
ゲノム医療学講座 年次報告 令和 3年度 

 
ゲノム医療学講座は、2021 年 3月に、コニカミノルタ株式会社による産学共同講座として
開設された。現在、医学研究科 社会健康医学系専攻 医療倫理学・遺伝医療学分野（遺
伝カウンセラーコース）と連携し、以下のテーマに取り組んでいる。 
 
1.ゲノム医療を適切に広げていくための基盤となる、一般市民の遺伝リテラシー向上に向
けての取り組み。 
2.遺伝カウンセラーを中心とする、ゲノム医療に必要な専門的人材養成に必要なプログラ
ムや教材の開発。 
3.個別化がん検診サービス「Ambry CARE Program™」の実践と臨床研究 
4.コロナ禍におけるオンライン遺伝カウンセリングのあり方に関する臨床研究 
5.小児期発症の遺伝性疾患の診断告知に関する臨床研究 
6.エーラース・ダンロス症候群のより良い医療を提供するための臨床研究 
7.先天異常合併の極低出生体重児の予後に関する研究 
8.脳クレアチン欠乏症候群に対する臨床研究 
9.ATR-X症候群に対する基礎および臨床研究と、5−アミノレブリン酸による治験への取
り組み。 
 

１．Ambry CARE Program®における遠隔遺伝カウンセリングによる健診施設との連携 
 
 概要 
コニカミノルタのグループ会社である米国 Ambry Genetics 社が開発し、コニカミノルタ
REALM 株式会社が日本向けに提供する Ambry CARE Program®を使って、2021 年 4月よ
り、静岡県浜松市にある聖隷健康診断センターの婦人科検診受診者を対象に、遺伝性腫瘍の
リスク評価を個別化がん対策に役立てるサービスが開始された。* 京都大学医学部附属病
院遺伝子診療部は聖隷健康診断センターの連携先として、遺伝カウンセリング希望者の紹
介を受け入れ、本講座スタッフを中心に情報通信機器を用いた遠隔連携遺伝カウンセリン
グを提供している。また月一回、聖隷健康診断センターおよびコニカミノルタ REALM 株
式会社との三者合同会議を開催し、三者協働で課題抽出と問題解決に取り組んでいる。 
 
＊News Release「コニカミノルタと聖隷福祉事業団、遺伝子検査による日本初の未病検診
「CARE プログラム」を導入～早期診断によるリスク低減で、がんとの共生を支援～」
https://www.konicaminolta.com/jp-ja/realm/news/pdf/20210412-01.pdf 
 

https://www.konicaminolta.com/jp-ja/realm/news/pdf/20210412-01.pdf


 Ambry CARE Program®の流れ 

 
 チャットボット**イメージ図 

 
＊＊チャットボット：人と対話しているような応答をロボットが自動で行うコミュニケー
ション。チャット（対話）とボット（ロボット）を組み合わせた用語。 
 
 Ambry CARE Program®からの遺伝カウンセリング実施実績 
聖隷健康診断センターにてチャットボットを実施し、NCCN ガイドライン血縁者遺伝子

検査推奨基準合致した健診受診者に対し、京都大学医学部附属病院遺伝子診療部の遺伝カ
ウンセリングを紹介された。2021 年 4 月から 2022 年 1 月の間に 28 件（初診 25 再診 3 
最終的な判定不適格例を除く）の遺伝カウンセリングが実施された。 

 



遺伝カウンセリングは、聖隷健康診
断センターと京都大学医学部附属病
院遺伝子診療部との間で、ビデオ通話
システムを用いて実施されている（遠
隔遺伝カウンセリング）。画像や音声
に注意しながら、特にトラブルもな
く、これまで順調に遺伝カウンセリン
グが行われている。はじめ、ビデオ通
話に慣れない来談者も、徐々にリラッ
クスし、支障なく、活発な会話がなさ
れている。 
  
遺伝カウンセリング来談者で合致したNCCNガイドライン血縁者遺伝子検査推奨基準の

うち、最も多かったのは遺伝性乳癌卵巣癌症候群に対する基準 1で 15 名、Lynch 症候群を
含む遺伝性大腸癌の遺伝学的検査基準 2の合致が 5名、また両方の基準に当てはまった来談
者が 5 名であった。一方、遺伝カウンセリング申し込み後に、認定遺伝カウンセラー®によ
る詳細な家族歴聴取により、NCCNガイドライン合致項目に変更があった来談者は3名で、
うち 2 名は合致基準なしに修正された。 
 
 来談者らの主訴として、家系内の同じ種類のがんが多いことや、同じ種類ばかりではない
ものの、罹患血縁者数の多さから、がんの遺伝を心配し、遺伝カウンセリングを希望するケ
ースが最も多く、そのほか、自身の健康管理改善のための情報を得たい、個別のがんや遺伝
学的検査についての相談等が挙げられた。 
  
実際の遺伝カウンセリングでは、来談者の約 3 割で遺伝性腫瘍の疑い、もしくは強い疑

いが示唆され、罹患血縁者における遺伝学的検査が検討された。遺伝カウンセリング後、最
終的に 4 名の来談者が遺伝性腫瘍のパネル検査を実施し、結果開示のための再診遺伝カウ
ンセリングも行われた。 
 
 来談者においては、個別の家族歴の詳細な検討により、現時点では遺伝性腫瘍の可能性は
それほど高くないとされるケースも多かったが、専門家からの評価に安心し納得する傾向
が見られた。また、遺伝性腫瘍の可能性が示唆されたケース、可能性は高くないとされるケ
ースともに、それぞれの個人の状況に沿った情報が得られたことに満足した様子がうかが
われた。 
 
 遺伝カウンセリングは、遺伝に関する心配や疑問に広く応える窓口として、また適切な遺



伝学的検査の提案の場としての役割が期待されている。Ambry CARE Program®において、
来談者の方にとってより身近で、有意義な遺伝カウンセリングが提供できるよう、今後も活
動を継続する。 

 
担当認定遺伝カウンセラー® 吉田晶子／鳥嶋雅子 

 
1. Genetic/Familial High-Risk Assessment:Breast, Ovarian, and Pancreatic cancer NCCN 

guidelines for hereditary cancer testing criteria(v1.2021) 
2. Genetic/Familial High-Risk Assessment: Colorectal cancer NCCN guidelines for 

hereditary cancer testing criteria (v1.2020) 
 
２．認定遺伝カウンセラー養成促進に寄与するための基盤整備への取り組み 

 
 背景・目的 

認定遺伝カウンセラーの養成は、厚生労働科学研究（平成 9-16 年）にて制度設計され、
国民に信頼される人材を目指すため、米国と同様に修士課程での人材養成とされた。 
今後ゲノム医療を充実させるためには、クライアントと医療のインターフェースとな
る我国においてまだ十分数が存在しない認定遺伝カウンセラーを、専門的人材として
の質を十分に担保した状況で、今までよりも多人数養成することが求められている。し
かし、マンツーマンの指導が必要なことから、1 施設で養成できる認定遺伝カウンセラ
ーの人数には限度がある。 
遺伝医療の現場において全国共通で利用できる高度かつ最新の教材を開発し充実させ
ることによって、効果的に、かつ質が保たれた全国における認定遺伝カウンセラー養成
促進に寄与するための基盤づくりを目的とする。 

 
 取り組みと実績 

全国の賛同する遺伝カウンセラー養成校同士で協力し、遺伝カウンセラー養成に関
わる教員がそれぞれの専門分野に特化し、かつ最新情報を組込んだ講義ビデオを作成
してオンデマンド講義としてシェアする“遺伝カウンセラーのための講義動画シリーズ”
の試みを開始した。 

 
・京都大学ゲノム医療学講座スタッフが中心となり、各専門分野に特化した講義ビデオ
を作成。2022 年２月 17 日時点で 22 講義を作成し、ウェブ上にアップロード。（詳細
は表１参照） 

 
・作成された講義ビデオを、京都大学の学生のみならず、ウェブ上でオンデマンド配信



するための運用上必要な著作権の対応を実施。講義作成者への利用許諾、閲覧者への利
用規約を準備。 
 
・講義ビデオを取り組みに賛同する全国の遺伝カウンセラー養成課程の関係者に限定
して配信するための配信システムと運営ワークフローを構築。 
 
・2021 年 10 月より京都大学遺伝カウンセラー養成課程の学生、教員及び関係者を対
象に、“遺伝カウンセラーのための講義動画シリーズ”の試運用を開始。利用者からのフ
ィードバックから運用フローを改善。 
 
・2021 年 11 月より広島大学、2021 年 12 月より鳥取大学、金沢大学の遺伝カウンセラ
ー養成課程に取り組みに賛同いただき、学生、教員及び関係者が“遺伝カウンセラーの
ための講義動画シリーズ”の利用を開始。 

  



●2022/2/17 時点での実績 
 

表１：講義一覧 
講義名（講義時間 (min:sec)） 講義作成者 

‧ 遺伝的リスクの推定 (56:21) 

‧ エピジェネティクスの基礎 (73:56) 

‧ ミトコンドリア病の基礎 (36:38) 

‧ 家系図の標準的記載法 (22:46) 

‧ メンデル遺伝（基礎編） (58:47) 

‧ 細胞遺伝学の基礎-1 (44:15) 

‧ 細胞遺伝学の基礎-2 (38:51) 

‧ X 染色体不活化の基礎 (30:03) 

‧ 遺伝学的検査の報告書を理解するために-1 (24:35) 

‧ 遺伝学的検査の報告書を理解するために-2 (16:45) 

‧ 遺伝学的検査の報告書を理解するために-3 (11:55) 

京都大学 

医学研究科  

ゲノム医療学  

特定教授  

和田 敬仁 

‧ 難病と医療費助成 (21:42) 

‧ 障害者と福祉制度 (23:41) 

京都大学 

医学研究科  

ゲノム医療学  

特定助教 

川崎秀徳 

‧ 遺伝カウンセリングでのコミュニケーション：導入・オリエンテー

ション (18:21) 

‧ 遺伝カウンセリングでのコミュニケーション：来談経緯・主訴の確

認 (30:38) 

‧ 遺伝カウンセリングでのコミュニケーション：アジェンダセッティ

ング (16:54) 

‧ 遺伝カウンセリングでのコミュニケーション：バーバル・ノンバー

バルコミュニケーション (22:38) 

‧ 遺伝カウンセリングでのコミュニケーション：情報提供 (21:33) 

京都大学 

医学研究科  

ゲノム医療学  

特定助教 

吉田晶子 

‧ 『遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸﾞのためのｺﾐｭﾆｹｰｼｮﾝ論』補助教材：活用方法 (09:18) 

‧ 『遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸﾞのためのｺﾐｭﾆｹｰｼｮﾝ論』1 日目「遺伝カウンセラーの

コミュニケーション：基本的な考え方」 (13:12) 

‧ 『遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸﾞのためのｺﾐｭﾆｹｰｼｮﾝ論』2 日目「遺伝カウンセラーの

基本的態度と内側（内的照合枠）からの理解」 (14:53) 

‧ 『遺伝ｶｳﾝｾﾘﾝｸﾞのためのｺﾐｭﾆｹｰｼｮﾝ論』3 日目「共感的理解を理解す

る」 (23:42) 

京都大学 

医学研究科  

ゲノム医療学  

特定助教 

鳥嶋雅子 



（遺伝カウンセラーのための講義シリーズ視聴画面） 

 
 

閲覧者：京都大学、広島大学、金沢大学、鳥取大学の遺伝カウンセラー養成課程学生、
教員および関係者 計 42名 

 
（閲覧者からのフィードバック） 

・フィードバック対象者：京都大学遺伝カウンセラー養成課程学生、教員及び関係者：
12 名 
・集計期間；2021/10/29~2021/12/10 

  



３．一般市民におけるヒト遺伝に対するリテラシー増進のための、大学生を対象としたワー

クショップの開催と e-learning 教材の作成 

大学生1,000名を対象としたヒト遺伝に対する知識や認識のアンケート調査、および、教師免許の取得を目指
している大学生を対象としたZOOMによるワークショップ（参加者４名 ｘ４回）を実施した。 
（実施 医療倫理・遺伝医療学講座 修士課程２年 宇都笑里、指導 和田敬仁） 
 

４．「学校では教えないヒト遺伝白熱教室」教材作成 

2014 年度より取り組んできた日本学術振興会ときめき★きらめきサイエンス事業（平
成 26～29、31、令和 3 年度）、および、京都市青少年科学センター未来のサイエンティ
スト養成事業（平成 26～令和３年度、令和２年度はコロナ禍により中止）において、の
べ 600 名以上の小学生を対象に取り組んできた「学校では教えないヒト遺伝白熱教室」
を京都精華大学との共同プロジェクトにより教材化した。（３月完成予定） 

 

5．脳クレアチン欠乏症候群に対する臨床研究 

現在までに、クレアチントランスポーター欠損症６家系８例、GAMT 欠損症Ⅰ家系１例

が患者レジストリーに登録されている。 

令和３年１１月１日に脳クレアチン欠乏症候群が指定難病に登録された。 

 

6．ATR-X 症候群に対する基礎および臨床研究と、5−アミノレブリン酸による治験への取り

組み。 

現在までに、ATR-X症候群 38例が患者レジストリーに登録されている。 

京都大学医学部附属病院先端医療研究開発機構（iACT）の支援、およびネオファーマジ

ャパン株式会社の協力により、ATR-X 症候群に対する 5−アミノレブリン酸による医師

主導治験のプロトコルは PMDAの合意を得て、令和４年の開始に向けて準備を進めてい

る。 

 

7．その他 

① 令和 3年度の研究費など 

吉田晶子 

（代表）認定遺伝カウンセラー協会研究助成費「遺伝性網膜変性疾患における遠隔遺伝

カウンセリングの実装に向けた研究」（100千円） 

和田敬仁 

（代表）AMED橋渡し研究プログラム「ATR-X症候群に対する 5-アミノレブリン酸によ

る医師主導治験の体制確立に関する研究」（10,000千円） 



（代表）京都大学教育研究振興財団 社会連携助成「一般市民におけるヒト遺伝に対

するリテラシー増進のための、大学生を対象としたワークショップの開催と

e-learning教材の作成」（2,000千円） 

（代表）京都大学研究科長裁量経費「社会におけるゲノムリテラシー増進プロジェク

ト」（5,000千円） 

（代表）日本学術振興会ひらめき☆ときめきサイエンス～ようこそ大学の研究室へ～

KAKENHI「「学校ではきっと教えてくれないヒトの遺伝」白熱教室 2021」

（280千円） 

（分担）厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患政策研究事業「遺伝性白質疾患・知的

障害をきたす疾患の診断・治療・研究システムの構築」班（代表 自治医科

大学 小坂仁教授）（600千円） 

（分担）AMED 難治性疾患実用化研究事業「脳クレアチン欠乏症の創薬・治療エビデン

スの創出」（代表 熊本大学 大槻純男教授）（300 千円） 
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③ 学会発表（筆頭のみ） 

なし 

 

④ 学会やセミナーでの活動など 

吉田晶子 第 24回遺伝性腫瘍セミナー、（ファシリテーター）2021年 11月 27日 Zoom 

鳥嶋雅子 近畿・中国・四国地区がんゲノム医療コーディネーター研修会『患者さん

との コミュニケーションのあり方を考える：～情報提供と自律的決定支

援のためのヒント～』、2021年 12月 5日 

第 24回遺伝性腫瘍セミナー、（ファシリテーター）2021年 11月 27日 Zoom 

 
⑤ 学会での役職 

吉田晶子 日本遺伝カウンセリング学会：認定遺伝カウンセラー制度委員会委員、

倫理問題検討委員会委員 

鳥嶋雅子 日本遺伝性腫瘍学会：評議員、HTC/FTC制度小委員会 

日本人類遺伝学会：評議員、遺伝教育啓発委員会 

川崎秀徳 日本遺伝カウンセリング学会：編集委員 

和田敬仁 日本人類遺伝学会：評議員 
日本小児神経学会：評議員、「脳と発達」編集委員、用語委員会委員 

 
⑥ 学生に対する勉強会など  

「夏期勉強会 A Guide to Genetic Counseling 輪読会」 
ファシリテーター：吉田晶子、鳥嶋雅子 
日程：2021/8/12、8/18、8/26、9/1、9/9の 5日間、各 3時間 
対象：京大 GCコース大学院生、ゲノム医療学講座所属および京大病院遺伝子診療部の
認定遺伝カウンセラー® 
テキスト：福島昭宗、川目裕、山本佳世乃（日本語版監訳）．遺伝カウンセリングガイ
ド．メディカルドゥ．2021 



 
⑦ 社会貢献など 

和田敬仁 

1. X 連鎖 αサラセミア・精神遅滞症候群(ATR-X症候群）患者さんに関わる皆さん

のための勉強会（Zoomによる情報交換会) 2021年 7月 22日 

2. 日本学術振興会ときめききらめきサイエンス「学校ではきっと教えてくれないヒト
の遺伝」白熱教室 2021．2021年 7 月 22 日  
参加者 22 名 実施場所 京都大学医学部 G棟２階セミナー室 

3. 京都市青少年科学センター未来のサイエンティスト養成事業 夏期講座「学校では
きっと教えてくれないヒトの遺伝」白熱教室 2021．2021 年 7月 28日  
参加者 30 名 実施場所 京都市青少年科学センター 

4. 京都市青少年科学センター未来のサイエンティスト養成事業 秋冬講座「学校では
きっと教えてくれないヒト遺伝」白熱教室 2021．2021 年 11月 23日  
参加者 25 名 実施場所 京都市青少年科学センター 

 
 


