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【研究のポイント】 

 本研究は、ポリジェニックリスクスコア（PRS）を使用した遺伝学的リスク検査の社会

実装に対する医療提供者やその他関係者の認識を明らかにすることを目的としていま

す。 

 全国遺伝子医療部⾨連絡会議＊1の維持機関施設に勤務する506名のステークホルダ（医

師、看護師、薬剤師、管理栄養士）からの意見を収集し、12 種類の多因子性疾患（糖

尿病、⾼⾎圧、⼼疾患、脳⾎管疾患、動脈瘤、がん、感染症、⾃閉症スペクトラム、う

つ病、統合失調症、認知症、アレルギー疾患）に対する遺伝学的リスク検査の必要性と

適切な評価時期について調査しました。 

 

【概 要】 

 調査結果は、成人発症の疾患（がん、糖尿病、⼼⾎管疾患）に対する遺伝学的リスク検

査へは肯定的な認識が強いことを示しています。 

 一方で、精神疾患や感染症などに対する遺伝学的リスク検査には慎重な姿勢が示され

ており、これらの分野における教育と研究の必要性を示唆しています。 

 成人発症の疾患の場合、遺伝学的リスク検査は 20 歳以降に行うべきであるとの意見が

多数を占めました。 

 

【まとめと展望】 

 本研究は、成人発症型の慢性疾患に対する遺伝学的リスク検査の重要性に関するステ

ークホルダの認識を初めて広範に調査したものです。 

 今後の研究では、遺伝学的リスク検査の実施における障壁と促進要因の特定、遺伝学的



リスク検査の効果的な社会実装に向けた対策の策定が求められます。 

 特に精神疾患や感染症に対する遺伝学的リスク検査の適用については、さらなる教育

と研究が必要であることを強調しています。 

 

【用語解説】 

＊1全国遺伝子医療部⾨連絡会議：遺伝子医療部⾨の存在する⾼度医療機関（大学病院、臨

床遺伝専⾨医研修施設等）の代表者により構成され、わが国の遺伝子医療（遺伝学的検査

および遺伝カウンセリング等）の充実・発展のため活動している組織（本調査実施時 129

施設） 


