのでは

ないかということがわかり、もうそろそろあと少しで遺

伝子が見つかりそうとなった時に、そのグループの中の

一部の人たちが、その全体の連盟から脱退してミリアド

という会社をつくって、残りの人たちと競争するように

なり、その中でミリアド社の人たちが遺伝子を発見した

という経緯があります。そこで、1994年8月に、ミリ

アド社はそこで得たBRCA1の遺伝子配列に基づいて特

許を得ました。

ところがその時に、小さなミスがあり、10ヶ所程度

のDNA配列の間違いがあったので、ミリアド社はその

後の数ヶ月間の間に7つの特許を追加申請しています

し、同時に他の国においても複数の特許権を請求しまし

た。

それと並行して、ミリアド社は、特許が得られた後、

それまでBRCA1の遺伝子解析研究を行っていた機関に

対して、民間の検査会社もしくはアカデミックな研究所

に対してもそうでしたが、BRCA1の検査、研究をやめ

るようにという手紙を出して、今実施していることを中

止して特許を持っている自分たちミリアド社のライセン

スをお金を払って買えば実施してもいいと言いました。

しかし実際には、アメリカやヨーロッパのいくつかの検

査会社が、それならといってミリアド社からライセンス
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れてしまって、将来にわたってもっといろいろなことが

わかってくる可能性があってもそれが制限されてしまう

ことも問題だと訴えています。

スライド23

先月、欧州特許庁は、このミリアド社のBRCA1の特

許に対する異議申し立てを認めました。

その根拠としては、やはり最初の特許にいくつかの

DNA上の間違いがあったということが主な根拠になっ

ています。

スライド24

この特許異議申し立てがヨーロッパで認められたこと

の及ぼす影響について考えてみますと、アメリカでは全

然影響を受けていなくて、相変わらずミリアド社が独占

的にBRCA1の特許を有している状況が続いていますの

を買おうとしても、拒否されてライセンスを得ることが

できなかった事例がありました。

スライド22

このBRCA1特許に対しては反論があるわけですけれ

ども、それは特にヨーロッパで議論されています。そし

て、ヨーロッパの数ヶ国において、反論している人たち

が一緒になってグループを組み、このミリアド社の

BRCA1特許を無効にしようということで今まで動いて

きています。

その人たちの主張のベースになっている考えとして

は、1つはこのBRCA1の発見はいろいろな人々の努力

の積み重ねによるものであって、個人や小さなグループ

が思いついた奇抜なアイデアではなく、単独でできるよ

うなことではなかったのではないかということ、それか

ら、遺伝子は私たち人間がもともと持っているもので誰

かが発明したものではないということ、そして、ミリア

ド社の最初の特許にはDNA上に10ヶ所の間違いがあっ

たということをあげています。こういう議論については、

国によってどこまで厳しく追及するかは違ってくるかも

しれませんが。

それから、その次の独占権の濫用、このabusive

monopolyという言葉はかなりきつい言葉なのですが、

ミリアド社が自分たち以外の人たちに実施させないよう

にライセンスを他者になかなか認可しないということが

問題だというふうに訴えています。

それから最後に、この会社が独占することで、患者さ

んが他の会社で遺伝子診断を受けることが制限されるだ

けではなく、この遺伝子関連のその他の研究まで制限さ
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で、私たちは検査をするときはサンプルはいつも全てミ

リアド社に送らなくてはなりません。このことがそのほ

かの国々、例えばカナダや日本において、今後どのよう

に影響していくかということについてはわかりません。

それぞれの国々はおそらくそれぞれ異なる特許の法的

システムを持っていると思いますので、もし問題があれ

ば、それぞれの国がそれぞれの戦略でこの特許に対して

異議申し立てをしていくのではないかと思います。実際

カナダでも異議申し立てが出されていますし、これから

またそうしたことが起こっていくのではないかと思われ

ます。

BRCA2についてはまた別の状況がありまして、ミリ

アド社とイギリスのCRTという会社が、それぞれ別々

の重複するBRCA2の特許を持っているのですが、イギ

リスのCRT社の方はこの発見を他の人たちが自由に使

ってよいということでオープンにしています。しかも、

CRT社の方は、無料で使っていいというふうにしてい

ますので、なおさらややこしい事になってきて、また違

った問題がでてくる可能性があります。

BRCA1特許への異議申し立てに対する決定につい

て、私が興味深く感じるのは、異議申し立てを受け入れ

た欧州特許庁の決定が技術的に間違いがあったという見

地から下されたものであって決して原理的、モラル的な

判断ではなかったということ、つまり遺伝子特許がまか

りならないという決定ではなかったということです。で

すので、今回はたまたま間違いがあったからこうした決

定になったけれども、今後もますます他の遺伝子の特許

は、まだまだ認められる可能性があることだと示してい

るというように、私には思えました。

スライド25

また、ミリアド社が独占的にBRCA特許を持っている

ということが、アメリカにおけるBRCA遺伝子診断プロ

グラムにどのように影響してきたかということですが、

これについては非常に大きな影響があったと思います。

メリットとしては、スライド25に書いたようなものが

あります。

たとえば、ミリアド社のスタッフは経験が豊富なので、

いろいろな部分でものすごく支援をしてくれています。

たとえば健康保険などはアメリカでは事例ごとに健康保

険の適否が審査されるわけですけれども、そういうこと

についてミリアド社の人たちは豊富な経験からノウハウ

を持っているので、健康保険が適用されるように個々の

ケースでミリアド社のスタッフが助けてくれることがあ

ります。あるいはいろいろな医療機関におけるプログラ

ムそれぞれが必要としていることに対応してくれたり、

あちこちでレクチャーなどの勉強の機会、たとえば今日

の講演のような機会をサポートしてくれたり、患者さん

にお渡しする資料を作ったり、また、研究プロジェクト

の支援もしてくれますし、いろいろな点でBRCAに関連

する事項の一般的な認知を高めるような活動に貢献して

います。
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ことがみられています。

それと、最近このミリアド社は、一般の人々に向けて

テレビコマーシャルなどによる直接的な広告宣伝キャン

ペーンを始めました。確かに他の検査や薬については既

にそうした宣伝は行われているわけですけども、遺伝子

診断に関しては非常に新しいことでして、おそらくこの

ミリアド社の広告が最初だと思います。こうした広告の

あり方についても、私たちとしては非常に危惧していま

す。というのは、そのコマーシャルを見て、検査を受け

に来た人のほとんどは遺伝的リスクの低い人たちだった

という調査結果も出ていて、BRCAの変異は決して一般

の乳がんの原因の主たる原因ではないことを考えると、

そうした一般向けキャンペーンの是非を考えねばならな

いのではと思うのです。

スライド27

最後に、これまでの話をまとめます。

BRCA1/2の遺伝子診断ができるようになったこと

は、2つの異なる分野、すなわち遺伝学と腫瘍学に大き

な影響をもたらしました。そして今に至って、この2つ

の分野の人たちが一緒に働いているという状況をもたら

しています。

また、遺伝カウンセリングは、それまで非常にまれな

小児期の疾患領域で行われていた訳ですが、そこから発

展して、成人のしかももっと一般的な疾患の領域で遺伝

カウンセリングを行うという1つのモデルとして、この

BRCA診断プログラムは位置づけられると思います。今

後、糖尿病や心臓病など、成人の比較的一般的な疾患で、

スライド26

しかし同時に、1社だけが独占的に特許を持っている

ことの悪い影響もあるわけで、1つは、他社との競争が

全然ないので、いくらでも好きな価格を設定することが

できること。実際この検査は非常に高くて、BRCA1/2

遺伝子全長の配列を決定するには3000ドルくらいかか

ります。

それから、世の中では検査方法、遺伝子診断技術がど

んどん進歩して、次々とより優れた検査方法が出てくる

わけですが、競争がないので、なかなかそうした技術的

な改善がタイミングよく実施されないことがあります。

たとえば明らかに乳がんの家族歴が濃厚なのに、遺伝子

検査のサンプルを送っても陽性を見逃すことがあって、

陰性の結果として返ってきてしまうことがあるのです

が、それがこの会社が旧来の陽性の検出率が高くない検

査方法を相変わらず使っているせいだとういうことを知

っているので、私たちがイライラさせられるということ

が実際にはありました。

さらに、この会社にとっては、これはビジネスなので

当然たくさん検査をして欲しいわけです。その戦術とし

て、あまり遺伝のことを知らないような腫瘍医や内科医、

婦人科医をターゲットとした、押しの強い市場戦略を行

っていることがあります。実際に本当はもっと違う遺伝

子検査をしなくてはいけなかったかもしれないのに、

BRCAをオーダーしてしまう人もいるようですし、ある

いは検査で得られた結果が遺伝子多型だったり不確かな

陰性という範疇に入ったりすることがありますが、そのよ

うに解釈が非常に難しい場合にどう説明したらいいかわか

らないような医師が検査をオーダーしているというような



どのようにして遺伝カウンセリングを展開すればよいか

ということの、1つのモデルとなるのではないでしょう

か。

それから、がんのリスクが高い人たちのために企画さ

れた医療プログラムが、あちこちで盛んに行われるよう

になってきていますが、アメリカにおいては2つの点で

まだまだ改善しなくてはいけないことがあります。

1つは、都市部はよいのですが、地方の人たち皆がそ

うしたサービスを受けられるわけではないので、今後は

もっとアクセスしやすい体制を作る必要があるというこ

と。それからもう1つは、遺伝カウンセラーは看護師で

も医師でもないので、遺伝カウンセリングの料金を保険

請求するために複雑な請求コードを使わなくてはいけな

いといったことがあります。どうしたら遺伝カウンセリ

ング費用をもう少し適切な形で請求ができるか、今後考

えなくてはいけないと思っています。

最後に遺伝子関連の特許については、そのために重要

な研究の実施が妨げられるようなことがあってはいけな

いので、今後も慎重に監視していく必要があると思って

います。

スライド28

最後に、私と一緒に働いている非常に素晴らしい3人

の遺伝カウンセラーと、それから3人の素晴らしいドク

ターに感謝したいと思います。

同時に今日、私にこの機会を与えてくださいました皆

様に御礼を申し上げます。私の発表はここまでです。あ

りがとうございました。
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