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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

令和 2 年度 総括研究報告書 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

研究代表者：水澤 英洋  国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター 

研究分担者：竹内 勤   慶應義塾大学 医学部 

研究分担者：武藤 香織  国立大学法人東京大学 医科学研究所 

研究分担者：山野  嘉久  聖マリアンナ医科大学 医学部 

研究分担者：徳永 勝士  国立研究開発法人国立国際医療研究センター ゲノム医科学 

プロジェクト（戸山） 

研究分担者：林   義治  日本製薬工業協会 研究開発委員会 

研究分担者：鎌谷洋一郎  国立大学法人東京大学 新領域創成科学研究科 

研究分担者：小杉  眞司  国立大学法人京都大学大学院 医学研究科 

A.研究目的 

難病ゲノム医療の推進にあたり、令和元年６月

に閣議決定された「経済財政運営と改革の基本方

針 2019」を受け、厚生労働省では、同年 10 月に「難

病に関するゲノム医療の推進に関する検討会」（以

下、「検討会」）を設置した。検討会等での議論を

基に、同年 12 月に全ゲノム解析等実行計画（第１

版）が策定され、難病の全ゲノム解析等は、難病

の早期診断、新たな治療法開発など、難病患者の

より良い医療の推進のために実施し、全ゲノム解

析等により、難病の本態解明、効果的な治療・診

断方法の開発促進を進めていくこととされた。具

体的な進め方として、最大３年程度を目処に当面

は、難病のゲノム解析拠点[日本医療研究開発機構

(AMED)の難治性疾患実用化研究事業において運

営されているオミックス解析を通じて希少難治性

疾患の医療に貢献する基盤研究(以下「オミックス

解析研究」)の拠点及び希少未診断疾患に対する診

断プログラムの開発に関する研究（以下「IRUD」）

解析拠点の検体及び今後提供される新たな検体を

対象に先行解析を行い、本格解析の方針決定と体

制整備を進めることとされた。 

本研究では、全ゲノム解析等実行計画の着実な

遂行に向け、難病ゲノム医療に関する各種研究班

との連携の下、先行解析の円滑な実施及び本格解

析ための体制整備を戦略的に進めることを目的と

する。 

初年度は、2020 年度後半から実施予定の先行解

析に先立ち、①協力医療機関、②同意書の検討・

国民への普及啓発、③臨床情報の検討、④ゲノム

基盤の運営・管理、⑤医薬品開発の促進に向けた

ゲノムデータ基盤のあり方、⑥国際連携、⑦人材

育成等についての体制整備に関する検討を行い、

検討会へ報告し、各種同意書・症例報告書等のひ

な形を作成し、円滑な先行解析につなげる。 

２年目は、先行解析の実施状況を確認しながら、

ゲノム医療実現に向けた難病ゲノム医療の拠点と

なる病院・運営主体等の体制整備、人材育成等、

初年度の検討事項について本格解析に向けた提言

を行う。 

なお、本研究は、AMED のオミックス研究班及

び IRUD の他、「難病プラットフォーム」、また、厚

生労働科学研究費補助金難治性疾患政策研究事業

において実施中の「難病ゲノム医療に対応した遺

伝カウンセリングの実態調査と教育システムの構

築に関する研究」及び「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」と充分な

連携を図りつつ実施する。 

B.研究方法 

2020〜2021 年度 

① 統合調整： 行政的スケジュールを考慮し、研

研究要旨 

国の全ゲノム解析等実行計画（第１版）にもとづき、2020 年度は本格解析を見据えながらも、「オミ

ックス解析を通じて希少難治性疾患の医療に貢献する基盤研究」と「希少未診断疾患に対する診断プロ

グラムの開発に関する研究」拠点の検体を活用した「難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基盤

に関する研究開発（先行解析）」を遅滞なく円滑に開始すべく、①協力医療機関、②同意書の検討・国民

への普及啓発、③臨床情報の検討、④ゲノム基盤の運営・管理、⑤医薬品開発の促進に向けたゲノムデ

ータ基盤のあり方、⑥国際連携、⑦人材育成等について、毎回 3 時間を超える 5 回の班会議にて広汎か

つ深化した検討を行った。その成果は 10 月発足の先行解析班の関係者との説明会にて報告され、先行解

析班での迅速な倫理審査や目標を十分に達成する検体収集に大きく貢献した。 
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究班全体の進捗管理や統括を行う。また、全ゲ

ノム解析等を進めるにあたって、IRUD による

これまでの取り組み及び成果を踏まえたゲノ

ム医療推進の今後のあり方を検討するととも

に、先行解析の進捗状況の管理を行う（水澤研

究表者）。 

② 協力医療機関： 難病ゲノム医療を推進するた

め協力医療機関において備えるべき要件を検

討し、難病ゲノム中核拠点病院・拠点病院・協

力病院等の体制を考案して、既存の難病診療連

携拠点病院・分野別病院・協力病院との関係を

整理しその機能強化を図る。有効性の高いゲノ

ム関連治療法が実用化されつつある事を考慮

するとともに、先行するがんゲノム診療中核拠

点病院・拠点病院等との関係も検討する（竹内

研究分担者）。 

③ 倫理的・法的・社会的課題の検討、国民への普

及啓発： 前年度に検討したオプトアウト及び

インフォームド・コンセントの方針に従い、本

格的な実施に向けた対応と難病患者・家族、国

民への普及啓発及び当事者の視点を導入した

論点の検討を行う（武藤研究分担者）。 

④ 臨床情報の検討： 難病にする臨床情報項目及

び収集方法について検討し、臨床調査個人票な

ど疾患共通で収集すべき臨床情報及び難病研

究班や関連団体などと調整した疾患毎の症例

報告書のひな形を作成する。ID 管理を含め情

報収集の具体的な方式を検討・提案しその経費

を試算する（山野研究分担者）。 

⑤ ゲノム基盤の運営・管理方法： 先行・本格解

析に向けたゲノム基盤の運営・管理方法のあり

方について検討する。ゲノム基盤で行われる臨

床検体の保存・管理（バイオバンク）、シーク

エンス・基礎解析、ゲノムデータ・臨床データ

の保存・管理、その他運営・管理に必要な事項

（中央審査体制、利活用ポリシー、リモートア

クセス等）について、方針及び運用方法（外部

委託を含む等）を検討し基本方針を定め、それ

に基づいて、研究面でのデータの利活用、精度

管理、診療面での患者への還元の仕方などを含

め具体的な運用方法を検討して提案する。

Genomics England やがんゲノム領域の C-CAT

等について十分検討し参考にする（徳永研究分

担者）。 

⑥ 医薬品開発の促進に向けたゲノムデータ基盤

のあり方： 令和 2 年度 10 月に採択された「先

行解析班」でのゲノムデータ基盤の構築状況を

確認しながら、本格解析で構築するゲノムデー

タ基盤について、製薬企業等の利活用による医

薬品開発促進の観点から提言を行う。（林研究

分担者）。 

⑦ 国際的な希少疾病データベースと指定難病の

相関関係： 難病ゲノム医療に関する各種デー

タベースの全体像を整理した上で、代表的な

OMIM、Orphanet、ICD-11 について、指定難病

の告示病名・局長通知病名との相関関係を整理

して対応表を作成し、各指定難病の遺伝子関与

度について整理する。Genomics England との連

携について具体的な方法を検討する（鎌谷研究

分担者）。 

⑧ 人材育成： 難病ゲノム医療に係る専門的人材

（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等）について、オミ

ックス班、IRUD に調査を行うなど現状を把握

する。研修テキスト、e-learning、On the job 

training (OJT)等を含めた具体的な育成方法につ

いて検討し提案する。遺伝カウンセリングにつ

いては「難病ゲノム医療に対応した遺伝カウン

セリングの実態調査と教育システムの構築に

関する研究」班と連携する（小杉研究分担者）。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究は難病のゲノム医療推進のために様々名

観点から検討することが本務であり、本研究その

ものに倫理的な問題はない。 

 

C.研究結果 

2020 年 4 月、6 月、8 月、10 月、2021 年 2 月に

オンラインによる班会議を開催し、毎回 3 時間を

超える検討を行い、以下の①〜⑦の様な成果が得

られた。 

① 難病ゲノム医療の推進上、医療機関において備

えるべき要件について、中核拠点病院、拠点病

院、協力病院からなる体制を取りまとめた（竹

内研究分担者）。 

② 同意書等について、先行解析における既存試

料・情報のオプトアウト方針を策定し、本格解

析を見据えた同意書のひな型案を作成した（武

藤研究分担者）。 

③ 臨床情報について、必須項目、臨床調査個人票

あるいは IRUD 収集項目、追加項目（患者レジ

ストリ等で収集）に分類し、電子システムを用

いて構造化データを収集する方針を決定した

（山野研究分担者）。 

④ ゲノム基盤で行われる、臨床検体の保存・管理

（バイオバンク）、シークエンス・基礎解析、

ゲノムデータ・臨床データの保存・管理、その

他運営・管理に必要な事項について、方針及び

運用方法を検討し基本方針を策定した（徳永研

究分担者）。 

⑤ 医薬品開発の促進につながるゲノムデータ基

盤の構築にあたって必要な機能等の検討、各国

のゲノム基盤の産業活用の状況及び費用負担

等の調査を行った（林研究分担者）。 

⑥ 指定難病の告示病名・局長通知病名と OMIM、

Orphanet、ICD-11 について調査し対応表の暫定

版を作成した（鎌谷研究分担者）。 

⑦ ゲノム医療を推進する専門的人材（臨床遺伝専
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門医、認定遺伝カウンセラー、ゲノムインフォ

マティシャンなど）の育成状況について調査し、

特に重要なゲノムインフォマティシャン育成

の教育内容案を策定した（小杉研究分担者）。 

 このような検討にもとづき2020年10月28日には、

「難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基

盤に関する研究開発（先行解析班）」の発足を受け

て、説明会を会議場とオンラインのハイブリッド形

式で行い意見交換を含め関係者へ周知した。 

班会議の記録や説明会の資料などは全て研究班

のホームページに公開されている (http://www.nanb

yo-genome-tkh.org/index.html)。 

 

D.考察 

 本研究は、難病のゲノム医療推進のために様々名

観点から総合的に検討するという大変広範囲に亘

る項目を担当した。COVID-19のパンデミックのた

めweb会議にて5回の班会議を行い、10月には「難病

のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基盤に関

する研究開発（先行解析班）」の発足を受けて説明

会を開催するなど予定の活動を行う事ができた。 

 

E.結論 

 当初の目標を達成し難病のゲノム医療推進に貢

献することができた。ちなみに、先行解析班では予

定の検体数を年度内に収集し解析を行ったことが

報告されている。 
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25. 横田恵梨, 鳥嶋雅子, 本田明夏, 小杉眞司. 遺
伝性腫瘍のクライエントへのフォローアップ
に対する認定遺伝カウンセラーの経験と考え. 
第44回日本遺伝カウンセリング学会学術集会, 
ポスター, 2020.7.3. 

26. 幅野愛理, 松川 未, 太宰 子, 小杉眞司. リス
ク低減卵管卵巣摘出術と性生活への思い 
HBOC女性とパートナーを対象とした質的探
索的研究. 第44回日本遺伝カウンセリング学
会学術集会, ポスター, 2020.7.3. 

27. 小杉眞司. がん遺伝子パネル検査における開
示対象のGermline所見とその取り扱い. 口演, 
第13回遺伝カウンセリングアドバンストセミ
ナー, 2020.7.23. 

28. 高折恭一, 鳥嶋雅子, 小杉眞司. 家族性膵癌登
録制度の現状と将来 . ワークショップ（口
演）：遺伝性腫瘍登録制度の現状と将来. 第26
回日本遺伝性腫瘍学会学術集会, 2020.8.22. 

29. 松川愛未 , 幅野愛理 , 太宰牧子 , 小杉眞司. 
BRCA1/2キャリア女性とパートナーを対象と
した質問紙調査 - RRSOの性生活への影響. 口
演 , 第26回 . 本遺伝性腫瘍学会学術集会 , 
2020.8.22. 

30. 小杉眞司. がんゲノム医療における二次的所
見への対応. 第27回日本遺伝子診療学会大会. 
教育講演, 2020.9.11. 

31. 小杉眞司. がんゲノム医療と遺伝医療の連携. 
第46回京都医学会シンポジウム. 2020.9.27. 

32. 小杉眞司. Proposal concerning the information 
transmission process in genomic medicine Part 1: 
Focusing on comprehensive tumor genomic 
profiling analysis. 第79回日本癌学会学術集会. 
2020.10.3.  

33. 小杉眞司. ゲノム医療における情報伝達プロ
セスに関する提言. 第65回人類遺伝学会教育
講演. 2020.11.18. 

34. 佐々木佑菜, 山田崇弘, 田中司朗, 関沢明彦, 
廣瀬達子, 佐村修, 鈴森信宏, 三浦清徳, 澤井
英明, 平原史樹, 室.淳, 亀井良政, 小杉眞司, 
佐合治彦, NIPT コンソーシアム. 単一検査所
による無侵襲的出生前遺伝学的検査（NIPT）
の精度解析. 第65回人類遺伝学会大会. 口演, 
2020.11.18. 

35. 洪本加奈, 山田崇弘, 西垣昌和, 小杉眞司. 新
生児マススクリーニングで見つかった遺伝性
疾患をもつ子の親の生殖意思決定の複雑さと
支援 . 第 65 回人類遺伝学会大会 . 口演 , 
2020.11.18. 
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36. 下山京子, 四本由郁, 三成善光, 山田崇弘, 小
杉眞司, 玉置知子. BRCA コンパニオン診断に
よりBRCA1 inconclusive と判断された症例へ
の対応の問題点. 第65回人類遺伝学会大会. ポ
スター, 2020.11.18.

37. 小澤瑳依子, 川崎秀徳, 三島清香, 中溝聡, 坂
本昭夫, 三宅正裕, 馬場志郎, 尾野亘, 坂本和
久, 湊谷謙司, 鳥嶋雅子, 村上裕美, 山田崇弘,
和田敬仁, 小杉眞司. 京大病院マルファンユニ
ット開設後の遺伝性結合組織疾患に対する遺
伝カウンセリングの現況と課題. 第65回人類
遺伝学会大会. ポスター, 2020.11.18.

38. 三宅秀彦, 小杉眞司, 櫻井晃洋, 川目裕, 松尾
真理, 佐々木元子, 由良敬, 高島響子, 李怡然,
松川愛未. 病診療施設における難病遺伝カウ
ンセリングの提供体制の現状調査. 第65回人
類遺伝学会大会. ポスター, 2020.11.18.

39. 島田咲, 山田崇弘, 小杉眞司. ゲノム解析にお
ける二次的所見の開示希望に影響する要素の
文献レビュー：肯定・否定的に働く要素に着目
して . 第65回人類遺伝学会大会 . ポスター ,
2020.11.18.

40. 小林明理, 山田崇弘, 吉岡正博, 近藤知大, 金
井雅史, 木下一郎, 青木洋子, 織田克利, 植木
有紗, 森川真紀, 佐藤友紀, 小川昌宣, 東川智
美, 武藤学, 平沢晃, 小杉眞司. 保険収載され
たがん遺伝子パネル検査における実施状況と、
生殖細胞系列バリアントへの対応状況に関す
る現状調査と課題提起. 第65回人類遺伝学会
大会. ポスター, 2020.11.18.

41. 小杉眞司. ゲノム検査と倫理. 第50回日本腎臓
学会西部学術大会. 2020.10.16.

42. 小杉眞司. がんゲノム医療と遺伝医療の連携.
第6回日本産科婦人科遺伝診療学会専門医講習
（医療倫理）, 2020.12.9.

43. 小杉眞司 . 拠点病院 . 第 4回 IRUD班会議 .
2020.12.18.

44. 小杉眞司. ゲノム検査と倫理. 第82回耳鼻咽喉
科臨床学会. 2020.12.25.

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 なし 

2.実用新案登録 なし 

3.その他 なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

難病ゲノム医療における協力医療機関の体制に関する検討 

研究分担者：竹内 勤  慶應義塾大学 医学部 

A.研究目的 

我が国の難病医療体制をさらに充実されるため、ゲ

ノム医療の基盤を構築する必要がある。現状の難病

医療体制の中で、ゲノム医療を推進するにあたって、

さらにどのような体制整備が必要となるか課題を

抽出し、整理することを目的とした。 

B.研究方法 

１）厚生労働省、難病情報センター、学会、病院な

どの公表データを収集。２）データ解析によって課

題抽出。 

（倫理面への配慮）該当する項目なし。 

C.研究結果 

１）現状の難病医療体制：平成３０年度から進めら

れている新たな難病医療提供体制を簡略的に示し

た（図１）。これによれば、各都道府県に設置され

た難病診療提供体制の中核を担う難病診療連携拠

点病院で診断・治療が完結しない場合、国立高度医

療センター、IRUD拠点病院、難病研究班、学会に

対して照会、指導、助言を求めることとなっている。

ゲノム医療の実績や整備状況なども踏まえながら、

都道府県に設置されている診療連携拠点病院や、I

RUD拠点病院、難病研究班や学会活動の中心となっ

ている大学病院などを対象として、ゲノム医療基盤

の要件について調査を行うこととした。 

２）ゲノム医療を提供する医療機関に求められる要

件：難病情報センターホームページに掲載されてい

る指定難病３３３疾患と小児慢性疾患に関わる診

療科を調査し、表１のような診療科が必要であるこ

とが明らかとなった。  

2-a 備えるべき診療部門（診療科）これを基に、

１病院で全ての診療が行える要件を考慮すると表

２に示す１６診療科が、また特定の専門領域の診療

が行える要件としては基本４診療科＋特定専門領

域の診療科が必要と考えられた。 

研究要旨  

難病ゲノム医療を我が国において展開するにあたり、新たな難病診療提供体制を踏まえて、難病ゲ

ノム医療を行う協力医療機関において備えるべき 1)診療部門（診療科、遺伝子医療部門、検査部門、

臨床研究支援部門等）2)臨床的妥当性·有用性の判断（エキスパートパネル）について、要件を検討

し、現状分析を行った。
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2-b 備えるべき診療部門（遺伝子診療）協力医療

機関の備えるべき要件として、遺伝子診療部門を病

院として設置しており、学会認定臨床遺伝医と、認

定遺伝カウンセラーを配置している必要がある。協

力医療機関には、通常の遺伝子診療を行う拠点病院

と、診療機能に加えゲノム医療の人材育成や研究支

援機能を有する中核拠点病院を整備することが望

ましい。具体的な要件については施設、人員、実績、

体制の要件案を表３に示した。 

 
2-c 備えるべき診療部門（検査部門） 

第３者認定を受けた臨床検査室を有する必要があ

る。ゲノム医療の診断や検体収集などを考えると病

理検査室の配置も必要となる可能性があり、米印を

付して追記した。施設、人員、実績、体制の要件案

を表４に示した。 

 
 

３）臨床的妥当性・有用性の判断（エキスパートパ

ネル）：設置場所は協力医療機関ないとするが、実

績などを勘案した上で、当初は中核拠点に設置し、

実績や疾患領域などを勘案して順次全医療機関に

広げて行くことも考慮する必要がある。その過程で

は、オンライン会議などを活用して、中核拠点と拠

点、専門領域と非専門領域の連携を図る方法も健闘

する必要がある。構成員、座長、開催形式、開催頻

度の具体的な要件案について表５に示した。 

 
４）上記ゲノム医療要件を満足する医療機関の現状

調査：上記要件を満足する医療機関がどの程度存在

するか、まず、難病診療連携病院の一覧から、大学

病院本院、国立高度研究センター、IRUD拠点病院、

子ども病院、臨床遺伝学会認定病院を対象に、ホー

ムページなどによって公表されている資料をもと

に、診療科、臨床遺伝部門、検査部門を中心に調査

した（巻末添付資料1-5）。その結果、全国で７２

施設が基準を満足する可能性があり、数的には４７

都道府県に１施設以上の配置が可能である。一方、

地域によって、過不足があり、人口や交通などの地

域特性を考慮して慎重に検討を進める必要がある。

難病診療連携拠点病院の設置に関して各都道府県

で偏りが見られ、またゲノム医療要件を満足しない

機関も存在する可能性があり、最新の情報を精査し

て確認する必要がある。 

 

D.考察 

難病診療連携拠点病院の設置に関して各都道府県

で偏りが見られ、またゲノム医療要件を満足しない

機関も存在する可能性があり、最新の情報を精査し

て確認する必要がある。また、協力医療機関の中に、

中核拠点病院と拠点病院を配置して役割分担する

構想を具体化し、それに合わせる形で要件定義や作

業手順などの詳細を詰めていく必要がある。現状を

踏まえて今後検討すべき協力医療機関の体制につ

いて、かかりつけ医とゲノム基盤との関係を図２に

示した。 

 

○
○
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○

○
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○ DB

○
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○
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○
○
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E.結論 

難病医療提供体制のもとで、難病ゲノム医療の協力

医療機関に求められる要件を検討した。難病診療連

携拠点病院を中心として、要件を満足する医療機関

は、大学病院本院、国立高度研究センター、IRUD

拠点病院をはじめとして、少なくとも７２医療機関

が満足していることが明らかとなった。一方、その

分布には地域的な偏りがあり、また専門領域にも偏

在が見られる可能性がある。数的な評価に加えて質

的評価も行いながら、詳細上を収集してより具体的

な要件定義を行う必要がある。 

 

F.健康危険情報  

特記事項なし 

 

G.研究発表 

1.論文発表 
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一般病床数 放射線科 麻酔科 リハビリ科 救急科 基本16診療科 遺伝診療部門
臨床遺伝
専門施設

宮城県立こども病院 160 (NICU12/GCU15) ● ● ● ✖ 13 遺伝外来

茨城県立こども病院 115 (NICU18/GCU18) ● ● ● ✖ 10 診療科なし

群馬県立小児医療センター 150 (NICU8) ● ● ● ● 12 遺伝科

埼玉県立小児医療センター 316 (NICU30/GCU48) ● ● ● ● 16 遺伝科 ●

千葉県こども病院 224 (NICU9/GCU21) ● ● ● ● 16 臨床遺伝科 ●

東京都立小児総合医療センター 347 (NICU24/GCU48) ● ● ● ● 15 臨床遺伝科 ●

国立成育医療研究センター 490 (NICU21/GCU18) ● ● ● ● 16 遺伝医療科

神奈川県立こども医療センター 430 (NICU27/GCU29) ● ● ● ● 16 遺伝科 ●

長野県立こども病院 180 (NICU24/GCU18) ● ● ● ● 16 遺伝科

静岡県立こども病院 243 (NICU18/GCU18) ● ● ● ● 16 遺伝・染色体科

あいち小児保健医療総合センター 200 (NICU/GCU=20) ● ● ● ✖
15 

(救急なし）
遺伝カウンセリング

愛知県医療療育総合センター
209 

重症心身障害58 ● ● ● ✖ 15 小児内科・遺伝診療科 ●

国立病院機構三重病院
208 

重症心身障害50 ● ● ● ✖ 11 診療科なし

滋賀県立小児保健医療センター 100 ● ● ● ✖ 14 遺伝カウンセリング室

大阪府立母子保健総合医療センター 375 (NICU18/GCU=24) ● ● ● ● 15 遺伝診療科 ●

大阪市立総合医療センター 1063 (NICU12/GCU=22) ● ● ● ● 16 遺伝子診療部 ●

兵庫県立こども病院 290 (新生児ICU=57) ● ● ● ● 16 臨床遺伝科

国立病院機構岡山医療センター 609 (NICU18/GCU32)) ● ● ● ● 16 診療科なし

四国こどもとおとなの医療センター
667 (NICU=15)

重症心身215 ● ● ● ● 16 遺伝医療センター ●

福岡市立こども病院 233 (NICU12/GCU24) ● ● ● ● 16 周産期遺伝外来

沖縄県立南部医療センター・こども
医療センター

434のうち小児114 

(NICU24/GCU18) ● ● ● ● 16 遺伝相談外来

(21

添付資料3 

 
 
 
 
添付資料4 
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放射線科 麻酔科 リハビリ科 救急科 診療科数 遺伝診療部門
臨床遺伝専
門施設

東京大学医科学研究所 ● ● ✖ ✖ 6 ゲノム診療部 ●

近畿中央病院 ● ● ● ● 16 遺伝子診療センター ●

天使病院 ✖ ● ✖ ✖ 10 なし ●

埼玉県立がんセンター ● ● ● ✖ 13
(小児なし）

がんゲノム医療センター ●

兵庫県立尼崎総合医療センター ● ● ● ● 16 遺伝診療センター ●

国立京都医療センター ● ● ● ● 16 遺伝診療部 ●

名古屋市立西部医療センター ● ● ● ● 16 遺伝診療部 ●

国立東京医療センター ● ● ● ● 16 臨床遺伝センター ●

高槻病院 ● ● ● ● 16 遺伝カウンセリング外来 ●

三菱京都病院 ● ● ● ● 9 なし ●

静岡県立総合病院 ● ● ● ● 16 遺伝診療科 ●

国立西別府病院 ● ● ● ✖ 7 ゲノム診療相談室 ●

IRUD

58 7 7 72

添付資料5 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

 

同意書の検討・国民への普及啓発について 

 

研究分担者：武藤香織  国立大学法人東京大学 医科学研究所 

研究協力者：李 怡然  国立大学法人東京大学 医科学研究所 
 

 

A.研究目的 

 全ゲノム解析実行計画の開始にあたり、希少疾

患・難病の当事者の信頼を得ながら、試料・情報を

円滑に利活用できるようにする体制を整備するた

め、倫理的な方針や説明・同意文書の構成を検討す

る。 

 

B.研究方法 

 オミックス、IRUDで使用されている同意書の同

意の範囲の調査を行ったうえで、オプトアウトの方

針、説明・同意文書のひな形を作成した。 

 

（倫理面への配慮） 

 人を対象とした研究ではないため、該当しない。 
 

C.研究結果 

１．既存試料・情報の利活用に向けた同意の範囲に

関する調査 

厚生労働省から提供を受けた、オミックス解析拠

点及びIRUD解析拠点の計８本の説明・同意文書（I

CF）の内容について、ゲノム解析の方法、データ

の第三者提供や業務委託、将来の利用方法、企業に

よる利用などの記載ぶりを確認した。 

ただし、個々のプロジェクトごとに検体採取期間

やその時期に利用していたICFの種類が異なるが、

全てを収集したわけではない。確認すべきICFの範

囲は、実際にどこまでの時期に遡って検体を解析す

るかによる。さらに開始時期が古い研究においては、

個人情報保護法改正に伴う倫理指針改正で、海外提

供についてどのような措置をとっていたのかは不

明である。当初の用途を超える活動に使用できるか

どうかは、最終的には、倫理審査委員会の判断によ

る。 

現行の説明・同意文書でカバーされていた内容は、

以下の通りであった。 

 網羅的なゲノム解析の実施 

 将来、他の研究目的での研究実施 

 解析結果の取扱い。偶発的・二次的所見は関連

疾患や研究目的の範囲内で、本人の希望があれ

ば説明と明示 

 バイオバンクやデータベースへの提供方針 

他方で、具体的な内容については、以下のような

項目で記載のばらつきが見られた。 

・ エキスパートパネルによる検討の記載が少な

く、診療情報やゲノムデータの一部を他の医療

機関とも共有する旨の説明が必要である 

・ 一次所見の返却に関する言及をしている事例

とそうでない事例があった 

・ 他の研究目的での研究実施について、任意の同

意項目としている事例、研究期間終了後と名言

されている事例、目的を制限している事例、細

胞株化すると明言している事例がみられた 

・ 企業との連携に関する記載（共同研究の可能性、

企業への提供、クラウド上に置いたデータの企

業による利用等） 

・ バンクやデータベースに関する記載について、

研究要旨  

全ゲノム解析実行計画の開始にあたり、希少疾患・難病の当事者の信頼を得ながら、試料・情報を円

滑に利活用できるようにする体制を整備するため、倫理的な方針や説明・同意文書の構成を検討した。

既存試料・情報の利活用に向けた同意の範囲に関する調査では、厚生労働省から提供を受けた、オミ

ックス解析拠点及び IRUD 解析拠点の計８本の説明・同意文書（ICF）の内容を確認し、説明内容を確

認した。 

これを踏まえて、既存試料・情報の利用に関する倫理面での対応方針の検討を行い、将来の他の研

究の利用について同意がある方と、データベース登録について同意がある方が利用対象にすべきと判

断した。また、企業への試料・情報提供については明示的な同意が必要であること、企業との共同研

究等の記述が不十分な場合には倫理審査の変更申請を要する点等が留意点である。 

新規試料・情報の収集については、「難病全ゲノム解析実行計画（仮）」説明文書・同意書・同意撤

回書のモデル書式第 0.4 版（2021.1.16）を作成した。ただし、現時点では事業全体の構想が未定な部

分もあり、事業計画の細部が決定されるのに合わせて変更が必要である。 

2021年 3月に遺伝性難病当事者向けの対話イベントを開催し、全ゲノム解析実行計画への期待や懸

念を確認した。全ゲノム解析実行計画への参画を促すため、意見交換の場やわかりやすい情報発信が

不可欠である。 
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登録先の名称を限定している事例、「●●が指

定した場所への登録」と限定している事例など

があった 

 

２．倫理面での対応方針の検討 

１の結果を踏まえて、対応方針を検討した。 

まず、先行解析においては、事業の性質を考慮し、

以下の両方を満たす方の検体を使用することを提

案する。 

・ 将来の他の研究の利用について同意がある方

（制限・条件の解除等は要検討） 

・ データベース登録について何らかの同意があ

る方（国内外で利用可能に） 

以下は留意すべき論点である。 

(1) 倫理審査 

説明・同意文書毎に、倫理審査の変更申請の内容

と公開すべき情報の精査が必要となる。既に進んで

いる研究が多いことから、変更申請にあたっての一

括審査は困難であると考えられる。 

(2) 再同意の要否 

本人から同意を得た試料・情報の場合、すべての

研究で全ゲノム領域に渡る解析について言及して

おり、また中長期にわたる利用やデータベース登録

に関する同意が取得されていれば、再同意の取得に

は及ばないと判断した。 

ただし、先行解析計画として必要な活動の範囲が

具体的にどうなるか、当初の同意の範囲から乖離す

る場合には、不足する情報をわかりやすく提供し、

熟慮期間も含めたうえで、拒否の機会を保障する必

要があると考えられる。 

また、小児の検体については、同意取得当時から

の時間経過を踏まえ、ご本人が健在でアクセス可能

な場合には、成長段階に応じた対応が必要である。

基本的には再説明・再同意が検討されるが、倫理審

査委員会の判断によるところである。 

(3) 企業による利用 

現行の個人情報保護法においては、企業による非

学術研究目的での利用については、明示的な同意の

取得が必要であり、オプトアウトでの実施は認めら

れないので留意する必要がある。企業との利用につ

いて言及していない研究計画の場合には、共同研究

が可能となるような変更申請をすべきである。 

データベースについての記載も多様であったが、

「ゲノム基盤」を含む様々なデータベースへの提供

が認められるように変更申請が必要である。 

(4) 解析結果の返却 

先行解析計画においても、主治医や、主治医を介

した検体提供者本人への結果説明を前提とする場

合には、結果伝達方針を全体としてとりまとめるか

どうか、再検討する必要がある。 

 

３．新規試料・情報の収集に向けたICFひな形案の

作成 

以上のような検討を踏まえ、新規試料・情報の収

集に向けて、「難病全ゲノム解析実行計画（仮）」

説明文書・同意書・同意撤回書のモデル書式第0.4

版（2021.1.16）を作成した。 

ただし、現時点では事業全体の構想が未定の部分

があること、電子的電磁的な同意取得の手法を導入

する場合には同意取得後の再連絡方針についても

検討が必要である。事業計画の細部が決定されるの

に合わせた変更が必要である。 

 

４．遺伝性難病当事者を対象としたオンライン対話

イベントの開催 

遺伝性難病の当事者団体を招聘し、対話イベント

「全ゲノム解析と患者・市民参画～ゲノム医療の基

盤づくりに向けて、私たちが望むこと」を2021年3

月15日、22日に開催した。本イベントは一般社団法

人遺伝性疾患当事者団体連合会の全面的な協力を

得て実施した。 

第1回目は、多様な目的に試料や情報が使われる

ことについての意見交換を行った（キーワード：オ

プトアウト、インフォームド・コンセント、ベネフ

ィット・シェアリング）。 

第2回は、遺伝的特徴・情報に基づく差別の禁止

をめぐるルール作りについての意見交換を行った

（キーワード：解析結果の受領をめぐる論点、差別

をめぐる論点、患者・市民の不安を軽減する仕組み）。 

議論の大前提として、遺伝性疾患の団体であって

も、全ゲノム解析実行計画の認知度は非常に低く、

コミュニティ全体に丁寧な説明が不可欠であるこ

とがうかがえた。全体として、計画の意義には期待

するものの、継続的な意見交換の場、わかりやすい

資料の提供などの要望があった。 

 

D.考察 

 本分担班では、既存のICFの精査を行いながら、

既存試料・情報を用いる場合の留意事項に加え、新

規試料・情報を収集する場合のICFひな形の作成を

行った。 

新規試料・情報の収集に関する手続きについては、

現在、人を対象とする生命科学・医学系研究に関す

る倫理指針と個人情報保護法がいずれも改正中で

あるため、その状況を踏まえた対応が必要である。 

既存試料・情報の利活用と並行して、できるだけ

早い機会に、全ゲノム解析実行計画の実施のアナウ

ンスを広く難病の当事者コミュニティ全体への情

報発信をしておく必要がある。さらに、新規試料・

情報を収集するためのICFひな形については、患者

の意見も聞きながら協働のうえ作成すべきである。 

 

E.結論 

 先行解析に必要な既存試料・情報の利活用につい

てはオプトアウトによる実施が可能であると考え

られる。 

 新規試料・情報の収集については、事業計画の細

部が決定してから説明・同意文書を確定させる必要

がある。 
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F.健康危険情報 

特記事項なし 

G.研究発表 

1.論文発表 なし 

2.学会発表 なし 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 なし 

2.実用新案登録 なし 

3.その他 なし 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

 

本格解析を見据えた臨床情報収集項目の検討 

研究分担者：山野嘉久  聖マリアンナ医科大学 医学部 
 

 

A.研究目的 

令和元年 12月に策定された全ゲノム解析等実

行計画（第１版）では、難病の全ゲノム解析等

は、難病の早期診断、新たな治療法開発など、

難病患者のより良い医療の推進のために実施し、

全ゲノム解析等により、難病の病態解明、効果

的な治療・診断方法の開発促進を進めていくこ

ととされた。 

このゲノム解析等により得られたデータを用

いて、難病の病態解明や治療法の開発を推進さ

せるためには、いかに、それぞれのゲノムデー

タに紐づく臨床情報が収集できるかが重要とな

る。 

そこで本研究では、データの利活用に適した

臨床情報の収集方法および収集項目、また、そ

の収集した臨床情報の保管方法を検討すること

を目的とした。 

 

B.研究方法 

難病に関する臨床情報について、IRUD 収集項

目、臨床調査個人票収集項目、オミックス解析

研究班、各難病研究班、難病プラットフォーム

の収集する項目を比較し、共通する項目、ゲノ

ム解析に必要となる項目を抽出し、本格解析収

集項目（案）を作成する。 

さらに、臨床情報を電子システムで構造化し

て保管する方法について検討する。 

 

（倫理面への配慮） 

ヘルシンキ宣言ならびに「人を対象とする医

学系研究に関する倫理指針」「ヒトゲノム・遺伝

子解析研究に関する倫理指針」に基づき臨床情

報の収集方法、収集項目を検討する。 

 

C.研究結果 

  難病に関する臨床情報について、IRUD収集項

目、臨床調査個人票収集項目、オミックス解析研

究班、各難病研究班、難病プラットフォームの収

集する項目を入手し、以下に示す13を大項目とし、

それぞれの収集項目を分類した（添付資料1 臨

床情報収集項目一覧）。 

（臨床情報収集大項目） 

 1. 症例基本情報 

 2. 病名・症状 

 3. 既往歴 

 4. 合併症（併発疾患） 

 5. 家族歴 

 6. 現病歴 

 7. 重症度 

 8. 治療 

 9. QOL 

研究要旨  

全ゲノム解析等実行計画（第１版）により、難病の全ゲノム解析等が進められるが、このゲノム

解析等により得られたデータを用いて、難病の病態解明や治療法の開発を推進させるためには、い

かに、それぞれのゲノムデータに紐づく臨床情報が収集できるかが重要となる。 

そこで本研究では、データの利活用に適した臨床情報の収集方法および収集項目、また、その収

集した臨床情報の保管方法を検討することを目的とした。 

難病に関する臨床情報について、IRUD収集項目、臨床調査個人票収集項目、オミックス解析研究

班、各難病研究班、難病プラットフォームの収集する項目を比較し、共通する項目、ゲノム解析に必

要となる項目を抽出し、本格解析収集項目（案）を作成した。この収集項目を構造化し、共通の構造

定義のもと格納できるデータ入力システムを構築することで、集約した臨床情報の二次利用が促進す

るものと期待される。 
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  10.検査情報（遺伝学的検査） 

 11.検査情報（その他） 

 12.検体情報 

 13.同意取得情報 

  大項目に分類した収集項目を比較検討し、共通

する項目、ゲノム解析に必要となる項目という観

点で収集項目を抽出した。さらに抽出した項目に

ついて、登録時調査に必要な項目、追跡調査時に

必要な項目に分け、本格解析収集項目（案）とし

た。具体的には以下に示す通り。 

（本格解析収集項目（案）） 

【登録時調査】 

1. 症例基本情報 

 生年月日、民族性（ethnicity）、出生地、喫煙

歴、飲酒歴、血縁者採血の有無、近親婚の有無

（小児）、死産・流産回数（小児）、出生前異

常の有無（小児）、出生時以上の有無・黄疸（小

児）、出生時医療介助の有無（小児）、死因、

死亡日、身長、体重、頭囲 

 2. 病名・症状 

  病名（ICD-11）、症状（症候）（HPO）、診断

年月、遺伝性疾患と考える根拠、小児慢性特性

疾病の有無、疑い疾患の難病指定の有無、多系

統疾患であるか 

 3. 既往歴 

 4. 合併症（併発疾患） 

  病名 

 5. 家族歴 

  家族内発症の有無 

 6. 現病歴 

  発症年月、経過、主訴 

 7. 重症度 

  疾患特異的な重症度分類（プライマリー エン

ドポイント候補） 

 8. 治療 

  治療内容 

 9. QOL 

  EQ5D5L 

  10.検査情報（遺伝学的検査） 

  遺伝学的検査の種類（変異、染色体検査、コピ

ー数検査、リピート病検査、HLA、その他）・

遺伝学的検査の実施場所、異常の有無、異常の

詳細 

 11.検査情報（その他） 

  検査値（バイオマーカー候補）、画像データ 

 12.検体情報 

  採取時年齢、検体DNAの由来（血液、唾液、組

織、その他） 

 13.同意取得情報 

  同意の有無、同意の範囲（公開データベース、

共同研究、企業、第三国移転の可否） 

【追跡調査】 

1. 症例基本情報 

 喫煙状況、飲酒状況、死因、死亡日 

 4. 合併症（併発疾患） 

  病名 

 5. 家族歴 

  家族内発症の有無 

 7. 重症度 

  疾患特異的な重症度分類（プライマリー エン

ドポイント候補） 

 8. 治療 

  治療内容 

 9. QOL 

  EQ5D5L 

 11.検査情報（その他） 

  検査値（バイオマーカー候補）、画像データ 

 12.検体情報 

  採取時年齢、検体DNAの由来（血液、唾液、組

織、その他） 

また、これらの本格解析収集項目（案）にて臨

床情報を収集した後、データを構造化し、すべて

のデータを共通の構造定義のもと格納できるよ

うなデータ入力システム構築の検討を進めた。 

 

D.考察 

  難病に関する臨床情報は、これまでにIRUDや

臨床調査個人票、オミックス解析班、各難病研究

班などにより、様々な情報が収集されている。本

格解析では、すでに収集されている臨床情報を活

用することで、効率よくかつ迅速に臨床情報を集

約させることが可能となる。 

しかしながら、ただ情報を集めたとしても、そ

れらの臨床情報が整理されていなければ、二次利

用の促進は期待できない。本研究では、IRUD収

集項目、臨床調査個人票収集項目、オミックス解

析研究班、各難病研究班、難病プラットフォーム

の収集する項目比較検討し、共通する項目、ゲノ

ム解析に必要となる項目を抽出し、本格解析収集

項目（案）とした。 

今後は、この収集項目を構造化し、共通の構造
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定義のもと格納できるデータ入力システムを構

築することで、企業や研究者、社会にとって魅力

あるプラットフォームとなり、二次利用が促進さ

れるものと期待される。 

E.結論 

難病に関する臨床情報について、IRUD収集項

目、臨床調査個人票収集項目、オミックス解析研

究班、各難病研究班、難病プラットフォームの収

集する項目を比較し、共通する項目、ゲノム解析

に必要となる項目を抽出し、本格解析収集項目

（案）を作成した。この収集項目を構造化し、共

通の構造定義のもと格納できるデータ入力シス

テムを構築することで、集約した臨床情報の二次

利用が促進するものと期待される。 

F.健康危険情報 

特記事項なし 

G.研究発表 

1.論文発表 なし 

2.学会発表 なし 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 なし 

2.実用新案登録 なし 

3.その他 なし 
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添付資料1　臨床情報収集項目一覧

登録時調査 追跡調査
1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報 1．症例基本情報

氏名、住所、電話番号（匿名化） 氏名、住所、電話番号 氏名、住所、電話番号 氏名、住所、電話番号、メールアドレス
施設名（施設ID） 施設名（施設ID） 施設名（施設ID） 施設名、診療科名、所在地、電話番号 施設名、診療科名、所在地、電話番号 施設名（施設ID）
患者ユニークID（既存ID） 患者ユニークID（既存ID） 患者ユニークID（既存ID） 患者ユニークID（既存ID） 患者ユニークID（既存ID）
性別 性別 性別 性別 性別 性別
生年月日 生年月日 生年月日 生年月日 生年月日 生年月日
民族性（ethnicity) 民族性（ethnicity) 民族性（ethnicity) 民族性（ethnicity)
出生地 出生地 出生地 出生地 出生地
喫煙歴 喫煙状況 喫煙歴 喫煙歴 喫煙歴
飲酒歴 飲酒状況 飲酒歴 飲酒歴 飲酒歴
血縁者採血の有無 血縁者採血の有無

妊娠回数・出産回数
職業（成人のみ） 生活状況（介護認定状況） 生活状況（就労、社会保障受給状況等） 生活状況（就労、社会保障受給状況等）

近親婚の有無（小児） 近親婚の有無（小児）
死産・流産回数（小児） 死産・流産回数（小児）
出生前異常の有無（小児） 出生前異常の有無（小児）
出生時異常の有無、黄疸（小児） 出生時異常の有無、黄疸（小児）
出生時医療介助の有無（小児） 出生時医療介助の有無（小児）

知能指数（小児）
死因、死亡日 死因、死亡日 死因、死亡日 死因、死亡日
身長 身長（成人・小児） 身長（小児のみ）
体重 体重（成人・小児） 体重（小児のみ）
頭囲 頭囲（成人・小児） 頭囲（小児のみ）
2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状 2．病名・症状
病名（ICD-11） 病名　 病名　 病名（診断根拠・鑑別診断の除外） 病名　
症状（症候）（HPO） 症状（症候） 症状（症候） 症状（症候）
診断年月（不明も選択可） 診断年月
遺伝性疾患と考える根拠 遺伝性疾患と考える根拠
小児慢性特定疾病の有無 小児慢性特定疾病の有無
疑い疾患の難病指定の有無 疑い疾患の難病指定の有無
多系統疾患であるか 多系統疾患であるか

診断までに受診した医療機関の件数
3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴 3．既往歴

既往歴 既往歴
4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患） 4．合併症（併発疾患）
病名　 病名　 病名　 病名　 病名　
5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴 5．家族歴
親族内発症の有無 親族内発症の有無 親族内発症の有無 親族内発症の有無 親族内発症の有無 親族内発症の有無 親族内発症の有無
6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴 6．現病歴
発症年月（不明も選択可） 発症年月 発症年月
経過（テキスト） 経過（テキスト） 経過
主訴（テキスト） 主訴（テキスト）
7．重症度 7．重症度 7．重症度 7．重症度 7．重症度 7．重症度 7．重症度 7．重症度 7．重症度
疾患特異的な重症度分類（Primary endpoint候補） 疾患特異的な重症度分類（Primary endpoint候補） 重症度分類名称 重症度分類名称 重症度 EQ5D5L 疾患特異的な重症度分類（Primary endpoint候補）
8．治療 8．治療 8．治療 8．治療 8．治療 8．治療 8．治療 8．治療 8．治療
治療内容 治療内容 治療内容 治療内容 治療状況

有効性情報 有効性情報
安全性情報
入院の有無 入院の有無

人工呼吸器に関する事項（使用者のみ）
9．QOL 9．QOL 9．QOL 9．QOL 9．QOL 9．QOL 9．QOL 9．QOL 9．QOL
EQ5D5L EQ5D5L EQ5D3L SF36など EQ5D5L
10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査） 10．検査情報（遺伝学的検査）
遺伝学的検査の種類・場所 遺伝学的検査の種類・場所 遺伝学的検査の種類・場所 遺伝学的検査の種類 遺伝学的検査の種類（遺伝学的疾患のみ） 遺伝学的検査の種類・場所
・変異 ・変異 ・変異 ・変異
・染色体検査 ・染色体検査 ・染色体検査 ・染色体検査
・コピー数検査 ・コピー数検査 ・コピー数検査 ・コピー数検査
・リピート病検査 ・リピート病検査 ・リピート病検査 ・リピート病検査
・HLA ・HLA
・その他（その他の詳細） ・その他（その他の詳細） ・その他（その他の詳細） ・その他（その他の詳細）
異常の有無 異常の有無 異常の有無 異常の有無 異常の有無 異常の有無
異常有りの詳細 異常有りの詳細 異常有りの詳細 異常有りの詳細
11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他） 11．検査情報（その他）
検査値（バイオマーカー候補） 検査値（バイオマーカー候補） 検査値 検査値（バイオマーカー候補）
画像データ 画像データ 画像・別紙等の有無 画像データ（特定の項目） 画像データ
12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報 12．検体情報
採取時年齢（あるいは年月日） 採取時年齢（あるいは年月日） 採取時年齢（あるいは年月日） バイオバンク情報
検体DNAの由来 検体DNAの由来 検体DNAの由来
・血液 ・血液 ・血液
・唾液 ・唾液 ・唾液
・組織 ・組織 ・組織
・その他（その他の詳細） ・その他（その他の詳細） ・その他（その他の詳細）
13．同意取得状況 13．同意取得状況 12．同意取得状況 12．同意取得状況 12．同意取得状況 12．同意取得状況 12．同意取得状況 12．同意取得状況 12．同意取得状況
同意の有無 同意の有無 同意の有無
同意の範囲（公開データベース/共同研究/企業） 同意の範囲（公開データベース/共同研究/企業）

難プラ（標準・準標準項目） 難プラ（追加項目）
本格解析（案）

先行解析 ゲノム解析必須項目 IRUD収集項目 臨床調査個人票 追加項目
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

ゲノム基盤の運営・管理方法の在り方の検討及び運用手順書の作成 

研究分担者：徳永勝士  国立研究開発法人国立国際医療研究センター 
ゲノム医科学プロジェクト（戸山） 

A.研究目的 

難病の解析研究における「ゲノム基盤」の運営・管

理方法の在り方を取りまとめ、運用手順書を作成す

る。 

B.研究方法 

４つの課題を挙げ、各々に２-３個の項目を立てて

検討した結果を班会議で提案し、議論を踏まえて取

りまとめた。 

（倫理面への配慮） 

ヒトゲノム解析研究について、所属機関の倫理審査

委員会の承認を得ている。 

C.研究結果 

４つの課題(1)臨床検体の保存・管理、(2)ゲノムシ

ークエンスとデータ解析、(3)ゲノムデータ、臨床情

報の保存・管理、(4)その他の必要な事項について、

各々２− ３個の項目を立てて検討した結果を取り

まとめた。 

D.考察 

(4)その他の項目については、まだ十分な検討がなさ

れていないものがあり、令和３年度の主な検討課題

となる。 

E.結論 

課題１-３については十分な検討と班会議での議論

を経て取りまとめることができた。 

F.健康危険情報 

特記事項なし 

G.研究発表 

1.論文発表 

1. Tanjo T, Kawai Y, Tokunaga K, Ogasawara O and

Nagasaki M. Practical guide for managing

large-scale human genome data in research. J.

Hum. Genet, 66(1):39-52, 2021.

2.学会発表 

1. 徳永勝士. ゲノム医療研究、バイオソース研究

の推進のために〜ナショナルセンターバイオ

バンクの取り組み〜. 第 12 回日本臨床試験学

会学術集会、シンポジウム「ゲノム医療研究、

バイオリソース研究の推進〜日本のゲノム医

療を世界最善のものとするために〜」.

2021.2.13.

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 なし 

2.実用新案登録 なし 

3.その他 なし 

研究要旨  

課題１：臨床検体の保存・管理の方針と運用方法について以下の３点を検討して取りまとめた。(1-1)バ

イオバンクの構築方針、(1-2)バイオバンクが保なえるべき要件、(1-3)バイオバンクに保存する検体の量

と種類。

課題２：ヒト全ゲノムシークエンス及びデータ解析の方針と運用方法について、以下の２点を検討して

取りまとめた。(2-1)ゲノム基盤のシークエンス解析部門に求められること、(2-2)シークエンス解析に関

する委託と自主運営の比較。

課題３：ゲノムデータ、臨床情報の保存・管理の方針と運用方法について、以下の３点を検討して取り

まとめた。(3-1)ゲノムデータ保管に必要な能力など、(3-2)パブリッククラウドとオンプレミスの比較、

(3-3)臨床情報の保存と管理の方針と運用。

課題４：上記以外で、運営・管理に必要な事項を検討した。
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

医薬品開発の促進に向けたゲノムデータ基盤のあり方についての研究 

研究分担者：林 義治  日本製薬工業協会 研究開発委員会 

A.研究目的 

政府で検討中の「全ゲノム解析等実行計画」の着実
な遂行に向け、先行解析の円滑な実施及び本格解析
のための体制整備を戦略的に進めるため、利活用者
の視点から「医薬品開発の促進に向けたゲノムデー
タ基盤のあり方」に関する検討を行った。 

B.研究方法 

医薬品開発の促進につながるゲノムデータ基盤の

構築にあたって必要な機能等の検討を行った。加え

て、各国のゲノム基盤の産業利用の状況及び費用負

担等（会費・共同研究・データ利用・特許料・追加

解析利用料等）について調査を行う等費用負担のあ

り方を議論するための基礎資料の作成を行った。 

（倫理面への配慮） 

倫理面の問題はない（調査研究のみであり、人その

もの、ヒトゲノム・遺伝子そのもの、動物などを研

究対象とはしていないため）。 

C.研究結果 

国内外のゲノム基盤の調査、及び、製薬協加盟企業

を対象としたアンケート調査を行い、ゲノムデータ

基盤に求められる収集項目、産業利活用促進のため

に必要と考えられる機能について整理して報告し

た。また、費用負担の状況に関する調査を行い報告

した。 

D.考察 

ゲノム基盤に求める収集項目、機能について、利活

用者側の視点からとりまとめて報告、本研究班にて

議論した。利活用者のニーズに対する理解を深める

ことができたと考えている。 

E.結論 

本研究の結果について、研究班の各分担研究と連携

して検討することにより、利活用者にとって魅力的

な「ゲノム基盤」の構築が期待される。 

F.健康危険情報 

特記事項なし 

G.研究発表 

1.論文発表 なし 

2.学会発表 なし 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 なし 

2.実用新案登録 なし 

3.その他 なし 

研究要旨 

1. 国内外で取り組まれているゲノム基盤の調査を行い、その内容を参考にして、「医薬品開発の促

進につながるゲノムデータ基盤」に求められる収集項目（データ、臨床項目、検体等）、産業利

活用促進のために必要と考えられる機能について整理し、第 2 回班会議にて報告した（令和 2

年 6 月）。また、製薬協研究開発委員会加盟会社 36 社を対象にアンケートを行い、ゲノムデー

タ基盤に求める項目・機能をまとめて、結果を第 4回班会議にて報告した（令和 2年 8月）。

2. 海外のゲノム基盤（Genomics England 等）の産業界利用時の費用負担の状況について調査を行

い、第 3回班会議にて報告した（8月）。また、上述アンケートにおいて、製薬企業各社の利用

意向と利用資金に関する調査を行った。その結果、Genomics Englandに勝るゲノム基盤が構築

されれば、一定の利用が見込まれることが示され、第 4 回班会議にて報告した。（令和 2 年 10

月）
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

国際的な希少疾病データベースと指定難病の相関関係の整理 

研究分担者：鎌谷洋一郎  国立大学法人東京大学 新領域創成科学研究科 

A.研究目的 

難病ゲノム医療に関する各種データベースの全体

像を整理した上で、代表的なOMIM、Orphanet、IC

D-11について、指定難病の告示病名・局長通知病名

との相関関係を整理して対応表を作成し、各指定難

病の遺伝子関与度について整理する。また、Geno

mics Englandとの連携について具体的な方法を検

討する。

B.研究方法 

OMIM、Orphanetについてはデータベースを取得し

た。ICD-11については、WHOの公式サイトからデ

ータを取得した。それらについて、自作の文字列処

理プログラム等を用いて対応表を作成した。また、

奈良医大野田先生の厚労省研究班のICD-10対応表

成果、並びに慶應大小崎先生がIRUDの取り組みで

作成されたOMIM対応表成果をいただき、医薬基盤

研の難病英語病名を取得し、比較・修正を行うこと

で精度向上を行なった。 

計画時にはGenomics Englandなど海外機関の訪問

を計画していたが、コロナウイルス対策のため海外

出張を見合わせ、Eメールでの意見交換や情報収集

を行なった。 

（倫理面への配慮） 特になし 

C.研究結果 

333の告示病名と925の告示病名以外の指定難病対

象疾病名について、前述のデータベースとの対応表

の作成を進めた。実際には、マニュアルでのキュレ

ーションをかなり加える必要があった。 

また、Genomics Englandからは「GeCIPドメイン・

モデル」を介した共同研究による連携の提案があり、

本モデルについて研究班に紹介した。 

D.考察 

難病データベースについては、各難病班への問い合

わせを行うことで最終案の完成へと向かうことが

できると考えられる。 

E.結論

難病データベースについては、各難病班への問い

合わせが必要である。また、次年度は告示病名が

カバーしていないOrphanet疾患を整理する。

F.健康危険情報

特になし

G.研究発表 

1.論文発表 なし 

2.学会発表 なし 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1.特許取得 なし 

2.実用新案登録 なし 

3.その他 なし 

研究要旨  

難病ゲノム医療に関する各種データベースの全体像を整理した上で、代表的な OMIM、Orphanet、ICD-11

について、指定難病の告示病名・局長通知病名との相関関係を整理して対応表を作成を進めた。また、

Genomics Englandとの連携について、GeCIP ドメインモデルによる連携を行うことが可能であることを

確認した。次年度には、引き続き対応表の完成を目指すほか、指定難病がカバーしていない Orphanet

疾患をまとめ、さらに各指定難病の遺伝子関与度について整理する。 
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厚生労働行政推進調査事業費補助金（難治性疾患政策研究事業） 

分担研究報告書 

 難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

 

人材育成体制の検討 

 
研究分担者：小杉眞司  国立大学法人京都大学大学院 医学研究科 

 

 

A.研究目的 

（１） 次世代ゲノム医療を推進するための専門的

人材の養成状況について調査する。 

（２） 特に重要なゲノムインフォティシャン養成

のための教育内容を具体的に列挙する。 

 

B.研究方法 

各関連学会における遺伝子関連検査に関わる資

格を調べた。 

 

（倫理面への配慮） 特記すべきものなし 

 

C.研究結果 

（１）各関連学会における遺伝子関連検査に関わ

る資格を調べたところ、表１の情報が得られた。 

 これらの中心となる「臨床遺伝専門医」につい

ては、1998 年からの厚生（労働）科学研究（主任

研究者：古山順一兵庫医科大学教授）で制度設計

され、従来日本人類遺伝学会と日本遺伝カウンセ

リング学会が別々に認定していたものを統合し、

2002年より発足した。2021年 3月現在、1560名が

認定されていることが明らかとなった。「臨床遺

伝専門医」に相当する米国の資格は Medical 

Geneticist であり、2019 年現在で 2235 名となって

おり、人口比では我が国の方が多い。米国では専

門医機構に相当する AMBG が認定する基本 24 領

域の一つの専門医となっているのに対し、我が国

では、専門医機構の 19基本診療科の専門医とはな

っておらず、臨床遺伝専門医の資格をとるには、

基本診療科の専門医をまず取得する必要があり、

メインの業務として遺伝医療に携わっている臨床

遺伝専門医は少ないと考えられた。臨床遺伝専門

医制度委員会では、新しいゲノム医療の時代に必

要な到達目標を新たに定めており、毎年の受験者

数も 100 名以上と増えてきている。また、臨床遺

伝専門医制度委員会では専門医のための新たなテ

キストを総力を挙げて作成中であり、次年度には

利用可能となるため、順調な人材養成がなされて

いると判断された。 

 「認定遺伝カウンセラー」については、上記厚

生（労働）科学研究の中で 1998 年-2004 年まで 7

年間の検討により制度設計され、2005 年より認定

試験が開始されている。国民から信頼される高い

専門性を必要とするため、米国と同様に修士課程

での教育を基本とし、遺伝医学の知識レベルでは

臨床遺伝専門医と同等の水準を求めている。2021

年 3 月現在、289 名が認定されている。1982 年か

ら認定を始めている米国では既に 4800 人の CGC

（認定遺伝カウンセラー）がいる。我国における

認定遺伝カウンセラー養成校は 2021 年度には 23

校に増えることが明らかとなった。 

（２）「バイオインフォマティシャン」について

求められるのは、ヒトの疾患臨床像とゲノム解析

で生みだされるデータとそこから得られたバリア

ントの評価を結びつけることである。Wetの技術は

あってもよいが必須ではない。表１の資格の中で

は、多くは実験系の Wet の技術が中心となるもの

や、ヒト疾患の臨床とは必ずしもむすびつきにく

いものが大半であった。 

「ジェネティックエキスパート」に限らず、ヒ

ト疾患ゲノム解析のインフォマティシャン（ゲノ

ムインフォティシャン）に必要とされる教育カリ

研究要旨  

次世代ゲノム医療を推進するために重要な臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセラー、ゲノムインフォ

マティシャンなどの人材養成の現状と今後のあり方について検討した。 

臨床遺伝専門医は人口比では米国より多い数が認定されていたが、19基本診療科の専門医とはなって

おらず、臨床遺伝専門医の資格をとるには、基本診療科の専門医をまず取得する必要があり、メインの

業務として遺伝医療に携わっている臨床遺伝専門医は少ないと考えられた。 

認定遺伝カウンセラーの人材養成は、厚生労働科学研究による制度設計で、2005年より認定が始まっ

たが、養成を加速させるためには、養成校へのサポートが重要と考えられた。修士レベルの人材養成サ

ポートには、短期間の補助金事業では困難と考えられた。 

ヒトゲノムを取り扱うバイオインフォマティシャンとして、最も有望な「ジェネティックエキスパー

ト」は「臨床」という観点から、臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセラーなどの遺伝医療専門職、臨床

検査技師や薬剤師などがバイオインフォマテクスのスキルアップする資格として考えるのが適切と考

えられた。 
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キュラムを研究協力者である中山智祥教授（日本

大学）、才津浩智教授（浜松医科大学）とともに

検討し、表２のカリキュラム案を作成した。 

 また、日本遺伝診療学会の協力で上記カリキュ

ラムの最重要事項を教材として作成し、第 16回臨

床遺伝情報検索講習会でも使用した動画をDVDと

して提供を受けたので、関係者で共有し、評価を

行う予定である。 

 

D.考察 

（１）認定遺伝カウンセラーの養成のためには、

マンツーマンの指導が必要なことから 1 校での養

成可能数は多くなく、さらに養成校を増やす必要

があるが、1校毎年 4-5名ずつの養成をすると、年

間 100 名程度の養成はできることになるため、15

年後には 2000名程度となり、米国レベルに達する。

ゲノム医療時代の到達目標の設定、共通して利用

できる教材の作成などが必要で、厚労科研三宅班

（難病ゲノム医療に対応した遺伝カウンセリング

の実態調査と教育システムの構築に資する研究）

での検討と協力しながら進めていく必要がある。

遺伝カウンセラー教育の卒前、卒後教育において

ゲノム医療の現場での On the job トレーニングは

重要であり、実際に IRUD研究においても業務に関

わった間（つまり認定遺伝カウンセラー養成校卒

業後）に認定遺伝カウンセラーの資格を取得した

ものが 50名にも達することが明らかとなった。し

かし、On the jobトレーニングだけで専門性の高い

認定遺伝カウンセラーを最初から養成することは

不可能である。 

（２）バイオインフォマティクスと関連する資格の

なかで、医療におけるヒトゲノムを対象とした遺伝

子関連検査の解釈などを中心のスキルとするヒト

ゲノムインフォマティシャンの条件に対応するの

は「ジェネティックエキスパート」などと考えられ

た。2010年より認定が始まり、認定数も58名とまだ

少ない。 

 

E.結論 

認定遺伝カウンセラーの人材養成を加速させる

ためには、養成校へのサポートが重要と考えられた。

修士レベルの人材養成サポートには、短期間の補助

金事業では困難と考えられる。 

 「ジェネティックエキスパート」は「臨床」とい

う観点から、臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセラ

ーなどの遺伝医療専門職、臨床検査技師や薬剤師な

どがバイオインフォマテクスのスキルアップする

資格として考えるのが適切と考えられた 

 

F.健康危険情報 

特記事項なし 

 

 

 

 

G.研究発表 

1.論文発表 
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表１ 遺伝子関連検査に関係する資格 

認定組織 資格  

一般社団法人日本人類遺伝学会、日本遺伝カ

ウンセリング学会

臨床遺伝専門医・指導医 

認定遺伝カウンセラー 

一般社団法人日本人類遺伝学会 臨床細胞遺伝学認定士・指導士 

ゲノムメディカルリサーチコーディネーター 

日本遺伝子診療学会 ジェネティックエキスパート 

一般社団法人日本遺伝性腫瘍学会 遺伝性腫瘍専門医 

公益社団法人日本人間ドック学会 遺伝学的検査アドバイザー 

日本遺伝看護学会 遺伝看護専門看護師 

公益社団法人日本看護協会 遺伝看護 

一般社団法人日本臨床衛生検査技師会、日本

染色体遺伝子検査学会 

認定臨床染色体遺伝子検査師（遺伝子分野） 

認定臨床染色体遺伝子検査師（染色体分野） 

公益社団法人日本臨床検査同学院 初級遺伝子分析科学認定士 

一級遺伝子分析科学認定士 

特定非営利活動法人日本バイオ技術教育学会 初級バイオ技術者 

中級バイオ技術者 

上級バイオ技術者 

特定非営利活動法人日本バイオインフォマテ

ィクス学会 
バイオインフォマティクス技術者 

公益社団法人日本技術士会 生物工学部門技術士 

生物工学部門技術士補 

生物工学部門技術士修習技術者 
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表２ ヒトゲノムインフォマティシャンの教育カリキュラム 
中項目 小項目A 小項目B
難病、稀少疾患の次世代シークエンサー解析によって出た原因バリアント候補を検証できる

1 依頼症例の臨床症状、臨床検査データ、画像診断など表現型から考えられる原因遺伝子を挙げることができる。
OMIM

GeneReview

GeneReviews Japan

PubCase Finder

2 次世代シークエンサーを用いたゲノム解析が適切かどうか判断できる（発注者にアドバイスができる）。

3 次世代シークエンサーからのデータの遺伝子に報告されたバリアントの種類を検索できる。
当該既知遺伝子にこれまでに
どの種類のバリアントが報告さ
れているか（ミスセンスの報告
もあるのか、LOFバリアントの
みなのか。これはミスセンス変
異が見つかった時に重要にな
る）

HGMD (Human Gene Mutation Database)

PubMed

nonsynonymous、
synonymous、機能獲得型、機
能喪失型、nullバリアント、特に
nonsynonymousがあるか、機
能喪失型のみなのか。

4 アレル頻度を検索できる。

jMorp (Japanese Multi Omics
Reference Panel)

東北大学東北メディカル・メガバンク機構（ToMMo）による約4千7百人の
全ゲノム解析データを全ゲノムリファレンスパネル4.7KJPNとした。2019
年9月リリース。ToMMo 4.7KJPN

gnomAD
米国ブロード研究所 (Broad Institute)が提供する、様々な研究で調べら
れたヒトのエキソームやゲノムのデータを集計・調整したデータベース。
ExACからgnomAD（ノマド）へ移行した。

dbSNP
NCBIの中にある。ヒトゲノムの1から数塩基のバリアントに関するデータ
ベースである。

IGSR (The International
Genome Sample Resource)
1000 Genomes Project

2008年1月に始まった国際研究協力の一つで、ヒトの遺伝的多様性に関
するカタログを確立するためのゲノムプロジェクト。人口の 1%以上に現れ
るゲノム全体に存在するバリアントや、人口の 0.5%以下に現れる遺伝子
内に存在するバリアントなどを含むカタログを作成することを目標とした。

Human Genetic Variation Database 
京都大学が管理する。日本人健常者のゲノム配列を解析したデータベー
スである。

5 バリアントが過去に報告されているかどうかを検索できる。

ClinVar
遺伝子の配列バリアントが機能に影響をもたらすかどうかの情報のデー
タベースである。

OMIM 代表的なヒト遺伝子・遺伝性疾患データベース

MGeND
日本人でのでバリアント情報と臨床的特徴の統合した情報を提供。2018
年3月からデータが公開されている。京都大学の日本医療研究開発機構
（AMED）による。

HGMD (Human Gene Mutation Database)ヒト遺伝性疾患関連遺伝子のバリアントを収集したデータベースである。

Leiden Open Variation Database
LOVDは、世界で検証処理されたバリアントデータベースの最大のネット
ワークの原動力となっているソフトウェア。

6 コンピュータソフトウェアを用いた機能予測ができる（特にnonsynonymous、スプライシングに影響を及ぼすもの）。
● nonsynonymousの機能予測

PolyPhen-2

CADD

MutationTaster

SIFT

PROVEAN

FATHMMなど
全16記載あり

● splice siteの機能予測
Human Splicing Finder

NetGene2

ESEfinderなど
全6記載あり

● nucleotide conservationの予測
全3記載あり

7 ACMG-AMPガイドラインにそった分類ができる。

Varsome
BA1, BS1-BS4, BP1-BP7, PP1-PP5, PM1-PM6, PS1-PS4, PVS1につい
いて評価が出来る。

Intervar
ACMG-AMP 2015ガイドラインによるバリアントの臨床解釈ができるソフト
ウェア

8 報告されたバリアントが疾患の原因に関係するかどうか報告書が書ける。
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髙橋祐二, 水澤英洋 未診断疾患イニシアチ
ブの成果と今後目指す
もの. 特集遺伝子診断
の現状と未来 

日本医師会雑
誌 

149(11) 1941-1945 2021 

中村治雅, 水澤英洋 患者レジストリシステ
ム. 神経変性疾患の治
療開発の現状 ―新た
な戦略構築の基盤をめ
ざして 

医学のあゆみ 273(1) 123-127P 2020 

髙橋祐二, 水澤英洋 

 

未診断疾患イニシアチ
ブとは：特集未診断疾
患イニシアチブ
（IRUD）の成果 

医学のあゆみ 273(7) 555-560 2020 

三苫 博, 水澤英洋 免疫性小脳失調症の病
態生理. 特集Ⅱ自己免
疫性小脳失調症の新し
い展開 

NEUROLOGY 
脳神経内科 

93(1) 100-108 2020 

八木下尚子, 山野嘉
久 

HTLV-1関連脊髄症 生体の科学 71(5) 422-423 2020 

鈴木祐, 秋山久尚, 
星野俊, 鹿島悟, 原
大祐, 土橋瑶子, 伊
佐早健司, 櫻井謙三, 
眞木二葉, 長谷川泰
弘, 山野嘉久 

院内発症脳卒中の診
断・治療遅延因子 

脳卒中 

J-STAGE 

 1-8 2020 

曽我海馬, 清水高弘, 
飯島直樹, 鷹尾直誠, 
土橋瑶子, 柴田宗一
郎, 小倉英, 萩原悠
太, 桒田千尋, 佐々
木直, 秋山久尚, 長
谷川泰弘, 山野嘉久 

頸動脈狭窄患者におい
て血清MMP-9濃度は
頭蓋内主幹動脈狭窄リ
スクと関連 する 

聖マリアンナ
医科大学雑誌 

48(3) 101-108 2020 

萩原悠太, 菊池崇之, 
赤須友香利, 松本博
文, 鏑木圭, 柴田宗
一郎，笹野恭之, 齋
藤善光, 清水高弘, 
山野嘉久 

扁桃周囲膿瘍に対する
経口腔咽頭超音波ガイ
ド下排膿穿刺術―経口
腔頸動脈超音波の応用
― 

Neurosonology 33(2) 45-49 2020 

稲葉慧, 松川愛未, 
小杉眞司 

欧米諸国における網膜
色素変性の遺伝カウン
セリングと遺伝学的検
査の実施状況―海外視
察報告― 

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(1) 25-32 2020 
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松川愛未, 高嶺恵理
子, 平岡弓枝、小杉
眞司 

がんゲノム医療におけ
る米国認定遺伝カウン
セラーの役割  

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(1) 33-38 2020 

小杉眞司 拠点病院・高度協力病
院・協力病院 

医学のあゆみ 273(7) 561-565 2020 

山村 幸, 山口 建, 
本田 明夏, 堀江 昭
史, 山田 崇弘, 濱西 
潤三, 小杉 眞司, 万
代 昌紀 

遺伝性乳がん卵巣がん
症候群に対するリスク
低減卵管卵巣摘出術の
後方視的検討 

産婦人科の進
歩 

72(3) 230-236 2020 

高折 恭一, 森実 千
種, 北野 雅之, 肱岡 
範, 谷内田 真一, 松
林 宏行, 和田 慶太, 
鳥嶋 雅子, 小杉 眞
司, 川口 喬久, 増井 
俊彦 

家族性膵癌 臨床外科 75(8) 927-930 2020 

小杉眞司 遺伝学的検査の実施と
依頼にかかわる倫理的
配慮 

小児内科 52 1018-1024 2020 

小杉眞司 がんゲノム医療の診療
体制の整備：二次的所
見への対応 

がんと化学療
法 

47 1153-1157 2020 

洪本加奈, 山田崇弘, 
小杉眞司 

新生児マススクリーニ
ングで子の遺伝性疾患
が見つかった親の感
情：自身が保因者であ
る可能性と再発率の告
知について 

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(3) 107-114 2020 

北野 雅之, 森実 千
種, 肱岡 範, 松林 
宏行, 蘆田玲子, 北
浦司, 伊藤鉄英, 神
澤輝実 川口喬久, 
河邉顕, 小杉眞司, 
児玉裕三, 清水京子, 
高橋秀明, 谷内田真
一, 寺島健志, 鳥嶋
雅子, 花田敬士, 古
川徹, 古川正幸, 古
瀬純司, 真口宏介, 
眞島喜幸, 水野伸, 
水間正道, 水本雅己, 
吉田岳市, 和田慶太, 
高折 恭一 

家族性膵癌高危険群の
サーバイランス法（エ
キスパート・コンセン
サス）―本膵臓学会家
族性膵癌レジストリ委
員会・家族性膵癌に関
する小班会議― 

膵臓 35(4) 322-330 2020 

秋山奈々, 稲葉慧, 
松川愛未, 高嶺恵理
子, 小杉眞司 

全エクソーム解析／全
ゲノム解析における二
次的所見への対応―海
外視察報告― 

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(3) 115-122 2020 
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秋山奈々, 松川愛未, 
稲葉慧, 高嶺恵理子, 
平岡弓枝, 小杉眞司 

米国における
Laboratory Genetic 
Counselorの役割と現
状 

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(3) 123-127 2020 

高嶺恵理子, 松川愛
未, 稲葉慧, 平岡弓
枝, 小杉眞司 

米国における遺伝性腫
瘍の遺伝カウンセリン
グ―実践報告― 

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(3) 129-137 2020 

平岡弓枝, 松川愛未, 
高嶺恵理子, 中川奈
保子, 村上裕美, 小
杉眞司 

Memorial Sloan 
Kettering Cancer Center 
(MSKCC)における遺
伝カウンセリングとが
んゲノム医療 

日本遺伝カウ
ンセリング学
会誌 

41(3) 145-152 2020 
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

全ゲノム解析に対応可能なゲノム基盤の構築 

水澤 英洋  
国立研究開発法人国立精神・神経医療研究センター 

1. ゲノム医療推進のため、Genomics England などを参
考に、わが国に最適な全ゲノム解析とそのデータを活用
する体制（ゲノム基盤）を確立すべく協議を進めた。

2. 上図の①〜⑥、⑦国際連携などのテーマについて 4 回
に渡って審議を進め基本方針をまとめて、2020 年 10 月
28 日に AMED の難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノ
ム解析（先行研究）の参画者を対象に説明会を開催した。

3. 2021 年 2 月 10 日には第 5 回の班会議を開催し、先行
研究の進捗状況の報告を受け、2021 年度の方向について
協議した。
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

難病ゲノム医療における協力医療機関の体制に関する検討 

竹内 勤 
慶應義塾大学 医学部 

平成３０年から整備が進められている新たな難病医療提供体制では、難病医療支援機関（難病診療

連携拠点病院、難病診療分野別拠点病院、難病医療協力病院）で対応できない場合、国立高度医療

センター、IRUD 拠点病院、他の難病診療連携拠点病院へ紹介し、指導・助言を受ける役割を想定

している。この体制を基に、難病ゲノム医療の協力医療機関に備えるべき診療部門とエキスパート

パネルの要件について検討した。 

１） 診療部門（診療科）：３３３の指定難病と小児慢性疾患の各疾患に関わる診療科を難病財団

ホームページより抽出したところ、全疾患領域を対象とする機関では１６診療科を、特定の診療領

域を対象とする機関では、特定領域に加えて麻酔科、救急科、放射線科、リハビリテーション科が

必要と考えられた。 

２） 診療部門（遺伝子診療）：医療機関内に臨床遺伝部門が設置され、学会認定の臨床遺伝医と

学会認定の遺伝カウンセラーが配置されている。 

３） 診療部門（検査）：医療機関内に第３者認定を受けた臨床検査室が設置され、学会認定の医

師、学会認定の臨床検査技師が配置されている。 

４） エキスパートパネル：臨床的妥当性、有用性を検討するため、週一回程度、主治医、難病

治療専門医、臨床遺伝専門医、遺伝カウンセラー、病理専門医、画像専門医、ゲノム基礎専門家、

生物情報専門家などの多職種から構成されことが望ましい。エキスパートパネル（多職種検討会）

は、協力医療機関に設置し、主治医および遺伝カウンセラーは、オンラインなどを活用してエキス

パートパネルに参加できるような仕組みが必要。 

難病ゲノム基盤

研究者・ 企業など

２ 次利用

難病ゲノム拠点病院 

（ 全国４ ７ 以上）

○エキスパート パネル

○臨床情報収集

○検体収集・ 保管

○検体処理と匿名化

○臨床情報DB

○検体バンク

○ゲノム解析

○ゲノム情報DB

連携

かかりつけ医
○患者紹介

○患者経過観察

○患者医療

難病ゲノム協力医療機関

難病ゲノム中核拠点病院 

（ 全国１ ０ ～１ ５ ）

○拠点病院の機能

＋ 

○人材育成

○教育・ 研究

○臨床研究支援

解析結果

検体

臨床情報

紹介・ 逆紹介

受診

1 . 難病診療体制（ 全疾患領域を対象とする機関＋特定疾患領域を対象とする機関）  

2 . 遺伝子診療体制（ 臨床遺伝部門、 臨床遺伝医、 遺伝カウンセラーを配置）  

3 . 臨床検査部門（ 第３ 者認定取得）  

4 . エキスパート パネル（ 主治医とカウンセラーはオンラインを活用しパネルに参加）
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

同意書の検討・国民への普及啓発について 

武藤 香織  
国立大学法人東京大学 医科学研究所 

1． 全ゲノム解析実行計画の開始にあたり、希少疾患・難
病の当事者の信頼を得ながら、試料・情報を円滑に利活
用できるようにする体制を整備するため、倫理的な方針
や説明・同意文書の構成を検討した。

2． 既存試料・情報の利用に関する倫理面での対応方針の
検討を行った。 

3． 新規試料・情報の収集については、「難病全ゲノム解析
実行計画（仮）」説明文書・同意書・同意撤回書のモデル
書式第 0.4 版（2021.1.16）を作成した。 

4． 2021 年 3 月に遺伝性疾患当事者向けの対話イベント
を開催し、全ゲノム解析実行計画への期待や懸念を確認
した。難病の患者・家族に対して全ゲノム解析実行計画
への参画を促すため、意見交換の場やわかりやすい情報
発信が不可欠である。 
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

本格解析を見据えた臨床情報収集項目の検討 

山野 嘉久  
聖マリアンナ医科大学 医学部 

1． IRUD 収集項目、臨床調査個人票収集項目、オミック
ス解析研究班、各難病研究班、難病プラットフォームの
収集するこう木を比較し、共通する項目、ゲノム解析に
必要となる項目を抽出し、本格解析収集項目（案）とし
た。
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

ゲノム基盤の運営・管理方法の在り方の検討 
及び運用手順書の作成 

 

                   徳永 勝士  
国立研究開発法人 国立国際医療研究センター  

ゲノム医科学プロジェクト（戸山） 
 

 

 

「ゲノム基盤」が担う役割のうち、「臨床検体の保存・管理
の方針と運用方法」については、以下の３項目を検討して取
りまとめた。(1-1)バイオバンクの構築方針、(1-2)バイオバ
ンクが備えるべき要件、(1-3)バイオバンクに保存する検体
の量と種類。 
データ収集・管理については、「ヒト全ゲノムシークエンス
及びデータ解析の方針と運用方法」、及び「ゲノムデータ、
臨床情報の保存・管理の方針と運用方法」に大別して検討し
た。前者の課題について以下の２項目を検討して取りまとめ
た。(2-1)ゲノム基盤のシークエンス解析部門に求められる
こと、(2-2)シークエンス解析に関する委託と自主運営の比
較。また後者の課題については、以下の３項目を検討して取
りまとめた。(3-1)ゲノムデータ保管に必要な能力など、(3-
2)パブリッククラウドとオンプレミスの比較、(3-3)臨床情
報の保存と管理の方針と運用。 
データ利用環境の整備については、産学連携、国際連携、倫
理審査を担当するそれぞれの班員との協力の上で、データベ
ースの利活用、運営、管理に必要な事項を検討している。 



厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

医薬品開発の促進に向けたゲノムデータ基盤の 
あり方についての検討 

林 義治 
日本製薬工業協会 研究開発委員会 

1. 国内外のゲノム基盤の調査、及び、製薬協研究開発委
員会加盟 36 社を対象としたアンケートを行い、「医薬品
開発の促進につながるゲノムデータ基盤」に求められる
収集項目（データ、臨床項目、検体等）、産業利活用促進
のために必要と考えられる機能について整理し、班会議
にて報告、議論した。

2. 海外のゲノム基盤（Genomics England 等）の産業界利
用時の費用負担の状況についての調査、上述アンケート
において、製薬企業各社の利用意向と利用資金に関する
調査を行い班会議にて報告、議論した。
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

難病ゲノム医療に関するデータベースの分析 

鎌谷 洋一郎 
国立大学法人東京大学 新領域創成科学研究科 

1． 333 の告示病名と 925 の告示病名以外の指定難病対象
疾病名について、代表的な OMIM、Orphanet、ICD-11 に
ついて、指定難病の告示病名・局長通知病名との相関関係
を整理して対応表の作成を進めた。

2． Genomics England との連携について検討した。
「GeCIP ドメイン・モデル」を介した共同研究による連
携の提案があり、本モデルについて研究班に紹介した。 

3． 次年度は、告示病名がカバーしていない Orphanet 疾
患についてのリスト化を行う。 

指定難病名333
告示病名以外の疾病925

慶應大⼩崎先⽣：難病OMIM対応表
奈良医大大野⽥先⽣：難病ICD10対応表

医薬基盤研：難病英語病名対応表
DBCLS：nanbyodata

難病と国際DBとの対応表作成

国際的データベース

国際連携の検討

各難病
遺伝⼦貢献度の検討

難病ゲノム医療に関するデータベースの分析
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厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政策研究事業） 

難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

人材育成体制の検討

小杉眞司 
国立大学法人京都大学大学院 医学研究科 

表 遺伝子関連検査に関係する資格 

認定組織 資格 

一般社団法人日本人類遺伝学会、日本遺伝カ

ウンセリング学会

臨床遺伝専門医・指導医 

認定遺伝カウンセラー 

一般社団法人日本人類遺伝学会 臨床細胞遺伝学認定士・指導士 

ゲノムメディカルリサーチコーディネーター 

日本遺伝子診療学会 ジェネティックエキスパート 

一般社団法人日本遺伝性腫瘍学会 遺伝性腫瘍専門医 

公益社団法人日本人間ドック学会 遺伝学的検査アドバイザー 

日本遺伝看護学会 遺伝看護専門看護師 

公益社団法人日本看護協会 遺伝看護 

一般社団法人日本臨床衛生検査技師会、日本

染色体遺伝子検査学会 

認定臨床染色体遺伝子検査師（遺伝子分野） 

認定臨床染色体遺伝子検査師（染色体分野） 

公益社団法人日本臨床検査同学院 初級遺伝子分析科学認定士 

一級遺伝子分析科学認定士 

特定非営利活動法人日本バイオ技術教育学会 初級バイオ技術者 

中級バイオ技術者 

上級バイオ技術者 

特定非営利活動法人日本バイオインフォマテ

ィクス学会 
バイオインフォマティクス技術者 

公益社団法人日本技術士会 生物工学部門技術士 

生物工学部門技術士補 

生物工学部門技術士修習技術者 

1． 次世代ゲノム医療を推進するために重要な臨床遺伝
専門医、認定遺伝カウンセラー、ゲノムインフォマティ
シャンなどの人材養成の現状と今後のあり方について検
討した。

2． 表のような遺伝子関連検査に関する資格が存在した。 
3． ヒトゲノムを取り扱うバイオインフォマティシャン

として、最も有望な「ジェネティックエキスパート」は
「臨床」という観点から、臨床遺伝専門医、認定遺伝カ
ウンセラーなどの遺伝医療専門職、臨床検査技師や薬剤
師などがバイオインフォマテクスのスキルアップする資
格として考えるのが適切と考えられた。
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