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【背景・目的】 

ゲノム情報は生涯変化せず、血縁者同士で一部共有されているため、特に高い機密性が求められる。このためゲ

ノム情報は、電子カルテとは異なる独立したシステムもしくは紙カルテで保存・管理することが一般的に行われ

ている。近年、次世代シークエンサーの出現によりゲノムデータを容易に取得できるようになり、今後ゲノム診

療が急速に拡大すると考えられ、ゲノム診療の電子カルテ化が期待されている。そこで国立国際医療研究セン

ターと日本電気株式会社で、効率・効果的な診療とプライバシーを両立したゲノム診療用電子カルテ機能の開発

を行った。 

【開発方法】 

1．現状のゲノム診療運用フローを調査し、ゲノム診療科医師からヒアリングを行い、要求要件をまとめた。 

2．要求要件に従い、システム開発を行った。 

【結果】 

1．要求要件の概要 

ヒアリングから電子カルテで扱うゲノム情報は、遺伝子検査結果、遺伝カウンセリングの記録と定め、以下の要

件を抽出した。1）通常の診療情報とゲノム情報を分離し、2）電子カルテ上で、ゲノム診療科ユーザのみゲノム

情報が閲覧できること。3） DWHからゲノム情報抽出時に個人が特定できないこと。 

2．開発システムの概要 

ゲノム診療を受診する患者は通常診療用の診療カルテとゲノム情報を含むゲノムカルテの2種類のカルテを作成す

る。ゲノムカルテは匿名化し、診療カルテとの連結情報を管理する機能を開発した。ゲノム診療科ユーザはこの

機能を用いて、患者とゲノム情報を結合し診療を行える一方、ゲノムカルテ単体では個人を特定できないシステ

ムを構築した。 

【考察とまとめ】 

本開発により、電子カルテ端末からゲノム診療の経過が参照可能となることで、これまでの紙カルテでの運用よ

り診療の効率が実現できると考えられる。今後運用を進める中で、課題を抽出し機能改善を図っていく計画であ

る。
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Background and Purpose: Genomic information is generally stored and managed in system that is independent 

from a patient’s electronic medical record (EMR) or by using paper medical records. We expect that genomic 

diagnosis and treatment will rapidly become commonplace. In response, we have developed an EMR function for 

genomic diagnosis and treatment.  

Development Method: We investigated how genomic diagnosis and treatment is currently being performed, talked 

with doctors who are performing genomic diagnosis and treatment, and the handing requirements. We then 

developed our system based on requirements. For patients receiving genomic diagnosis and treatment, it is 

standard practice to prepare two types of medical records: regular medical examination records and genomic 

records that include Genomic information. The genomic records are password protected and the data is 

anonymized. We have developed a function to link the data in the medical records and genomic records, and 

manage the data as a single data set. With the system we have constructed, members of the genomic medicine 

department can link patients with their Genomic information when performing diagnosis and treatment.  

Observations and Conclusion: This development makes it possible to view records of previous genomic diagnosis 

and treatment on the EMR terminal, enabling more efficient diagnosis and treatment compared with the 

conventional method of using paper medical records. Going forward, we will continue to evaluate the usefulness 

of this system in an operational setting.  

Keywords: Genomic information, Electronic medical record system, Protection of Personal Information  

1.はじめに  
ゲノム情報は生涯変化せず、血縁者同士で一部共有され

ているため、特に高い機密性が求められる。2015年 9月に改

正された個人情報保護法 1 ) （および 2016 年 5 月改正の行

政個人情報保護法、独立行政個人情報保護法）では、個人

情報として新たに「個人識別符号」と「要配慮個人情報」が定

義された。その中でゲノム情報の位置づけは、個人のゲノム

情報が、DNA 塩基配列で示された場合には、個人識別符号

に該当する。また例えば、個人のゲノム上に単一遺伝子疾患

や、発症要因が明らかになっている遺伝性疾患の原因変異

があるという情報であれば、要配慮個人情報に該当しうるとさ

れ、いずれもプライバシー保護に対する慎重な配慮が必要で

ある。2)  

また、ゲノム診療を行う現場においては、特に遺伝カウンセ

リングを行った際の記録など、ゲノム情報の他にも機微情報

が発生し、その管理方法が問われる。しかしこの記録の管理

については一定の指針や、ガイドラインは示されておらず、各

施設の判断に任されているのが現状である。 

このためゲノム診療用電子カルテの開発を考える場合、プ

ライバシー保護に対する慎重な配慮が必要かつ、今後策定

される可能性がある指針やガイドラインへの対応を考慮する

必要がある。 

今回はゲノム診療情報を単純に利活用することを主題に

設計するのではなく、ゲノム診療情報の取り扱いを柔軟に変

更できる設計を当初から考え、効率・効果的な診療とプライバ

シー保護を両立したゲノム診療用電子カルテ機能の開発に

取り組んだ。 

2.方法  

2.1 開発方法と要求要件 
ゲノム診療用電子カルテ機能の開発にあたり、現状のゲノ

ム診療運用フローの調査と、ゲノム診療科医師へのヒアリング

から、ゲノム診療で扱う情報（以下、ゲノム診療情報）と要求要

件をまとめた。次に、要求要件に従いシステム開発を行った。 

ヒアリングから抽出したゲノム診療情報と主な要求要件は

以下のとおりであった。 

【ゲノム診療情報】 

１）遺伝カウンセリングの記録（ゲノム診療記録） 

２）家系図 

３）遺伝子検査結果 

【主な要求要件】 

１）通常の診療情報とゲノム診療情報を分離すること。 

２）ゲノム診療科ユーザ（医師やスタッフ）のみがゲノム診療

情報にアクセスできること。 

３）必要に応じてゲノム診療科以外のユーザも一時的にゲ

ノム診療情報にアクセスできること。 



JAMI 第37回医療情報学連合大会（第18回日本医療情報学会学術大会）

 

 

 

 

4）データウエアハウスからゲノム診療情報抽出時に個人が

特定できないこと。 

2.2 開発システムの概要 
今回抽出したゲノム診療情報は「要配慮個人情報」に該当

し、電子カルテに保存されている病歴などの情報と同様に厳

重に管理することが求められる。さらに、ゲノム診療情報の保

存方法や、アクセス制御方法は、今後策定される可能性があ

る指針やガイドラインを考慮する必要がある。そこで、ゲノム

情報が含まれるデータをその種別ごとに個別に管理するので

はなく、通常診療で使用しているカルテとは別に、ゲノム診療

情報のみで構成されるカルテを作成する。電子カルテはカル

テを一括りのデータとして制御することに特化しており、これ

により、ゲノム診療情報へのアクセス制御を簡便かつ柔軟に

対応できるシステム設計が可能となる。（システム概要は図１

を参照。） 

1)ゲノム診療科を受診する患者は通常診療用のカルテ（以

下、通常患者カルテ）とゲノム診療情報を記録するためのカ

ルテ（以下、ゲノム患者カルテ）の 2 種類のカルテを作成し、

別々のカルテデータとして保存する。ゲノム患者カルテはパ

スワードによるアクセス制限と、氏名や生年月日などの患者基

本情報の匿名化を行う。 

2）通常患者カルテとゲノム患者カルテの連結データ管理

機能を作成し、ゲノム診療科ユーザには連結データの更新・

閲覧権限を付与して、その他のユーザは閲覧権限を持たな

いようにアクセス制限を設ける。ゲノム診療科ユーザは、はじ

めにゲノム診療科を受診する患者の通常患者カルテと、あら

かじめ準備されている未割当のゲノム患者カルテを紐付けて

おく。以後、ゲノム診療患者一覧画面から通常患者カルテと

ゲノム患者カルテを結合して利用が可能になる。一方、ゲノム

科以外のユーザはゲノム診療患者一覧画面を閲覧できず、

また、ゲノム患者カルテはパスワードによるアクセス制限があ

るため、ゲノム診療情報へアクセスはできない。 

3)ゲノム患者カルテはパスワードによる制限をしているが、

患者情報とパスワードの公開により特定のユーザに対して一

時的にゲノム診療情報のアクセスを可能とする。 

4)ゲノム患者カルテの匿名化により、データウエアハウス

(DWH）などゲノム診療情報は匿名情報として扱われ、個人を

特定できない。 

3.結果 
開発した画面とその主な機能を以下に示す。 
1)ゲノム診療患者一覧画面（図２） 
 ・通常患者カルテとゲノム患者カルテ管理機能 
（連結・削除） 

 ・ゲノム科登録患者検索・絞り込み機能 
2)遺伝子検査結果一覧画面（図 3） 
 ・遺伝子検査結果の取り込み機能 
 ・遺伝子検査結果の版数管理機能（登録・削除） 
今回の開発ではゲノム診療情報を通常カルテとは別のカ

ルテに集約する設計とした。これにより、ゲノム診療情報への
アクセス制御を簡便かつ柔軟なものにできただけでなく、多く
の既存の電子カルテ機能を利用し、開発規模を最小限に抑
えたゲノム診療用電子カルテ機能の開発ができた。 

4.考察とまとめ 
本稿では、電子カルテにゲノム診療情報を保持した電子カ

ルテ機能の開発について報告した。 

今後は、実際の運用の中で１）効率的な診療が行えている

か、２）セキュアなシステムとして機能しているか。の 2 点につ

いて検証を行い、本開発システムの有用性を評価する方針

である。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図１ システム概要 

参考文献 
1) 個人情報の保護に関する法律. 

http://www.ppc.go.jp/files/pdf/personal_law.pdf. 

2)  「個人情報の保護に関する法律施行令の一部を改正する政令」

及び「個人情報の保護に関する法律施行規則」に関する意見募

集について. 

通常患者カルテ ゲノム患者カルテ 

患者 ID 患者名 患者 ID 患者名 

000001 国際太郎 900001 匿名 X 

000002 国際花子 900002 匿名 Y 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

患者 ID 患者名 情報名 

000001 国際太郎 通常診療情報 

000002 国際花子 通常診療情報 

900001 匿名 X ゲノム診療情報 

900002 匿名 Y ゲノム診療情報 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

・ 

連結データ 

ゲノム診療患者一覧画面 
（ゲノム診療科のみ閲覧可能） 

ゲノム診療情報は匿名患者情報として保存され、 
通常診療情報に含まれる本人の個人情報とは 

分離されて格納される。 

通常 

診療情報 
ゲノム診療情報 

(遺伝カウンセリング情報,家系

図,遺伝子検査結果情報) 

患者情報とパス

ワードの公開で

直接ゲノムカル

テへのアクセス

が可能 

ゲノム診療科 

以外のユーザ 
ゲノム診療科 

ユーザ 
一時的にゲノム情報を 
閲覧するユーザ 

データウエアハウス（DWH) 

通常患者カルテ 
ゲノム患者カルテ 
（PW によるロック、匿名化） 
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http://search.e-gov.go.jp/servlet/Public?CLASSNAME=PCMM

STDETAIL&id=240000022&Mode=03) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

図 2 ゲノム診療科患者一覧画面 

 

 

図 3 遺伝子検査結果一覧画面 

 

 

 

患者選択により、通常患者

カルテ、ゲノム患者カルテ

の両カルテを起動可能 

遺伝子検査結果画面 
（図３参照） 


