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シンポジウム：「がんゲノム医療の新たな展開」

がんゲノム医療における
遺伝カウンセリングの重要性

服 部 浩 佳†
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要 旨 がんゲノム医療は患者にとって希望の光であるが，目的とするがん治療に到達できる保
証はなく，予期せぬ生殖細胞系列変異に遭遇する可能性もあり，現状では不確実な要素

が多い医療である．遺伝カウンセリングは，疾患に対する遺伝学的な関与について，患者がその医
学的，心理的，および家族への影響を理解し，適応していくこと（行動変容）を支援するプロセス
であり，通常医療と異なり非指示性が特徴である．たとえばパネル検査で遺伝性腫瘍の原因遺伝子
変異が同定されても発症は抑制できないために，患者自身が置かれた状況に適応する必要がある．が
ん遺伝子パネル検査の説明の際には，あくまで新たな治療法を探索することが第一義であることを
念頭に，二次的所見として，遺伝性腫瘍の原因遺伝子がみつかる可能性，生殖細胞系列変異の特徴
として将来の疾患発症の予測（予見性），家族への影響（共有性），一生変化しない（不変性）という
ことも伝える必要がある．遺伝性腫瘍の確定診断となった場合は，患者および血縁者のがんについ
ての予防に繋

つな

げられる情報を得た，といったポジティブな面に目を向けていくことも必要である．
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がんゲノム医療に 
なぜ遺伝カウンセリングが必要か

　遺伝カウンセリングの定義は米国遺伝カウンセ
ラー学会１）のものが広く受け入れられており，疾
患に対する遺伝学的な関与について，当事者がその
医学的，心理的，および家族への影響を理解し，そ
れに適応していくことを支援するプロセスで以下の
３つを含むとされている．①疾患の発生や再発の可
能性を評価するための家族歴および病歴の解釈，②
遺伝，検査，マネジメント，予防，情報リソースや
研究についての情報提供，③説明を受けたうえでの
選択とリスクや病態への適応を促すためのカウンセ
リングである．このように現在の医療・医学では解

決できない問題に対して，患者の適応を支援するの
が遺伝カウンセリングである．がん遺伝子パネル検
査では，治療標的がみつかり薬剤投与に至れば従来
の医療の流れと同じであるが，実際には治療標的が
みつからないだけでなく，求めているものとは異な
る答え（二次的所見）が返ってくるなど，患者側の
適応を要する部分が存在する２）．これががんゲノム
医療において遺伝カウンセリングが担う部分であ
り，通常の医療と混在している．なお遺伝カウンセ
リングの対象者は，本来であれば「患者」ではなく

「クライエント」と表記すべきであるが，本稿では
がんを発症している患者を対象としているため「患
者」と統一して記載したことをお許し願いたい． 
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