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A.研究目的 

次世代シーケンサーを用いた全エクソン解

析・全ゲノム配列解析方法の進歩から，次世代シ

ーケンサーを用いたゲノム解析を，診断を目的と

したクリニカルシーケンシングに応用すること

が可能になりつつある．クリニカルシーケンシン

グを行うにあたっての問題点を検討し、網羅的な

遺伝子検査サービス制度の構築に向けての課題

を検討した。 

B.研究方法 

 クリニカルシーケンシングを行うための方策、

問題点について検討を行った。 

(倫理面への配慮) 
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C.研究結果 

次世代シーケンサーを用いたエクソーム解析は

病原性変異の検出に有効であるが、検査の適応の

判断は大切である。データの解釈のための病原性

変異データベースの構築，日本人集団における多

型情報のデータベース構築は，クリニカルシーケ

ンシングを実施していく上で，非常に重要なリソ

ースとなる。また，アカデミアの研究室が担当す

る場合の品質管理、クリニカルシーケンシングの

医療制度の中の位置づけ、ヒトゲノム倫理指針と

の兼ね合いなどを今後検討すべきと考えられた。 

D.考察 

今後、調査研究班を中心に、遺伝子検査ネットワ

ーク委員会（仮）が構築され、検査の適応・必要

性を判断し、個別遺伝子検査拠点および次世代シ

ーケンサー解析拠点にサンプルを送って解析を

行うようなシステムが構築されることは、難病患

者の遺伝子診断を進めるにあたり、望ましいと考

えられた。付随して、生体サンプルについてはリ

ソースバンクに寄託し、臨床情報とゲノム情報に

ついてもデータベース化を行い，研究者コミュニ

ティが一定の手続きの元に利用できる（Data 

sharing）ようにすることは、今後の研究の発展

のためにも有用と考えられる。 

E.結論 

次世代シーケンサーを用いたエクソーム解析は，

病原性変異の検出に有効である． 難病症例の遺
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伝子診断サービス制度の構築を通し、本邦の医療

におけるクリニカルシーケンシングの位置付け

について、さらに検討を行っていく。 
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