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Ａ. 研究目的             

ゲノム解析技術の急速な進展とコスト
の低減に伴って、遺伝医療の現場で診断
のための網羅的遺伝子検査が技術的に可
能になってきた。これを背景に平成30年
度診療報酬の改定がおこなわれ、遺伝学
的検査の保険点数が発表され、平成30年
4月1日から実施された。内容として
D006-4遺伝学的検査の項目における改訂が

主要な部分である。 

しかし、臨床各科から遺伝子検査を発注

する場合、検査前の遺伝カウンセリング体制、

解析結果がどの様な内容となるのか検査前

に想定できるか、解析結果は複数の多型に関

する記載となる場合が多く、それぞれどの様

に解釈して、疾患との関連をクライアントに

説明できるか、など従来の臨床検査とは大き

く異なり、これらを適切に運用できる状況に

するには多くの課題が立ちはだかっている。

これらの課題へ適切に対応できる体制構築

が、今後のわが国の遺伝医療には欠かせない。

そこで、千葉県内で試験的に運用し、発生し

た課題ごとに対応を検討することとした。最

終的に我が国全体における質の高い遺伝医

療体制構築に貢献することを目的とする．今

年度は保健収載された遺伝子検査に絞って

検討した． 

 

Ｂ. 研究方法 

本研究では、次の4項目に分けて検討し

た。 

1． 遺伝子検査前の遺伝カウンセリングと

発注体制の検討 

2． 遺伝子解析検査の実施 

3． 解析結果の報告様式と内容の検討 

4． 遺伝子検査提出施設からの問い合わせ

への対応 

1． 遺伝医療の現場として、分担者が関与

している千葉県こども病院遺伝科、千

葉大学医学部附属病院遺伝子診療部で

の状況を分析した。これにより現場で

のニーズを分類し、それぞれのニーズ

に応えることができる遺伝学的検査を

想定した。 

2． 遺伝学的検査を担当する機関として、

公益財団法人かずさDNA研究所を想定

し、同研究所の小原収副所長と実現可

能性のあるシステム構築へ向けた議論

を進めた。 

3． 解析結果報告書の項目と、結果の解釈

を記載するコメント内容を検討した。 

4． 遺伝子検査の発注前、報告後の問い合

わせに対する対応方法に関して検討し

た。 

（倫理面への配慮） 

本研究の遺伝医療の現場とした千葉県こど

も病院遺伝科、千葉大学医学部附属病院遺伝

子診療部は千葉県の遺伝医療の最前線を担

っている機関であり、臨床遺伝専門医、認定

遺伝カウンセラーをはじめ多くの関連職種

とのチーム医療を実施してきた。その為、遺

平成 30 年度診療報酬の改定がおこなわれ、遺伝学的検査の保険点数が発表された。これ

は、ゲノム医学研究とゲノム解析技術の急速な進展に伴うコストの低減を背景として、遺

伝医療の現場で診断のための網羅的遺伝子検査が技術的に可能になってきたことへの対

応である。しかし臨床現場から診断目的の遺伝子検査を発注する場合、従来の臨床検査と

は異なる多くの解決すべき課題がある。そこで、千葉県を単位とした地域遺伝医療体制で

の運用を試験的に実施し、抽出された課題とその対応を検討した。 



伝学的検査を実施する前の十分な遺伝カウ

ンセリングを徹底し、検査実施の有無を含め

被験者の自立性を最優先にする倫理的対応

をしている。 

                   

Ｃ. 研究結果             

1． 遺伝子検査前の遺伝カウンセリングと

発注体制の検討 

遺伝子検査を発注する前に，遺伝カウ

ンセリングは必須である．検査前にどの

ような結果が返ってくる可能性があるか

臨床遺伝専門医，認定遺伝カウンセラー

を中心とする遺伝医療スタッフ(GC)が説

明し，それぞれの結果が出た場合，クラ

イエント（患者）がどのように受け止め

どのように対応するかを想定し，クライ

エントが十分，理解したことを確認した

上で遺伝子検査を実施する必要がある．

この手順が欠けた状態で実施した場合，

クライエントに便益と同時に害となる場

合もあり，適切な医療とは言えなくなる

．遺伝子検査の結果によっては治療等な

どのない場合もありうるので，本当にク

ライエントが検査を必要と考えているの

かを当事者自らが問い直す過程が必要と

なる場合さえある．深刻な結果が予想さ

れる場合は，検査前の臨床心理士による

複数回のカウンセリングも必要となる．

遺伝子診療部ではハンチントン病などの

治療法のない神経疾患の場合にこのよう

な対応をしている．もちろん大部分はこ

こまで必要はないが，少なくともこのよ

うな状況に対応できる施設が中心となる

必要があると思われる．臨床各科から直

接、解析機関に発注したケースも経験し

たが、上の手順を踏むことは外来の場で

は難しく、千葉大では遺伝子診療部を、

千葉県こども病院では遺伝医療センター

に集約して対応することが妥当と考えら

れた。 

2． 遺伝子解析検査の実施 

現在，千葉県には遺伝子解析実施施設と

してかずさDNA研究所がある．保険収載さ

れた遺伝子検査であっても，この点数で収

益を上げることは少なくとも現状では至難

であると考えられる．その為，ほとんどの

臨床検査会社は検査を受託できないのが現

状である．かずさDNA研究所は千葉県が出

資している公益財団法人であり，小原収副

所長の奔走により，2018年8月に衛生検査

書登録された．高収益を上げる必要はない

が，コスト割れになることは防ぎ，持続性

のある安定した体制が不可欠である． 

コスト割れを防ぐため，十分なリード数

を確保した上で，次世代シークエンサー

(NGS)のみの結果を返却することとした．

また，ローデータから専用に構築したパイ

プラインをとおし，ClinVarなどのデータ

ベース照合までの結果をまとめることとし

た．実際の解析は、臨床の担当医が想定さ

れる疾患群ごとに解析遺伝子群をまとめ、

その遺伝子群の解析のためハイブリキャプ

チャー法で網羅的に解析するという手法を

とった。ただし、この遺伝子群をすべて詳

細に解析していくのはコスト面から無理で

あるため、臨床から遺伝子検査を発注する

際、解析遺伝子を保健収載されたものに限

り、その結果のみを返却する方式とした。

NGSの場合は，対象としたパネルに掲載さ

れた疾患遺伝子の解析結果も得られるため

，必要な場合は追加解析することが可能な

ように設定した．原則として、疾患の診断

に関しては解析機関が判断することはなく

、オーダーした遺伝医療機関の担当医師が

責任を持つこととした。 

3． 解析結果の報告様式と内容の検討 

報告書は以下の項目として，運用してい

る． 

 医療機関名 

 担当医氏名 

 検体ID 

 検体種別：現状では血液が大部分 

 検体受領日 

 結果報告日 

 検査名（ハイブリッドキャプチャー

で対象とする疾患群ごとの名称） 

 遺伝学的検査コード番号（上記検査

に対応するコード番号） 

 検査方法：シークエンスする領域，

ハイブリキャプチャー法によるター

ゲットNGS法である事，得られた塩

基配列の処理法，疾患責任遺伝子で



ある可能性を高めるためのパラメー

ターなどを記載している． 

 解析遺伝子名 

 解析結果：データベースの照合の結

果を記載 

 コメント：この部分に，本分担研究

者が非常勤医師として勤務している

公益財団法人 ちば県民保健予防財

団の担当者として，発注者に結果を

どのように判断しうるか，候補とな

り得る解析結果が得られなかった場

合も必ずしも解析対象遺伝子が原因

ではないとは断定できないことなど

のコメントを記載する． 

 参考：用いたバリアント頻度情報デ

ータベース 

 実施施設名：遺伝子解析施設として

かずさDNA研究所遺伝子検査室，報

告書作成支援としてちば県民保健予

防財団とその担当者の名前を記載．

この方式で2018年8月から現在まで

，約50例の報告書を作成してきた．

その結果，以下のことが明らかにな

った． 

 千葉県内で遺伝子検査発注者が本分

担研究者と面識がある場合は，発注

者の遺伝リテラシーを把握している

のでそれに応じたコメントを記載す

ることが可能である． 

 しかし，岡山，愛媛，仙台などから

の発注で面識がない発注者である場

合，どのような記載をすると間違い

が起こらないかなどの判断が極めて

難しいことが明らかとなった． 

 当初，発注フォーマットに性別記載

欄がなく，デュシャン型筋ジストロ

フィの様なX染色体連鎖遺伝形式の

疾患が対象である場合，コメントの

記載が困難であった． 

4． 遺伝子検査提出施設からの問い合わせ

への対応 

これまでの試験運用で最大の課題がこの

部分である．検査提出前からの問い合わせ

，検査結果を返却した場合の問い合わせ，

などがかずさDNA研究所遺伝子検査室の担

当者に殺到し，これに忙殺される状況とな

ることが頻繁に起こった．解析のみでも過

重な仕事量であるので，この部分をどのよ

うに対応すべきかが未解決である．  

 

Ｄ. 考察               

課題1に関して，少なくとも千葉大遺伝子

診療部，千葉県こども病院遺伝診療センタ

ーを介して発注する場合は，これまでの長

い遺伝医療の経験があるため，何ら問題な

いことを確認した．しかし，千葉大でも各

診療科から直接の発注の場合は対応が難し

いことが改めて明らかになった．千葉大の

場合は臨床のニーズと齟齬がない範囲で遺

伝子診療部に集約して発注することが良い

と思われる．しかし，遺伝子診療部のスタ

ッフが限られていることから，発注者を遺

伝子診療部のスタッフとして登録してもら

い，結果の受け取りを遺伝子診療部に集約

することで解決できると判断している． 

課題2に関しては，かずさDNA研究所での

取り組みにより，現行の保険収載された検

査項目に関しては金銭的に何とか成り立つ

システムとなった． 

課題3に関して，結果にも記載したが，性

別の記載がない場合は，結果の判断が難し

い事例もあったことから記載法を改定する

ことを検討している．染色体検査の結果を

記載する案もあったが，必ずしも染色体検

査を遺伝子検査に先立って実施するケース

ばかりではないため，性別を，男，女，不

明の3択とし，不明の場合は自由記載でその

状況の記載を求めるのが良いのではと考え

ている． 

課題4が，現状では早急に解決すべきもの

である．岡山からの結果返却での問い合わ

せはちば県民保健予防財団の本分担研究者

がメールベースで応じることで対応した．

県内の面識のある発注者の場合，個別にコ

メントを記載したためか問い合わせは今の

ところない．誤った結果の解釈をし，その

ままクライエントに返却することが最も避

けるべき事態であるが，それを防ぐために

慎重を期する記載にすると，その意図が分

かりにくくなるというジレンマを抱える．

また，今後のことを考えると一人で対応す

るには無理があるので，有料で問い合わせ



に対応可能な複数のスタッフからなる解析

機関のかずさDNA研究所とは独立した組織が

必要であると考えている。 

また、少なくとも県レベルでの医療機関

における遺伝リテラシー向上に努めること

が重要で、千葉県では千葉大学附属病院、

千葉県がんセンター、千葉県こども病院、

国立千葉東病院、それにちば県民保健予防

財団などが参加する千葉県遺伝医療研究会

をその場としている。今後のこの組織を活

用して体制整備、臨床現場における遺伝リ

テラシーの向上を実現したい。 

 
Ｅ。結論               

地域遺伝医療体制を構築する上で、臨床

現場でニーズに従った遺伝学的検査体制が

極めて重要な位置づけとなる。平成30年度4

月1日から実施された診療報酬点数の改定に

より、遺伝学的検査に関する点数が増え、

内容も拡充されてきたことは極めて重要な

流れである。一方、遺伝子検査を発注する

医療機関の要件を明確に決め、その質を担

保する事は、医療資源を適切に使うこと、

当事者に害となることを防ぐなどの意味で

極めて重要である。 
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