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研究要旨 

遺伝性疾患に対する遺伝子検査を継続的に提供する研究機関として、国立高

度専門医療研究センターを候補の一つに挙げることができる。本年度の分担

研究では、小児・周産期医療を担う国立成育医療研究センターにおける遺伝

子検査の実態について調査を行った。 

 

Ａ．研究目的 

遺伝性疾患の診療においては、その診断確定や

治療方針の決定、さらに家族への遺伝カウンセリ

ングをおこなうために、遺伝学的検査が重要であ

る。しかしながらわが国ではその提供体制が整備

されていない。本研究班ではわが国全体を俯瞰す

る視点から、遺伝学的検査の実施拠点の在り方に

ついて検討がなされているが、その実施拠点の候

補の一つとして国立高度専門医療研究センター

があげられている。 

国立高度専門医療研究センターは、厚生労働省

の施設等機関であった国立高度専門医療センタ

ー（略称：ナショナルセンター）の各組織が独立

行政法人に移行したもので、6法人が存在してい

る（国立がん研究センター、国立循環器病研究セ

ンター、国立精神・神経医療研究センター、国立

国際医療研究センター、国立成育医療研究センタ

ー、国立長寿医療研究センター）。各法人は、国

民の健康に重大な影響のある特定の疾患等に係

る医療に関して、調査、研究及び技術の開発並び

にこれらの業務に密接に関連する医療の提供、技

術者の研修等を行うことを目的としている。 

今年度の分担研究では、小児・周産期医療を担

う国立成育医療研究センターにおける遺伝学的

検査の実施／提供の現状を把握するために調査

を行った。 

 

Ｂ．研究方法 

国立成育医療研究センターの病院各診療科及

び研究所各研究部に調査質問票を配布し、回収さ

れた質問票について集計をおこなった。回答のな

い部署に対しては個別に直接依頼をし、最終的な

回収率は 100％であった。 

（倫理面への配慮） 

本研究は直接遺伝子解析を行うものではなく、

遺伝子解析関連の各種ガイドラインには抵触し

ない。 

 

Ｃ．研究結果 

 調査結果の集計を表 1に示す。 

 のべ250項目の遺伝学的検査が実施されていた。

疾患名の重複があるものについてサンプル調査

をしたところ、複数科で互いの連絡がなくそれぞ

れ独自に遺伝学的検査を実施（依頼）しているも

のが認められた。 

 各検査の年間の検体数はごく一部を除き極め

て少数（10 以下）であった。小児・産科領域にお

ける遺伝学的検査の多くは希少疾患対象であり、



 
種類が多く数が少ないということを裏付けるも

のであった。 

検査の実施場所については病院の診療科では

研究所関連部門への依頼またはセンター外部へ

の委託が多く、一方、研究所では自らの研究室で

実施するものがほとんどであった。病院各診療科

と研究所の連携については、内分泌疾患、血液腫

瘍、周産期胎児異常、感染症などでは緊密な研究

連携が行われていたが、その他の疾患では交流が

乏しかった。 

 センター外部への遺伝子検査提供については、

分子内分泌による内分泌疾患・インプリンティン

グ疾患、周産期病態研究部による周産期疾患その

ほか、臨床検査部によるリソソーム病などについ

て行われていた。 

 

Ｄ．考察 

 本調査により、国立成育医療研究センターでは

研究的な側面を有する一部の疾患について遺伝

学的検査を実施しており、施設内外への検査提供

を行っていることが明らかにされた。次世代シー

クエンサーの研究拠点としてエクソーム解析の

提供も行っている。これらのサービス提供にあた

っては、様々な研究費が財政基盤となっていた。

一方、相当数の検査については検査提供側ではな

くむしろユーザーとして外部への依頼／委託も

行っていた。その理由としては、遺伝学的検査の

提供を主とする部門がセンター内に存在せず、

個々の診療／研究部門が、研究の一環として実施

している項目についてのみ検査を実施している

ことがあげられる。部門相互の連携も十分ではな

く、同じ検査を各部門で異なる施設に依頼してい

るケースもみられた。 

 現時点でセンターがある程度の遺伝学的検査

を実施し施設内外に提供していることが明らか

にされたものの、遺伝学的検査の実施拠点として

全国的に広くサービスを提供することは難しい

と考えられる。今後、センター内での部門相互連

携を進めるとともに、研究的遺伝学的検査への依

存度を減らし、臨床サービスのための遺伝子検査

部門を設立して運営を行い、検査項目の拡充を図

ることが望まれる。また、このような検査提供を

継続的に行うためには、人員配置と予算確保が必

要である。国からの運営交付金が毎年 10％削減さ

れていく中でこの費用をセンター内部で賄うこ

とは不可能であり、何らかの別の財源が求められ

る。 

 

Ｅ．結論 

小児科・産科医療における国立高度専門医療研

究センターの役割を担う国立成育医療研究セン

ターでの遺伝学的検査の実態を調査した。今後、

国内医療機関への遺伝学的検査を継続的に提供

するためには、センター内での抜本的な体制構築

と整備、また財政基盤の確立が必要と思われる。 
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１． 特許取得    なし 

２． 実用新案登録  なし 
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表１ 国立成育医療研究センターで行われている遺伝学的検査 

（＊）実施場所：1.自分の研究室で ２．センター内の他の部署に依頼 ３．検査会社 

４．外部（国内）の学術機関・医療施設 ５．海外の検査会社・学術機関 

＜病院＞  

所属 疾患名（または遺伝子名） 年間検査数 実施場所（＊） 

肝臓内科 Alagille 症候群（JAG1,Notch2) 1～2 

４ 

  PFIC(FIC,BSEP) 1～2 

  胆汁酸代謝異常 ＜1 

  Wilson 病 ＜1 

  ヘモクロマトーシス ＜1 

総合診療部 血友病 A(第Ⅷ因子） 7   

４ 

  

  血友病 B（第Ⅸ因子） 5 

  DBA(ダイアモンドブラックファン貧血） 1 

総合診療部 プラダーウィリー症候群 

 
２ 

  RAS/MAPK 症候群 など 

循環器科 マルファン症候群 1～2 ４ 

消化器科 Gilbert 症候群 1   

２，４ 

  

  Alagille 症候群 1～2 

  PFIC 1～2 

呼吸器科 間質性肺炎 1 
４ 

  細胞たんぱく症 1 

神経内科 大田原症候群 

10～20 ４ 

  West 症候群 

  乳児重症ミオクロニーてんかん 

  Charcot－Marie-Tooth 病 

  無痛無汗症 

  発作性運動誘発性ジスキネジア 

  DYT1(ジストニア） 

  瀬川病 

  急性脳症 

  ミトコンドリア病 

  Rett 症候群 

  Kabuki 症候群 

腎・リウマチ科 

先天性ネフローゼ 

10 

  

補体異常症 ２，４，５ 

のう胞性腎疾患 
 

遺伝診療科 

  

  

21-hydroxylase deficiency (21OHD) 15  １，２，４ 

Achondroplasia 5   

ADULT syndrome 1   



 
  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

  

Alagille syndrome 6   

Adrenoleukodystrophy (ALD) 5 １，２，４ 

alveolar capillary dysplasia 1   

Beckwith-Wiedemann syndrome 1   

CHARGE 2   

CHILD syndrome 2   

chondroplasia punctata 5   

CPS1 欠損症 3   

EEC syndrome 1   

Fukuyama congenital muscular dystrophy (FCMS) 8   

Focal dermal hypoplasia 1   

Fraser syndrome 3   

Freeman-Sheldon 1   

Gorlin syndrome 2   

Galen 静脈瘤 1   

Kabuki syndrome 4   

LEOPARD syndrome 1   

MCT8 (SLC16A2) 5   

Metachondromatosis 3   

Metachromatic leukodystrophy (MLD) 1   

Nager syndrome 1   

NICCD 2   

oculocutaneous albinism (OCA) 3   

Osteogenesis imperfect (OI) 5   

Pfeiffer syndrome type 3 1   

PFIC 1   

polydactyly 4   

Prader-Willi syndrome (PWS) 2   

Rapp-Hodgkin syndrome 1   

Russell-Silver syndrome (RSS) 3   

Spondyloepimetaphyseal dysplasia (SEMD) 1   

SGS 1   

split hand/foot malformation (SHFM) 3   

Stickler syndrome 1   

Tay-Sachs disease 4   

Trichorhinophalangeal Syndrome (TRPS) 1   

Wiscott-Aldrich syndrome 1   

X-linked hydrocephaly 5   

X-linked severe combined immunodeficiency (XSCID) 2   

Wilson disease 3   



 
グルタル酸尿症Ⅱ型 2   

周期性発熱 2   

先天性巨趾症 2   

プロテインＣ欠乏症 4   

右 Peters 奇形、左小眼球 3   

無虹彩症                               2   

内分泌代謝科 

性分化疾患 

30～50 

  

成長障害   

奇形症候群   

代謝性疾患（CPS1, MMA など）   

糖尿病 １，２，４ 

低血糖症   

副腎疾患   

甲状腺疾患   

ホルモン受容体異常症   

アレルギー科 
アトピー性皮膚炎（フィラグリンおよびブレオマイシン水

解酵素関連遺伝子） 
10 ３，４ 

感染症科 

微生物のリアルタイムＰＣＲを用いた検出 

対象は 42種類の病原体（各種病原ウイルスおよび培養困難

な細菌や真菌） 

1,000 １ 

臓器運動器病態外科 
先天性多発性外骨種症 10～20 

２ 
指列誘導障害（裂手症） 5～10 

脳神経外科 

先天性水頭症、 

 
２，４ 頭蓋骨縫合早期癒合症 

脳腫瘍 

整形外科 

Leri-Weill dyschondrosteosis 

 

  

Hereditary multiple exostosis ２ 

Metachondromatosis   

耳鼻咽喉科 
難聴遺伝子検査（おもに GJB2 遺伝子、SLC26A4、ミトコン

ドリア 1555Ａ→Ｇ） 
75 ４ 

眼科 

先天性網膜形成異常 10 

１，２，３，４ 

Leber 先天黒内障 5 

第一次硝子体過形成遺残 大家系 1 

無虹彩症 5 

先天性白内障 10 

先天性緑内障 5 

視神経形成異常 10 

小眼球症 5 

皮膚科 
先天性皮膚形成異常（先天性魚鱗癬、先天性毛髪疾患など） 25 

２，４ 
色素性乾皮症 1 



 
白皮症 1 

肥厚性皮膚骨膜症 4 

手術・集中治療部 Congenital central hypoventilation syndrome (PHOX2B) 1～2 ４ 

集中治療科 
代謝異常症の原因診断として高アンモニア血症、 

 
２，４ 

高尿酸値症など 

周産期センター 

Duchenne muscular dystrophy (DMD) 5 

 ２，４ 

Spinal muscular atrophy (SMA) 5 

FMD 5 

21-hydroxylase deficiency (21OHD) 2～3 

その他 5 

新生児科 
多発奇形 

20 ２，３ 
Small for date の児 

臓器移植センター 

（移植外科） 

Alagille syndrome 10 

 ２，４，５ 

FIC-1,2 3 

Mitochondria dysfunction 10 

胆汁酸異常 3 

メチルマロン酸血症（MMA） 3 

オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症（OTCD） 5 

CPSI 3 

プロピオン酸血症（PA） 2 

Oxalosis 1～2 

放射線診療部 

中枢神経系血管奇形 

0～2 4 
endoglin 

ACVRL1 

RASA1 など 

臨床検査部 

ムコ多糖症 I型 3 

 １ 

ムコ多糖症 II型 10 

ムコ多糖症 III 型 1 

ムコ多糖症 IV型 2 

ムコ多糖症 VI型 1 

ゴーシェ病 3 

ファブリ病 50 

テイサックス病 1 

ポンぺ病 50 

フェニルケトン尿症 0-1 

オルニチントランスカルバミラーゼ欠損症 0-1 

カルバミルリン酸合成酵素欠損症 0-1 

N アセチルグルタミン酸酵素欠損症 0-1 

メチルマロン酸血症 0-1 



 
イソ吉草酸血症 0-1 

 １ 

メチルクロトニルグリシン尿症 (3-メチルクロトニル CoA

カルボキシラーゼ欠損症） 

0-1 

0-1 

プロピオン酸血症 0-1 

MCAD 欠損症 0-1 

VLCAD 欠損症 0-1 

副腎白質ジストロフィー 3 

異染色性白質変性症 0-1 

I-Cell 病(ムコリピドーシス II型） 3 

グルタル酸尿症 II 型 0-1 

ニーマンピック病 C型 2 

軟骨無形成症 Achondroplasia 3 

軟骨低形成症 Hypochondroplasia 0-1 

Apert 症候群 0-1 

Pfeiffer 症候群 0-1 

病理診断部 

小児がん：横紋筋肉腫 

40  ２，５ 

神経芽腫 

Ewing 肉腫 

Burkitt リンパ腫 

髄芽腫 

教育研修部 

Diamond-Blackfan anemia 1～3 

 ４ 

Fanconi anemia 1～2 

Transient myeloproliferative syndrome (TAM) 2～3 

Thalassemia 1～2 

先天性血小板異常症 1～3 

＜研究所＞ 

周産期病態研究部 原因不明流産・死産（センター他） 190 

 １ 

  早産（センター他） 500 

 
妊娠糖尿病（センター他） 200 

  妊娠高血圧症候群（センター他） 20 

  
原因不明胎児異常・先天奇形・精神発達遅延 

（センター他） 
180 

  家族性早発閉経（他施設） 20 

  他エピゲノム解析等 100 

  眼形成異常 6 

  家族性腎疾患 10 

  胆道閉鎖症兄弟例 6 

  先天性免疫異常 7 



 
  ベクター挿入部位固定 5 

  遺伝子治療用レトロウイルス 6 

  非定形的ＥＢＶ感染症 15 

  小児白血病 100 

  川崎病 20 

  腎腫瘍 24 

  先天異常 20 

  先天性免疫異常 3 

  アレルギー疾患 3 

  肝細胞 8 

  サイトメガロウイルス 2 

  モデルマウス 2 

  iPS 細胞 200 

  先天奇形症候群 70 

小児血液・腫瘍研究部 急性リンパ芽球性白血病 30  １ 

分子内分泌研究部① 

小児内分泌疾患 

533  １ 

先天性奇形症候群 

成長障害 

インプリンティング疾患（疑い例を含む） 

（ゲノムコピー数異常解

析） 

四肢短縮型低身長 

（上記の内訳） 

Campomelic dysplasia 

Silver Russell 症候群 

女性化乳房症・乳がん 

性成熟疾患 

NSIADH 

対象遺伝子不明の疾患 

レリーワイル症候群 

先天性副腎過形成 

性成熟疾患 

下垂体機能低下症・眼球形成異常 

性分化疾患 

（変異スクリーニング） 

先天性甲状腺機能低下症 

成長障害 

性成熟疾患 

非閉塞性精子形成障害 

１型糖尿病 

性分化疾患 

性成熟疾患 

成長障害 



 
性分化疾患 

１型糖尿病 

POR 欠損症 

偽性副甲状腺機能低下症 

エクソーム解析（対象遺伝子不明の疾患） 

既知遺伝子が決定された単一遺伝子疾患（多種類） 
 

分子内分泌研究部② 

Transient neonatal diabetes mellitus (TNDM) 

100  1 

Beckwith-Wiedemann syndrome 

Russell-Silver syndrome (RSS) 

14 番染色体父親性ダイソミー症候群 

14 番染色体母親性ダイソミー症候群 

Prader-Willi syndrome (PWS) 

Angelman syndrome (AS) 

PHP 

原因不明成長障害 

IMAGe syndrome 

染色体異常症 

分子内分泌研究部③ 
先天性副腎機能低下症 25 

１ 
先天性甲状腺機能低下症 2 

成育遺伝研究部 

無原発性免疫不全症（Wiskot-Aldrich） 

10～15 １，２ 
慢性肉芽腫症 

分類不能型免疫不全 

X 連鎖重症複合免疫不全など…） 

次世代シークエンス 1～2 １，２ 

母子感染研究部 

(a)乾燥臍帯におけるサイトメガロウイルスゲノムの有無

に関する解析 
20 １，４ 

(b)先天性サイトメガロウイルス感染児における自然免疫

関連遺伝子の遺伝子多型に関する解析 
5～10 １，４ 

成育社会医学研究部 オキシトシン受容体関連遺伝子 300 ２，４ 

 


