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総合研究報告書 
 

難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究 
 

研究代表者 難波 栄二 
鳥取大学 研究推進機構 研究戦略室・教授 

 

Ａ．研究目的 
ゲノム医療推進を図るために、検体検査の品質・

精度確保の新たな基準が平成30年12月から施行さ

れた（医療法等の改正）。この中で医療機関におけ

る検査実施体制の具体的基準が設定され、難病領

域の検体検査においても欧米諸国と同等の精度管

理が求められるようになった。難病領域の遺伝学

的検査（以下「検査」）は、遺伝子解析技術をもち

いることが多く、遺伝子関連・染色体検査の1つで

あり、他の検査よりも高いレベルの品質・精度確保

が求められる。また、今回の医療法等の改正の中に

医療機関での検体検査の品質・精度確保の方法が

明示されたことから、医療機関ではない研究室が

行う「検査」を、診療でいかに扱うかが大きな課題

となった。そこで、この課題を解決するために本研

究班が活動を開始した（資料１）。ゲノム医療実現

推進協議会の「中間とりまとめに対する最終報告

書」（令和元年8月1日）においても、ゲノム医療の

推進に向けた「検査」の品質・精度確保の問題につ

いては、本研究班で解決することが期待されてい

る。 

本研究は、日本人類遺伝学会、日本遺伝カウンセ

リング学会、日本遺伝子診療学会、全国遺伝子医療

部門連絡会議、AMEDゲノム創薬基盤推進研究推

進事業などとの連携を図った。 

本研究により「検査」の品質・精度確保の方針が

明確となり、国際レベルの精度管理基準による「検

研究要旨 

本研究班は難病領域の遺伝学的検査に関する品質・精度確保を検討し、その検査体制の充実を図りゲノム

医療の推進に貢献することを目的とした。難病班等への Web アンケート、登録衛生検査所等の調査により

遺伝学的検査の現状を把握し、今後の体制を検討した。英国や米国の充実した検査の品質・精度確保の体制

の調査を行い、日本の体制について検討した。指定難病の診断基準を検討し、保険収載の拡充及びその妥当

性を検討した。診療報酬改定で保険収載された遺伝学的検査の体制の整備を行い、この情報の検索サイトの

構築も行った。最終年度には、難病の遺伝学的検査実施の具体的方針である「難病領域の診療における遺伝

学的検査の指針」（指針）ならびに保険収載を目指した「指定難病遺伝子パネル検査」（案）を策定した。指

定難病のみならず小児慢性特定疾病の遺伝学的検査の保険収載が強く望まれており、そのためには自家開発

検査法（LDT）の遺伝学的検査の保険収載が必要と考えられた。活動の総括として 2021 年 2 月に Web シ

ンポジウムを実施し、研究成果を発表するとともに、保険収載の促進、難病遺伝子パネル検査の開発などに

ついてパネルディスカッションを行った。2021年 3月に実施したWebアンケートからは、改正医療法への

理解が促進され、保険収載の遺伝学的検査の体制が充実し、難病診療に役立っていることが明らかになった。

今後、国で実施されている全ゲノム解析実行計画などの研究結果においても、本研究班で策定した指針に従

った扱いにより診療へ還元することが必要であり、「指定難病遺伝子パネル検査」（案）が診療に導入され、

さらに小児慢性特定疾病なども含めた難病の遺伝学的検査の充実が図られることが望まれる。 
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査」体制が構築され、NGSを用いた難病ゲノム医

療の推進が期待される。この難病ゲノム医療の推

進により、より先進的で安全な国民への医療が提

供される。 

 

Ｂ．研究方法 

１．「難病領域の診療における遺伝学的検査の指針」

（指針）の策定（令和2年度） 

IRUD研究などの情報も参考にして、今までの検

討内容を総括し、指針（2021年3月31日）を研究分

担者全員、さらに研究協力者である福嶋義光、涌井

敬子も加わって検討し策定した。 

 

２．LDTによる網羅的遺伝学的検査体制の検討 

１）体外診断薬・医療機器（IVD・MD）と検査室

自家調整検査（LDT）の特徴と遺伝子パネル検査開

発の調査 

IVD・MDとLDTの特徴を整理するとともに、日

本にある開発企業3社を訪問し、難病のためのIV

D・MD開発の可能性について意見を求めた。 

 

２）LDTによる網羅的「検査」の精度管理 

指定難病のみならず多くの小児慢性特定疾病な

どの「検査」を保険収載するための対応として、L

DTによる網羅的「検査」の品質・精度確保につい

て検討を行った。 

 

３）NGS「検査」の精度管理の技術的な検討と情報

科学的な難読領域の全ゲノム領域からの抽出（小原） 

文献調査により、国際的なNGS検査の精度管理

の動向を調査し、それを踏まえて我が国における現

実的な管理方法を検討した。特に、国際的なデータ

シェアリングの流れからNGSデータの精度管理方

法が提唱されていることを受け、その方法を実際に

利用した精度管理方法を検討した。 

 

３．保険収載を目指した「指定難病遺伝子パネル検

査」（案）の立案 

１）「指定難病遺伝子パネル検査」（案） 

全ゲノム解析実行計画にも役立てるために、難病

ゲノム医療拠点病院（案）も参考に、かずさDNA研

究所、DNAチップ研究所などの協力を得て、保険収

載を目指した案を策定した。 

 

２）遺伝子の特許に関する知財のパイロット調査

（令和2年度） 

「指定難病遺伝子パネル検査」の開発に関する知

財のパイロット調査を実施した。指定難病のうち治

療法があるなど診断に「検査」が必要と考えられる

疾患の遺伝子から49疾患55遺伝子を抽出し、疾患

遺伝子パネル検査を作成する場合に、関連する可能

性がある国内での出願情報をポリテクノロジー有

限会社に依頼し調査した。調査方法は以下である。

まず、各遺伝子配列をDGENE (STN収録、配列特

許データベース)でBLAST検索し出力した。そして

以下の工程により調査を実施した。出力結果に疾患

名で作成したキーワード集合でAND検索を実施、

さらに出力データからJP出願及び過去3年分のWO

出願を抽出、その出願をSRPARTNER（日立情報

データベース）で照会、生死情報に基づき、係属中

の出願についてクレーム内容を目視で判別、判別結

果に基づき、抽出出願リストを作成した。 

 

４．米国、英国における品質・精度確保体制の調査

（令和元年度、令和2年度） 

１）米国の診療における「検査」について 

• 講演会 

2019年6月3日東京八重洲ホールにて、「米国の

臨床現場での遺伝学的検査を用いた難病症例の診

断へのアプローチ」（講師：大石公彦先生）の題名

で、研究分担者ならびに研究協力者を対象に講演

会を開催した。大石公彦先生は、米国ニューヨーク

州Mount Sinai病院で、遺伝病や先天代謝異常症

の診療を専門としている医師である。本内容はDV

Dに収録した。 

• Webバーチャル視察 

2020年11月25日にZOOMを用い、米国マウント

サイナイ病院のバーチャル視察を行い、米国の「検

査」の体制の情報を収集した。 

 

２）英国GenQA、UK NEQAS、ならびに米国ミネ

ソタ大学の現地調査 

2019年8月12日-16日、難波と宮地が英国UK N

EQASコンソーシアム GenQA事務局（エジンバ

ラ）、ならびに英国NEQAS事務局（シェフィール

ド）を訪問した。また同年8月21日-25日には、米国

ミネソタ州立大学の検査室を訪問し情報を収集す

るとともに議論を行った。また、参考として米国疾

病管理センター（CDC）のGeT-RM（Genetic Tes

ting Reference Materials Coordination Progra

m）（米国ジョージア州アトランタ市）を設立、運

営している責任者のLisa Kalman博士（インフォ

マティクスとデータ科学部門）にメールで聞き取り

調査を行った。 

 

５．外部精度管理受験の検討 

１）日本医療検査科学会遺伝子・プロテオミクス技

術委員会での検討（中山） 

医療機関の検査室における検討等において特に

外部精度評価体制の確立を実施した。同じサンプル

の遺伝型決定を2施設間で実施し、バリアントの遺

伝型の一致率を算出した。 

 

２）外部精度管理調査のモデルの検討 

検査の測定項目別（CAPサーベイ、GenQAなど）、

測定方法別（汎用的なPCR、NGS）、代替法（クロ

スチェック、過去検体、外部精度管理試料など）の
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３つのカテゴリーに分けて、遺伝子関連検査（遺伝

学的検査、体細胞遺伝子検査、病原体核酸検査）の

３つの分類における開発・実施状況をマップ化した。

その結果に基づき、パイロット的に３施設を対象に、

統一試料配布によるNGSの外部精度管理調査を実

施した。測定前プロセスとして、ケースシナリオ（主

たる症状）から対象遺伝子の絞り込み、測定プロセ

スとして、アレルドロップアウトやバリアント頻度

の測定、測定後プロセスとして、検出バリアントの

解釈を評価対象とした。 

 

６．「検査」実施体制について 

１）衛生検査所 

日本衛生検査協会 遺伝子関連検査受託倫理審

査委員会で、1999年以降隔年で継続して実施して

いる「遺伝子関連検査・染色体検査の受託実績に関

するアンケート調査（2018年度）」を実施した。な

お、アンケート調査の実施に際しては、以下を対象

とした。調査対象：令和元年10月17日に日衛協に加

盟する117社を対象とした。調査方法：郵送方式に

より、アンケート調査票を令和元年10月17日に発

送し、令和元年11月25日に返却回収というスケジ

ュールで実施した。調査期間：2019年度（平成30年

4月１日から平成31年3月31日までの１ヶ年とし

た。）調査項目：遺伝子関連検査・染色体検査全般

の実施状況について、「日衛協倫理指針」の対象と

なる遺伝学的検査（ヒト生殖細胞系列の遺伝子検査）

の実施状況について、「日衛協倫理指針」の対象外

の遺伝子関連・染色体検査の実施状況について、遺

伝子関連・染色体検査全般に関わる検査方法につい

て、遺伝子関連検査・染色体検査の受託先について、

遺伝子関連・染色体検査全般の専用区域について、

遺伝子関連・染色体検査全般の検体保管・廃棄等の

取扱規程について、倫理審査委員会の設置について、

遺伝子関連・染色体検査の受託等に関わる自社倫理

指針（ガイドライン）について。 

 

２）かずさDNA研究所 

 保険収載された「検査」を継続的に社会にサービ

スを提供するために、「検査」のコストの問題を精

査し、もっとも経済的に運用できる形を検討した。

さらに、令和2年度の大幅な保険収載検査数の増加

に対応すべく、検査所内の検査パイプラインの効率

化に向けた課題を抽出し、その解決を図った。 

 

３）信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センタ

ー 

外部受託を含めた「検査」（クリニカル・シーク

エンス）体制を検討した。外部受託体制の構築にお

いては、金沢医科大学病院、東京女子医科大学病院、

千葉大学医学部附属病院、島根大学医学部附属病

院、三重大学医学部附属病院、鳥取大学医学部附属

病院、北里大学病院、長野県立こども病院、静岡県

立こども病院および株式会社ビー・エム・エルと連

携した。人材育成として、株式会社ビー・エム・エ

ルおよびサーモフィッシャーサイエンティフィッ

ク・ライフテクノロジーズジャパン株式会社から

の寄附金の支援を得て、寄附講座「クリニカル・シ

ークエンス学講座」を開設した。 

 

７．指定難病の診断基準と「検査」に関する調査 

令和元年度は、指定難病333疾患の診断基準で必

要とされる「検査」について、衛生検査所及び医療

機関の検査実施状況を調査した。令和2年度は、難

病情報センター (https://www.nanbyou.or.jp)から

情報を収集・分析した。疾患及び遺伝子に関しては、

GeneReviews (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/boo

ks/NBK1116/), ClinVar (https://www.ncbi.nlm.

nih.gov/clinvar/) 及び OMIM (https://www.omi

m.org/) の情報も参考とした。 

 

８．保険収載への対応 

１）学会からの保険収載の要望とその妥当性につ

いての検討 

令和2年度診療報酬改定に向けて関連学会で取

りまとめられた対象疾患（123疾患）に関して、そ

の実施状況や妥当性に関する調査を難病研究班等

の関係者を対象に実施した。 

 

２） 指定難病の診断基準に掲載されている「検査」

の調査 

診断基準において、「検査」がどのように取り扱

われているか検討した。 

 

９．「検査」提供施設に関する検索サイトの構築 

インターネット上にある日本ならびに欧米の

「検査」提供施設に関する情報提供サイトを調査

した。その上で、米国のGenetic Testing Registr

y (GTR) （https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gtr/）、

欧州のEuroGentest（http://www.eurogentest.org

/index.php?id=139）をモデルに、検査項目、疾患、

遺伝子、実施施設などのキーワードで検査提供施

設の情報が検索できるインターネットのサイトを

構築した。 

 

１０．特殊検査への対応 

指定難病の診断基準に掲載されている特殊検査、

インプリンティングによる疾患、ライソゾーム病・

ペルオキシソーム病などの「検査」の状況を調査し

た。 

 

１１．Webシンポジウムの開催（平成31年度、令和

2年度） 

2019年 2月 11日に本班主催のシンポジウムを

東京で開催した。2021年 2月 27日には、本研究

班の成果発表ならびに課題の検討のため ZOOM

を用いたWebシンポジウム「難病領域の医療に
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おける遺伝学的検査の現状と課題」を開催した。 

 

１２．Webアンケート調査の実施（令和元年度、令

和2年度） 

オンラインアンケート調査を実施し、その集計

結果を分析した。アンケートにはオンラインアン

ケートプラットフォームとして定評のあるSurvey

Monkey（https://www.surveymonkey.com/）を利

用した。アンケート調査は、第8次改正医療法が施

行された平成30年12月1日から約5か月後の平成31

年4月26日および約1年4か月後の令和3年3月26日

から、それぞれ約1か月間にわたって実施した。ア

ンケートの実施にあたっては、本研究班のウェブサ

イト（http://www.kentaikensa.jp/）で案内すると

ともに、厚生労働省難治性疾患政策研究事業、同難

治性疾患克服研究事業、日本医療研究開発機構難治

性疾患実用化研究事業等の難病研究班、および関連

学会に広く周知した。また、2回目のアンケートに

ついては、令和3年2月27日に開催したオンライン

シンポジウムの参加者にも声掛けした。 

 

（倫理面への配慮） 

日本医療検査科学会遺伝子・プロテオミクス技術

委員会委員の所属施設の倫理委員会申請と承認、日

本大学医学部倫理委員会での承認を得た（中山）。

「遺伝性・先天性疾患に対するクリニカルシークエ

ンス」（代表者：古庄知己）（受付番号583）とし

て、信州大学医学部遺伝子解析倫理委員会の承認を

得ている。Webアンケートは倫理審査が不要であ

ることを鳥取大学医学部倫理審査委員会に確認し

実施した。 
 

Ｃ．研究結果 

１．「難病領域の診療における遺伝学的検査の指針」

の策定（資料２） 

未診断疾患イニシアチブ（IRUD）では、現在約

40%の検体においてその原因が明らかになってい

るが、そのうちの半数が結果的に指定難病であっ

た。これは、今までの「検査」体制が十分でなかっ

たことも原因の一つであるが、最初から鑑別に上

がらない非典型例などもあり、難病においては研

究の結果を診療に活かす仕組みも必要になる。研

究結果を診療に用いるには、研究結果だけですぐ

に治療などの診療を開始するのではなく、研究結

果を参考に、診療の「検査」を実施することが求め

られる。研究は様々な新規を含む手法を用いること

が本質であり、診療とはなり得ないが、研究解析結

果が得られた後に、それら結果について、診療とし

ての評価が可能な集団（エキスパートパネル等）に

より、該当する結果を検討後、新たに臨床検査とし

て「確認検査」を行うことで診療に用いることが必

要である。 

そこで、本指針（http://www.kentaikensa.jp/14

78/17041.html）には、研究と診療をきちんと切り

分けることを基本方針とし、診療における「検査」

の実施、改正医療法等に適合した「検査」を研究室

で提供するための対策、研究の結果を診療の用に

供するための対応、検査の費用負担などの内容が

盛り込まれている。今後、本指針を関連学会や難病

研究班等に普及させ、難病領域の「検査」の充実に

役立てる。 

本指針は、ゲノム医療実現推進協議会中間とり

まとめに対する最終報告書（令和元年8月1日）の課

題解決にもなり、全ゲノム解析実行計画にも貢献

できる。 

 

２．LDTによる網羅的「検査」体制の検討（令和元

年、令和2年度） 

１）体外診断薬・医療機器（IVD・MD）と検査室

自家調整検査（LDT）の特徴と遺伝子パネル検査開

発の調査 

診療における「検査」の試薬や機器は、企業が開

発し国による薬事承認を受けた、体外診断薬・医療

機器（In Vitro Diagnostics(IVD)・Medical Devi

ce（MD））が一般的である。しかし、対象疾患数

が膨大で症例数が希少な難病領域の「検査」では、

IVD・MDでは一つの検査項目に対して多くの検体

数が見込めないために開発経費の負担が大きく、

企業としての開発が困難とされている。そのため

難病領域の「検査」は、世界的にも検査室自家調整

検査（Laboratory Developed Test(LDT）)として

実施されることがほとんどである。IVD・MDとL

DTの特徴を資料に示す（資料３）。開発企業3社か

らは、難病は患者数が少なく市場規模の予測が難

しく、さらに現在の保険点数（8,000点）ではIVD・

MDを開発するには採算の見通しがたたず、開発は

困難であるとのコメントであった。これらの企業

では、保険点数が高く検体数も見込める、がんゲノ

ム医療のパネル検査などを開発の中心に考えてい

た。 

一方、これらの企業はLDTにも利用できるRese

arch use only（RUO）試薬を市場に提供している。

このRUO試薬の製造管理に関しては、IVD・MDで

用いる試薬とほぼ同等に適正に管理されていると

のことであった。RUOを用いたLDTにより、IVD・

MDと同等の品質・精度確保のもとに「検査」を実

施できることになるが、診療への「検査」の提供に

あたってはIVD・MDよりも検査の妥当性に関する

評価を「検査」の提供前に厳しく行うことが求めら

れる。そのために、米国ではCAP認定やCLIA認証

の検査室がLDTを実施しているとのことであった。

現状では難病の「検査」に対するIVDを開発するの

は困難と考えられ、LDTによる「検査」体制の構築

が必要との結論になった。薬機法に係る承認が不

要なLDTは、IVD・MDよりも開発経費も少なく短

期間で開発できるメリットがある。日本において
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も、保険収載されている難病領域の「検査」(D006

-4）のすべてがLDTである。実際の検査では、IVD・

MDでもLDTでも品質・精度が確保された検査であ

れば問題はない。しかし、LDTは前述の通り、実施

施設でのバリデーションが必要で、実施前の負担

はIVD・MDよりも大きい。 

現在、エクソーム解析のみならず、全ゲノム解析

などゲノム全体を網羅的に解析する技術が「検査」

に導入されつつある。これらの技術による「検査」

では、多くの難病の診断を一つの「検査」キットで

診断できる可能性がある。検査実施施設が同じIV

D・MDキットを使うことができれば、実施前の負

担がLDTよりも少なく効率的な難病の「診断」につ

ながる可能性はある。 

 

２）LDTによる保険収載のための網羅的「検査」の

品質・精度確保について 

 LDTの開発では、臨床的妥当性と分析的妥当性

を評価し、当該項目の品質を特定することが必要

で、米国疾病予防管理センター（CDC）が提案する

ACCEモデル（https://www.cdc.gov/genomics/gte

sting/acce/index.htm）がよく知られる。また、検

体検査の稼働後においても、定常的にベリフィケ

ーションを行うことで品質管理を行うことが求め

られる。そこで、NGSパネル「検査」を項目開発段

段階と検査の運用段階に分け、具体的な妥当性検

証項目や対応すべき事項の検討を行った（資料４）。

なお、検査工程のうち、バイオインフォマティクス

とITインフラに関する妥当性評価については、現

時点で特定のツールを対象として要件を定義する

ことが困難と思われ、本研究の対象に含めていな

い。またウェットおよびインフォマティクスプロ

セスを経て出力され、検出・報告されるバリアント

の病原性を解釈する過程についての体制は除外し

ている。設計段階での疾患と遺伝子の関連は、Cli

nGenのGene-Disease Clinical Varidity Results

 (https://search.clinicalgenome.org/kb/gene-vali

dity)が確実な根拠となる。 

 

３）NGS「検査」の精度管理の技術的な検討と情報

科学的な難読領域の全ゲノム領域からの抽出（小

原） 

これまで、サンガー法などでの少数の遺伝子の

検査においては、検査系の精度管理は既存の臨床

検体を用いて実施されることが主流であった（An

alyte-specific testing）。しかし、NGS解析を用い

た系の精度確認には、方法論に依拠した形で精度

管理することが適切であると考えられている（J 

Mol Diagn. 2014 May;16(3):283-7.）。更に、全

長配列解析を終えたヒトゲノム標準DNAを用いて、

バリアントコールのベンチマークを行う方法も報

告されており（Nat Biotechnol. 2019 May;37(5):

555-560.）、広く共通の標準物質として利用されて

いるDNAを用いてのNGSバリアントコールの精

度管理が可能となっている。このバリアントコー

ルの部分の精度管理により、NGSを用いた1塩基置

換と短い挿入欠失変異の検出について全行程を評

価することが可能となった。一方、現在汎用されて

いる短鎖リード型NGSシーケンサーでヒトゲノム

を解析したデータが数万件公的データベースに登

録されていることに着目し、ゲノムワイドにNGS

での塩基の解析精度の指標を、機械学習を使って

算出する方法を策定した。現在、その指標を共同研

究者に評価依頼しており、それが済み次第、論文と

して報告する予定である。 

 

３．保険収載を目指した「指定難病遺伝子パネル検

査」（案）の立案 

１）「指定難病遺伝子パネル検査」（案）（資料５） 

がんプロファイリング検査は、体外診断薬・医療

機器（IVD・MD）で開発されている。しかし、費

用負担が大きいことから、世界的にも難病の「検査」

については検査室自家開発検査（LDT）での実施と

なっている。本構想では実績のあるエキソーム解析

用試薬を利用し、次世代シークエンサーで解析する

部分はLDT、解析プログラムはIVD・MDとし、全

体をIVD・MDで開発するよりも経費負担を軽減し、

日本の企業においても開発可能と考えられる構想

とした。また、その結果の対応については、IRUD

などの体制を参考に難病エキスパートパネルを備

えた難病ゲノム医療拠点病院が必要となり、その体

制について提案した。 

 

２）遺伝子の特許に関する知財のパイロット調査

の結果 

各出願の概要は以下であった。CFC症候群（KR

AS）参考２件、Drave症候群（SCN１A）関連５件、

エーラス・ダンロス症候群（COL3A1）参考１件、

低フォスファターゼ症（ALPL1）参考２件、ソトス

症候群（NSD1）参考１件、アンジェルマン症候群

（UBE3A）関連１件、オスラー病（ENG）関連１

件、尿素サイクル異常症（OTC）参考１件、複合カ

ルボキシラーゼ欠損症（HLCS）関連１件、骨形成

不全症（COL1A1）関連１件、軟骨無形成症（FGF

R3）参考２件、合計18件の参考/関連情報が見つか

った。また、「遺伝子パネル」に関連するキーワー

ドを用いた、SRPARTNER収録の生存中日本国内

での出願の検索結果から、ターゲットとなる核酸を

限定しない「遺伝子パネル検査を用いた診断方法」

そのものにフォーカスした出願が国内の会社から

複数見いだされた。いずれも新しい出願で権利化さ

れたものではないが、今後の審査動向に注意すべき

ものと考えられた。その詳細については差し控える

が、55遺伝子を調べただけでも、これだけの数が見

つかった。指定難病遺伝子パネル検査において700

〜1,000程度の遺伝子が必要となり、数百件の知財
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が関連する可能性があり、知財対策の方向性を考え

る上での資料とすることができた。 

 

４．米国、英国における品質・精度確保体制の調査

（令和元年度、令和2年度） 

１）米国の診療における「検査」について 

大石公彦先生（米国マウントサイナイ病院）から、

米国の病院の「検査」実施の具体例や、その品質・

精度確保などの情報を得た（資料６）。米国では診

療と研究の「検査」が明確に分かれており、診療の

ための「検査」には、臨床検査成績評価プログラム

CAP認定やCLIA認証が要求される。米国マウント

サイナイ病院のバーチャル視察では研究分担者・研

究協力者も参加し、以下の情報を得ることができた。

米国では診療と研究が非常に明確に区別されてお

り、検査はすべて自家調整検査法（LDT）であるこ

と。比較的安価であり結果解釈が容易なために、エ

クソーム解析よりは領域別の遺伝子パネル検査を

用いることが比較的多いこと。診断がつくことによ

り、全体の医療費の効率化が見込まれることから民

間保険でカバーされている「検査」も多いこと。こ

れらを通して、診療と研究を明確に区別し、診療に

おける「検査」の品質・精度を確保し、その体制を

充実させることの重要性が改めて認識された。 

 

２）英国GenQA、UK NEQAS、ならびに米国ミネ

ソタ大学の現地調査ならびにCDCの調査（宮地） 

英国GenQAや米国CAPなどの組織はそれぞれ4

0年、50年の活動実績があり、外部精度管理の中心

的な役割を担い、充実した体制となっていた。 

 

• 英国UK NEQASコンソーシアムGenQA（gen

omic quality assessment ゲノミクス品質評

価）事務局（エジンバラ）、英国NEQAS事務

局（シェフィールド）の訪問 

Dr.Ros J Hastings (Oxford University Hospital 

NHS Trust/CEQAS director)の誘導のもとに調査

し、以下の調査結果を得た。①英国UK NEQASは、

GenQA（genomic quality assessment とともにコ

ンソーシアム方式をとっており、運営において広

く関連企業（製薬を含めて）も連携している。②国

際標準規格 ISO 17043認定を受けており、試料の

均一性、安定化、配布、結果回収など外部精度管理

調査の品質管理を行っている。NPOとして利益追

及でなく、臨床検査の品質の継続的向上のための

外部精度評価、さらに検査室の教育のためのセミ

ナー開催を行なっている。③外部精度管理調査の

対象は、検体採取、検体処理、検査実施、解釈報告

まで全プロセスである。さらに、遺伝カウンセリン

グ、病理組織の腫瘍細胞比率など測定前プロセス

の外部精度評価を行なっている。④ヨーロッパを

中心に、中東、アジア、アフリカまで広域の外部精

度評価を行なっている。このため、「検査」で課題

となる人種差のモニタリングにも対応している。

⑤GenQAの「検査」の外部精度管理調査は、参加

の選択肢となりうると考えられる。ただし、日本に

は、代理事務所（申込、試料配送、結果受取、試料・

結果問合せ等の対応）が無い点は課題である。 

 

• 米国ミネソタ州立大学病院の視察と情報収集 

臨床検査部長 Anthony Killeen（CAP 検査精確

度調査委員長）の誘導のもと、遺伝子検査室の現状

調査を行った調査結果は以下である。①人口約 400

万人のミネソタ州の中核病院として、大学病院の

遺伝子検査室の規模は、要員・機器など極めて大き

く、通常の臨床検査室（血液、生化学、免疫検査等）

を凌ぐ。②検査室には、測定実施や報告書作成の要

員に加えて、専任の品質マネージャー、NGS解析

やシステム構築の要員が所属している。③情報解

析センター（supercomputer）など大学全体で有機

的に連携している。④NGSを用いた「検査」、多数

のがん遺伝子パネルが、CAP施設認定の元、LDT

にて行われている。⑤報告書作成の要員など検査

室内での要員にて、精度確保された検査実施から

検査報告書作成まで全てのプロセスを完結してい

る。⑥報告書作成は、臨床検査医（臨床病理医）と

遺伝カウンセラーが協調して行なっている。遺伝

カウンセラーは、臨床遺伝学と臨床検査（精度管理）

に精通している。⑦外部精度評価は、CAP PT参加

を基本とし、CAP PTにない項目は全て、代替法と

して、クロスチェック、標準物質、EQAサンプル、

過去検体のブラインドチェックが行われている。

⑧NGS/LDTに基づく「検査」を始め遺伝子関連検

査に係るリソースの検査室への中央化は、精度確

保された検査の全フローを確保する上でのモデル

となりうる。  

 

• 米国疾病管理センター（CDC）のGeT-RMの調

査 

米国での「検査」を中心として、精度管理、技能

試験（外部精度管理）、検査の開発等に使用するた

め、遺伝学的疾患用に細胞株由来のゲノムDNAの

提供を行なっている。また、参照試料プロバイダー

と利用者の間の情報交換を促進する役割を有する。

我が国での「検査」の外部精度管理調査の体制整備

において、その参考モデルとして、また連携先とし

て重要な部門と考えられた。 

 

５．外部精度管理受験体制の検討（中山、宮地） 

ゲノム医療に対するISO15189の検討が行われ

ており、そのガイダンス文書などが作成されてい

る。さらに、施設認定のパイロット審査も開始され

ている。 

 

１）日本医療検査科学会遺伝子・プロテオミクス技

術委員会での検討（中山） 
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日本臨床検査自動化学会の遺伝子・プロテオミ

クス技術委員会の２施設間の外部精度評価の実績

は、2019年12月末で実施1件、問い合わせ2件であ

った。 

 

２）外部精度管理調査のモデルの検討（宮地） 

難病においてヒトゲノム参照試料を用いて、汎用

的なNGSの外部精度管理調査のあり方を検討した。

検査の測定項目別（CAPサーベイ、GenQAなど）、

測定方法別（汎用的なPCR、NGS）、代替法（クロ

スチェック、過去検体、外部精度管理試料など）の

３つのカテゴリーに分けて、遺伝子関連検査（遺伝

学的検査、体細胞遺伝子検査、病原体核酸検査）の

３つの分類における開発・実施状況をマップ化した。

その結果、難病においてヒトゲノム参照試料を用い

て、汎用的なNGSの外部精度管理調査の設置の必

要性が明らかとなった。 

 想定ケースシナリオを設定のもと、統一したゲノ

ムベース試料として、Genome in a Bottle (GIA

B)由来の試料に合成DNAをスパイクしたものを用

いた。異なるプラットフォームを用いた測定システ

ムの施設において、測定前、測定、測定後プロセス

を評価し、それに基づく内部プロセスの評価と改善

に有用性が示された。 

日本では遺伝子関連・染色体検査の外部精度管

理を担う体制や機関が充実しておらず、現状とし

て衛生検査所などでは前述の英国のGenQAや米国

のCAPなどを利用している。GenQA、CAPが費用

面や依頼先（GenQAは日本に代理店がない）の問

題で利用できない場合には、クロスチェックなど

の代替法がISO15189ガイダンス文章2019などで

示されているが、具体的な例示を含め、その周知が

さらに必要と考えられる。 

今後、ISO15189の認定などの整備状況を踏まえ

ながら「検査」におけるGenQA、CAP利用などの

情報をさらに収集し、そのメリット・デメリット、

代替法との比較を行い、難病領域の「検査」におけ

る外部精度管理を検討する必要がある。 

 

６．「検査」実施体制について 

A. 令和元年時点の状況 

１）衛生検査所 

登録衛生検査所での遺伝子関連検査・染色体検

査の受託は2018年度では11,419件であり、前回の

10,299件より増加した。特に保険適応の検査受託

が増加しており、かずさDNA研究所の検査数が追

加されたことが要因となっている。 

このかずさDNA研究所では、令和2年度診療報酬

改定で増加した検査項目の大部分（61疾患）の検査

受託体制を構築した。かずさDNA研究所以外の衛

生検査所では、3疾患のみの対応となっている。 

 

２）かずさDNA研究所 

平成30年と令和1年にかけて、NGS「検査」に必

要な経費を洗い出し、NGSを用いることで削減で

きるコストをできるだけ削減すると同時に、多検体

処理を可能とする解析パイプラインを構築した。そ

の基盤を活用して、令和２年度に新しく保険適用に

なった検査の中で、NGSで解析可能な検査60種類

を新しく追加し、実施する体制を構築した。これま

での保険収載検査と合わせて、合計100種類の疾患

の検査提供が実現できた。また、検査対象疾患を研

究対象とする学会・難病研究班との連携関係を本研

究班の仲介を得ながら構築し、必要に応じて検査依

頼をした主治医がその疾患の専門医に相談できる

体制も構築した。これらの新規検査については、検

査依頼元の病院との契約を進め、現在までのところ

順調に検査提供が進捗している。検査依頼数も、検

査所設立時の想定であった5000件の目標に近づく

ことができた。 

 

３）医療機関 

信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センタ

ーでは、改正医療法やISO15189に対応した難病

「検査」の提供体制を整備し、院内ならびに他の病

院からの受託を行っている。2019年度は200件を超

える「検査」を実施した。外部からの委託は全国遺

伝子医療部門連絡会議に属する8施設および2小児

病院であった。 

関西にある一つの公立基幹病院では、改正医療

法等に適合した品質・精度確保のもと、難病領域を

含めた「検査」を実施しており、病院内において2

018年度では27疾患、589件の検査が実施されてい

た。しかし、医療機関内で難病の「検査」体制を新

たに構築するのは人員や費用の面で容易ではない。

機関での「検査」を充実させるために、信州大学で

は寄付講座による新たな体制を進めており、注目

される。 

鳥取大学医学部附属病院では、遺伝カウンセリ

ング体制の元に、保険収載の項目に加えて多くの

難病の「検査」が実施できる体制が整った。 

 

７．指定難病の診断基準と「検査」に関する調査 

診断基準に「検査」の必要性が記載されていたの

は、令和元年度の調査では165疾患、令和2年度の

調査では168疾患であった。これらのうち、保険収

載されていたのは平成31年3月時点で59疾患、令和

3年3月時点で112疾患であった。衛生検査所6社お

よび信州大学医学部附属病院において「検査」が可

能な疾患は、令和元年7月時点で80疾患であった。

本班から難病研究班に対して実施したWebアンケ

ート（2019年4月26日～5月31日）の結果によると、

研究室で実施している検査項目として回答があっ

たのは148件で、その内訳は遺伝子検査88件、その

他60件（生化学検査、病理検査、フローサイトメト

リー、抗体検査等）であった。診断基準に記載のあ
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る「検査」について、難病情報センターならびにG

eneReviewsの情報から疾患の原因遺伝子を列挙す

ると、令和2年3月時点でのべ915遺伝子が挙げられ

た。これらの「検査」を次世代シークエンサー（N

GS）を用いて行う（遺伝子パネルを構築する）と

仮定し検討したところ、のべ888遺伝子が遺伝子パ

ネルの候補に挙がった。 

 

８．保険収載への対応 

１）学会からの保険収載の要望とその妥当性につ

いての検討 

令和2年度の診療報酬改定では、難病関連の「検

査」（指定難病52疾患、72項目）がD006-4に収載

され保険適用となった。 

 

２）指定難病の診断基準に掲載されている「検査」

の調査 

指定難病の診断基準に「検査」が記載されていた

のは165疾患であった。平成31年3月時点では、こ

の165疾患のうち「検査」が保険収載されていたの

は59疾患であり、残りの106疾患は保険未収載であ

った。一方、1)で述べた内保連提案書からは、123

疾患の「検査」の保険収載要望があった。この123

疾患のうち、指定難病の診断基準に掲載されてい

たのは52疾患であった。残りの71疾患には、指定

難病だけではなく、小児慢性特定疾病も多く含ま

れていた。 

 

９．「検査」提供施設に関する検索サイト（http:/

/www.kentaikensa.jp/search/）の構築 

難病領域の「検査」は多く、すべての「検査」に

関する情報のデータベースが望まれる。米国や欧

州にはGTR、EuroGentestのホームページサイト

が開設されており、数千の難病に関する「検査」の

情報を検索することが可能となっている。その内

容は充実しており、依頼可能な検査施設に関して

は、CAP認定など「検査」の品質・精度確保の詳細

な情報まで掲載されている。また、これらのサイト

では、疾患や遺伝子などの情報をインプットする

と、必要な「検査」情報を簡単に検索することがで

きる。 

一方、日本では「検査」の情報提供として、日本

先天代謝異常学会（http://jsimd.net/iof.html）、全

国遺伝子医療連絡会議（http://www.idenshiiryou

bumon.org/search/）のサイトに一部の情報が掲載

されているに過ぎない。日本においては難病の「検

査」情報は、個別に専門家へアクセスすることによ

り得ている場合が多い。 

そこで、GTR、EuroGentestをモデルに、研究班

ホームページ上に「「検査」 検索システム」（h

ttp://www.kentaikensa.jp/search/）を構築した。

この検索システムでは、検査項目、疾患、遺伝子、

実施施設のいずれのキーワードでも検索が可能で

ある。現在、保険収載の検査を中心に、検査項目8

5、疾患58、遺伝子103、実施施設6を掲載している。 

本「検査」情報サイトについて研究終了後は国立成

育医療研究センター（要、佐藤）において継続する

方針である。 

 

１０．特殊検査への対応 

１）指定難病の診断基準に掲載されている特殊検

査の検討 

指定難病の診断基準に記載されている「検査」の

うち、遺伝子解析以外の方法で実施される「検査」

は27項目あり、保険収載されているのは9項目のみ

であった。 

２）ライソゾーム病・ペルオキシソーム病に関して 

研究機関等が診療を主たる目的として実施して

いるライソゾーム病・ペルオキシソーム病の検査

の実態を調査した。医療機関として検査を提供し

ている施設1、研究施設での実施9であり、その内訳

は酵素活性9施設、遺伝子解析5施設、代謝産物測定

3施設との調査であったが、さらに詳細な調査が必

要である。 

 

３）衛生検査所での検査が困難なインプリンティ

ングによる疾患への対応 

研究室で実施しているが、技術的な問題から衛

生検査所での実施が困難な「検査」として、インプ

リンティングによる疾患の「検査」がある。特殊な

検査法により、研究として診断がなされる「検査」

の実態について、施設の現状を調査した。 

この中で、先天代謝異常症（糖原病等）やBeckw

ith-Wiedemann症候群に対しては、以下の対応を

行った。先天代謝異常症については、医療機関や衛

生検査所での実施へ移行している状況が確認され

た。インプリンティング病の「検査」は、研究室で

の実施内容を臨床検査へ移行するのは技術的にも

経済的にも困難と判断された。特殊検査の実施機

関の充実として、ナショナル・センターの研究所を

衛生検査所として登録し、「検査」を提供する体制

を進めた。国立成育医療研究センターは2019年3月

に登録を行い、インプリンティング疾患の対応も

含め指定難病、小児慢性特定疾病などの検体へ対

応できる体制を整えた。国立精神・神経医療研究セ

ンターはメディカル・ゲノムセンターが中心とな

り衛生検査所機能を整備する方針となっている。 

 

１１．Webシンポジウムの開催（平成31年度、令和

2年度） 

１）2019年2月11日に本班主催のシンポジウム（資

料７） 

厚生労働省医政局から検体検査の精度管理につ

いての講演に引き続き、本班の活動の内容、「検査」

実施に関して準備すべき書類、「検査」の提供体制、

などについての講演に引き続き、活発な討論が行
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われた。さらに、個別相談（２件）にも対応した。

参加者は66組織から101名であった。個別相談では、

非常に実施回数の少ない酵素活性による検査、質

量分析の検体の取り扱いと輸送などの難病領域独

自の課題が挙げられた。 

 

２）2021年2月27日のWebシンポジウム（資料８） 

事前登録者462名、参加者は347名であった。我々

の活動の成果を、事前収録した５つの講演として午

前中に配信した。午後からは、厚生労働省健康局難

病対策課ならびに日本人類遺伝学会理事長の小崎

健次郎先生の挨拶を最初にいただき、「検査」の体

制と精度管理、難病遺伝子パネル検査と保険収載の

２つの重要なテーマを取り上げ、ライブでのパネル

ディスカッションを行った。パネルディスカッショ

ンでは参加者投票も取り入れた。 

 

１２．Webアンケート調査の実施 

１）2019年4月26日～5月17日実施 

検体検査を自ら実施している施設（「実施施設」）、

他施設へ検体検査の依頼を行っている施設（「依頼

施設」）に分けて調査を行った。実施施設では95名、

依頼施設では66名が「検査」の実施や依頼を行って

いた。検査方法としては遺伝子解析が60%以上と最

も多く、次世代シークエンサーを用いた実施施設で

は検査の対象疾患が多いことが推測された。検査実

施場所については、実施施設では研究室が70%以上

であったが、依頼施設では研究室のみならず登録衛

生検査所への依頼も多かった。依頼施設では実施施

設に比べて、保険収載されている検査項目の割合が

4倍近く多かった。精度管理の重要性については全

体として十分に認識されていたが、精度管理の確保

のために経費や人員の負担が増加することが懸念

され、診療のための検査が困難との意見が多かった。

難病班では検査結果の検討や解釈への対応が可能

であり、多くの班が患者情報の収集や登録などを実

施していた。難病医療支援ネットワークの中では、

AMED研究やIRUD事業などとの連携が比較的多

かった。検査の保険収載を希望する意見が多くあり、

今後は精度が確保された衛生検査所等で次世代シ

ークエンサーによる検査を実施し、加えて、難病班

などと連携した体制を構築していくことが必要と

考えられた。本内容は、論文として採択されている

（Adachi K, Satou K, Nanba E. Online Quest

ionnaire on Genetic Testing for Intractable Di

seases in Japan: Response to and Issues Asso

ciated with the Revised Medical Care Act. J 

Hum Genet (in press)）。 

 

２）2021年 3月 4日〜3月 26日実施（資料９） 

検査依頼の際の費用としては保険診療として支

払う回答が60.4%（前回は9.4%）と大幅に増加した。

これは、2020年度診療報酬改定で保険収載された

「検査」が増加したことが関係している。施設内で

の「検査」の実施は45.7%で、そのうち研究として

実施している回答が35.7%、研究および診療のため

の検査が48.2%であり、研究として実施している割

合は多い。また、方法としては次世代シークエンサ

ーを用いた網羅的解析が58.9％と普及してきてい

ることが推測される。改正医療法を理解し対応して

いるとの回答は、今回は37.4%（前回アンケート28.

7%）であり、以前よりも増加した。しかし、理解し

ているがさらに検討が必要との回答は今回54.2%

（前回アンケート55.3%）であった。具体的に困っ

た内容として人材不足（42.2%）、設備の不足（22.

9%）があり、さらに内部精度管理（31.3%）、外部

精度管理（24.1%）などがあり、人材を確保する経

済的な余裕がないことも推察できた。「指定難病遺

伝子パネル検査（案）」については、90.5%が賛成

の回答であり、エクソームや全ゲノム解析のデータ

から必要な遺伝子のバリアントを抽出するバーチ

ャルパネルの要望もあり、十分な保険点数がつき持

続可能な体制が必要との意見もあった。 

小児慢性特定疾病の「検査」が保険収載されない

ことは、背景を理解する方が62.9%と多かった。し

かし、背景を理解しても不合理と考える回答も多く、

保険収載が強く望まれている。 
 
Ｄ．考察 

本研究では、指針や「指定難病遺伝子パネル検査」

（案）を示し、Webシンポジウムを開催しその成果

を発表し、今後の難病診療の方向性を示すことがで

きた。 

難病領域の「検査」は、新たな研究成果が診断に

直結しており、研究とは切り離せない側面がある

が、欧米での視察や情報収集から、「検査」の品質・

精度確保を向上させ、診療と研究を切り分けるこ

との重要性が認識された。診療と研究を切り分け、

診療の体制を充実させることは診療のみならず、

研究の負担を軽減し研究の推進にもつながる。ま

た、今後の網羅的遺伝学的診断への対応にもつな

がる「検査」の結果の解釈や対応の体制も必要とな

る。この方針で策定した「難病領域の診療における

遺伝学的検査の指針」を今後、関係学会、関係者に

普及させ難病診療の充実を図ってゆくことが大切

である。現在、国で実施されている全ゲノム解析実

行計画においても、研究結果を診療にもちいるた

めには本指針に従うことが必要である。 

「検査」の品質・精度確保については、ISO151

89などの認定審査に向けた準備（パイロット受験）

も進められているが、現状では外部精度管理の体

制などは諸外国ほど充実しておらず、衛生検査所

などではCAPサーベイなどを利用しているところ

も多い。また、難病領域の検査の種類は非常に多く、

代表的なCAPサーベイですら、そのすべての検査

項目をカバーしているわけではない。難病の外部

精度管理を充実させるためには、それぞれの疾患
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に適した外部精度管理のための標準品の提供また

は汎用性のある方法などが課題となる。日本では

遺伝子関連検査・染色体検査に対する外部精度管

理を客観的に評価する組織や体制が十分とは言え

ず、クロスチェックなどの代替法が取り入れられ

ている。今後、評価組織としての米国疾病予防管理

センター（CDC）や、外部精度管理サーベイ提供組

織としての欧米のGenQA, CAPを参考に、日本で

の外部精度管理の評価および提供体制についても

検討する必要がある。難病の研究や診療の拠点と

なっているナショナルセンターに、この組織を構

築することも一つの方法かもしれない。 

また、インプリンティング遺伝子、酵素活性、質

量分析、蛋白解析、細胞解析などの特殊検査の対応

についても検討した。特殊検査は集約が困難で、衛

生検査所での対応は限界がある。これに対して、病

院との連携ができない研究室では衛生検査所とし

て登録することが方法の一つであり、これを進め

ている研究室もある。通常の研究室ではハードル

が高いが、国立成育医療研究センターでは、衛生検

査所の登録が進められており、ナショナルセンタ

ーなどで対応することも一つの方法と考えられる。 

令和２年度診療報酬改定に伴い、指定難病64項

目（エに７項目、オに５７項目）が新たに保険収載

され、現在D006−4遺伝学的検査には、140項目（1

11疾患）が保険収載されている。これに対して、医

療機関内に検査体制を構築することができれば、診

療科と密接に連携した体制が取りやすく、新しい

「検査」にも柔軟に対応できると考えられる。実際

に、米国ミネソタ大学では、臨床検査部内に検査の

技術者のみならず、品質・精度確保、結果解釈など

多くの専門家を擁して、多くの「検査」に対応でき

る体制を構築していた。日本でも信州大学のような

「検査」の提供体制を整備している病院もあるが、

「検査」を提供できる可能性のある大学病院にあ

っても研究が優先され、厳しい経営状態も多いた

めに、難病の「検査」のための品質・精度確保に必

要な人員や費用を捻出することは容易なことでは

ない。実際に「検査」が可能な大学病院は、難病の

専門家が病院の検査部などの中央施設に所属して

いる場合が多く、病院内に新たに難病の「検査」体

制を構築するのはハードルが高い。このような状

況の中で、信州大学では民間の衛生検査所と大学

の専門家が連携し、「検査」のための新たな寄付講

座の設置を進めていることが注目される。難病の

「検査」体制が拡大しない理由として、衛生検査所

で「検査」の体制を構築する場合に、検査技術の導

入や結果解釈などに必要な専門家との連携がとり

にくいことが挙げられている。寄付講座の設置は、

この問題の解決策の一つと考えられる。この体制

を充実させることができれば、通常の衛生検査所

ではハードルの高い、より高度な「検査」や特殊検

査を全国の病院に提供できる体制が構築できるか

もしれない。 

日本の現状としては、かずさDNA研究所での検

査体制の充実により保険収載された多くの「検査」

の提供が可能となっている。これは、かずさDNA

研究所ではその実績に裏打ちされた高い技術力に

より、品質・精度の確保が図られたNGSによる集

約的な検査システムを柔軟に開発できていること

が一つの要因と考えられた。具体的には、NGSパ

ネルに頻度の比較的多い疾患と少ない疾患を組み

合わせるなど検査の効率化を図り、継続的な検査

体制を維持している。今後は、かずさDNA研究所

などで開発された「検査」体制を他の衛生検査所に

も移行するなど、衛生検査所全体でバランスのと

れた実施体制の検討も必要と考えられる。 

また、検査技術の導入や結果解釈などに必要な

専門家との連携も課題である。かずさDNA研究所

においても専門家との連携は課題であり、令和2年

度に新たに収載された「検査」にあたっては、当研

究班が専門家との連携を調整した例もある。研究

の推進を図るためにも、難病の専門家と「検査」と

の組織的な連携体制を充実させることが必要であ

る。 

保険収載を進めるにあたり、検査費用の確保も

大きな課題である。近年、難病領域の「検査」（D

006-4）の保険点数は増額されており、3,880点、5,

000点、8,000点の3段階となった。しかし、NGS技

術による集約的システムで効率的に「検査」を実施

しても、この保険点数で品質・精度確保が担保され

た「検査」を維持するのは厳しい。現実にがんゲノ

ム医療の保険点数は50,000点を超えており、難病

領域の「検査」においても、これを参考に点数の見

直しが必要である。 

指定難病の「検査」においては保険収載が進めら

れているが、まだ保険収載されない項目も少なく

ない。令和2年度診療報酬改定では、診断基準に「検

査」の記述があっても、確定診断するために必ずし

も必要と判断されなかった「検査」は、内保連から

の要望があっても保険収載されなかった。もちろ

ん指定難病の確定診断に必須でなくても「検査」は

診療に有用であり、少なくとも診断基準に取り上

げられている「検査」は、すべて保険診療として実

施できるよう検討すべきである。しかし、この「検

査」を難病の確定診断の必須項目とした場合には、

「検査」が陰性になった場合に指定難病の認定が

受けられない可能性が出てくる。そのために、臨床

症状などから診断が可能な疾患で、必ずしも「検査」

が陽性にはならない疾患では、確定診断における

「検査」の取り扱いは慎重に判断する必要がある。

この指定難病の診断基準は、疾患の特徴や日本の

現状を踏まえ、難病研究班が作成している。疾患ご

とに記載方法に違いがあるのは当然だが、臨床診

断で確定診断が可能な疾患であっても、非典型例

まで確実に診断するために「検査」を確定診断の必
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須項目としている班もあれば、「検査」はあくまで

も参考として取り扱う班もあるようである。この

診断基準については、難病対策委員会などで研究

班を超えて検討することが必要であろう。 

令和2年度診療報酬改定では、内保連の要望に関

して、小児慢性特定疾病の「検査」はいずれも保険

収載されなかった。これは、指定難病と小児慢性特

定疾病の根本的な仕組みの違いによるもので、こ

の仕組みの問題に関しても厚生科学審議会疾病対

策部会難病対策委員会などに検討を委ねたい。 

一方、IRUDにおいて原因が明らかになったうち

の半数が指定難病であるとの結果が示すように、1

つ1つの原因遺伝子をターゲットにした検査では

限界がある。さらに検査体制を充実させるためには、

今回提示した「指定難病遺伝子パネル検査」（案）

のようにNGSパネル検査を保険収載することが必

要になる。本提案はWebアンケート調査でも多くの

賛成の意見が得られ、今後具体的な開発を行う必要

がある。 

今回、指定難病に限った遺伝子パネル検査を提案

したのは、以下の背景がある。保険収載される検査

は、通常IVD・MDでの開発が必要になる。しかし、

難病の「検査」はIVD・MDではなく、基本的には

LDTでも保険収載されている。これは、「難病の患

者に対する医療等に関する法律」（平成26年5月30

日）（難病法）により指定難病が定義されており、

その診断基準が定められ、患者さんの実態が明らか

され、そして患者さんの申し出によって医療費助成

などの支援が行われていることが背景にある。そし

て、この指定難病の診断に支障が出ないように、た

とえIVD・MDでなくても必要な検査が保険収載さ

れてきたようである。 

一方、小児慢性特定疾病は、児童福祉法（平成 27

年 1 月改正）を背景としており、「診断の手引き」

によって診断が行われており、難病法のような明

確な診断基準とはなっていない。そのために、小児

慢性特定疾病には「検査」が必要な多くの遺伝性疾

患が含まれているにもかかわらず、そのほとんど

が保険収載されていないのが実情である。 

この問題を解決し、小児慢性特定疾病を含めた

多くの難病の遺伝子パネル検査を開発するために

は、保険収載の検査として認められる LDTの条件

を設定し保険収載の仕組みを構築する方法が考え

られる。これに関しては、日本に適した LDTの基

準を設定する必要があり、本研究班においても

LDT による NGS パネルの開発・運用に関する品

質課題の検討を行った。しかし、LDT 検査を保険

収載するためには本研究班の検討では限界があり、

令和 2年度厚生労働行政推進調査事業費補助金（地

域医療基盤開発推進研究事業）「検体検査の精度の

確保等に関する研究」（研究代表者 矢冨裕）など

の検討を踏まえ、新たな検討体制を作ることが必

要と考えられた。 

研究の最後に行ったWebアンケート調査からは、

改正医療法への理解は進んでいるが、研究室にお

いては人材や設備の不足などから、その体制の構

築は十分ではないことが判明した。現在、指定難病

の「検査」の保険収載が進められ、衛生検査所での

検査体制が充実してきている。さらに、「指定難病

遺伝子パネル検査」（案）が保険収載され衛生検査

所での実施が可能となった場合には、診療に用い

る「検査」を研究室で実施する負担は大きく軽減す

る。診療に用いる「検査」の集約化を進め、研究室

での負担を軽減し、「検査」の充実を図ってゆくこ

とが必要と考える。しかし、この「指定難病遺伝子

パネル検査」（案）には小児慢性特定疾病の「検査」

は含まれない。小児慢性特定疾病の疾患は指定難

病よりも多く、アンケート調査からも、その「検査」

については保険収載の強い要望がある。 

 
Ｅ．結論 

1. 「難病領域の診療における遺伝学的検査の指

針」を作成した。国で実施されている全ゲノム

解析実行計画においても、研究結果を診療に

もちいるためには本指針に従うことが必要で

あり、今後関連学会や難病診療に関係してい

る方々へ周知してゆく。 

2. 保険収載を目指した「指定難病遺伝子パネル検

査」（案）の構想を立案した。本構想は、アン

ケート調査においても多くの関係者から支持

されており、今後の開発が重要である。 

3. 衛生検査所での難病の「検査」は、NGS技術の

実績をもつ、かずさDNA研究所で拡充が図ら

れているが、他の衛生検査所とも連携したバ

ランスのとれた体制が望まれる。 

4. 衛生検査所での「検査」を拡充するためには、

検査結果の対応などで専門家との連携、なら

びに検査コストの実情に即した保険点数の増

額が必要になる。 

5. 大学病院などの医療機関は難病の専門家との

連携がとりやすく、柔軟に「検査」の体制を構

築できるメリットがあるが、日本ではこの体

制を拡充するには限界があり、機関内に衛生

検査所の寄付講座を設定するなどの新たな取

り組みが注目される。 

6. 特殊検査への対応の一つとして、品質・精度確

保のための要員や費用の面でハードルは高い

が、研究室やナショナルセンターが衛生検査

所登録を行い、特殊検査などに対応すること

の検討が必要である。 

7. ゲノム医療に対するISO15189の検討が行わ

れているが、日本では難病「検査」の品質・精

度確保のための外部精度管理サーベイを提

供・評価できる組織が脆弱であり、欧米のGen

QA、CAP、CDCなどの充実した組織を参考に

検討を進める必要がある。 
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8. 外部精度管理サーベイを提供し、その結果を

評価する組織を設置する候補として、難病の

研究や診療の拠点となっているナショナルセ

ンターがある。 

9. 難病「検査」の情報に関するWeb検索システム

を構築し、ホームページ上に公開した（http:/

/www.kentaikensa.jp/search/）。 

10. 2021年3月のWebアンケートからは、改正医療

法への理解が促進され、保険収載の「検査」の

体制が充実し、難病診療に役立っていること

が明らかになった。現状では、研究室での「検

査」の実施も多いが、今後「指定難病遺伝子パ

ネル検査」が開発され、保険収載されることに

より「検査」が集約化され、研究も効率化する

ことが望まれる。 

11. 小児慢性特定疾病の「検査」に対応するために

は、検体検査の品質・精度確保を検討し、LD

T検査を保険収載できる体制を構築すること

が望まれる。 
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-PID九州地区免疫不全症研究会 2019/11/2 
国内、口頭 

24. 小原收、オミックス検査学の潮流：ゲノムファ
ーストからオミックスファーストへ  第66
回日本臨床検査医学会学術集会 2019/11/22
 国内、口頭 

25. 小原收、免疫不全症・自己炎症疾患の遺伝学的
検査が直面する課題、第二回日本免疫不全・自
己炎症学会 2019年２月 東京 

26. 小原收、遺伝子検査の限界と可能性、第41 回
日本小児遺伝学会 学術集会、2019 年1 月 

27. 小原收、次世代シークエンサー（NGS)による
難病等の遺伝学的検査の提供体制について、日
本遺伝子学会遺伝子診断・検査技術推進フォー
ラム公開シンポジウム2018、2018 年12 月 東
京 

28. 小原收、遺伝子検査から診断へ：現在の課題、
第2 回千葉県リンチ症候群対策協議会、2018 
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年12 月 千葉 
29. 堤正好、ゲノム医療における検体検査の品質管

理について、第8回生命情報学会連合大会 日
本バイオフォマティクス学会・日本オミックス
医学会 合同シンポジウム、2019年9月10日 

30. 堤正好、ゲノム医療～遺伝子関連検査の立場か
ら、日本生命倫理学会第31回年次大会、2019年
12月7日 

31. 宮地勇人. 遺伝子関連検査のISO 15189施設
認定の現状と課題. 第27回日本遺伝子診療学
会学術集会 2020/9/12 国内. 

32. 宮地 勇人. ゲノム医療新時代に向けて、病理
部と臨床検査部の協調体制のあり方 遺伝子
関連検査のためのISO 15189施設認定のプロ
グラム構築と展開.臨床検査と病理の協働 201
9/11/23 国内. 

33. 宮地 勇人. 遺伝子関連検査で究めるゲノム医
療の展望 2019/7/28国内. 

34. 宮地 勇人. 検体検査の品質・精度確保に係る
医療法等の改正 遺伝子関連・染色体検査の精
度確保とゲノム情報管理.第20回日本検査血液
学会学術集会 20巻学術集会 2019/7/6 国内. 

35. 中山智祥、梅村啓史、土田祥央：がんゲノム医
療における臨床検査医師の役割。日本医療検査
科学会第52回大会、Web開催、2020.10.1-10.3
1（Web Poster 10.1-10.31） 

36. 中山智祥、梅村啓史、高橋宏通、吉川真弘：が
んゲノム医療における臨床検査医師の役割。第
60回日本臨床化学会年次学術集会、Web開催、
2020.10.30-11.1（Web Oral 10.30） 

37. 中山智祥、梅村啓史、高橋宏通、吉川真弘：が
んゲノム医療におけるチーム医療としての臨
床遺伝医師の役割。日本人類遺伝学会第65回大
会、Web開催、2020.11.18-12.1（Web Oral 1
1.18-12.1） 

38. 中山智祥、梅村啓史 、高橋宏通、吉川真弘、土
田祥央：がんゲノム医療における臨床検査に携
わる医師の役割。第67回日本臨床検査医学会学
術集会(アイーナ・盛岡市) 、現地とWeb配信の
両方あり、2020.11.19-11.22（Web Oral 11.1
9-11.22） 

39. 古庄知己，遺伝学的検査と遺伝カウンセリング，
講演，第12回日本小児循環器学会教育セミナー
Advanced Course，2021/2/6-7，オンライン 

40. 古庄知己，Management of Genetic Syndro
mes: 遺伝性・先天性疾患を持つ子どもたちが
生き生きと暮らせる社会を目指して！，講演，
第43回日本小児遺伝学会学術集会，2021/1/8-9，
オンライン 

41. 古庄知己，13トリソミーを持つ児、18トリソミ
ーを持つ児への外科的介入を含めたマネジメ
ント，講演，第56回日本周産期新生児医学会学
術集会，2020/11/28-30，オンライン 

42. 古庄知己，筋拘縮型（古庄）型エーラス・ダン
ロス症候群の発見・病態解明，講演，第52回日
本結合組織学会学術集会，2020/9/20，オンラ
イン 

43. 古庄知己，筋拘縮型エーラス・ダンロス症候群
の発見、病態解明、そして治療法開発に向けた
挑戦，講演，名城大学総合研究所難治性疾患発
症メカニズム研究センター・第１回セミナー，
2020/2/15  名古屋 

44. 古庄知己，遺伝子、ゲノム、生殖細胞・体細胞

の変化とは？，講演，がんゲノム看護セミナー
in信州2019，2019/12/21，松本 

45. 古庄知己，遺伝性・先天性疾患オーバービュー，
講演，長野県特別支援学校保健委員会研修会，
2019/12/19，諏訪 

46. 古庄知己，ゲノム医療の最前線，講演，長野赤
十字病院，第181回がん診療研修会，2019/10/
30，長野 

47. Tomoki Kosho et al. Otological features i
n patients with musculocontractural Ehler
s-Danlos syndrome caused by mutations i
n CHST14 (mcEDS-CHST14) ，ASHG2019，
2019/10/15-19，ヒューストン（米国） 

48. 古庄知己，遺伝子診療の現場から(クリニカル
シーケンスからのMGeND登録) ，講演， 201
9年度AMED溝上班「ヒトバリアントデータ研
究倫理勉強会」，2019/10/9，大阪 

49. 古庄知己，筋ジストロフィーの遺伝医療「筋ジ
ストロフィー診療における遺伝科の役割」，講
演，第1回長野県筋ジストロフィー市民公開講
座，2019/9/28，安曇野 

50. 古庄知己，遺伝性乳がん患者さんの医療連携，
講演， Brest Cancer Seminar 2019 in Nag
ano，2019/9/27，長野 

51. 古庄知己，エーラスダンロス症候群をめぐる世
界の動向，講演， 2019年度JEFA会合（医療講
演会・交流会），2019/5/25，大阪 

52. 古庄知己，全国遺伝子医療部門連絡会議が推進
する日本の遺伝医療，講演，第4回遺伝カウン
セリングコース，2019/5/11，東京 

53. 古庄知己，クリニカルシークエンスの全国展
開：がんと非がん両輪での発展を目指して，中
央西日本がんゲノム医療連携フォーラム，201
9/3/16，岡山 

54. 古庄知己，信州大学医学部附属病院遺伝子医療
研究センターの取り組み～過去・現在・そして
未来へ～，遺伝診療セミナーin あべの，2019
/1/17，大阪 

55. 古庄知己，筋拘縮型（古庄型）エーラス・ダン
ロス症候群：オーバービュー，第39 回インフ
ォーマルセミナー in 信州，2019/1/10，長野 

56. 古庄知己，13 トリソミー、18 トリソミーを持
つ子どもへのよりよい医療をめざして，沖縄新
生児特別講演会，2018/12/7，沖縄 

57. 古庄知己，Structural alteration of glycosam
inoglycan side chains and spatial disorga
nization of collagen networks in the skin 
of patients with musculocontracutural Ehl
ers-Danlos syndrome caused by CHST14D
/D4ST1 deficiency，ポスター， ASHG2018，
2018/10/16-20，サンディエゴ 

58. 古庄知己，がんからgermline の遺伝子診療に
ついて，中央西日本 がんゲノム医療フォーラ
ム，2018/10/6，岡山 

59. 古庄知己，CHST14 変異に基づく筋拘縮型エ
ーラス・ダンロス症候群（mcEDS-CHST14）
の発見と疾患概念の確立/Discovery and deli
neation of musculocontractural Ehlers-Da
nlos Syndrome caused by CHST14 mutati
ons (mcEDS-CHST14) ，慶應医学会例会, 20
18/7/17，東京 

60. 古庄知己，次世代シークエンスの臨床応用，第
42 回日本遺伝カウンセリング学会学術集会，
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2018/6/29，宮城 
61. 古庄知己，がんクリニカルシークエンスの現状

と課題，第10 回長野臨床腫瘍懇話会，2018/6
/23，長野 

62. 古庄知己，エーラス・ダンロス症候群、世界の
動向， 2018 年度JEFA 会合（医療講演会・交
流会），2018/6/9，埼玉 

63. 古庄知己，がんゲノム医療について，がん寺子
屋勉強会＠長野市民病院，2018/6/7，長野 

64. 古庄知己，ゲノム医療の組織構築と人材育成，
第153 回日本医学会シンポジウム，2018/6/2，
東京 

65. 要匡：小児遺伝が拓くゲノム医療（シンポジウ
ム） 第43回日本小児遺伝学会学術集会 (web)
 2021年1月8日－9日 

66. Yanagi K, Morimoto N, Kobayashi M, Ab
e Y, Matsubara Y, Kaname T: A novel va
riant within the G4 box of GNAI3, one of
 the catalytic domains of guanine nucleoti
de-binding, in a Japanese patient with A
uriculocondylar syndrome 1.  ASHG2020 
(web)  2020.10 

67. 要匡：希少・未診断疾患イニシアチブの進展と
課題（シンポジウム） 第44回日本遺伝カウン
セリング学会学術集会 (web) 2020年7月3日
－5日 

68. 要匡：小児未診断患者における網羅的な遺伝学
的検査 ＜全エクソーム解析＞（遺伝カウンセ
リング・ジレンマセッション、コメンテーター）
 第44回日本遺伝カウンセリング学会学術集会
 (web) 2020年7月3日－5日 

69. Yanagi K, Toguchi S, Satou K, Inoue M, 
Naritomi K, Matsubara Y, Kaname T.:  J
apanese girl with a novel variant of PIK3
R1 showed deterioration of insulin resista
nce to biguanide treatment. ESHG2020. V
irtual Conference. 6-9 June 2020. 

70. Kaname T, Yanagi K, Takeshita M, Omat
a M, Kobayashi N, Abe Y, Naritomi K, 
Matsubara Y.:  A novel deletion in ZEB2 
and biallelic frameshift variants in CNKS
R1 identified in a patient dysmorphologic
ally diagnosed with Mowat-Wilson syndro
me.  ESHG2020. Virtual Conference. 6-9 
June 2020. 

71. 要匡．ナショナルセンターにおける取組み（シ
ンポジウム） 第9回 日本遺伝子診療学会 
遺伝子診断・検査技術フォーラム 公開シンポ
ジウム2019 どうなる？！ゲノム医療 東京，
2019年12月5日． 

72. 要匡．IRUDの現状と将来の展望（基調講演）.
 第26回 ゲノム医療フォーラム, 福岡，2019
年10月27日. 

73. 要匡，柳久美子，磯まなみ，小林奈々，阿部幸
美，竹下芽衣子，黒木陽子，林恵子，岡村浩司，
緒方(川田)広子，河合智子，中林一彦，秦健一
郎，小崎健次郎，佐藤万仁，松原洋一，IRUD
-P コンソーシアム，第一期IRUD（希少・未診
断疾患イニシアチブ）統計と今後，第41 回日
本分子生物学会年会（2018 年11 月，横浜） 

74. Kaname T, Matsubara Y. Comprehensive 
approach to rare and undiagnosed disease
s in Japan. 10th Annual Next Generation

 Sequencing and Clinical Diagnostics Con
gress 2018., London, UK, 2018.11.9. 

75. Harada N，Ohara O，Kaname T，Tsutsum
i M，Adachi K, Nanba E：A Practical Gu
idance for the Development and Operatio
n of Laboratory Developped NGS-based G
ene Panel Genetic Testing．日本人類遺伝学
会第65回大会2020.11.18-12.2. Web開催 

76. 原田直樹，小原収，要匡，堤正好，足立香織, 
難波栄二：自家開発のNGSパネル遺伝学的検
査の品質要件．第27回日本遺伝子診療学会大会．
2020.9.10-19．Web開催 

77. 原田直樹，小原収，要匡，堤正好，足立香織, 
難波栄二：次世代シークエンサーを使用する遺
伝学的検査の品質課題への対応策．第44回日本
遺伝カウンセリング学会学術集会．2020.7.3-1
2．Web開催 

78. 原田直樹、小原收、要匡、堤正好、足立香織、
難波栄二 「遺伝学的検査の品質課題と解決策
について」 第50回臨床細胞分子遺伝研究会 
（大阪） 2020年3月7日 

79. 原田直樹、小原收、要匡、古庄知己、涌井敬子、
足立香織、難波栄二 「希少難病等の遺伝学的
検査の現状と課題」 日本人類遺伝学会第64回
大会（長崎） 2019年11月8日 

80. 原田直樹、小原收、要匡、古庄知己、涌井敬子、
足立香織、難波栄二 「希少遺伝性疾患の遺伝
学的検査の現状」 臨床遺伝2019 in Sapporo
 第26回日本遺伝子診療学会大会 第43回日本
遺伝カウンセリング学会学術集会 合同学術集
会（札幌） 2019年8月3日 

81. 足立香織、佐藤万仁、小原收、堤正好、宮地勇
人、中山智祥、古庄知己、要匡、原田直樹、奥
山虎之、後藤雄一、黒澤健司、難波栄二．難病
領域の遺伝学的検査体制に関するアンケート
調査．第43回日本小児遺伝学会学術集会．202
1年1月、Webオンライン開催 

82. 佐藤万仁，柳久美子，竹下芽衣子，阿部幸美，
小林奈々，松原洋一，要匡，希少・未診断疾患
を対象とした大規模全エクソーム解析の俯瞰
的分析，日本人類遺伝学会第64回大会（2019年
11月、長崎） 

83. 中村勇治，浅田英之，久保田哲夫，奥野友介，
村松秀城，河合智子，佐藤万仁，高橋義行， 小
島勢二， 齋藤伸治，UPD(15)pat に伴うHER
C2、DUOX2 のヘテロ接合性喪失によるblend
ed phenotypes の1 例，第41 回日本小児遺伝
学会学術集会（2019 年1 月，名古屋） 

84. 佐藤万仁，柳久美子，要匡，希少・未診断疾患
を対象とした大規模全エクソーム解析におけ
る次世代シーケンサーの評価，第41 回日本分
子生物学会年会（2018 年11 月，横浜） 

85. 柳久美子，磯まなみ，竹下芽衣子，佐藤万仁，
要匡，レット様症状を呈する女児患者における
MECP2 遺伝子欠失の同定と遺伝子発現解析，
第41 回日本分子生物学会年会（2018 年11 月，
横浜） 

86. 佐藤万仁，柳久美子，要匡，希少・未診断疾患
を対象とした大規模全エクソーム解析の俯瞰
的分析，日本人類遺伝学会第63 回大会（2018
 年10 月，横浜） 

87. 柳久美子，湊川真理，磯まなみ，佐藤万仁，松
原洋一，岡本伸彦，要匡，重度レット症候群に
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認められたMECP2 遺伝子欠失について，日本
人類遺伝学会第63回大会（2018 年10 月，横
浜） 

88. 黒澤健司. 難病の遺伝学的検査の体制. 第2
7回日本遺伝子診療学会大会. 2020.9.10-12
黒澤健司. 拡大した難病の保険収載遺伝学的
検査とマイクロアレイ染色体検査の臨床実装.
 難病医療における遺伝学的検査の現状と課
題. 2021.2.27 ウェビナー 

89. 黒澤健司. 先天異常の診かたと考え方. 第2
9回日本形成外科学会基礎学術集会. 2020.10.
8-9. 横浜 

 
Ｇ．知的財産権の出願・登録状況（予定を含む。） 
1. 特許取得 
  なし 
 
2. 実用新案登録 
  なし 
 
3.その他 
  なし 



難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に向けた⼯程表

2018年度 2019年度 2020年度

2018年12⽉ 平成30年厚⽣労働省令第93号施⾏

ゲノム医療
実現推進
協議会

ゲノム情報
を⽤いた医
療等の実⽤
化推進タス
クフォース
「ゲノム医
療等の実
現・発展の
ための具体
的⽅策につ
いて」

検体検査の
精度管理等
に関する
検討会

新たな精度管理
に関する情報の
周知徹底

新たな遺伝学的
検査の実施体制
の確⽴

基礎的研究との
区分けを明確化

難
病
領
域
で
の
疾
患
原
因
と
治
療
法
の
探
索
研
究
が
推
進

諸外国と同等の
精度管理基準に
よる検査実施
体制の推進

よ
り
先
進
的
で
安
全
な
医
療
の
提
供

遺伝学的検査
体制のモデル
構築と普及

国際レベルの
検査基準構築

情報提供

具体的な相談への対応

実態調査と対応

登録衛⽣検査所に外注
する際の実施フローの
検討

エキスパートパネルの設
定要件・運⽤基準の検討

外部精度管理実施体制の
具体的な枠組みの検討

諸外国の検査施設の
実施状況調査

検査結果返却に
関する精度の
向上

健康保険・公的補助
費⽤の設定に関する
課題の検討

費⽤に関する
検討

報告書の検討と標準化

検査コストの算出

適切に運⽤する
モデルケースを
関連学会や難病研究
班に提⽰・普及

〜2017年度 2021年度以降

HP開設

学会等での周知

医療機関・ナショナル
センター等での受託体
制の検討

新たな精度管理基準に
対応できる検査実施体
制のモデル構築・提⽰

登録衛⽣検査所等の
受託状況調査

外注検査化に向けた
課題の明確化

施設間クロスチェック
体制のモデル提⽰

精度管理実施状況の
把握、対応状況の調査
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難病領域の診療における遺伝学的検査の指針 
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はじめに 

近年、世界的にゲノム医療の推進が図られ、難病の原因遺伝子の解明が進み、酵素補

充療法や遺伝子治療など画期的な治療法の開発と実用化が進んでいる。日本でも指定難

病の遺伝学的検査の保険収載が拡大され、遺伝子治療用医薬品が保険収載されるなど、

難病の医療の充実が図られている。さらに、全ゲノム解析等実行計画が進められており、

今後すべての難病領域の疾患に対する遺伝子パネル検査等の保険収載が期待される（資

料 1）。 
従来、希少難病の遺伝学的検査の多くは、大学等の研究室や研究所などで研究の一環

として実施されてきたが、2016 年にゲノム医療実現推進協議会ならびにゲノム情報を

用いた医療等の実用化推進タスクフォースにおいて議論が行われ（資料 2、3）、諸外国

と同様の水準を満たす遺伝子関連検査の品質・精度を確保することが必要とされた。こ

の精度確保に対応するために、検体検査の精度管理等に関する検討会が開催された（資

料 4）。この検討会のとりまとめに従って、検体検査の品質・精度に係る医療法等が一部

改正（改正医療法等）され、2018 年 12 月 1 日に施行となった（資料 5）。 

難病の遺伝学的検査は、検体検査の分類上、遺伝子関連・染色体検査に含まれ、改正

医療法等で新たに設けられた基準の品質・精度の確保が求められる。しかし、研究とし

て実施されてきた難病領域の遺伝学的検査は、そのままの体制では新たな基準の品質・

精度を確保することが困難であり、ゲノム医療実現推進協議会においても今後の課題と

して取りあげられた（資料 6）。 
そこで、「難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班」（研究班）

（2018 年 10 月～2021 年 3 月）（資料 7）では、係る課題の解決と難病領域の診療の充

実を図ることを目的として本指針を策定した。 

１．本指針の基本方針 

本指針は、欧米の体制［注］を参考に診療に用いる遺伝学的検査と研究室で実施され

る遺伝子解析を明確に分け、診療に用いる遺伝学的検査についての具体的な対応を示す

ことを基本方針とした（図１）。 
一方、研究として行われる遺伝子解析等は本指針の対象外であり、研究の指針に従っ

て実施する必要がある（資料 8）。前述のように、研究として実施する遺伝子解析と、改

正医療法等が対象とする診療に用いる遺伝学的検査とでは、その結果の利用目的、必要

とされる検査の品質・精度の確保の要件が異なり、明確に分けて実施すべきである。但
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し、研究で得られた結果が、その被検者である患者の診断に結びつき、診療に役立つ場

合が少なからずある。この場合には診療にできるだけ役立つように対応することが必要

であり、その手順についても本指針に含めた。 

なお、DTC（Direct-to-consumer）遺伝子検査ビジネスなど商業的遺伝子分析で得ら

れた結果については、診療に用いるには科学的根拠に乏しく、本指針の対象としない。 

2．診療における遺伝学的検査の実施について 

１）保険収載されている遺伝学的検査とその実施に関して 

ゲノム医療の推進により、がんや難病領域の遺伝学的検査の保険収載が進められてい

る。難病領域においては、令和 2 年度診療報酬改定時に、指定難病 64項目（エに 7項
目、オに 57項目）が新たに保険収載され、現在 D006-4 遺伝学的検査は、140 検査項

目（111 疾患）が保険収載されている。この検査区分はア～オに分かれており、このう

ちエとオの検査では保険償還するための施設要件が定められており、地方厚生（支）局

長への届け出が必要である。また、遺伝学的検査を 2回以上実施する場合や、オの項目

検査を実施する場合には診療報酬明細書の摘要欄への記載が必要になる。さらにこれら

の実施に関しては、遺伝カウンセリング加算の算定が可能となっている。 
診療の用に供する検体検査は、改正医療法等に従い医療機関の検査部門や衛生検査所

で実施することが求められる。現在、遺伝学的検査の多くは衛生検査所において受託検

査として実施されている。本研究班では、遺伝学的検査の具体的な情報が個別に検索可

能な情報提供サイトを構築し公開している（資料 9） 

２）自由診療における遺伝学的検査の実施に関して 
保険未収載の遺伝学的検査を自由診療として実施する場合にも、分析的妥当性、臨床

的妥当性、臨床的有用性を事前に確認し、必要に応じて倫理的対応を行い、改正医療法

等に従って医療機関の検査部門または衛生検査所に委託して検査を実施する。 

3．改正医療法等に適合した遺伝学的検査を研究室で提供するには 

診療に用いる検体検査を提供できる施設は、医療機関内、医療機関内ブランチラボ、

衛生検査所に限られ、病院に属さない研究室や研究所がこれらを実施する場合には、以

下１）または２）のいずれかの対応が求められることが医療法に定められている。この

対応には行政や自治体への登録申請などの手続きのみならず、検査の精度確保のための

人員や予算の確保が必要になる。こうした対応が困難な場合には、医療機関の検査部門
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や衛生検査所へ検査の移管を検討することが望ましい。 

１）研究室を病院の組織の一部として位置づける 
「医療機関、衛生検査所等における検体検査に関する疑義解釈資料（Q&A）」（厚生

労働省医政局）では、「病院等の業務として実施する場合は、当該研究施設のうち検体

検査を行う区域が、都道府県等に申請する当該病院等の建物の構造の中に含まれてい

ること及び当該検体検査について病院等の管理者及び検体検査の精度の確保に係る責

任者の権限が及ぶこと等により、病院の組織の一部として位置付けられている必要が

ある。」と示されている。病院内の研究施設であっても、検体検査を実施する部門とし

て病院組織内の位置づけを行う必要がある。 
医療機関での検体検査の実施に関する対応については表に示す（表）。 

２）衛生検査所として登録し、臨床検査として実施する 
病院区域から離れた研究室など、１）の対応が困難な場合には、衛生検査所として登

録を行い、臨床検査として、検体検査の精度の確保のもとで実施する必要がある。 

4．研究の結果を診療の用に供するための対応について 

１）研究における遺伝子解析 

研究として実施する遺伝子解析は科学としての新規性や再現性を重視し、診療で行う

臨床検査は臨床的有用性、検査手法の普遍性や標準性・汎用性、正確な手順の遂行が重

視され、その実施の基盤とする考え方が異なる。本来の趣旨・目的が異なることから、

諸外国と同様に研究と診療は明確に区別されるべきである。研究そのものに改正医療法

に従った検体検査の精度の確保等の要件を求めることは、研究とは別の労力・資金の負

担を課すこととなり、また自由度を狭め、研究を阻害する可能性がある。 

２）研究結果を被検者に開示する場合の留意点 
研究の倫理指針では、被検者が希望した場合には原則としてその結果を開示すること

が定められている（資料 8）。被検者には、検査実施前に研究と診療の違いを説明し、結

果の開示において、研究として実施された結果であることを説明し理解を求める。研究

結果を診療の参考情報として扱うことはできるが、この結果を治療などの診療の用に供

する場合には、以下の３）から６）を参考に対応する。 
網羅的遺伝子解析研究においては、臨床的意義がある結果の開示の希望の有無を研究

参加同意の際に確認することが必要であり、そこで同意を得た場合に病因性が明らかに

されたバリアントのみを対象とする。しかし、それぞれの結果は多岐にわたるため、複
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数領域の専門家の合議による検討体制を実施施設で構築しておくことが望ましい。各診

療科に加えて、臨床遺伝学や遺伝学的検査の実績がある診療部門（遺伝診療部等）を加

えて討議し、疾患関連遺伝子・バリアント情報を適切に解釈して正確に臨床的意義につ

いて判定し、遺伝カウンセリングにも対応できることが求められる。また、遺伝子関連

検査の精度の確保に係る知識と経験を有する者が加わることが望ましい。この診療体制

としては IRUD 診断拠点病院が参考になる。 

３）診療の対象とする遺伝子 
指定難病、小児慢性特定疾病、さらに研究によって疾患概念が確立した疾患において、

病因性が明らかにされた遺伝子を対象とする。既知の疾患においては、ClinGen Gene-
Disease Validity で疾患関連性が Definitive と Strong にクラス分類されている遺伝子

が対象となる（資料 10）。新規の疾患において、特定の遺伝子が疾患の原因となること

が確定するためには、複数の症例においての十分な検証が必要となる。しかし、その時

点で報告症例数が少なく、遺伝子－疾患関連性が不十分と考えられる場合であっても、

当該遺伝子に病因性が確認されるバリアント（後述）が見つかった報告が、査読付き学

術雑誌に掲載されていること等を前提に、ClinGen Gene Clinical Validity Curation 
Process SOP（資料 11）の判定基準等を参考とし、当該疾患領域の専門家にも相談して、

診療の対象とすべきかどうかの評価を行うことが望ましい。 

４）診療の対象とするバリアント 
基本的には病因性が確認されるバリアントを対象とする。バリアントの病因性を判断

する基準として ACMG/AMP の標準ガイドラインと ClinVar の Clinical Significance 

Value があげられ、基本的に pathogenic、likely pathogenic と評価されたバリアント

を一次候補として検討する（資料 12、13）。これらの他、新規の バリアントの病因性に

ついて、すでに機能解析やモデル細胞・モデル動物などを用いた明確な証拠があり、専

門家間の検討などで一定のコンセンサスが得られている場合も確認検査（次項）の対象

となりうる。 

５）診療のための確認検査の実施 
確認検査は、当該バリアントの確認を目的とする。網羅的遺伝子解析研究の結果を含

め、確認検査においては、改めて診療の中で採血等の検体採取がなされることを基本と

し、主治医が所属する医療機関内で行う。検査は当該バリアントの確認が可能な、精度

保証された医療機関の検査部門等または衛生検査所において実施する。遺伝学的検査結

果が他の血縁者などへ影響することも考慮し、遺伝カウンセリングや関連する診療科と
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の連携体制を整えておく。必要に応じて、当該疾患の専門家が所属する他施設とも連携

することが望ましい。 
難病領域において薬事承認された体外診断用医薬品（IVD）・製造販売届出された医

療機器（MD）による遺伝学的検査が現時点で存在しないことから、測定に用いる機種・

試薬等は問わない。しかし、DNA シークエンス法等、汎用性が確保され、複数の施設

で行われている標準的な検査手法、機器にて行われることを原則とする。 

６）確認検査の結果報告 
検査実施施設側の報告は、基本的には、当該バリアントのみに関する情報として「当

該バリアント（遺伝子名、バリアントを明記）を認める」あるいは、「当該バリアント

（遺伝子名、バリアントを明記）を認めない」という結果とする。被検者への結果告知

は、依頼施設において検討を行い、最終的な診断名や診療の情報を含め主治医が伝える。

血縁者に対しては、遺伝診療部等での遺伝カウンセリングで対応する。 

5．検査の費用負担について 

保険収載済みの D006-4 遺伝学的検査などについては、保険診療として費用を徴収す

ることが可能である。特に、指定難病の申請や、特定の難病に対する遺伝子治療・酵素

補充療法などの治療を実施する場合には、保険診療として遺伝学的検査を実施する事が

求められる。 

しかし、小児慢性特定疾病などの指定難病以外の疾患では、保険収載された遺伝学的

検査は非常に少なく、また、リスクがあっても症状のない血縁者に対しては、その遺伝

学的検査は保険診療の適応にはならない。これらに対しては、今後さらなる保険収載の

拡充が望まれるが、個々の病院で費用規定を策定し、患者・クライアントから自由診療

として費用徴収することも一つの選択肢になる。なお、混合診療とならない仕組みで対

応する必要がある。 

研究結果を診療に用いる際の確認検査は、研究ではなく通常の診療（保険診療または

自由診療）の一環として行われ、研究とは別に検査費用を確保することを基本とする。 

おわりに 

現在、次世代シークエンサー等を用いた網羅的な遺伝子解析技術によるゲノム医療が

世界的に推進されている。わが国の難病領域においても、未診断疾患イニシアチブ

（IRUD）、オミックス解析、さらに全ゲノム解析等実行計画等が推進され、既知疾患や
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新規疾患の原因遺伝子が次々に解明されている。さらに、次世代シークエンサーによる

網羅的シークエンシングのコストが今後も低減していくことが予想され、今後、臨床検

査においても全エクソームや全ゲノムシークエンスが基盤技術として導入されていく

ことが予想される。 
難病領域の疾患においては、症状や一般検査などでは鑑別する疾患を特定することが

困難な場合が多く、その診断の確定には網羅的な遺伝学的検査が必要になる患者も多い。

そのために、諸外国ではすでに臨床検査として実施されている次世代シークエンシング

による包括的な遺伝学的検査を我が国でも開発し、保険収載を進めることが強く望まれ

る。そして、網羅的な遺伝学的検査を実施する施設として、IRUD 診断拠点病院などを

参考に難病エキスパートパネルを備えた難病ゲノム医療拠点病院（仮称）の体制を構築

することが必要と考えられる（図２）。なお、二次的所見に関しては、ゲノム医療にお

ける情報伝達プロセスに関する提言が出されており、その取り扱いは本指針には含めな

い（資料 14）。 
最後に、本指針がわが国の難病診療に活用され、患者によりよい医療が提供されるこ

とを期待する。 

［注］欧米と日本の検査の品質・精度確保の体制 

米国では、診療に用いる検査の実施において CLIA 法（臨床検査室改善法）による認

証制度のもと、米国病理学会（CAP）の認定によって客観的に保証された検査の品質・

精度確保が行われている臨床検査室において、多くの遺伝学的検査が診療に用いられて

いる。研究室で実施された研究結果は診療に用いる検査結果として利用することはでき

ず、診療と研究が明確に分けられている。また、英国においても、国際規格 ISO 15189
による遺伝子関連検査のための認定プログラムが実施されており、客観的な検査の品

質・精度確保の体制が整っている（資料 15）。 
これに対し、日本でも臨床検査室の国際規格 ISO 15189（臨床検査室－品質と能力に

関する要求事項）に基づく施設認定プログラムが薬事承認取得済の体外診断薬による検

体検査項目を対象として運用されてきた。ゲノム医療実現推進のために、諸外国と同様

の水準を満たす遺伝子関連検査の品質・精度の確保を求める議論を踏まえて遺伝子関連

検査のための ISO 15189 ガイダンス文書の策定に続き（資料 16）、遺伝子関連検査を

対象とする認定プログラムの運用が 2020 年から開始された。このような環境体制整備

のもと、今後は国レベルで適切な予算措置がなされ、難病の遺伝学的検査においても検

査室の第三者認定のもと、客観的な品質・精度の確保が求められてゆくと考えられる。 
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表 

医療機関での検体検査の実施に関する対応 

 
* 当該研究施設のうち検体検査を行う区域が、都道府県等に申請する当該病院等の建物の構造の中に含まれているこ

と及び当該検体検査について病院等の管理者及び検体検査の精度の確保に係る責任者の権限が及ぶこと等により、

病院の組織の一部として位置付けられている必要がある。 

** 既存のマニュアル等の活用が可能 

# 義務 

## 努力義務 

& 義務 

&& 努力義務 

&&& 勧奨 

遺伝子関連・染色体検査以外の検査 

１．検査の実施場所 

１） 病院の検査部門（医療機関内） 

２） 研究施設（病院の組織の一部として位置づけられている）* 

 

２．構造設備と責任者 

１） 構造設備の基準は求めないが、バイオセーフティに配慮 # & 

２） 検査全般の精度の確保に係る責任者の配置 # 

３） 遺伝子関連・染色体検査に係る精度の確保に係る責任者の配置 & 

 

３．各種標準作業書、作業日誌、台帳関連 

１） 標準作業手順書 **：「検査機器保守管理標準作業手順書」、「測定標準作業書」の作成 # & 

２） 作業日誌：「検査機器保守管理作業日誌」、「測定作業日誌」の作成 # & 

３） 台帳：「試薬管理台帳」、「統計学的精度管理台帳」（内部精度管理台帳）、「外部精度管理台帳」の作成 # & 

 

４．内部精度管理、外部精度管理調査の受検、適切な研修 

１） 内部精度管理の実施 ## & 

２） 適切な研修の実施 ## & 

３） 外部精度管理調査の受検 ## 

４） 外部精度管理調査の受検およびその代替方法 && 

５） 第三者認定（ISO15189等） &&& 

 

遺伝子関連・染色体検査 
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本指針策定に関する名簿ならびに利益相反（COI）の開示 

厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

「難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班」 

研究代表者 

難波 栄二 鳥取大学 研究推進機構 

分担研究者 

小原 収 かずさ DNA研究所 ゲノム事業推進部 

堤  正好 一般社団法人 日本衛生検査所協会 

宮地 勇人 東海大学 医学部基盤診療学系 臨床検査学 

中山 智祥 日本大学 医学部病態病理学系 臨床検査医学分野 

古庄 知己 信州大学 学術研究院医学系 

 （医学部附属病院/遺伝子医療研究センター） 

要  匡 国立成育医療研究センター ゲノム医療研究部 

原田 直樹 京都大学 iPS細胞研究所 

足立 香織 鳥取大学 研究推進機構 

佐藤 万仁 国立成育医療研究センター ゲノム医療研究部 

奥山 虎之 国立成育医療研究センター 臨床検査部 

後藤 雄一 国立精神・神経医療研究センター メディカル・ゲノムセンター 

黒澤 健司 神奈川県立こども医療センター 遺伝科 

研究協力者 

福嶋義光 信州大学 医学部 遺伝医学教室 

    （医学部附属病院/遺伝子医療研究センター） 

涌井 敬子 信州大学 医学部 遺伝医学教室 

 

利益相反（COI）の開示 

小原 収  寄付講座特任教授（信州大学、クリニカルシークエンス学講座）（株式会

社ビー・エム・エル、サーモフィッシャーサイエンティフィック・ライフ

テクノロジーズジャパン株式会社） 

宮地 勇人 顧問報酬（株式会社ビー・エム・エル）、原稿料（株式会社エスアールエ

ル） 
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古庄 知己 寄付講座責任教員（教授）（信州大学、クリニカルシークエンス学講座）

（株式会社ビー・エム・エル、サーモフィッシャーサイエンティフィック・

ライフテクノロジーズジャパン株式会社） 

以下の者については申告事項はなし 

難波 栄二、堤  正好、中山 智祥、要  匡、原田 直樹、足立 香織、佐藤 万仁、奥

山 虎之、後藤 雄一、黒澤 健司、福嶋義光、涌井 敬子 
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IVD・MD
（体外診断薬・医療機器）

LDT
 （検査室自家開発検査）

根拠法 薬機法 医療法

設計・開発事業者
診断薬・医療機器メーカー
（製造販売許可事業者）

臨床検査室・衛生検査所

製品開発手順 PMDAにRS相談、対面助言 なし

製造販売承認申請事前審査（品
質・有効性・安全性）

PMDA なし

製造販売承認
厚労省薬事審議会
医療機器・体外診断薬部会

なし

生産と管理
都道府県知事の製造業登録
PMDAによるQMS適合性調査 なし

保険適用 中医協の査定後に厚労省が決定 中医協の査定後に厚労省が決定

性能表記 添付文書 なし

開発段階規制 薬機法（PMDA審査） なし

設計（臨床的有用性と臨床的妥
当性の設定）

PMDAにRS相談、対面助言 自由、カスタマイズ可能、多様性

最適化（臨床的妥当性の確保） 臨床データの取得 なし

分析的妥当性の検証 性能・安定性を検証
自由方式、ISO15189ガイダンスの
参照等

開発期間 長期（5年~) 短期（検査室・衛生検査所次第）

開発コスト 大（薬事承認に係るコスト）
小（開発・妥当性の検証に係るコ
スト）

固定費を除く運用コスト 製品価格に依存 開発・妥当性検証コストに依存

品質管理規制 なし なし

ベリフィケーション・品質モニ
タリング

ユーザー（医療機関・衛生検査
所）が実施

臨床検査室・衛生検査所が実施

品質保証
第3者機関(米国CAP, ISO15189)
による検査室の認定（勧奨）

第3者機関(米国CAP, ISO15189)
による検査室の認定（勧奨）

法規制

実施基準

コスト

運用品質
管理

IVD と LDT の⽐較 
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図1. NGSパネル遺伝学的検査の開発と運用段階において対応すべき事項

運 用 段 階開 発 段 階

品質管理

l 検査のベリフィケーション

Ø 検査品質チェックリストの運用

Ø 検査品質管理モニタリング

Ø 内部精度管理

Ø 文書管理

品質保証

l 定期的に実施する外部精度管理と第三者による評価

Ø 外部精度管理サーベイ, 技能試験, 監査受入

Ø 第三者認証の取得

Ø 検査室間の試料交換と相互結果検証（代替措置）

Ø 第三者による評価結果の確認による継続的改善

設計

l 臨床的妥当性の設定

Ø 遺伝子/疾患/バリアント（ア）

Ø 遺伝子についての技術的留意点（イ）

Ø検査対象領域のリストアップ（ウ）

最適化

l 臨床的妥当性の確保

Ø 検査要件設定（エ）

Ø 初期検査設計（オ）

Ø 検査要件再確認（カ）

Ø 検査の詳細（キ）

Ø 必要に応じて反復（ク）

Ø 結果受入、拒絶基準を定義（ケ）

妥当性検証

l 分析的妥当性の確認

Ø 妥当性検証試験の設定（コ）

Ø 性能指標の確認（サ）



指定難病遺伝子パネル検査の流れ（案）

指定難病登
録

難病エキスパートパネル
（仮称）を備える

難病ゲノム医療拠点病院
（仮称）で検査の実施

難病患者

疾患の推定が可能

臨床診断等で
診断確定

保険収載検査
（2020年度時点）

保険収載検査
にない疾患

指定難病の可能性（診断基準等から）

疾患の推定が困難

診断確定 診断未確定

研究指定難病遺伝子パネル検査の
改良

診断確定 診断未確定

指定難病遺伝子パネル検査
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使用目的
1. 指定難病の診断補助を行うことを目的とする。
2. 血液から抽出されたゲノムDNAを用いてNGSパネル検査に基づき生殖細胞系列の

遺伝子異常を検出し、その情報を診断の補助に用いる。

開発方針
1. 指定難病の原因となる遺伝子（800〜900程度）を解析対象とする（遺伝子リスト

作成中）。
2. 解析プログラムと反応キットからなるコンビネーション医療機器として開発する。
3. IRUD研究やかずさDNA研究所での実績を元に開発する。
4. 既存の実績のあるエクソーム解析用試薬を利用しNGSで解析するが、この解析は

LDTとして実施し解析データを出力する。
5. その出力された解析データを解析プログラムで処理し病原性の可能性のあるバリア

ントを出力する。
6. 解析プログラムはIVD・MDとして開発する。
7. 検査の依頼は難病エキスパートパネル（仮称）を設置する難病ゲノム医療拠点病院

（仮称）で実施する。
8. 難病エキスパートパネルで疾患のバリアントの評価、診断の妥当性を検討し報告書

を策定する。
9. 検査の実施基準や報告の基準に関しては、学会等で検討し指針等を作成する。
10.エキスパートパネルでの評価を保険点数に加える。

指定難病遺伝子パネル検査（案）
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(仮称) 難病ゲノム医療拠点病院

結果解釈開示方針等

採血・検査依頼

結果報告書

（仮称）難病エキスパートパネル

多職種合同の検査結果検討会（エキスパートパネル）
・担当医
・臨床遺伝専門医
・認定遺伝カウンセラー
・バイオインフォマティシャン
・看護師
・臨床検査技師
など

・インフォームド
コンセントの取得

・結果開示
・遺伝カウンセリング

専門の診療科

遺伝子診療部

検査部（室）

一般の医療機関

紹介

検体検査の依頼

結果報告書

連携

各学会

受診

難病の患者さん

検査機関

登録衛生検査所
かずさ遺伝子検査室（かずさDNA研究所）

医療機関（信州大学等）

難病班

各疾患領域の
難病研究班等

難病班

難病班

難病班
難病班

難病班

検査結果への
コンサルテーションの
依頼（必要に応じて）

検査結果の
臨床的解釈についての
助言

指定難病遺伝子パネル検査の実施体制（案）

• 難病ゲノム医療拠点病院で実施
• 実施に関してはエキスパートパネルで検討
• 指定難病の通常検査で診断がつかない症例
• 実施条件の詳細は学会でガイダンス作成
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2. 検査に関する相談

• 遺伝子バリアントの病原性の評価

• 臨床情報を照合し診断に関する検討を行う
• 必要に応じて難病研究班や各学会へのコンサルテーションを実施
• 上記を踏まえた最終結果報告書の作成
• 必要に応じて指定難病や治療の情報提供、結果開示や遺伝カウンセリングへ
の助言

3. 結果報告書の検討

4. データの登録と研究への支援

• 検査依頼の妥当性についての相談（病院内の各科、一般医療機関）
• 検査に関する情報の提供

1. 体制の構築

各種データベース、in silico解析（Mutation tester他）、論文などの
情報を収集し、ACMGガイドラインを参考に判断する

• 定期的なエキスパートパネルの開催
• 研修会の開催

• データ登録に関する支援を行う
• 研究への対応の助言（倫理対応を含む）

難病エキスパートパネルの役割（案）
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• 臨床と研究での取り扱いが明確に分かれている
• 患者の診断（臨床）には、CLIA（Clinical laboratory Improvement 

Amendments）認証検査室の検査が必要
• CAP認定があればCLIA認証が簡単にとれる
• いくつかの州（ニューヨーク州など）では、CLIA認証に加え州独⾃の認定（定期

的な査察あり）が必要
• 研究で⾒つかった結果は患者伝達、カルテ記載はできない
• 研究結果を患者伝達するには、CLIA認証検査室での確認検査を実施
• 新規バリアントをCLIA認証の検査室で診断結果として認めるには、論⽂化やデー

タベース掲載が必要
• 臨床の遺伝学的検査の費⽤は医療保険（個⼈保険が⼤半、⼀部はメディカケア等）

で⽀払われる

⽶国での遺伝学的検査の取り扱い状況



平成30年度厚生労働科学研究費補助金 難治性疾患政策研究事業
難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班シンポジウム

日 時

13:00 - 13:40
検体検査の精度の確保について
前島 基志 （厚生労働省 医政局 地域医療計画課 医療関連サービス室長補佐）

13:40 - 14:10
「難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班」の活動内容について
難波 栄二 （鳥取大学 研究推進機構・研究戦略室/医学部附属病院・遺伝子診療科 教授）

14:10 - 14:30
遺伝学的検査実施に関して準備すべき書類
中山 智祥 （日本大学 医学部病態病理学系臨床検査医学分野 教授）

14:30 - 15:15
遺伝学的検査の提供体制に関して
１）古庄 知己 （信州大学医学部附属病院・遺伝子医療研究センター センター長・教授）
２）小原 收 （かずさDNA研究所 副所長）
３）田所 健一 （株式会社ビー・エム・エル ゲノム検査課 主任）

15:15 - 15:30
総合討論

15:30 - 16:30
個別相談会

お問い合わせ

難病領域の検体検査の精度管理
情報提供と相談会

会 場

2019年 ２月１１日（月・祝） １３：００～１６：３０

コングレスクエア日本橋 2階 ホールA・B
東京メトロ「日本橋」駅B9出口 直結、東京建物日本橋ビル

http://congres-square.jp/access/

厚生労働科学研究費補助金（難治疾患政策研究事業）
難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班

TEL 0859-38-6471 URL http://www.kentaikensa.jp/

http://www.kentaikensa.jp/1389/14599.html
プログラム
事前申込
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Web アンケートの結果のまとめ 

 

Web シンポジウム「難病医療における遺伝学的検査の現状と課題」（2021 年 2 月 27 日（土））への参加について 

Answer Choices Responses 

2 月 27 日に参加した 75.9% 123 

参加できなかったが、オンデマンドで講演は視聴した 9.9% 16 

参加できなかった 14.2% 23 

Web シンポジウムの開催を知らなかった 0.0% 0 

 Answered 162 

 

あなたは、病院の外来や病棟で難病に関する診療（遺伝カウンセリングを含む）を行っていらっしゃいますか？（複

数選択可） 

Answer Choices Responses 

所属する診療科で難病診療を行っている 40.1% 65 

遺伝子診療部（科）で難病診療を行っている 22.2% 36 

難病の遺伝カウンセリングを行っている 32.7% 53 

難病の診療には従事していない 37.0% 60 

 Answered 162 

 

あなたは、難病の研究を実施（または参加）しておられますか？（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

IRUD 等（網羅的遺伝子解析研究）に参加している 29.6% 48 

AMED の難病関連の研究に参加している 22.8% 37 

（厚労省）難治性疾患政策研究事業に参加している 29.0% 47 

その他の難病研究を行っている 22.8% 37 

過去に難病研究を行っていた 6.2% 10 

難病研究は行っていない 38.3% 62 

 Answered 162 

 

あなたは（あなたの施設では）難病の遺伝学的検査を施設内で実施していらっしゃいますか？ 

Answer Choices Responses 

施設内で実施している（外部委託の有無は問わない） 45.7% 74 

外部委託している（施設内では実施していない） 36.4% 59 

実施も外部委託もしていない（検査は実施していない） 17.9% 29 

 Answered 162 

 

あなたは（あなたの施設では）難病の遺伝学的検査を 

Answer Choices Responses 

研究として実施している 35.7% 20 

診療のための検査を実施している 16.1% 9 

研究、および診療のための検査の両方を実施している 48.2% 27 

 
Answered 56 

 

自施設で実施している、難病の遺伝学的検査数または疾患数を選択して下さい。 

Answer Choices Responses 

1 疾患（または 1検査項目） 17.9% 10 

2 疾患（または 2検査項目） 5.4% 3 

3 疾患（または 3検査項目） 12.5% 7 
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4 疾患（または 4検査項目） 3.6% 2 

5 疾患（または 5検査項目） 8.9% 5 

6 疾患（または 6検査項目） 0.0% 0 

7 疾患（または 7検査項目） 0.0% 0 

8 疾患（または 8検査項目） 0.0% 0 

9 疾患（または 9検査項目） 0.0% 0 

10 疾患以上（または 10 検査項目以上） 51.8% 29 

 Answered 56 

 

自施設で実施している、難病の遺伝学的検査の方法を選択して下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

遺伝子解析 100.0% 56 

染色体検査 30.4% 17 

染色体検査（FISH 法） 0.0% 0 

染色体検査（マイクロアレイ法） 0.0% 0 

生化学検査 23.2% 13 

病理学的検査 19.6% 11 

その他 (具体的に) 1.8% 1 

 Answered 56 

 

Q8 で「遺伝子解析」を選択された方への質問です。実施している解析方法を選択して下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

次世代シークエンサーによる網羅的遺伝子解析（複数遺伝子を同時に解析） 58.9% 33 

サンガー法（遺伝子あるいはバリアント単位のシークエンス解析） 87.5% 49 

PCR 法 50.0% 28 

リアルタイム PCR 法 32.1% 18 

MLPA 法 39.3% 22 

RFLP 法 10.7% 6 

その他 (具体的に) 5.4% 3 

 Answered 56 

 

施設内での検査の実施場所を選択して下さい。（複数選択可：酵素診断は医療機関内、遺伝子解析は研究室内 な

ど） 

Answer Choices Responses 

医療機関内 30.4% 17 

研究室内 89.3% 50 

その他 (具体的に) 3.6% 2 

 Answered 56 

 

自施設での検査実施に係る費用はどのように確保していらっしゃいますか？（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

保険診療として確保 28.6% 16 

患者・ご家族から徴収 10.7% 6 

機関（病院等）からの支援 17.9% 10 

研究費（AMED） 44.6% 25 

研究費（厚労科研費） 48.2% 27 

研究費（文科科研費） 41.1% 23 

研究費（その他） 37.5% 21 

その他 (具体的に) 3.6% 2 

 Answered 56 

 

実施している検査の精度確保はどのような形でしょうか？（複数選択可） 

Answer Choices Responses 
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研究として実施しているが、精度確保を行う余裕（人・費用）がない 0.0% 0 

研究としての水準で実施し、精度確保を行っている 82.1% 46 

改正医療法の基準に従って実施し、精度確保を行っている 26.8% 15 

その他 (具体的に) 1.8% 1 

 Answered 56 

 

自施設での検査のほか、他施設への遺伝学的検査の依頼も行っていらっしゃいますか？ 

Answer Choices Responses 

依頼している 80.4% 45 

依頼していない 19.6% 11 

 Answered 56 

 

保険収載されている遺伝学的検査の依頼先を選択して下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

かずさ DNA 研究所 89.0% 81 

登録衛生検査所（かずさ以外） 48.4% 44 

医療機関 26.4% 24 

研究室 23.1% 21 

海外の施設 3.3% 3 

保険収載の遺伝学的検査は依頼していない 4.4% 4 

その他 (具体的に) 1.1% 1 

 Answered 91 

 

保険収載されていない遺伝学的検査（診療）の依頼先を選択して下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

かずさ DNA 研究所 63.7% 58 

登録衛生検査所（かずさ以外） 28.6% 26 

医療機関 40.7% 37 

研究室 69.2% 63 

海外の施設 13.2% 12 

上記以外の依頼先 1.1% 1 

依頼していない 3.3% 3 

その他 (具体的に) 1.1% 1 

 Answered 91 

 

他施設へ依頼している難病の遺伝学的検査数または疾患数を選択して下さい。 

Answer Choices Responses 

1 疾患（または 1検査項目） 9.9% 9 

2 疾患（または 2検査項目） 5.5% 5 

3 疾患（または 3検査項目） 9.9% 9 

4 疾患（または 4検査項目） 5.5% 5 

5 疾患（または 5の査項目） 11.0% 10 

6 疾患（または 6検査項目） 2.2% 2 

7 疾患（または 7検査項目） 0.0% 0 

8 疾患（または 8検査項目） 2.2% 2 

9 疾患（または 9検査項目） 0.0% 0 

10 疾患以上（または 10 検査項目以上） 53.9% 49 

 Answered 91 

 

他施設へ依頼している難病の遺伝学的検査の方法を選択して下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

遺伝子解析 98.9% 90 

染色体検査 39.6% 36 

生化学検査 22.0% 20 

病理学的検査 11.0% 10 
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その他 (具体的に) 0.0% 0 

 Answered 91 

 

検査依頼の際の費用はどのように負担していらっしゃいますか？（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

保険診療として支払い 60.4% 55 

患者・ご家族からの支払い（自費診療、寄附等） 38.5% 35 

機関（病院等）からの支援経費による支払い 17.6% 16 

研究費（AMED） 26.4% 24 

研究費（厚労科研費） 23.1% 21 

研究費（文科科研費） 12.1% 11 

研究費（その他） 30.8% 28 

研究参加のため、費用は負担していない 28.6% 26 

その他 (具体的に) 0.0% 0 

 Answered 91 

 

検査結果に関する検討はどのようにしていらっしゃいますか？（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

検査担当者が報告書を作成し、そのまま報告している 30.1% 25 

責任者または専門医が報告書の確認を行っている 73.5% 61 

複数人数による検討会を行っている 44.6% 37 

その他 (具体的に) 2.4% 2 

 Answered 83 

 

検査結果の解釈についての考えをお聞かせ下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

検査結果の解釈について悩むケースがあった 89.2% 74 

検査結果の解釈について悩んだことはない 2.4% 2 

検査結果の解釈について相談したことがある 41.0% 34 

検査結果の解釈について相談を受けたことがある 33.7% 28 

検査結果の解釈について、専門家として対応が可能である 33.7% 28 

検査結果の解釈についての相談先がわからない 1.2% 1 

その他 (具体的に) 0.0% 0 

 Answered 83 

 

次世代シークエンサーを用いた網羅的遺伝子解析（IRUD 等を含む）による結果の検討および報告書作成について（複

数選択可） 

Answer Choices Responses 

複数の専門家による検討会（IRUD 診断委員会等）で結果を検討し、報告書を作成している 34.9% 29 

遺伝子診療部など遺伝子診療の専門診療科で報告書を作成している 27.7% 23 

提出した主治医だけで報告書を作成している 10.8% 9 

外部の専門家に相談して報告書を作成している 16.9% 14 

特別な報告書は作成していない（衛生検査所等から発行された報告書をそのまま用いる） 32.5% 27 

その他 (具体的に) 10.8% 9 

 Answered 83 

 

次世代シークエンサーを用いた網羅的遺伝子解析（IRUD 等）による結果の説明について（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

主治医が患者（クライエント）に結果説明をしている 62.7% 52 

遺伝子診療部など遺伝子診療の専門診療科で患者（クライエント）に結果説明をしている 60.2% 50 

その他 (具体的に) 6.0% 5 

 Answered 83 

 

検査の内容や結果の解釈について、これまでに利用／連携したことがある事業や組織をお教え下さい。(複数選択可） 

Answer Choices Responses 

各分野の学会 41.0% 34 
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当該疾患を取り扱う AMED 研究班 21.7% 18 

IRUD 事業 43.4% 36 

ナショナルセンター 16.9% 14 

利用／連携したことはない 26.5% 22 

その他 (具体的に) 4.8% 4 

 Answered 83 

 

研究で行われた遺伝学的検査結果を診療に用いる場合、 

Answer Choices Responses 

カルテに記載している 63.9% 53 

カルテに記載していない 1.2% 1 

記載する場合と、しない場合がある 22.9% 19 

わからない 12.1% 10 

 Answered 83 

 

研究で行われた遺伝学的検査結果を診療に用いる場合、 

Answer Choices Responses 

登録衛生検査所等で確認検査を実施している 16.9% 14 

特に確認検査は実施していない 45.8% 38 

確認検査を行う場合と行わない場合がある 28.9% 24 

わからない 8.4% 7 

 Answered 83 

 

患者情報の収集や登録についての状況をお聞かせ下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

自施設や研究班で収集や登録を行っている 60.2% 50 

難病プラットフォームへ登録したことがある 14.5% 12 

MGeND へ登録したことがある 10.8% 9 

上記以外の施設や研究班へ患者登録を行ったことがある 32.5% 27 

収集や登録を行いたいが、準備が整っていない 6.0% 5 

患者登録をどこで行っているのかわからない 9.6% 8 

特に必要性は感じていない 1.2% 1 

C-CATのような統一の登録体制を難病でも作ってほしい 27.7% 23 

その他 (具体的に) 1.2% 1 

 Answered 83 

 

2018 年 12 月に検体検査の精度管理に関する医療法等が改正されました。これに関して、ご自身または自施設の状況

に一番近いものを選択して下さい。 

Answer Choices Responses 

医療法等の改正内容について理解し、対応している 37.4% 31 

改正内容は理解しているが、対応についてさらに検討が必要である 54.2% 45 

改正内容について教えてほしい 7.2% 6 

その他 (具体的に) 1.2% 1 

 Answered 83 

 

改正医療法等の施行後、困ったことがありましたらお聞かせ下さい。（複数選択可） 

Answer Choices Responses 

困ったことは特にない 31.3% 26 

必要な人材が不足している 42.2% 35 

必要な設備が不足している 22.9% 19 

必要な書類の対応が難しい 31.3% 26 

内部精度管理の対応が難しい 31.3% 26 

外部精度管理の対応が難しい 24.1% 20 

報告書の作成に苦労した 14.5% 12 

その他 (具体的に) 3.6% 3 

 Answered 83 
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シンポジウムについての感想・ご意見があればお聞かせ下さい。（自由記載） 

Answered 31 

 

本研究班のホームページ（難病領域における検体検査の精度管理体制の整備に資する研究班）へ 

Answer Choices Responses 

アクセスしたことがある 56.2% 59 

アクセスしたことはない 43.8% 46 

 Answered 105 

 

アクセスしたことがある方へお伺いします。どのページを利用（閲覧）されましたか？ 

Answer Choices Responses 

検体検査の精度管理とは 35.5% 22 

保険収載されている遺伝学的検査（D006-4） 72.6% 45 

遺伝学的検査 検索システム 59.7% 37 

上記以外のページ 9.7% 6 

 Answered 62 

 

本研究班では、難病の遺伝学的検査の保険収載の拡大を目指した「指定難病遺伝子パネル検査（案）」（左記リン

ク先をご覧下さい）を提案しています。この案について、 

Answer Choices Responses 

指定難病遺伝子パネル検査（案）に賛成である 90.5% 95 

指定難病遺伝子パネル検査（案）に反対である 1.9% 2 

本案が理解できない 7.6% 8 

 Answered 105 

 

「指定難病遺伝子パネル検査（案）」についてご意見・コメントがあればお聞かせください。（自由記載） 

Answered 31 

 

指定難病以外の小児慢性特定疾病などでは、遺伝学的検査の保険収載が困難な状況であることについて（資料参照、

左記リンク先をご覧下さい） 

Answer Choices Responses 

その背景について理解できる 62.9% 66 

その背景について納得できない 23.8% 25 

よくわからない 13.3% 14 

 Answered 105 

 

「難病領域における遺伝学的検査」に関するアンケート 

指定難病以外の小児慢性特定疾病などで遺伝学的検査の保険収載が困難な状況であることについて、ご意見・コメン

トがあればお聞かせください。（自由記載） 

Answered 29 

 

検体検査の精度確保に関するご意見があればお聞かせ下さい。（自由記載） 

Answered 17 

 

検査結果の解釈や報告に関するご意見があればお聞かせ下さい。（自由記載） 

Answered 20 

 

患者情報の収集や登録に関するご意見があればお聞かせ下さい。（自由記載） 

Answered 17 

 

保険収載されていない検体検査について、ご意見があればお聞かせ下さい。（自由記載） 

Answered 21 

 

難病領域の検体検査に関するその他のご意見があればお聞かせください。（自由記載） 

Answered 17 
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自由記載の内容 

 

「指定難病遺伝子パネル検査（案）」についてご意見・コメントがあればお聞かせください。 

• 指定難病パネルで原因遺伝子が見つからなかったときは全エクソンデータを開示すべきだと思います。 

• ドイツのように、エクソーム解析を１回保険収載して、その都度必要部分を読んでいく方式の方が、費用が安い。 

• 実験としては全ゲノム解析を実施して、解析のみ特定遺伝子領域に絞る方が費用対効果および社会ニーズへの即応性

の点で遥かに望ましいと思います。 

• エクソームを基本としたバーチャルパネルが現実的かと思います。 

• IVD を利用した方法ですばらしい。保険収載の検査方法の定義が変更するには時間がかかると思われるため。 

• がんも含め、パネル検査を保険適用にしていただきたいです。搭載すべき遺伝子が変化するため、一律に WES でゲノ

ムデータを取得し、解析対象遺伝子をパネルごとで変えるという内容での保険収載が望ましいのではないかと思いま

す。検出されたバリアントの解釈をアップデートし、出検元に報告するしくみ（労力）も含めて保険収載の対象とし

て頂けると嬉しいです。 

• 新規遺伝子が加わることを考慮して、バーチャルパネルが望ましい。日本人標準ゲノム配列を使えばなお良いが、国

際的なゲノム塩基番号との対応付けが容易にできることが必須。 

• 評価は難病拠点病院クラスでは困難と思われる。C-CAT のようにナショナルセンターで一括して評価をしてほしい。 

• コスト的に困難でなないか。 

• 企業の立場から保険点数が十分確保できるか、非常に不安です。 

• 重要な検査になると思いますのでよろしくお願いいたします。  可能であれば判断する専門家や難病エキスパートパ

ネルにしっかりと保険点数がついて遺伝の専門家の仕事が院内外で評価されるとありがたいです。（がんゲノムでは

保険点数は高いが検査の費用も高いため、ふたを開けてみると労力のわりに病院の収益に結び付いていないと感じる

ことがあるため） 

• 公的補助が運営には必要である 

• エキスパートパネルは必要と考えますが、パネル検査に関わる企業の利益が確保できることが重要だと考えています。 

• 医師にとって一つ一つの経験が少ない疾患の患者さんは、診断に至るまでにかなりの時間と労力を要し、お互いに負

担になることも少なくないです。ある程度の遺伝子がわかっている疾患については、パネル検査を保険適応でしてい

ただく方が、医療費的にも無駄なく、家族にとっても、医療者にとってもメリットだと考えます。  ただし、遺伝情

報を含むため、きちんと遺伝カウンセリングのできる施設で行うべきであることに異論はありません。   

• 診療に関わる臨床医が、遺伝カウンセリングを行えるような研修プログラム、認定制度があると人材が増やせる。 

• 本パネル検査に指定されるための手順、手続きなどが、もう少し分かり易くして頂ければ有難いです 

• 定量解析までをセットにして欲しい。 

• 診療報酬あるいは承認品目だけではなく、国内で実施している治験情報にも円滑にアクセスできる情報提供体制が求

められると感じました 

• 現代において特定の遺伝子に絞る必要性があるかと思います。 

• あくまでも患者家族が理解し、熟慮し、決断した上での検査であり、そのデータがまたその先の治療に役立つことを

期待する。 

• 対象疾患の選択が重要なので、ぜひ多くの意見を集めていただきたい。 

• 一度の検査では確定しないこともあり、診断の迅速化、効率化を考え、パネル検査をお願いしたい。 
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• 是非進めてください。 

• 期待しています。 

• 期待しています。 

 

指定難病以外の小児慢性特定疾病などで遺伝学的検査の保険収載が困難な状況であることについて、ご意見・コメントが

あればお聞かせください。 

• 診断基準の決め方が各学会によって異なり、あいまいであることが一因だと思います。各学会ではなく、統括した難

病センターが基準を作るべきだと思います。 

• 診断名が付けられる疾患は、二次検査や治療（治験）に繋げられる可能性があるため、出来る限り保険収載が望まし

いと考えます。一方で、医療側の混乱や不要な検査実施数を減らすことを考えると、検査対象患者の適格性の基準を

明確にする必要があると思いますが、この適格性基準の決定が難しいことが、障壁の一つになると思いました。 

• 小慢対象疾患には遺伝性疾患が多いため、是非、保険収載していただきたい。 

• エクソーム解析の保険収載を目指した方が、個別のサンガーの保険適応を目指すよりよいと思います。 

• 指定難病は、たまたま当該疾患を研究している研究者が存在する疾患に偏っており、ニーズを反映していない。 

• 治療方法が確立していなくとも遺伝学的に疾病との関係が明らかになっている疾病については遺伝学的検査を保険

収載すべきと思います。 

• 診断名が付けられる疾患は、二次検査や治療（治験）に繋げられる可能性があるため、出来る限り保険収載が望まし

いと考えます。  一方で、医療側の混乱や不要な検査実施数を減らすことを考えると、検査対象患者の適格性の基準

を明確にする必要があると思いますが、この適格性基準の決定が難しいことが、障壁の一つになると思いました。 

• 小児の方が遺伝性疾患が多いにもかかわらず、行政の都合で、低い水準の医療を提供せざるを得ないのは理不尽。 

• 免疫不全などは難病なので遺伝学的検査が保険収載されているものが多いが、遺伝性腫瘍などの小児がんは保険収載

がほとんどされていない。 

• 特定疾患として認知されているのであれば、特定診断に要する遺伝学的検査等については保険収載されて然るべきと

考える。 

• 広く保険収載で検査できるべきである。 

• 厚生労働省は解決することを考えていないのではないか？ 

• シンポジウムで指定難病と小児慢性特定疾病の違いは明確になったが、指定難病については政治的な要素も含まれて

いるため、小児のみならず、生涯にわたって管理が必要な疾患については認定してもらえるよう、働きかけていって

ほしいと思う。 

• 遺伝子検査が不可欠でないならば、収載されないのもやむを得ないと考えます。 

• 行政側が納得するような方法を調整するしかないのでは。 

• 指定難病の枠組みで保険収載を決定されることには疑問を感じる。いずれ、遺伝学的検査がさらに精度を増し、エビ

デンスが構築されたときには、広く、診断・治療に結びつく検査となる。それらのデータを積み上げた先には疾患群

を超えた新たな知見が生まれるかもしれない。臨床研究を深めるためにも、遺伝学的検査の保険収載は広くあるべき

と考える。 

• 確立した治療法がなくても、患者や家族にとって遺伝学的検査によって診断が確定することが重要であったり、合併

症の予測、早期治療など健康管理に役立つこともあるとして遺伝の先生がたは診療をされてきていると思うので、そ

こが国に理解してもらえるといいなと思う。 
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• 指定難病に一体化していただきたい。小児では症状がでないにもかかわらず成人の診断基準が小慢の診断基準にされ

ている疾患もあり、しかも指定難病にはなっていない、という矛盾もある。 

• 是非、改善が必要です。ALL JAPANで活動ができないでしょうか？ 

• 小児慢性特定疾病で必要な遺伝学的検査は全て保険収載が必要であるため困難な状況をさっゆうに改善するべきで

ある。 

• もし性分化疾患などの遺伝学的検査が保険収載されれば、乳児のホルモン負荷テストや性腺生検など侵襲性のある検

査の必要性が減らせます。ぜひ保険検査にしていただきたいです。 

• 指定難病の診断や治療法の選択に、遺伝子検査が極めて有用であることを難病班や学会から厚生労働省にお伝えして

いるが、保険収載には至っていないです。 

• 制度上（法的体系の違い）で難しいことは理解しておりますが、小児慢性特定疾病においても指定難病と同様な遺伝

学的検査による診断が必要な希少疾患があります。制度上の改革が難しければ、大変ですが指定難病にもする必要が

あるかもしれません。 

• 私どもの厚労省難病研究班でもそのような疾患が多く、本当に困っています。是非保険収載項目の増加に向けた作業

を進めてください。 

 

検体検査の精度確保に関するご意見があればお聞かせ下さい。 

• 精度確保は重要ですが、迅速性とゲノムデータの解読の自由も必要だと思います。 

• 希少疾患を対象とした治験も多く、今後は治験データとして使用できるくらいの検査精度の確保が望まれると思いま

した。 

• 曖昧な検査結果が出てしまうことは否めないので、そこには注意が必要と思います。そこの理解のためにも、やはり

一定の水準を満たした施設での検査が望ましいと思います。 

• 病院検査部門の関与が必要と思います。 

• 疾患の確定診断に使用されることを考慮すると、体外診断薬ほどではないにしても、ある程度の精度は当然必要かと

思います。 

• 検査法による偽陽性、偽陰性の情報は必要である。 

• 病院内で実施している遺伝子解析について、かずさ研究所と同等の内部精度管理は難しいと思いました。 

• 自施設で実施していないのでわかりません。 

• 次世代シーケンサーなら精度確保の方法は確立していると思う。検体取り違えやコンタミ防止対策も万全なかずさ遺

伝子検査室が完璧なモデルだと思う。 

• これまでに、変異無として結果報告をいただいたものの中に、見落とされているもの、多型とされて報告がなかった

もの、また、カバーされる遺伝子数が増えたために今依頼したら見つかる症例が含まれる可能性がある。そのような

場合には、定期的にフォローアップとして検査をすることが必要となるのかどうか。2 回目以降も保険診療内の検査

になるのか、などを教えていただきたい。 

• 臨床検査専門医をもっと前面に出させて活用すべき。   

• 検体検査において、結果の解釈に係るウェイトが重くなってきており、こちらの精度確保を担保することが重要だと

思います。エキスパートパネルで判断することとして、バッファー？を設けてもよいと思いますが、ある程度の基準

は求められると考えています。 

• この件が法律化した過程が分かりません。急に言われて困っています。従来の方法で進めてはいけないのでしょう
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か？ 

 

検査結果の解釈や報告に関するご意見があればお聞かせ下さい。 

（ 結果解釈等の体制について） 

• 各分野の相談センターを作るべき（IRUD の分野別委員会がひな形になるでしょうか）。 

• 解釈が難しい場合に、容易に問い合わせできるシステムがあるとよい。 

• はじめのうちは、エキスパートパネル等でカンファレンスする必要があると思います。 

• 病院検査部門の体制整備と関与が必要と思います。 

• 検査結果の解釈について、施設間で異なった結論にならないようにすり合わせが必要だと感じました。 

• 希少疾患については情報が少なく、どうしても施設内のデータを使用することが多く、MGEND 等で詳細な臨床情報を

共有できる体制を取ってもらいたい。 

• バリアントの解釈は、各疾患の遺伝学的研究に関わってきた経験があり、できれば現在も持続している研究者・研究

グループでなければ難しい。データベースは完璧ではなく、現在研究進行中のグループの見解が最も信頼できると考

えている。各疾患ごとのエキスパートの確保が重要である。（疾患によっては、海外の研究者になるかもしれない） 

• 特に NGS においてはリファレンス DB や解釈の仕方で結果が変わる可能性があり、検査においては一定のルールが必

要に感じます。 

• 希少疾患が多いので、その特異分野(私共の場合は皮膚科あるいはそれ関連の国内外の施設の研究者に相談していま

す。それ以外の方法があればお教え下さい。 

（その他） 

• 結果解釈が曖昧となる部分について理解および周知していくしかない。 

• 検査実施施設が限定されるため、外部精度管理が困難。 

• 遺伝子解析データは患者に返す、所有権は患者にあることを前提に制度設計されていればよいかと思います。 

• 遺伝カウンセラー。臨床遺伝専門医は不足しており、まず、医師の遺伝学卒後教育の研修システムの構築が必要であ

る。研修終了していないと、検査がだせないとか、診療報酬に影響させるとかの工夫も必要である。 

• 報告内容に関してみたことはありませんが、結果に関してのご説明ができる医師がどれだけいらっしゃるのか経験の

ある技師が少ないと思われるますので、結果に関してのフォローが大変ではないかと感じています。 

• 同じ遺伝子変異でも登録データベースや海外の検査会社により病的か VUS かとか解釈が異なります。説明が難しいこ

とがあります。 

• 今後はデータベース上に日本人のデータの蓄積を増やしていける施策を構築していただきたいと思います。 

 

患者情報の収集や登録に関するご意見があればお聞かせ下さい。 

• 匿名化を担保した上で情報を蓄積するシステムを作るべき。 

• 難病レジストリ（松田班）におけるゲノムデータの登録とうまくコラボレーションできるといいのではないかと思い

ます。 

• 同意書は各施設で必要になると思いますが、その雛形なども提供して欲しい。 

• 講演でもあったが、保険での検査が広がった時には C-CAT のように一律で管理され研究に利用できるような体制を望

みます。 

• 患者情報の収集や登録は家族会などにリンクできるとより良いかなと思いますが、そのメリットデメリットまではよ
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くわかりません。 

• 還元が不十分。 

• 個人情報としての保護は必ず必要と考えます。 

• 保険収載される疾患が増え、難病申請、しいてはレジストリ登録数が増えることにより、同じ難病のかたの医療水準

が底上げされることを期待します。 

• 登録事業ならば、オプトアウト程度で倫理委員会はかけなくてよいと、倫理指針を拡大解釈している団体が多い。「裏

技」を使わせないようなきちんとした、指針の整備が必要である。 

• 保険収載されているものについてはがんゲノムプロファイリング検査のように匿名化してデータ収集やレジストリ

登録を自動的にしても良いと思います。 

• 予算が継続しないと「収集作業」が水泡に帰すので、持続する仕組み作りが重要。 

• 今後の診断や治療のためには必要になると考えられます。維持負担、情報の利活用には費用がかかるため、企業が参

画できる形が望ましいと考えています。 

• たくさんの患者さんの紹介があり、今後も検査の拡充を進めたいと思います。 

 

保険収載されていない検体検査について、ご意見があればお聞かせ下さい。 

• 指定難病を増やすこと。 

• 全エクソンデータ、全ゲノムデータを保険診療として実施し、精度管理や情報管理などの一定の基準を満たした施設

が自由に利用することができれば疾患による保険収載の有無は解決されると思います。ゲノム情報を扱う医療機関の

地域拠点化が必要と思います。 

• WES/WGS が保険収載されるべきでは 

• 現状の特定の疾患を想定した指定難病検査というのは、専門家でも難しいため、マルチプレックスで検査をする枠組

みは必要と考えています。 

• 保険収載時に点数はそれなりの数字にしないと、登録衛生検査所が手を挙げない。 

• 保険収載されていない検体検査は、診療で用いる場合は精度管理が必要になると思いますが、検査系の立ち上げや精

度管理に必要な予算の確保が課題と思います。診療に用いられる検査系は一元的に実施し、さらなる最先端の解析系

は研究ベースで実施するなどして、診療目的と研究目的の検査目的を分け、診療目的の検査は一元的に実施しコスト

低減策を検討することも一案と思いました。（ただ、患者情報の独占的な取得については留意すべきと思われますの

で、運用方法の透明性等の対応が望まれると思います。 

• 特定疾患（特に遺伝病）の検査に関しましては、体外診断薬の有無に関係なく、保険収載されるべきと考えます。 

• 自費診療とせざるを得ない。 

• 一定の間隔で要望、申請がだせる仕組みがあるとリニューアルされやすいと思います。 

• 精度が担保されていないので、あればやむをえない。ただ、臨床症状で事前確率が高い場合は、その精度も理解した

上での検査は行いたい。 

• 欧米では明らかにエビデンスがあるとされている遺伝子検査について、自費で実施すべきなのか、研究費で実施しつ

つも研究費が途切れた場合には中止してしまうのか、悩ましいところである。 

• 今後は価格も大幅に低下してくると思います。保険収載されていなくても実施可能な料金になると思います。 

• 最近の遺伝学的検査の保険収載拡張には驚いている。研究に遺伝子検査を頼っていると、結果がでるまで非常に時間

がかかる、研究費がなくなったり、研究者が異動になればストップする、などリスクが高いので、確定診断になるも
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のは保険収載化を進めていくべきだと思う。そして、そのためにはどうすれば良いのか（たとえば、診断基準に遺伝

学的検査という文言をいれれば良いのか、など）、各研究班に対策を伝授していただけたら、と思う。 

• 早く保険収載できるようになればいいなと思います。 

• 小児慢性特定疾病の診断に必須の検査は全て保険収載されるようにするべきである。 

• なるべく多くの疾患の遺伝子検査が保険収載されること願っています。 

• 遺伝子検査以外でも数多い。 

 

難病領域の検体検査に関するその他のご意見があればお聞かせください。 

• 染色体検査（G分染法）の保険点数を引き上げる必要がある。多くの登録衛生検査所が撤退している。 

• 診断の早い段階で遺伝学検査の結果を得られるようにアクセス権を担保すべきと思います。 

• 保険収載となるかならないかは、重要な部分と思います。 

• 検体数の総数が限られているため、検査受託企業などにとっての事業採算性に対する魅力を、少しでも促進するため

に、ある程度の高水準の保険点数が付与されるべきかと考えます。 

• 検索システムがあるのはとても有難いです。 

• 今後も難病の病態解明・治療に向けての研究をよろしくお願いします。 

• 保険収載されていて、登録衛生検査所にだせないものが、まだ残っているのならば対策が必要と思います。 

• 国内では、海外の遺伝子検査体制と比べてマンパワーも財源も大変厳しいというお話でした。かずさ遺伝子検査室で

もぎりぎりの採算とお聞きし、危機感を覚えます。十分な人材を確保して、精度の高い検査を持続できるよう、財源

を考えることが非常に重要だと思いました。なにか良い方法は無いのでしょうか・・・。 

• 希少性から製薬会社も取り組みにくいので、公的支援が必要。患者会などで、当事者ニーズを集約し、陳情などのア

クションに繋げる活動も必要。 

• 難病領域の検体検査が保険収載されていないことが原因で十分な検査が進まず診断されずに難病となっている疾病

が有り、まず診断に必要な検体検査を保険収載することで正確に診断されることが難病の解決に必須と考えられる。 

• 難病領域の検体検査が保険収載されていないことが原因で十分な検査が進まず診断されずに難病となっている疾病

が有り、まず診断に必要な検体検査を保険収載することで正確に診断されることが難病の解決に必須と考えられる。 

• 一応、皮膚科の遺伝子疾患に関しては、何とか、皮膚科研究施設内で対応はできていると思います。 
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