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A. 研究目的 

 本研究の目的は、我が国において最適な遺伝性皮

膚疾患の遺伝子診断体制の提供と、遺伝学的検査

の実施拠点の在り方についての提言を行うことである。

本年度においては、皮膚科領域の遺伝性疾患に対

する遺伝学的検査の実施拠点の在り方と、次世代シ

ーケンサーの実用化について,我が国の現状を把握

し,適切な遺伝学的検査の提供体制についての提言

を行い,方策を具体化することを目標として研究を行

った。 

 

B.  研究方法 

本研究班会議において、他診療科領域の研究分担

者との連携を形成し、皮膚科領域の遺伝性疾患に対 

 

する遺伝学的検査の実施拠点の在り方と、次世代シ

ーケンサーの実用化についての、検討課題の具体

化を図ってきた。本研究では、皮膚科領域における 

 

遺伝学的検査実施拠点の在り方を明らかにし、本邦

での皮膚科領域での遺伝学的検査提供体制の整備

と次世代シーケンサーの実用化のための施策の検

討を行った。 

（倫理面への配慮） 

本研究は、ヒト遺伝子解析結果等の情報を含む可能性

があるため、倫理的配慮と研究対象者に対する十分な

インフォームドコンセントの下、施行した。 

 

 

研究要旨： 本研究の目的は、我が国において最適な遺伝性皮膚疾患の遺伝子診断体制の提供

と、皮膚科領域における遺伝学的検査の実施拠点の在り方についての提言を行うことである。本研究

班会議において、他診療科領域の研究分担者との連携を形成し、皮膚科領域の遺伝性疾患に対する

遺伝学的検査の実施拠点の在り方と、次世代シーケンサーの実用化についての、検討課題の具体化

を図ってきた。本研究では、皮膚科領域における遺伝学的検査実施拠点の在り方を明らかにし、本邦

での皮膚科領域での次世代シーケンサーの実用化のための施策の検討を行った。次世代シーケン

サーによるゲノム解析拠点は、皮膚科領域でも高度なゲノム解析技術を担う役割を果たす必要

がある。皮膚疾患についても、診断確定のために，遺伝子検査，特に，複数の遺伝子を対象と

したクリニカルシーケンシングの必要性が医療現場で高まってきている。クリニカルシーケン

シングにおいて，網羅的な遺伝子解析が必須となってきており，次世代シーケンサーの持つ役

割は大きくなっている。 



C. 研究結果 

皮膚科領域においても次世代シーケンサーによ

るゲノム解析、解析拠点の必要性を再認識した。

次世代シーケンサーによるゲノム解析拠点は、皮

膚科領域でも高度なゲノム解析技術を担う役割

を果たす必要がある。皮膚科領域でも、クリニカ

ルシーケンシングにおいて，網羅的な遺伝子解析

が必須となってきており，次世代シーケンサーの

持つ役割は大きくなっている。また、皮膚科領域

でも、次世代シーケンサーを用いた大規模ゲノム

解析においては，ゲノムインフォマティクスの持

つ役割が飛躍的に増大してきていることが、明ら

かとなった。さらに、皮膚疾患についても、診断

確定のために，遺伝子検査，特に，複数の遺伝子

を対象としたクリニカルシーケンシングの必要

性が医療現場で高まってきている。 

 

D. 考察 

皮膚科領域において、次世代シーケンサーを用い

たゲノム解析は，診断確定のために，非常に強力

なツールであり，クリニカルシーケンシングとし

て，診療において必須のものとなってきている。

従って，次世代シーケンサーを用いた解析拠点の

整備，充実は皮膚科領域でも、喫緊の課題となっ

ている。皮膚疾患に対するクリニカルシーケンシ

ングとしての次世代シーケンシングの過程にお

いては，次世代シーケンサーから産生される膨大

な変異データをいかに適切に解釈するか，という

点が最大の課題であり，この機能は，皮膚科領域

においても、次世代シーケンサーの解析拠点の機

能として強化する必要性がある。 

 

E. 結論 

 皮膚科領域での次世代シーケンサーを用いたク

リニカルシーケンシングの実施に向けて，検討す

べき課題を抽出し，実施体制について具体的な提

言を行った。稀少難治性皮膚疾患調査研究班を始

めとして、難病研究班との連携によるクリニカル

シーケンシング実施体制のネットワーク化を、皮

膚科領域においても、今後目指す。 
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