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仮訳作成にあたって

財団法人バイオインダストリー協会

経済協力開発機構（OECD）は、2007 年 5 月 10 日に開催された理事会において、「分子

遺伝学的検査における質保証に関する OECD ガイドライン」（OECD Guidelines for
Quality Assurance in Molecular Genetic Testing）を、勧告として採択した。勧告として

公表された本ガイドラインは法的拘束力を持たないものの、OECD 加盟国はガイドライン

の普及及び履行に関してコミットすることになる。そこで、財団法人バイオインダストリ

ー協会（JBA）では、本ガイドラインの日本語訳を作成し、普及につとめることとした。

本ガイドライン策定にいたる経緯を概観してみる。ヒトゲノム解析プロジェクトの進展に

伴い、疾患に関連する遺伝子が同定されるにつれ、遺伝子情報に基づき、疾病発症の可能

性を予測・診断することが可能になってきた。OECD は 2000 年 2 月にウィーンで、分子

遺伝学的検査に関するワークショップを開催した。本分野の技術進展により、疾病発症の

予防、適切な治療方法の開発が可能になるものの、他方では、検査結果が患者本人のみな

らずその家族の将来の生活にも深く関わる深刻な問題となりうることから、実施される検

査の質の保証、診断結果の取扱いは社会的に重要な課題と考えられた。

OECD は引き続き 2002 年に、OECD 加盟国全体の分子遺伝学的検査の現状・普及度を取

りまとめる調査を実施した。また、分子遺伝学的検査施設で使用される既存の質保証手順

及び試料と遺伝子データの越境移動をも含む取扱いに関しても調査した。OECD 加盟 18
ヶ国（オーストリア、ベルギー、カナダ、チェコ共和国、フィンランド、フランス、ドイ

ツ、アイルランド、イタリア、日本、ノルウェー、ポルトガル、スペイン、スウェーデン、

スイス、トルコ、英国及び米国）がこの調査に参加し、その結果、分子遺伝学的検査の着

実な伸びと広範な普及を確認することができた。また、各国の検査施設が、国内外に存在

する様々な委託ネットワークを利用して、国境を越えて試料を送付していることも明らか

になった。

そこで、分子遺伝学的検査に共通する課題を解決するためには、国際的に調和された基準

を作成する必要性が提起され、2004 年 1 月の OECD 科学技術政策委員会の閣僚級会合及

び同年 5 月の OECD 保健相会合で承認された。これを受け、OECD 加盟国は、専門家や

利害関係者との協議のもとで、臨床目的での分子遺伝学的検査における質保証のための原

則とベストプラクティスを定めるガイドラインを作成することに合意した。一方、国際標

準化機構（ISO）の212技術委員会（TC212）でも、我が国の発議で2004年6月の ISO/TC212
総会において遺伝子関連検査の標準化が議論され、2005 年 2 月に新規作業項目提案

（NWIP）として正式に受理された。そこで、OECD におけるガイドライン策定作業と

ISO/TC212 における提案の連携をはかるため、2005 年 12 月に両機関は書簡を交換し、作

業を加速させることに合意した。こうした背景の下、数回にわたる専門家会合と広範囲の

コンサルテーションを経て、本ガイドラインは完成に至った。更に本ガイドラインの完成

と同時に、ISO/TC212 でも総会の議決を経て、2007 年 5 月下旬に遺伝子関連検査に関す

るプロジェクトチームが新設され、規格作成に向けて直ちに活動を開始した。

なお、本仮訳では、「Molecular Genetic Testing」を「分子遺伝学的検査」と訳したが、特
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定非営利活動法人日本臨床検査標準協議会（JCCLS）の遺伝子関連検査専門委員会は、「遺

伝学的検査」を「遺伝病などに係る一生変化しない遺伝学的情報を明らかにする検査」、「遺

伝子検査」を「がん疾患などに係る病状とともに変化する一時的な遺伝学的情報を明らか

にする検査」、「核酸検査」を「感染症などに係るヒト以外の遺伝学的情報を明らかにする

検査」と分類しており、これら「遺伝学的検査」、「遺伝子検査」、「核酸検査」を総称して

「遺伝子関連検査」（Genetic Testing）と呼んでいる。

また、この日本語訳は 2007 年 7 月時点での JBA 仮訳であり、我が国政府による公訳では

ないことに留意いただきたい。必要な場合、英語版原文を参照されることをお願いしたい。

英語版は OECD ウェブサイトにも掲載されている。現在、上記遺伝子関連検査専門委員会

の作業部会において、遺伝子関連検査に関するガイドラインの日本版作成が進められてい

る。本仮訳がこうした作業の一助になることを期待する。
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背 景

遺伝学的検査の利用は、1980 年代から、疾患診断の１つとして、また、将来の疾患リスク

を予見するために、着実に増加してきた。また、遺伝学的検査は、個人の遺伝子変異に基

づく薬物療法の処方について情報を提供するためにも、まさに使用されはじめている（薬

理遺伝学）。2006 年には、官民両分野の遺伝学的検査業務を通じて、検査が国際的に実施

されており、また、各地で規制・監視手続きが顕著に異なるという環境で、ヒトの試料と

関連データが国境を越えて交換されているという証拠がある。こうした遺伝学的検査の使

用拡大と「国際化」は新たな問題を引き起こし、遺伝子関連業務を統括する現在の規制の

枠組みに挑んでいる1。

OECD のバイオテクノロジー作業部会は、2002 年に、OECD 加盟国全体の分子遺伝学的

検査の普及度を取りまとめる調査の実施について決定した。また、分子遺伝学的検査施設

で使用される既存の質保証手順及び越境移動をも含む試料と遺伝子データの取り扱いに関

する政策も記録されている。OECD 加盟 18 ヶ国（オーストリア、ベルギー、カナダ、チ

ェコ共和国、フィンランド、フランス、ドイツ、アイルランド、イタリア、日本、ノルウ

ェー、ポルトガル、スペイン、スウェーデン、スイス、トルコ、英国及び米国）がこの調

査に参加した。この調査の結果は、OECD「分子遺伝学的検査の質保証と技能試験：OECD
加盟 18 ヶ国の調査報告概要」 (2005 年)として出版された。

この調査により、分子遺伝学的検査の着実な成長とその広範な普及が確認できた。また、

各国の検査施設が、国内外に存在する公式・非公式の専門的委託ネットワークを利用して、

国境を越えて試料を送付していることも明らかになった。OECD 加盟各国には、不適切か

つ不正確な検査から生じる損害リスクを低減し、分子遺伝学的検査方法の質を確保するた

めに、いくつかのメカニズムが整備されている。一部の国では、規制・監視制度を構築し、

医療検査に関与する検査施設の質を向上させるために、明確に確立された認可、認定及び

認証手続きを設けている。

しかしながら、こうした規制・監視手続きは、OECD 加盟諸国全体の診断用遺伝学的検査

施設まで広範に、また、何らかの整合性をもって浸透してはいない。それは、各検査施設

が遵守すべき規制の多くが分子遺伝学的検査専用になっていないためかもしれない。認可、

認証及び認定手続きの使用法に大きな相違があり、そのため、分子遺伝学的検査、特に検

査の実施基準や臨床応用のための結果の報告基準、そして、検査施設要員に必要とされる

訓練と資格に関して、いくつかの課題が提起されている。

したがって、用語や最適な品質システムの選択には不確かさが残る。また、質保証システ

ムを相互に受け入れることに関して、国際社会での理解不足もある。各検査施設は国内、

国外双方の顧客へのサービス提供が今後ますます増えるため、国際的合意とベストプラク

ティスを発展させ、利用できるサービスの質に一貫性を確保する必要がある。

こうした課題を解決するため、国際的な行動をとる必要性について、2004 年 1 月の OECD
科学技術政策委員会の閣僚級会合及び 2004 年 5 月の OECD 保健相会合で承認された。そ

1 「遺伝学的検査：新世紀の政策課題」、OECD、2000 年
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こで、OECD 加盟国は、専門家や利害関係者との協議のもとで、臨床目的での分子遺伝学

的検査における質保証のための原則とベストプラクティスを定めるガイドラインを作成す

ることに合意した。本作業の結果が、2007 年 5 月 10 日に OECD 理事会で採択された「分

子遺伝学的検査の質保証に関する勧告」につながった（C(2007)48 参照2）。本勧告では、

とりわけ、本活動分野に関連した、いくつかの原則とベストプラクティスを提供する。「原

則」は政策のための勧告であり、特に、各政府や遺伝子関連業務の規制関係者を対象とす

る。「ベストプラクティス」はこの「原則」の実施における実務上のガイダンスの提供をめ

ざす勧告であり、先進国や発展途上国経済圏における分子遺伝学的検査業務の専門機関や

プロバイダーが対象となる。

2 OECD 理事会の勧告は法的な拘束力を伴う文書ではないものの、その加盟国にとって重要な
政策的コミットメントとなる。
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前 文

遺伝学的検査は、個人の将来の健康状態を高度に予見することができる。これは健康な人、

何らかの病態症状を示す人、また、検査対象者の親族にとっても重要な意味を持つことに

なる。遺伝子型を確定するために行われる検査施設での検査は、通常再検査されることな

く、その結果が診療記録として永続的に引き継がれる。したがって、遺伝学的検査を提供

する前や結果報告後に、患者とその家族に適切なレベルの支援を行いつつ、諸サービスを

提供することが重要となる。試験の実施基準（GLP）と関係する質基準はすべての医学的

検査施設の責務ではあるが、こうした分子遺伝学的検査の特性は、そのサービスの質を保

証するための検査施設の義務を強化することになる。研究施設は新しい試験方法の開発と

評価に貴重な役割を果たす。とりわけ希少疾患に対する遺伝学的検査法の提供の場合に顕

著である。政府、規制関係者及び専門機関は、すべての遺伝学的検査サービスが、国民の

信頼を保持する質保証の枠組みの中で確実に提供されるようにする責任を負う。

本ガイドラインは、臨床目的の分子遺伝学的検査における質保証に関する「原則」と「ベ

ストプラクティス」から構成される。本ガイドラインは、次の目的のために、適切な質保

証方法の作成と導入について、OECD 加盟国のみならず非加盟国を支援しようとするもの

である。

・ 質保証システム及び分子遺伝学的検査施設の業務に対する最低限の要求事項を国際的

に推進する。

・ 質保証枠組みの相互理解を促進する。

・ 国際的な協力関係を強化し、また、適切な場合には、試料の取り扱い、保存、安全性、

個人情報保護及び守秘義務について認定された原則に従って、臨床目的での国境を越

えた試料の流れを促進する。

・ 分子遺伝学的検査の監督に対する国民の信頼を増大する。

「原則」は主として政府及び遺伝子関連業務の規制関係者向けであり、一方、「ベストプラ

クティス」は主として分子遺伝学的検査施設の専門家組織及び責任者、並びにその他分子

遺伝学的検査の提供に関与する人々を対象とする。国際的な宣言や条約に定められた倫理

的・法的原則及び国内外の地域における制度の相違が、本ガイドラインの作成中に認識さ

れた。

本ガイドラインは、遺伝子関連業務の提供の一側面に焦点を当てている。また、臨床場面

で提供される分子遺伝学的検査及び当該検査を実施する検査施設の質保証実務に関するも

のである。研究目的のみで実施される検査は対象としない。

本ガイドラインは、生殖細胞系列の DNA 配列の変異、又は遺伝しうるゲノム配列の変化

に直接起因する結果で、ある個人の健康に対する影響を予見したり、健康管理に影響する

ような遺伝学的検査を対象とし、特定の疾患や病態の診断用の分子遺伝学的検査やその疾

患や病態の発症前にしばしば実施される予見的遺伝学的検査を中心とする。また、本ガイ

ドラインは、ある個人が薬剤や一連の治療クールに対して応答するプロフィールを予見し

たり、又は、易罹病性、患者の予後、カウンセリング、治療、家族計画等に影響したりす

る遺伝性 DNA 変異体の検査に関するものである。
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分子遺伝学的検査は無症候の個人に対して実施されることがあり、その結果は検査対象者

にとっても、その家族と子供にとっても、重要な一生を左右する決定に関係することがあ

るだけに、特別な配慮を必要とする。本ガイドラインは分子遺伝学的検査のこの特別な責

任を反映し、適切なレベルのカウンセリングとの連携を含む検査と報告プロセスのすべて

の側面の精度を重視する。

本ガイドラインの一部は、細胞遺伝学検査や生化学的遺伝学検査の諸側面にも関連があり、

適用可能である。本ガイドラインは、体細胞変異、組織適合における重要な変異体、病原

体の遺伝子解析や鑑定検査の領域を直接対象とするようには設計されていないが、これら

は全て関連する技術を共有している。

本ガイドラインは改訂することを前提としており、採択後４年以内及びそれ以降は定期的

に、遺伝学の新たな知見、技術進歩、質管理の進歩や社会的ニーズに照らして見直しを行

い、望まれる目標を達成しつつあることを確認する必要がある。

第 1 部は、OECD 理事会勧告として採択された、分子遺伝学的検査における質保証に適用

される「原則」を、関連する「ベストプラクティス」とともに提供している。「原則」は分

子遺伝学的検査を実施し、報告する技能から、検査施設要員の教育、訓練にいたるまで、

質に関するあらゆる側面を保証するための任意の手段を想起させるための枠組みを提供し

ている。「ベストプラクティス」はその枠組みを実践するための実際の手段である。本ガイ

ドラインの第 2 部は、第 1 部の「原則」と「ベストプラクティス」を解釈するための説明

的な注釈からなる。最後に、用語集及びその他関連出版物を掲載している。
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第 1 部

分子遺伝学的検査の質保証に関する原則とベストプラクティス

（PRINCIPLES AND BEST PRACTICES FOR

QUALITY ASSURANCE OF

MOLECULAR GENETIC TESTING）
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１．範囲

本勧告は、臨床場面で提供される分子遺伝学的検査の質保証に適応する。本勧告は、生殖

細胞系列の DNA 配列の変異、又は遺伝しうるゲノム配列の変化に直接起因する結果で、

個人の健康に対する影響を予見したり、健康管理に影響するような遺伝学的検査を対象と

する。

本勧告は、特定の疾患や病態の診断用の分子遺伝学的検査やその疾患や病態の発症前にし

ばしば実施される予見的遺伝学的検査に焦点を当てている。また、ある個人が薬剤や一連

の治療クールに対して応答するプロフィールを予見したり、あるいは、易罹患性、患者の

予後、カウンセリング、治療、家族計画等に影響する遺伝性 DNA 変異体の検査に関する

ものである。なお、研究のみを目的に実施される検査は対象としない。

２．原則とベストプラクティス

A. 分子遺伝学的検査のための一般原則とベストプラクティス

原 則

A.1 分子遺伝学的検査の実施にあたっては、適用される法的・倫理的・専門的基準を尊

重すべきである。

A.2 分子遺伝学的検査は医療制度の中で実施されるべきである。

A.3 すべての分子遺伝学的検査業務は質保証の枠組みの下で提供・実施されるべきであ

る。

A.4 検査のインフォームドコンセントは規範とすべきで、適用される法的・倫理的・専

門的基準に従って取得すべきである。

A.5 検査前及び検査後のカウンセリングを用意すべきである。これは、当該検査の特徴、

検査の限界、有害の可能性、並びに検査結果の個人とその親族に対する関連性につり合っ

たものであり、適切なものでなければならない。

A.6 個人遺伝情報は適用法に従ってプライバシー保護とセキュリティの対象とすべきで

ある。

A.7 分子遺伝学的検査のための患者試料と個人情報の国境を越えた交換の恩恵を認識す

べきである。

A.8 分子遺伝学的検査のために収集した患者試料の使用、保管、移転及び廃棄は適用さ

れる法的・倫理的・専門的基準に従うべきである。

A.9 分子遺伝学的検査と機器に関する広告・宣伝及び技術文句には提供される検査の特
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徴と限界が正確に記載されるべきである。

ベストプラクティス

A.i 規制・専門機関は、質保証の枠組みを管理するために使用できる手段が、分子遺伝学

的検査を提供する検査施設に適応できるか、解釈できるかどうかを適宜検討すべきである。

A.ii 検査施設は、検査の分析的妥当性及び臨床的妥当性に関する情報を提供すべきであ

る。

A.iii 分子遺伝学的検査の結果はカウンセリングや医療上の意思決定ができるように委託

元の医療従事専門家に報告されるべきである。

B. 分子遺伝学的検査における質保証システム

原 則

B.1 政府・規制機関は、医療検査施設の認定が質を保証するための効率的な方法である

ことを認識すべきである。

B.2 臨床医療目的の分子遺伝学的検査結果はすべて、本ガイドラインに合致した認定又

は同等の承認によって確定された能力ある検査施設から報告されるようにすべきである。

B.3 認定及び同等の承認は、分子遺伝学的検査業務の相互承認を円滑化するように、国

際的に認められた規格とガイドラインに基づくべきである。

B.4 法律、規制、専門団体は、検査施設が認定又は同等の承認によって資格があると認

められるための諸要件を、アクセスが可能で、明確に記述され、かつ効率的なものにしな

ければならない。

B.5 認定又は同等の承認の整備と導入を促進するために、規則とインセンティブを導入

すべきである。

B.6 認定又は同等の承認に関する諸要件を達成する上での障害を明らかにし、対処すべ

きである。

B.7 政府・規制機関は、検査施設が質保証基準を満たさない例を監視し、これに対処す

るような制度を整備すべきである。

B.8 政府は、分子遺伝学的検査用の標準物質の開発、検証、使用のための国際協力を奨

励すべきである。

B.9 政府は、分子遺伝学的検査の開発と検証のための国際協力を奨励すべきである。
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ベストプラクティス

B.i 臨床医療目的の分子遺伝学的検査結果を報告する検査施設はすべて、認定をうけるか、

同等の承認を得るべきである。分子遺伝学的検査を実施する研究目的の検査室で、認定や

それに同等する承認を受けていない場合は、検査結果が、そのような認定又は承認を受け

た検査施設によって実証され、報告されるように手配しなければならない。

B.ii 品質保証システムに関して、国際的に容認された標準用語・命名法を採用し、一貫

して使用すべきである。

B.iii 認定機関又は同等の承認を発行する機関に代わって活動する技術評価者は、分子遺

伝学的検査に関する資格・訓練・経験を備えていなければならない。

B.iv 検査施設は、実施するすべての検査の分析的妥当性を文書で証明する方針と手続き

を備えていなければならない。

B.v 検査施設は、施設内の質保証手段を定期的に評価する方針と手続きを備えておき、

得られた知見及び欠陥を改善するために行った措置を文書化すべきである。

B.vi 検査施設は、提供する検査の臨床的妥当性と有用性に関する最新の証拠を、サービ

ス利用者にわかるようにすべきである。

B.vii 開発業者、製造業者、医療の専門家及び検査施設は、その他関連するグループとと

もに、検査の臨床的妥当性と有用性、特に、希少な条件での妥当性と有用性を確立するた

めに共同すべきである。

B.viii 検査施設は、分子遺伝学的検査用の標準物質を収集、開発、検証し、利用可能にす

るために、国内外の関連施設との協力関係を追求すべきである。

B.ix 検査施設は、提供可能な標準物質、及び／又は、必要かつ可能な家族固有（私的）

の変異対照を使用すべきである。

C. 技能試験：検査施設実績の質のモニタリング

原 則

C.1 臨床分子遺伝学的検査を提供する検査施設の実績を評価測定すべきである。

C.2 政府及び規制・専門機関は技能試験の普及とこれの利用をサポートすべきである。

C.3 技能試験制度のプロバイダーは、認定又は同等の承認によって、こうした試験制度

を提供する資格を得なければならない。
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C.4 技能試験制度のプロバイダーを国際的に承認するためには、認定又は同等の承認を

基盤とすべきである。

C.5 政府及び規制・専門機関は、各検査施設が認定された技能試験制度を利用するよう、

又は、当該計画がない場合は、同検査施設が実施する検査の質を評価する代替方法を使用

するよう、奨励する措置をとるべきである。

C.6 検査施設の実績を監視し、持続的な実績不良に対処する制度を設けるべきである。

ベストプラクティス

C.i 技能試験プロバイダーと専門機関は、分子遺伝学的検査を提供する検査施設にとって、

許容可能な実績レベルを確立するために協力しあうべきである。

C.ii 検査施設の合意された基準に対する実績を監視する任務を負う規制・専門機関は、

合意された規格に照らして、持続的な実績不良を明らかにし、適宜、修正措置が施され、

文書化されることを確認すべきである。

C.iii 技能試験制度は、結果の報告を含めて、検査施設で実施される分析過程のすべての

段階を評価するように構成されるべきである。

C.iv 技能試験プロバイダーは、分析方法の進歩を考慮して、技能試験制度を作成・変更

すべきである。

C.v 検査施設は、検査する各疾患について、そうした計画がある場合は、それぞれの技

能検査制度を利用すべきである。そのような制度がない場合は、同検査施設が実施する検

査に関連する代替方法に参加すべきである。

C.vi 検査施設は技能試験へ参加したことを公表すべきである。

C.vii 技能試験制度における個別検査施設の実績は、任意ベースで当該検査施設により自

発的に開示することもできるが、法律により義務付けられる場合を除きプロバイダーから

公表されるべきでない。

D. 結果の報告の質

原 則

D.1 すべての検査施設は、分子遺伝学的検査の結果を、書面及び／又は電子媒体による

報告書として、委託元の臨床医又は医療専門家に発行すべきである。

D.2 報告書が患者に直接発行される管轄区内では、政府、規制・専門機関は、臨床分子
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遺伝学的検査を実施するすべての検査施設に対して、患者がその試験結果のもつ意味を理

解できるために、適切な臨床医又はヘルスケア専門家に相談するように勧めることを奨励

すべきである。

D.3 政府及び規制機関は、報告書の発行と保管にあたり、すべての検査施設が、情報の

機密性に関するものを含め、適用される法規則を遵守することを要求すべきである。

D.4 分子遺伝学的検査結果の解釈は患者個人と臨床状況にふさわしいもので、客観的証

拠に基づくものでなければならない。

ベストプラクティス

D.i 報告書は、その受領者が専門的医療従事者でないこともある場合を考慮して、効果的

に情報を伝えなければならない。

D.ii 報告書は、適宜、正確、簡潔かつ包括的であるべきで、患者とヘルスケア専門家に

よる効果的なヘルスケア上の意思決定ができるように、すべての必須情報を伝えなければ

ならない。

D.iii 報告書では、引用配列の同定を含め、適用される国際的に容認された用語と命名法

を使用すべきである。

D.iv 検査施設は、検査依頼が適正であることを確認し、検査結果を解釈するために、そ

の検査施設が必要とする患者・家族情報を、サービス利用者に通知すべきである。

D.v 検査施設が報告を通常または電子的な患者記録に登録することが許可される場合、

すべての必須・関連要素がその記録に含まれなければならない。

D.vi 最低限、以下の情報を報告書に含めること。

1. その報告を患者と決定的に結びつける識別

2. 委託元のヘルスケア専門家の名前とその連絡先情報

3. 検査の指示、検査の解釈に関連する場合は固有の医療情報

4. 実施した試験と使用した方法（解析の範囲、試験の限界及び解析感度と特異性を

含む）

5. 解釈に必要な場合、元試料のタイプ

6. 試料の受領日

7. その試料を実際に検査した検査施設（委託された検査施設を含む）の名称と所在

地

8. 検査結果

9. 検査の指示及び検査施設に提供されたその他すべての情報に基づく試験結果の解

釈

10. 報告書を承認した個人の身元

11. 検査施設の連絡先情報

12. 報告書の発行日
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D.vii 場合によって、検査報告書には以下の情報も含めること。

1. 適格なヘルスケア専門家による遺伝カウンセリングの勧め

2. その他の家族構成員にとっての意味

3. フォローアップ検査の勧め

D.viii 委託された検査施設により報告される試験結果と解釈に関するすべての必須・関

連要素は、その検査を発注したヘルスケア専門家への報告書に含まれるべきである。

E. 検査施設要員の教育と訓練の基準

原 則

E.1 検査施設の要員は、分子遺伝学的検査の提供における検査施設の能力を保証するた

めに、教育と訓練に裏打ちされ、承認された基準を満たす適切な専門資格を有するべきで

ある。

E.2 検査施設の認定又は同等の基準は、すべての分子遺伝学検査要員がその能力を証明

する教育、訓練、技能及び経験を総合的に備えていることを要求すべきである。

E.3 分子遺伝学的検査に関連し、承認された基準を満たす既存の専門家教育・訓練プロ

グラムを政府、規制／専門機関が正式に採択すべきである。

E.4 教育・訓練プログラムが存在していない場合、これらの作成を奨励すべきである。

E.5 関係する政府・専門機関当局は、医遺伝学が臨床上及び検査施設上の専門性を構成

する科目であると認識すべきである。

E.6 国外機関により交付された医学上・科学上の資格が政府、規制・専門機関により承

認される場合、こうした承認は分子遺伝学的検査における同等の資格にも適用拡大される

べきである。

E.7 分子遺伝学的検査に従事する要員はすべて、適用される法的・倫理的・専門的基準

により形成される枠組みの中で業務を実践しなければならない。

ベストプラクティス

E.i 専門的能力を保証する措置を確立すべきである。これらの措置は検査施設医学の他の

分野に適用されるものと同等のものでなければならない。これには分子遺伝学的検査固有

の教育、訓練、資格、技能についての要件の妥当性を確認する制度が含まれなければなら

ない。

E.ii 分子遺伝学検査施設の責任者についての適切な専門資格、教育、訓練基準を確立す
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べきである。検査施設責任者に必要な最低限の資格は、MD、PhD 又はこれらと同等と認

められるものでなければならない。教育上の要件には分子遺伝学に関する正式訓練、又は、

もしあれば臨床検査の分子遺伝学、又はその他関連分野の専門科目修了証を含めるべきで

ある。

E.iii 検査施設責任者は、患者の材料について診断結果を報告することを目的とした分子

遺伝学的検査を実施する前に、すべての要員が関連する訓練を受けており、その能力があ

ることを文書で証明されるべきことを保証しなければならない。

E.iv 遺伝学における教育・訓練が、分子遺伝学的検査を履行する専門的能力を強化する

不可欠な要素として、規制・専門機関により認識されなければならない。

E.v 検査施設責任者は、分子遺伝学検査に従事する要員がすべて、その役割にふさわし

く、能力をさらに開発・維持することを目的とした教育・訓練プログラムに継続して参加

することを保証すべきである。

E.vi 各地の専門教育・訓練制度の比較は、互換性を確立する手段として促進すべきであ

る。
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第 2 部

注釈

（ANNOTATIONS）
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はじめに

1. この「注釈」の目的は、本ガイドラインの第 1 部にある「原則」と「ベストプラクテ

ィス」に関する付加的情報を記載することにある。「注釈」は「原則」と「ベストプラクテ

ィス」の記述順に構成されている。参照を容易にするために、それぞれの注釈で言及する

「原則」と「ベストプラクティス」を関連するパラグラフの最後に（ ）内に示している。

2. 本ガイドラインは臨床目的の分子遺伝学的検査における質保証の原則とベストプラク

ティスを提供する。これらは分子遺伝学的検査の規制及び提供に関係するすべての人々を

対象とする。本ガイドラインは、OECD 加盟国政府及び非加盟国政府が、質保証制度及び

分子遺伝学的検査施設の業務のための基準を作成し、導入することを支援することを意図

している。また、本ガイドラインは、地域的、国内的、国際的な質保証の枠組みがあるこ

とを認識し、それらの相互承認の促進も追求している。

3. OECD 加盟諸国は、国際的・相互的に承認された質保証制度が、国民の信頼を確保・

維持し、国際協力関係を通じてサービスの包括的普及を確実にする上で不可欠であるとい

う見解を表明した。この相互承認は、分子遺伝学的検査業務の質が一致することを確保す

るための、最低限の共通基準に関する国際的合意を通じて初めて達成できる。

4. 大部分の OECD 加盟国は、不適切かつ不正確な分子遺伝学的検査によるリスクを少な

くするための機構を備えているが、このような規制・監視手続きは OECD 加盟諸国全体の

分子遺伝学的検査施設にまだ十分に一貫性をもって浸透していない。これには用語のあい

まいさや最適な品質システムの選択など数多くの要素が絡んでいることが示唆されてきた。

一般的用語

5. 本ガイドラインは臨床場面で提供される分子遺伝学的検査に適用される。

6. 本ガイドラインでは、質保証とは品質システムの枠内で計画され、実施される系統的

な活動であり、また、必要に応じ、それ自体が品質の要件3を満たすことを確信させるため

の活動すべてを意味する。

7. 本ガイドラインは、検査施設の医学における質保証を促進するために、OECD 加盟国

間で異なる機構や方法があることを認めている。質保証の規制に関連する手段には次のも

のがある：認定、認可、認証、技能試験、内部精度管理措置、方針と手順の文書化、及び

／又は、検査施設要員の認証や登録を含む要員能力の保証。

8. 認定とは、当局機関が、ある団体が特定の職務を実行する能力があるという正式な承

認を付与する手続きである4。これは検査施設の能力の公的承認である。これは外部基準に

照らした特定の科学的・技術的能力の他に、技術評価員による当該検査施設の管理、環境、

方針と手順の徹底的な現場評価の後にはじめて付与される。認定は技能試験を提供する機

3 ［ISO 9000］
4 ［ISO/IEC17000:2004］
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関にも適用される。本ガイドラインは同等の承認をも考慮に入れている（パラグラフ 24
参照）。2003 年の OECD による質保証に関する調査から、認定が質保証を向上させる最も

効果的な方法であるということが示されたが、OECD 加盟国の診断目的の分子遺伝学的検

査施設に広まっていない5。

9. 国際規格は管轄区固有の認定制度の立案と関連がある。ISO 15189 はすべての一般的

医療検査施設と関連するが、分子遺伝学的検査施設に固有のものではない。関連する ISO
17025 はあらゆるタイプの検査・校正施設の認定用に立案されている。これらの規格はそ

れ自体が認定制度ではないが、認定を付与する権限をもつ国家当局機関が参照することが

できる。

10. 臨床検査施設に関する現代の認定規格は次の点を重視している：効果的な質保証制度

の設置、検査施設サービスのユーザーとしての患者と医師のニーズに応えようとする熱意

及びすべての方針立案と運営上の決定の中心となる連続的な質向上のサイクルの必要性。

11. 認定プロセスを通して検査施設の能力を開発していくためには、検査施設のインフラ

評価とすべての内部精度管理及び質評価の方策が含まれる。例えば、認定を獲得するため

に、検査施設は、他の要件の中でも、適切な資格と訓練を備えた要員を適切に配置してい

なければならない。解析検査の標準業務手順書など適切な書類を整備していなければなら

ない。さらに、できれば認定された検査施設の技能試験制度の利用を通じて、その検査の

外部評価を証明しなければならない。また、満足できる実績を証明し、技能試験を通じて

明らかにされた実績不足、及び日常的な検査施設内の精度管理策で発見された実績の逸脱

に敏感であることを示すことも義務付けられうる。

12. それに対して、認可とは、選任された機関又は政府機関から検査施設を運営すること

の法的許可又は公式認可である。これには、当該施設の存在、施設のアカウンタビリティ、

及びその活動の概略、例えば提供するサービスの種類などの書類を提出することが必要と

なろう。これと引き換えに、検査施設は公式に登録され、公のリストに記載される。実際

は許可当局により異なる。認可の付与に、方針、手順ないし実務の責任ある当局による正

式監査を必要としても、しなくてもよい。ある管轄区域では、許可当局は正式監査を要求

している（パラグラフ 8 参照）。

13. 認証とは、第三者が、ある製品、プロセス、または、サービスが特定の要件に適合す

ることの証明書を付与する方式である6。認証はある組織の質管理の広く認識された指標で

あるが、認定ほど厳密ではない。これは、第三者が、ある製品、プロセス、又はサービス

が特定の要件に適合することの証明書を付与する方式を含むが、外部規格に照らした特定

の能力の監査を必要としない。ISO9001:2000 は任意の製造工程やサービスに適用される

認証用規格の一例である。一方、ISO/IEC17024 で認定された人物の認証プログラムは人

物の能力試験を要求する。

5 「分子遺伝学的検査の質保証と技能試験：OECD 加盟 18 カ国の調査に関する報告」、OECD
（2005）

6 ［ISO/IEC17000:2004］
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14. 技能試験制度とは、特定の試験分野に対する検査施設の実績を決定するシステムであ

る7。これにより、ある検査施設がその個別の検査や技法の実績を他の検査施設のものと比

較することができる。技能試験制度では、主として、既知で妥当性を確認された遺伝子型

を有する多数の生物学的試料が参加検査施設に提供される。各検査施設は、試料の遺伝子

型を特定し、その報告を技能試験オーガナイザーに返送するよう求められる。遺伝子型の

精度を専門家チームが評価し、実績に対する個別のコメントが参加検査施設に返送される。

各検査施設はその実績を改善するために欠点への対処を求められる。また、技能試験制度

は利用した検査施設の報告実務も評価する。これは、技能試験用試料とともに模擬臨床シ

ナリオを提供し、参加者にその臨床シナリオとの関連で遺伝子型の結果を解釈し、その所

見を彼らの通常の報告書フォーマットで報告するよう求めることによる。

1. 分子遺伝学的検査の一般原則と実務

15. 本ガイドラインの適用範囲である分子遺伝学的検査は、個人とその親族の健康と福利

に重要な影響をもたらす可能性がある。したがって、懸念を示す個人に対して、試験の潜

在的結果に適した支援が重要である。試験は診断を裏付けるために使われるかもしれない

し、又は疾患のあとでの発症を様々な不確実性をもって予測するために使われるかもしれ

ない。また、認可された管轄区域では、遺伝学的検査が保有状態の決定のために、あるい

は着床前や出生前の試験のために、実施されることがある。（A.2）

16. 「原則」は、すべての遺伝学的検査業務が共通した質保証の枠組みの対象となるべき

であると明記している。このような状況では、ある１つの枠組みが、ある検査施設の業務

の質に直接ないし間接的に影響するメカニズムの総体とみなされる。これらメカニズムに

は、法律的、非法律的、及び／又は、実務コードや臨床ガイドラインのような専門的メカ

ニズムがある。(A.3)

17. インフォームドコンセントの手続きは、遺伝学的検査を含む医療行為にとって必要な

1 つのステップであり、ヘルスケア専門家の責務である。除外は規制・法律・専門的ガイ

ドラインに認められる。本ガイドラインの中で、インフォームドコンセントは患者の自主

性を確保し、分子遺伝学的検査の良い影響、悪い影響の両方に関する情報を学び、理解す

る機会を提供するためのセーフガードとしての意義がある。インフォームドコンセントは

単なる契約上の合意ではなく、対話に続く 1 つのプロセスとしてみなされるべきで、患者

の教育と理解に努めるべきである。このプロセスの性質とこれにかかる時間は、患者本人、

患者の年齢と同意する能力、そして遺伝学的検査の性質に応じて差がある。インフォーム

ドコンセントを行うプロセスは確立された規制や専門的ガイドラインに従うべきである。

一部の検査、特に予測的検査や発症前検査では、評価や検査が行われる前に患者が読んで

サインするために、遺伝学的検査のリスクと利益及び検査の限界を記載した書面により説

明すると思われる。インフォームドコンセントプロセスの書面による確認は患者の記録に

残されるべきである。試料が保存される期間、試料の再検査が行われる場合（例、知識や

技術の重要な進歩による）に再度連絡する義務、二次的使用の可能性、試料への第三者に

よるアクセスの可能性、秘密保護の方法（記号化／匿名化）などの情報も含まれうる。関

連したインフォームドコンセントに関する国際宣言や協定には、（1997 年のユネスコ）ヒ

7 UKAS 検査施設の技能試験制度の提供者の認定(2005)に基づく。
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トゲノムと人権に関する世界宣言、（2003 年のユネスコ）ヒト遺伝情報に関する国際宣言、

（2005 年のユネスコ）生命倫理と人権に関する世界宣言がある。(A.4)

18. 遺伝学的検査の提供に合わせて、ヘルスケア専門家による検査前と検査後の遺伝カ

ウンセリングの必要性を考慮しなければならない。本ガイドラインでは、遺伝カウンセリ

ングは、疾患に対する遺伝的寄与が医学的・心理学的・家族的にどういう意味を持つかを

人々が理解し、適応するように支援するプロセスである。本プロセスは次のとおり：

・ 疾患の発症や再発の可能性を評価するための家族歴及び病歴の解釈

・ 遺伝現象、遺伝学的検査、疾患の管理、予防、社会的資源及び研究についての教育

・ インフォームド・チョイス及び遺伝的リスクや遺伝的状態への適応を促進する遺伝

カウンセリング8

19. カウンセリングの性質や期間は遺伝学的検査の種類、その内容、及びその潜在的結果

によるべきである。遺伝カウンセリングは、個人及び家族に、遺伝性障害に関する正確か

つ十分で偏らない情報を知らせ、意思決定プロセスにおけるサポートを提供する。これは

複雑なプロセスになると思われ、家族が遺伝性障害の診断を克服し、その持つ意味に直面

し、彼らが医学上及び医学以外の選択肢に基づく決定を下すのを助けることになる。これ

は予測的・症候発現前の検査で特に重要である。カウンセリングでは、個人の権利として、

検査を受けるか受けないかの選択の自立性、第三者の圧力からの自由、及び秘密が守られ

ることを保証する。（A.5）

20. 何千種類もの分子遺伝学的検査が、遺伝性の単一遺伝子疾患のリスクのある患者のた

めに使用できる。これら疾患のほとんどは非常にまれである。遺伝子異常の数の多さ、及

び各々のために固有の診断検査一式を設計し、妥当性を確認する必要があることから、一

国だけで分子遺伝学的検査の提供を自給自足できる国はない。その結果、国境を越えた患

者の材料と遺伝学的検査の交換がもたらされている。2003 年、OECD の質保証に関する

調査は、少なくとも 18,000 件以上の試料が OECD18 カ国の国境を横断したと報告してい

る。国境を越えた流れは、明らかに、数多くの国における希少疾患の検査の普及度に関す

る著明なギャップを埋めるメカニズムである。「原則」は、この交換を明確に規定された透

明で国際的に合意を見た規格と手順を通じて可能にし、促進する必要性を認めている。

(A.7)

21. 分子遺伝学的検査には、診断用組織試料と臨床詳細情報の処理、及び―時には国境を

越えた―交換がかかわる。これらは機密性があるとみなされうる個人データである。こう

した交換は、OECD の個人情報保護ガイドラインがその安全管理措置の原則を含め実質的

に守られていない場合を除き、適宜促進されるべきである。OECD の個人情報保護と国境
を越えたデータフローに関するガイドライン及び情報システムとネットワークのセキュリ
ティのためのガイドラインは、個人データの保護及びそれらの処理と交換に使用されるシ

ステムとネットワークのセキュリティの最低基準を規定している。OECD の個人情報保護

8 [全国遺伝カウンセラー協議会・定義に関するタスクフォース; Resta R, Biesecker BB,
Bennett RL, Blum S, Hahn SE, Strecker MN, Williams JL, 新しい遺伝カウンセリングの
定義: 全国遺伝カウンセラー協議会・定義に関するタスクフォース. J Genet Couns. 2006;
15(2): 77-83.]
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ガイドラインでは、一般的に、加盟諸国は、このガイドラインが実質的に守られている場

合は個人データの国境を越えた流れを制限することは控えるべきであると規定している。

また、これは他の国で同等の保護が規定されていない一部のカテゴリーの個人データ（例、

機密性データ）に関して制限を設けることも規定している。さらに、試料の保管・維持・

使用、記録及び報告はいずれも、法的・倫理的・専門的基準の対象となる。例示すると、

（1997 年のユネスコ）ヒトゲノムと人権に関する世界宣言、（2003 年のユネスコ）ヒト遺

伝情報に関する国際宣言、（2005 年のユネスコ）生命倫理と人権に関する世界宣言がある。

(A.6; A.8)

22. ベストプラクティスでは、臨床検査施設用の質保証の枠組みを管理する基本的な手段

がすでに利用可能であり、分子遺伝学的検査に使用すべきであると認めている。また、ベ

ストプラクティスでは、それらが適応と解釈を必要とする可能性があることも示唆してい

る。これには、技術査定者の訓練、質保証計画の推進、標準物質の入手可能性、技能試験

制度の推進と拡張及び分子遺伝学的検査要員固有の能力の選別などが含まれる。(A.i)

23. ベストプラクティスでは、検査施設がその解析方法の質を設定し維持することにより、

検査結果がその臨床目的にかなうこと、及び使用した方法が与えられた臨床応用にふさわ

しいことを保証する責任があることを認めている。また、ベストプラクティスは、臨床医

と検査を提供する検査施設との間のコミュニケーションへも特別な注意を払っている。

(A.ii; A.iii)9

2. 分子遺伝学的検査における質保証システム

24. 「原則」の B2 では、「同等の承認」という概念を引用している。これには、技術的

能力、関連する教育・訓練など、提供されるサービスの能力の評価を含んでおり、また、

関連する法的・専門的な質管理基準に適合すべきである。（B.2）

25. 認定又は同等の承認が ISO 15189 及び ISO/IEC 17025 などと同一もしくは同等の

規格に基づいているところでは、国際的にほぼ同じレベルの能力を獲得できる可能性があ

る。国際検査施設認定機関協力機構（ILAC）により維持されている相互承認協定（MRA）

は、各国間での検査施設業務の同等性の基盤を提供しており、各国間での検査施設認定の

相互主義の基盤となっている。遺伝学的検査の質保証規格における国際的比較同等性は分

子遺伝学的検査に対する国民の信頼の維持にとって不可欠である。（B.3）

26. 適用される手段の種類は監督の性質と範囲に依存する。規制的及び／又は専門的監督

は効果的にすることができる。必要なときには介入が行われるべきであり、誤った遺伝学

的検査へのリスクに見合うものでなければならない。また、規制を作成し、実施する目的・

意図・過程は透明性を有するべきである。規制当局者は、その決定を正当化することがで

き、実施が実際的で有用な規制を提供しなければならない。例えば、分子遺伝学的検査施

設の認可はそのアウトプットの質に直接貢献するものではない。しかし、サービスプロバ

イダーを監視するために当局が使用する貴重な手段となりうる。これは特に着床前診断の

9 このベストプラクティスは ISO 15189, 5.6.2 に基づいており、これは「検査施設は、重要か
つ可能な場合、結果の不確かさを判定する」ことを義務付けている。
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提供のように、極めて予測的な検査の場合、監督に特別な要件を示すことになる。対照的

に、認定は質保証を改善するための強力な手段である。これは独立した監査による外部規

格に照らした検査施設の評価を必要とする。（B.4）

27. 規制及び適切なインセンティブの導入は、分子遺伝学的検査の質を向上させる主たる

推進役としての役割を果たすことができる。本ガイドラインでは、１つの原則として、認

定又は同等の承認の規格への適合を達成・維持するには、この目標の達成に財源を必要と

することを認めている。本ガイドラインは、また、プロセスの評価とベンチマーキングの

ための正式な取り決め、及び実績の向上を奨励する構造の構築が必要であることも認めて

いる。（B.5, B.6）

28. 原則では、訓練と簡素化により、質規格を積極的に普及することが奨励されている。

規格が満たされ、実績の向上が維持されることを保証するために、定期的なモニタリング

と個別の行動が必要となる。（B.6, B.7）

29. 今日利用されている大部分の分子遺伝学的検査については、標準物質が提供されてい

ない。本ガイドラインの目的は、標準物質の収集、開発、検証、使用のために、国際協力

と適切なメカニズムまたは計画10の確立を奨励することにある。このためには、「原則」A7
に明記するように、診断用試料が精密診断のため、又は標準・管理物質として必要な場合

には、それらの国境を越えた流れを促進することも必要となる。（B.8）

30. 国際協力は、希少疾患の検査、新規検査のような場合、その解析的・臨床的妥当性を

確立するために特に重要である。（B.9; B.vii）

31. 研究施設は、新規検査の開発と評価、特に希少疾患の遺伝学的検査の提供に重要な役

割を果たしている。希少疾患の変異の解析は、こうした疾患がめったに起こらないため資

源的に研究施設で困難な業務となっているなど、いくつかの理由により、認定又は同等の

承認を受けた分子遺伝学的検査施設で、必ずしも提供可能であるとはいえない。そのため、

希少疾患の変異の解析は、原因遺伝子を研究し、罹患した家族を採用し、本分野の研究を

進めることのできる、世界でもごく少数の研究施設でしか行われていない。本ガイドライ

ンでは、ヘルスケアに使用可能な臨床的に重要な結果が、受容できる質保証の枠組みの中

で、実証され、報告されるよう奨励している。（B.i）

32. OECD で 2003 年に行われた分子遺伝学的検査施設業務の質保証に関する調査は、質

保証に関する既存の用語の採用と使用における明確さと整合性の欠如を明らかにした。例

えば、「認定」、「認証」及び「認可」という用語にしばしば異なる意味が与えられている。

政府、規制・専門機関は、国際的に合意された用語と命名法を一貫して使用するように推

奨すべきである。（B.ii）

33. 検査の解析上の妥当性を文書化するための方針と方策は外部評価を十分満足すべき

である。（B.iv）

10 例：米国疾病予防管理センターの遺伝学的検査の質管理物質プログラム（GTQC）、EURO
Gentest
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34. 患者に関係した臨床的妥当性と有用性に関連した情報は、サービスのユーザー（ヘル

スケア専門家と患者）が利用できるようにすべきである。こうした情報は、関連した既存

の医療ガイドラインや査読のある文献に基づくべきであるが、査読に適した内部の研究を

含めたり、補充することができる。データの出所は引用すべきである。（B.vi）

35. 遺伝学的検査の臨床的妥当性は、疾患の状態又はリスクに関して、個人を正しく分類

する能力を反映する。妥当性の評価には感度、特異性、陽性予測値及び陰性予測値が 含

まれる11。予測値は検査対象となる集団の条件の発病率に大きく依存する。その結果、あ

る検査を高リスク集団の個人に適応した場合は臨床的に妥当であるが、一般集団に適応し

た場合には妥当でないかもしれない。したがって、誰を試験対象とすべきかの評価は臨床

的妥当性評価の一部となる。臨床的有用性とは、多様な因子が発症に影響することを認め

ながら、検査結果が臨床的に利用されることにより、健康上の結果などに期待される効果

をさす。（B.vi; B.vii）

3. 技能試験：検査施設の実績の質をモニタリングする

36. 本ガイドラインでは、「技能試験」という用語を、試験結果の報告までを含めた検査

施設での解析プロセスのすべての評価を包含するという広義で採用している。ある技能試

験計画では外部質評価という用語も意味する。本ガイドラインでは両用語は同等とみなし

ている。

37. OECD 加盟国全体で、多くの遺伝学的検査用の技能試験は日常的なベースで導入さ

れていない。この限界は希少疾患及び研究環境で実施されている診断用検査について特に

明らかである。遺伝子標的に特異的な分子遺伝学的検査の数が膨大であることは、各遺伝

学的検査のためにそれぞれ技能試験制度を設けることが非現実的なことを意味する。さら

に、方法と診断手法の幅の広さを考慮すると、技能試験の包括的な普及は難題として残る。

38. ガイドラインでは、外部レビュープロセスの使用が勧められており、技能試験制度を

提供する機関は認定又は同等の承認によって能力があることを認められて実施すべきであ

ると勧告している。この勧告は、技能試験プロバイダーの能力基準の国際検査施設認定機

関協力機構（ILAC）ガイドライン（ILAC-G13.2000）及び ISO/TEC ガイド 43-1: 1996
年12に含まれた基準に基づいている。この ISO ガイドは、技能試験制度の作成と運用のた

めの勧告を行っており、各地域の間における技能試験制度の同等性を承認するための基盤

を示している。（C.3, C.4）

11 分子遺伝学的検査の重要な限界は、1)これがある疾患に関連するあらゆる変異を検出するわ
けではないこと、及び、2)臨床的に発症が検出された変異体から常に予測できるとは限らな
いこと、にある。一つの遺伝子が多数の異なる変異を示すことがあり、それは遺伝子全体の
どこでも生じうる。さらに、共通変異の頻度に人口集団の中で変動がある。患者それぞれの
人種／民族性について検査の検出率を理解することが、陰性の検査結果の場合の彼らの残存
リスクの判定においてしばしば決定的に重要となる。

12 ISO/CASCO 322:ISO/IEC ガイド 43：検査施設間比較による技能試験-第 1 部：技能試験制
度の作成と運用. 1996 年
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39. 多くの遺伝病は希少であることから、疾患を持つ家族を集め、自前の検定法を開発し、

検査を実施している検査所が、世界でたった一つ、またはとても少ないこともある。この

ことは、これらの疾患関連業務のための技能試験制度の作成を非現実的なものとする。技

能試験は業務の比較可能性、施設間の試料交換のために、最低限の施設の参加及び検査量

に依存するからである。「原則」では、このような問題点が認識されており、原則 C.5 で

検査施設の実績を評価する代替方法を用意すべきことを勧告することによって、技能試験

が使用できない疾患のための規定条項を含めている13。ベストプラクティスでは、検査施

設がこのような代替方法を使用することを奨励している。代替方法には、検査施設間での

盲試料の交換と試験結果の評価、盲試料の反復検査、異なる独立した方法による検査及び

結果と臨床・検査パラメーターとの相関関係がある。もし現実的であれば、検査施設間の

盲試料の交換が好ましい手法である。このような代替方法には分析プロセス（例、DNA
配列決定）における個々のステップの検査施設の実績を試験するように設計された汎用計

画も含むことができる。（C.5, C.v）

40. 本ガイドラインでは、１つの原則として、技能試験における実績不良を監視し、対処

するシステムが必要であることを認めている。本ガイドラインの文脈において、技能試験

を監視するシステムとは、それぞれの検査施設が満足できるレベルの実績に合致している

かどうかを適切に認めるために必要な手続き及び統計的手法を指す。例えば、技能試験に

は、計画して参加検査施設の実績を監視する統計的手法を含むことができる。こうした統

計は、参加検査施設の実績のばらつきを決定し、一般的傾向を明らかにし、不一致部分を

突き止めるために使用できる。手続きは検査施設に適切なフィードバックを提供するため

に実施されなければならない。（C.6）

41. 本ガイドラインでは、実績の合格水準を確定するうえで、技能試験プロバイダーと専

門機関との間の共同が必要なことを認めている。（C.i）

42. 規格が確実に満たされ、持続的な実績不良が効果的に対処されるようにするために、

定期的モニタリングと修正措置の文書化が必要である。規制・専門機関は、規格が満たさ

れていない場合にどの機関が介入する権威を有するか、また、どのような介入をすべきか

を検討すべきである。（C.ii）

4. 分子遺伝学的検査の結果報告における質を確保する

43. 本ガイドラインの目的において、試験結果の報告とは、検査施設で実施した検査結果

を患者の管理とカウンセリングに利用するために、事実に基づき提示することである。

44. 分子遺伝学的検査が、疾患やその素因に関連する遺伝子型を判定するために、あるい

は、ある医薬品に対する個人の応答を予測するために、発注される際、ある検査で患者と

家族固有の情報が考慮されなければ、遺伝子型自体は情報価値がないか、あるいは誤って

解釈されることがある。遺伝学的検査結果はしばしば他の家族構成員にとって意味を持つ

ため、報告を受け取るヘルスケア専門家はこのような意味合いを理解することが重要であ

13 この原則は CSLI の文書 GP29-A、「認定試験ができない場合の検査施設試験の妥当性確認」
に基づく。
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る。保有者、発症前及び感受性の検査では、患者はしばしば発症しておらず、検査結果が

リスク増大の唯一の指標となりうる。そのため、報告は分析検査結果の確かさ又は不確か

さ、その限界及び必要な場合は検査対象患者とその家族にとっての意味を伝えることが不

可欠となる。

45. 原則では、臨床分子遺伝学的検査の結果を報告するすべての検査施設が委託元のヘル

スケア専門家に対して書面及び／又は電子媒体で報告書を発行することを推奨している。

本ガイドラインの中で、ヘルスケア専門家とは、現地や国の機関により、遺伝学的検査を

患者のカウンセリングや管理に使用することを許可された人を指す。ヘルスケア専門家に

は、医師、看護師、助産婦、医師助手及び遺伝カウンセラーが含まれる。(D.1)

46. ベストプラクティスでは、遺伝学的検査の結果はヘルスケア専門家によって患者に提

供されるべきとなっているが、これは必ずそうであるとは限らない。ある地域では、消費

者が遺伝学的検査を直接発注することが許されており、医療従事者を介さずに結果を受け

取ることもできる。他の場合では、患者が医療従事者に送付された自らの遺伝学的検査の

報告の写しを受け取ることができる。原則では、検査施設から報告を直接受け取った患者

はすべて、その結果及び意味するところについて、ヘルスケア専門家に相談すべきとの勧

告を受けることを保証するよう求めている。（D.2）

47. 報告は明確かつ完全であり、ヘルスケア専門家（使用された技術を熟知していないか

もしれない）による検査結果の理解と、その後の患者への効果的な伝達の両方を保証する

ものでなければならない。また、本ガイドラインでは、分子遺伝学的検査の結果を報告す

る場合、検査施設は検査結果、それに至った方法に関する情報及び結果の遺伝学的解釈を

報告すべきであると勧告している。検査結果は、特に希少疾患のケースの場合、患者個人

及びその家族にとって、遠い将来にわたる意味をもつことがある。 (D.i, Dii)

48. 歴史的理由により、多数の共通変異には標準的命名法と一致しない名称がついている。

混乱を避けるために、ベストプラクティスでは、そのような変異の一般的名称を標準的命

名法とともに引き続き使用すべきことを勧告している。報告書はどのシステムを使用して

いるかを示すべきである。(D.iii)

49. 分子遺伝学的検査の報告の有用性は、しばしば検査施設に提供される情報の正確さと

適性に依存している。ベストプラクティスでは、検査施設が任意の検査を実施するために

必要なすべての必須・重要要素は、委託検査施設への検体の移送を含め、検査プロセス全

体を通じて患者の検体に付随すべきであると勧告している。(D.iv)

50. 委託検査施設は、専門的に追加あるいは確認の試験・検査のために試料が提出される

外部の検査施設である。委託検査施設からの報告をヘルスケア専門家への報告にそのまま

残しておくことが重要である。（D.viii）

51. 委託先のヘルスケア専門家により提供され、遺伝子型の解釈に使われる情報には、関

連した人口動静情報、臨床データ、家系情報、臨床的感度・特異性に関する情報などがあ

る。報告の受領者が臨床的有用性と検査結果の限界を理解できるように、解釈を展開すべ

きである。受け取った試料の量・質・適性が結果に影響する可能性のある場合、そのこと
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を報告に記載すべきである。識別は患者と報告を連結しなければならない。（D.vi）

5. 検査施設要員の教育と訓練の基準

52. 要員は遺伝学の原理、採用した技術、使用する検査の限界、検査結果の臨床的意味に

ついての適切な理解、及びこの情報の伝達方法についての専門知識をもつように、教育・

訓練されなければならない。(E.1)

53. 検査施設の認定規格又は同等の承認は、臨床分子遺伝学的検査を提供し、解釈するす

べての要員が、診断用遺伝学的検査施設における彼らの役割にふさわしい教育、訓練、経

験を総合したものを備えていることを義務付けるべきである。(E.2)

54. 数多くの地域は、研究医学における専門家の資格、教育、訓練のための規制とガイド

ラインを備えている。政府及び専門機関は診断用分子遺伝学実務に関する規制とガイドラ

インを、これらがない場合には確立することが奨励される。また、本ガイドラインでは、

分子遺伝学的検査を適切な臨床専門科目と結びつけることが、専門的能力を推進する重要

な手段であることも認めている。さらに、分子遺伝学的検査における専門家の能力を導く

教育・訓練プログラム及び基準は、遺伝医学やその他の認定された学問分野に通用するも

のにすることによって強化することができる。(E.3)

55. 分子遺伝学における専門家の訓練プログラムの欠如は、有能なスタッフの供給不足を

招き、質保証に影響を及ぼす。教育・訓練プログラムが増大する診断用分子遺伝学的検査

施設要員の必要性を確実に満たすために必要かもしれない。そのような計画が不足してい

る地域では、そうした計画の採用又は開発を考慮することが奨励される。(E.4)

56. あらゆるレベルの診断用分子遺伝学的検査施設要員の主要な能力の定義は、各地域間

で、また同じ国の中でさえ異なる可能性がある。本ガイドラインでは、同等の資格の相互

承認を促進し、各地域の間で専門家教育と訓練プログラムを比較するためのメカニズムを

確立する必要があることを認めている。(E.6, E.vi)

57. 分子遺伝学的検査の解析プロセスに関与するすべての要員は、その専門性を導く倫理

的・法的原則について健全な知識を持つべきである。(E.7)

58. 適切に教育と訓練を受けた検査施設所長は、診断用分子遺伝学的検査における質の指

標に大きく影響を及ぼす。検査施設所長の資格と認証は多数の地域で規制されているが、

これは関連専門科目における訓練や証明を考慮することなく、MD の確認に限定されるこ

とが多い。政府及び専門機関は、適用される場合、MD や PhD、又は認定された同等資格

をもち、また、分子遺伝学における正式な訓練を受けた人物が検査施設所長としての重要

な資質とみなされるようなプロセスを確立すべきである。認定された同等資格の定義は、

各地域内で政府及び専門機関が行える。診断用分子遺伝学施設の所長やその他の資格を有

し、指名を受けた人物の訓練は、本人の役割にふさわしいものとすべきであり、また、最

低限、次の事項を行うための知識と技能を持つべきである。すなわち、1) 検査の要請が適

切であるかを検討する、2) 検査の妥当性を確認し、実施する、3) 分子的異常を同定し、

解釈する、4) この情報を専門家であるか、専門家以外であるかを問わず、委託元に伝達す



－29－

る、5) 分子遺伝学検査施設の運営に日常的に責任を負う、6) 質管理システムの維持を確

立し、確認する。(E.ii)
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用 語 集

次の定義は参照を容易にするために提供される。これらは国際的文書で一般に使用されて

いる定義から抜粋しており、OECD がこれら定義の解釈について合意を求めるものでも、

新しい定義を作成するものでもない。出典は定義の後に角括弧で引用し、謝辞とする。

認定（Accreditation）とは、ある団体が特定の職務を実行する能力を有するという正式な

承認を、権威機関が与える手続きをいう。［ISO/IEC 17000:2004］

監査（Audit）：証拠を取得し、これを客観的に評価して監査基準がどの程度満たされてい

るかを判定するための系統的で、独立しており、かつ、文書化されたプロセス。［ISO
9000:2000 質管理システム－基本と語彙］

能力（Competence）とは、基礎的な学術教育、卒業後の研究教育、継続的研究、並びに、

医療検査施設における数年間の訓練・経験の産物をいう。［ISO 15189;2003］

インフォームドコンセント（Informed consent）：被験者がある検査行為に参画すること

を決定するために関連した検査行為のすべての側面についての情報を提供された後、被験

者が自主的に検査行為を受けることを確認するプロセス。インフォームドコンセントは、

単なる契約だけに基づくのでなく対話に基づくプロセスで、患者の教育や理解のために努

めるべきであり、確立された規制・専門的ガイドラインに従うべきである。［ICH の GCP
ガイドライン E6］

検査施設責任者（Laboratory director）：ある検査施設について責任を負い、権限を持つ

有能な人物。［ISO 15189; 2003］

客観的証拠（Objective evidence）：存在を支持するデータ、又はあることを確認するデー

タ。客観的証拠は、観察、測定、検査、その他手段を通して取得することができる。［ISO
9000:2000］

技能試験（Proficiency testing）とは、検査施設が外部で妥当性を確認された材料を用い

て、同等の施設の実績に比較して、その実績を計測する正式なプロセス。［ISO/IEC
17000:2004］14

質保証（Quality assurance）とは、品質システム内で実施に移され、ある機関が品質に対

する必要性を満足するという信任を適切に与えるために必要と証明された、計画された系

統的活動のすべてを意味する。15

委託検査施設（Referral laboratory）：ある試料が補助検査または確認検査の手順と報告の

ために提出されている外部の検査施設。［ISO/WD 15189 v1.05］

14 ISO/IEC 17000:2004
15 ［ISO 9000］
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標準物質（Reference material）：その特性の 1 つ以上が十分に均一かつ安定した物質であ

り、測定方法における使用が適していることが明確に確立されているもの。［ISO ガイド

35:2006］
注１：標準物質は一般的な用語である。

注２：性質は定量的または定性的である。例、性質や種類が明らかになっている。

注３：使用には、測定システムの校正、測定方法の評価、他材料への値の割当、質管理

などが含まれる。

注４：標準物質はある測定では単一の目的のためにのみ使用される。

技術評価者（Technical assessor）：検査施設の技術的能力の評価を実施する評価者、又は

認定の望ましい範囲にある個別の領域についての視察機関。［ILAC G11:07/2006 評価者

及び技術専門家の資格及び能力に関する ILAC ガイドライン］

妥当性確認（Validation）：特定の用途のための要件が満たされていることの検査及び客観

的証拠の提供による確認。［ISO 8402;1994、質管理と質保証－語彙（用語集）］


