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研究要旨 

本分担研究の目的は、世界基準の精度管理基準に対応した検査体制の充実を、医療機関において実現する

ことである。信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センターでは、次世代シークエンサーを活用した遺

伝学的検査（クリニカルシークエンス）体制を整備してきた。医療法改正、ISO15189 を踏まえ、世界基準

の精度管理基準を目指して構築してきた、当センターにおける遺伝学的検査（クリニカルシークエンス）

体制を報告する。本年度、精度管理された、研究でない診療としての遺伝学的検査（クリニカルシークエ

ンス）体制を構築し、全国に展開していく方向性が築かれた。 

 
 

Ａ．研究目的 

本分担研究の目的は、世界基準の精度管理基

準に対応した検査体制の充実を、医療機関にお

いて実現することである。信州大学医学部附属

病院「遺伝子医療研究センター」は、「遺伝子

診療部」として 1996 年 5 月に院内措置で設立

され、2000 年 4 月に文部科学省の認可を得た我

が国における遺伝子医療部門の草分け的存在

である。2016 年 10 月、それまで運営してきた、

遺伝カウンセリングを軸とした「先端医療部

門」に加え、保険診療または自費でも指定難病

診断など臨床的に有用な遺伝学的検査を、次世

代シークエンサーを活用して実施する「先端解

析部門」を立ち上げ、「遺伝子医療研究センタ

ー」として組織改編した。 

2008 年度の診療報酬改定で、13 疾患（群）

の遺伝学的検査が保険収載された（2,000 点）。

また、結果説明時の遺伝カウンセリングに対し

て、遺伝カウンセリング加算（500 点）が取れ

るようになった。2 年毎の診療報酬改定で、改

定が行われ、2016 年度には 72疾患（群）（3,880

点）に大幅増加したものの、そのほとんどの疾

患において検査の受託先がないという問題が

あった。当センターでは、2013 年より取り組ん

できた学内の次世代シークエンサーを用いた

遺伝子解析研究を、遺伝学的検査として臨床現

場に還元するべく、病院各部門（臨床検査部、

医療情報部、医事課、診療録管理室）、外部（電

子カルテ担当の IT ベンダー、匿名化システム

企業、次世代シークエンサー企業、検査企業）

との話し合いを続けた。2017 年 7 月より、遺伝

学的検査（クリニカルシークエンス）としての

運用を開始した。2018 年度の診療報酬改定では、

対象疾患が 77 疾患（群）に増えるとともに、

保険点数が容易（3,880 点）、複雑（5,000 点）、

極複雑（8,000 点）に設定され、遺伝カウンセ

リング加算も 1,000 点と、解析コストや遺伝カ

ウンセリングのかかる人件費等に見合う適正

な保険点数に変更された。 

2018 年度より難波班が始動、本分担では、

医療法改正、ISO15189 を踏まえ、世界基準の精

度管理基準を目指して構築してきた、当センタ

ーにおける遺伝学的検査（クリニカルシークエ

ンス）体制を報告する。 

Ｂ．研究方法 

信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究セ

ンターにおける遺伝学的検査（クリニカルシー
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クエンス）体制を示す。 

 

Ｃ．研究結果 

信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究セ

ンターにおける遺伝学的検査（クリニカルシー

クエンス）体制は以下のとおりである。 

表１ 

 

 

1) 検査オーダー 

検査オーダーは、各診療科または他院からの

紹介を受け、遺伝子医療研究センターの先端診

療部門から行われる。この際、電子カルテから

オーダーし、指示書は外来より、紙媒体で遺伝

子医療研究センター解析室に送られる。また、

採血オーダーは臨床検査部中央採血室に送ら

れ、採血され、検査部での受付を経て、遺伝子

医療研究センターに届けられる。 

 

2) 遺伝子解析 

遺伝子医療研究センターでの受付に置いて、

匿名化処理が行われ、以後の工程は匿名化番号

で実施される。自動抽出機器で DNA を抽出、日

本で医療機器承認を受けている唯一の次世代

シークエンサー（ion PGM Dx）により遺伝子解

析が行われる。解析する遺伝子パネルは独自に

開発したカスタムパネルであり、保険収載遺伝

学的検査（次世代シークエンサーで解析可能な

バリアント、先天性難聴など企業で遺伝学的検

査系が確立しているものは除外）、それ以外に

も指定難病診断等で臨床的に必要な遺伝学的

検査（自費）を含む。 

 

表 2 

 

解析データは、独自に開発した絞り込みアル

ゴリズム（健常人データベース、疾患データベ

ース、複数の機能予測プログラムが含まれてい

る）で処理し、候補バリアントは解析担当者が

文献情報をふまえて検討する。この結果は定期

開催されている検証ミーティングで遺伝子医

療研究センター、遺伝医学教室の専門家の承認

を得て、結論付けられる。 

 

3) 結果報告 

上記最終結果を記載した報告書は、解析責任

者（遺伝子医療研究センター・センター長）が

署名して仕上がる。このファイルは、電子カル

テにアップロードされ、検査を提出した場所に

戻る。診療に際して、この報告書を確認し、電

子カルテ上の「説明と同意文書」に、患者・家

族への説明文を記載する。そこには、採血日、

解析方法、結果（参照配列、正式バリアント記

載）、解釈とともに、電子カルテおよび診療情

報提供書を通じて医療者が共有することへの

同意を文書でとっている。 

Ⅾ．考察 

遺伝子医療研究センターにおける遺伝学的

検査（クリニカルシークエンス）体制を概説し
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た。 

精度管理に関して以下の工夫を行なってき

た。 

・工程の管理（SOP の作成）。 

・医療機器承認を得た唯一の次世代シークエン

サー（ion PGM Dx）を使用。 

・直接シークエンスによる検証。 

・臨床検査部の参加。 

・定期的（バリアント）検証ミーティング（遺

伝子医療研究センター、遺伝医学教室の教員、

学生等が参加するエキスパートパネル）開催 

・外部チェック（標準サンプル）の多施設解析。 

・外部監査（AMED 研究班、厚労省科研費）。 

 

研究ではない診療としての実施という観点

では、以下の工夫を行なってきた。 

・解析機器は原則、病院が購入し、病院に設置。

研究には使用しない。 

・臨床検査部（ISO 18189 を認定取得）との共

同運用（医療法改正に対応）。 

・解析に必要な消耗品、解析機器の保守費用は

病院支出。 

・特許・著作権に抵触しない Annotation ソフ

トウェア等の選択。 

・解析者に依存しない（半）自動化バイオイン

フォティクス〜報告書作成プロセス。 

・Turn-around-time の設定（3〜4 か月）。 

 

電子カルテとの連動に関して以下の工夫を

行なってきた。 

・検査オーダー（臨床検査→診療科採血→クリ

ニカルシークエンス[保険・自費]）。 

・依頼書作成（文書作成ツール）。 

・報告書アップロード（検査番号に紐づけて返

却、閲覧には現時点でパスワードをかけてい

る）。 

・説明文作成（文書作成ツール、患者・家族の

同意を得て、電子カルテおよび診療情報提供を

通じて共有）。 

・遺伝カウンセリング加算（外来処置→検査）。 

 

このような体制による遺伝学的検査（クリニ

カルシークエンス）を、より多くの施設、すな

わち、患者・家族に届けられるよう、外部受託

も開始している。検体搬送には BML の営業網を

利用させてもらうことができ、安定した体制が

築かれている。 

 

Ｅ．結論 

 信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究セ

ンターにおいて、精度管理された、研究でない

診療としての遺伝学的検査（クリニカルシーク

エンス）体制を構築し、全国に展開していく方

向性が築かれた。 
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