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A. 研究目的 

 現在指定難病に挙げられている 331 の疾患

のうち 190 以上の疾患は遺伝性疾患である。そ

の多くは遺伝学的検査による診断が可能であ

り、逆に同検査による診断の確定が治療等医療

的介入に不可欠である疾患も少なくない。一方

で保険診療が適用される疾患は臨床的意義や

技術的課題等の問題から 331 疾患のうち 76 疾

患に止まっている。さらに全てに登録衛生検査

所が対応しているわけではなく、希少疾患・難

治性疾患の検査の大半は大学等の研究室にお

いて実施されているのが現状である。 

本分担研究においては検体検査を実施ある

いは依頼する大学研究室や民間検査施設（登録

衛生検査所含む）等を対象としたアンケート調

査を実施する。国内の実態を詳細に把握・分析

し、難病における国際標準に対応した検体検査

体制を検討・提案するための基盤とする。 

 

B. 研究方法 

国内における難病領域の検査については 

大学等の研究室が中心となっているため、対

象疾患や検査方法、実施場所、費用負担、精度

担保等が様々である。また今般の医療法等の

一部改正により研究と医療との切り分けも期

待されている。国際標準に対応した検体検査

の品質管理を整備するにあたって、難病研究

班を構成する大学研究室や既に遺伝学的検査

等を実施している、あるいは依頼している大

学研究室、また一般の検査施設等を対象とし

たアンケート調査により実態を把握する必要

がある。 

 本年度は、難波、足立らと、これまでの班

会議や 2019 年 2 月 11 日（月・祝）にコング

レスクエア日本橋（東京都）において開催さ

れた研究班シンポジウムにおける議論や他

の研究班・学会関係者との意見交換、厚労省

担当者との研究打ち合わせの内容を基にア

ンケートの素案を作成した。アンケートは対

象者の利便性（による回答率の向上）を考慮

しインターネット上で実施できるものとし、

オンライン・アンケート・ツールとして定評

のある SurveyMonkey 

（https://jp.surveymonkey.com/）を利用し

た。 

 

研究要旨  

希少疾患・難治性疾患の検査の大半は大学等の研究室において実施されているのが現状である。

そのため対象疾患や検査方法、実施場所、費用負担、精度担保等は各研究室で様々である。実施体

制の詳細を把握するため、今後オンラインアンケートによる実態調査を行う。今年度はその素案を

作成し、対象者に周知し、本番調査へ向けた検討のためコメントの受付を開始した。本分担研究の

成果は、難病領域における国際標準に対応した検体検査体制の整備のための基盤となる。 
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C. 研究結果 

本研究班ウェブサイト

（http://www.kentaikensa.jp/）にアンケー

ト調査のテストページを開設した。アンケー

トは、検体検査を実施している施設、および

依頼している施設向けの 2通りを用意した。

それぞれについて、対象疾患や検査方法、実

施場所、費用負担、精度担保等からなる 20

程度の調査項目を設定した。 

 

D. 考察 

 本番調査へ向けて素案の設問や構成を検討

すべく、テストアンケートの公開に前後して

シンポジウム等の場を利用して各研究班・学

会関係者らに周知し、テストアンケートにつ

いてのコメントの受付を開始した。 

 

E. 結論 

 次年度、オンラインアンケートにより、国内

の遺伝学的検査等の検査体制の実態調査を行

う。今年度はその素案を作成し、対象者に周知

し、本番調査へ向けた検討のためコメントの

受付を開始した。本分担研究の成果は、難病領

域における国際標準に対応した検体検査体制

の整備のための基盤となる。 
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3. 実用新案登録 
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