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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、「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

開始し、「難病プラットフォーム」、「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、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その他

の各種研究班とも連携して、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。

2020 年度は 4 月、6 月、8 月、12 月、2 月に班会議をオンラインで、10 月に先行解析研究向けの説明

会をオンラインと現地で開催した。2021 年度は 4 月、6 月、8 月、10 月、12 月、2 月に班会議を、2 月

には患者会との意見交換会を全てオンラインで開催した。

計画通り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して各研究分担者が担当して検討した。先行解析は当班で開催した説明会により円

滑に発足して順調に進捗し、今年度は「難病の全ゲノム解析等に関するゲノム基盤実証研究」も開始さ

れ具体的な研究の流れの検討が進んでいる。全ゲノム解析等の推進に関する専門員会とも連携してゲノ

ム医療全体の推進に貢献すると共に、難病の患者・家族との勉強会や意見交換会を開催し市民参画も進

めた。

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 2～3 年度 総合研究報告書 

研究課題名：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

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大学院・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した。具体

的には、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
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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指定難病・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た。

2021 年度は、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。2022 年度は、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 
令和2〜3 (2020〜2021) 年度は、方針通り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

制整備に関して、各担研究者が担当して検討を行

う。

① 備えるべき診療部門について検討し、ゲノム医

療要件（案）を満足する医療機関の現状調査を

行う（竹内研究分担者）。

② 研究倫理指針を踏まえ、ゲノム基盤実証事業の

説明同意文書のひな型を点検し、患者への結果

返却、産業界を含めた二次利用の同意のあり方

等についての検討事項を示す。国民への普及啓

発に関して、難病患者・家族との意見交換会を

実施し、期待や懸念等を把握することで、今後

の患者・市民参画（Patient and Public Involvem
ent: PPI）の出発点とする（武藤研究分担者）。 

③ 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、難病プラットフォームの収集する項目を比

較し、必要な収集項目を抽出・分類する（山野

研究分担者）。

④ 「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」（先行解析研究）を推進

しつつ、本格解析における「ゲノム基盤」の方

針を多方面から検討する（徳永研究分担者）。

⑤ ゲノムデータ基盤の構築に向けて、先行する英

国Genomics Englandでの産業界の利活用の仕組

みを整理して提示し、産業界の利活用促進の観

点で提案、意見交換を行う（林研究分担者）。

⑥ 指定難病-ICD11-Orphanet-OMIMの対応表を作

成し、2年目は各データベースの更新を行う。追

加された5つの告示病名について、ICD11、Orph
enet、OMIMとの対応づけを行う。IRUDで診断

された疾患の原因として同定された654遺伝子

について、指定難病、Orphanet等との対応表を

作成し、指定難病がカバーしていない遺伝子に

ついて検討する（鎌谷研究分担者）。

⑦ 実施されている研修についてまとめ、諸外国に

おける遺伝カウンセラーの人材養成について情

報収集を行う（小杉研究分担者）。

関連して、「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」（先行解析研究）

の発足に際し説明会を開催しその後も緊密に連携

する。2021年度に新しく開始される「難病の全ゲ

ノム解析等に関するゲノム基盤実証研究」とも連

絡を取り合いながら検討を進める。また全ゲノム

解析等の推進に関する専門員会などを通じてゲノ

ム医療全体にも貢献する。難病の患者・家族会と

協議して意見交換会を開催するなど患者・市民参

画を進める。

（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。
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C.研究結果

2020年度は4月、6月、8月、12月、2月に班会議

をオンラインで、10月に先行解析研究向けの説明

会をオンラインと現地で開催した。2021年度は、4
月、6月、8月、10月、12月、2月に班会議を、2月
には初となる患者・家族会との意見交換会をオン

ラインで開催し、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検討し、難病診療

のエキスパートパネルについてとりまとめた。

ゲノム医療要件（案）を満足する医療機関の現

状調査を行った（竹内研究分担者）。

② 実証事業や本格解析における説明同意の論点、

遺伝情報の取り扱いに関する諸外国の法制度と

国内の状況をとりまとめ報告した。また患者・

市民参画の一環として、2022年1～2月に難病の

患者・家族との勉強会や、厚生労働省および研

究班構成員との意見交換会を開催し、患者・家

族の視点からみた普及・啓発の課題点を把握し

た（武藤研究分担者）。

③ 難病に関する臨床情報について、収集項目を抽

出し登録時調査に必要な項目、追跡調査時に必

要な項目に分類した。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

テムを構築した。実証事業にて検体回収からDN
A抽出、全ゲノム解析、報告書作成までの一連

の工程を実施し、模擬エキスパートパネルを開

催した（山野研究分担者）。

④ ゲノム基盤の方針に関して、 (1)検体の受け入

れ条件やID管理システムの構築方針と運用方法、

(2)ヒト全ゲノムシークエンス解析およびデー

タ解析の詳細な条件、(3)分担研究班に送付する

解析結果ファイル、(4)ロングリードシークエン

ス解析支援を実施する方針、(5)臨床情報の仕様

（山野研究分担者と連携）、(6)データ・検体の

利活用のあり方や手続き・審査体制、（7）その

他の運営・管理に必要な事項について検討して

取りまとめた（徳永研究分担者）。

「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）」において、

令和2年度は2300検体、令和3年度は4460検体の

シークエンスを実施し、解析数は6760検体（47
99症例）と順調に進捗した。

⑤ 初年度は、国内外のゲノム基盤の調査や、製薬

協加盟企業へのアンケート調査を行い、利活用

者の観点からゲノムデータ基盤に求める収集項

目や機能をまとめ、報告した。その内容を踏ま

え、2021年度の班会議において以下を検討し報

告した。本格解析でのゲノムデータ基盤の構築

に向けて、先行する英国Genomics Englandでの

産業界の利活用の仕組み (Discovery Forum)を
整理して提示した。産業界の利活用促進の観点

から、リモートアクセス、審査体制、プレリサ

ーチの詳細を説明するとともに、収集する臨床

情報の重要性を共有し、班会議にて意見交換を

行った。被験者への説明文書、同意書の議論に

おいて、企業利活用の観点から、本格解析時の

同意説明文書に記載すべきと考えられるポイン

トをまとめて、班会議にて提示し意見交換を行

った（林研究分担者）。

⑥ 指定難病-ICD11-Orphanet-OMIMについて対応

表を作成し、2021年3月時点でのIRUD 654遺伝

子にてアップデートを行い、指定難病によってI
RUDにより発見された遺伝子がどれくらいカ

バー可能であるかを検討した（鎌谷研究分担者）。

国際連携について、英国Genomics Englandが使

用し、オーストラリアでも採用されているPanel
Appのパネル遺伝子や、さまざまな遺伝子レベ

ル情報の統合を進めるGenCCについて検討し報

告した。さらに難病ウェブサイトを運営する情

報・システム研究機構データサイエンス共同利

用基盤施設のライフサイエンス統合データベー

スセンターと共同で進めることのできる部分に

ついて検討した（鎌谷研究分担者）。

⑦ 海外における遺伝カウンセラーの養成状況やゲ

ノム医療の状況について、2017年から実施して

いる海外視察での情報とメールやオンライン会

議により、最新の情報を得て検討を進めた（小

杉研究分担者）。

以上の個別課題の検討に加えて、研究班全体と

して「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」（先行解析研究）には初

2020年度に説明会を開催し、その発足に協力する

と共に、班会議毎に進捗報告を受けて緊密に連携

し、その順調な進捗を支えた。2021年度に新しく

開始された「難病の全ゲノム解析等に関するゲノ

ム基盤実証研究」とも連絡を取り合いながら検討

を進め、予定通り年度内に全ゲノム解析を実施し

エキスパートパネルでの協議まで行った。IRUDは

順調に進捗し診断率は44%と高く、原因遺伝子（疾

患）の70%は1-2家系のみであり非常に稀な疾患が

多いことが判明した。また全ゲノム解析等の推進

に関する専門員会とも緊密な連携のもとに議論を

進め、2021年度内に患者・家族会と協議して意見
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交換会を開催し大変好評であり当班にとっても大

いに有益であった。

D.考察 
本研究は、難病のゲノム医療推進のために様々な

観点から総合的に検討するという大変広範囲に亘

る項目を担当している。初年度は年5回の班会議と

先行解析の説明会、2年目は年6回の班会議と患者会

との意見交換会を行い、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、先行解析の順調な進捗、実証事

業の開始など本格解析ための体制整備を戦略的に

進めることができた。

E.結論 
全ゲノム解析等実行計画の体制整備を確実に進

め、難病のゲノム医療推進に貢献することができた。

緊密に連携する先行解析研究、IRUDも極めて順調

に発展し、実証事業も順調にスタートした。

F.健康危険情報 
特記事項なし
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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 
194. 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 
195. 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 
196. 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 

197. 小杉眞司. 遺伝学的検査の実施と依頼にかか
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わる倫理的配慮. 小児内科. 52:1018-1024, 2020 
198. 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 

199. 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 
200. 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 
201. 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 

202. 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 
203. 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 
204. 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 
 
2.学会発表 
1. Mizusawa H. Prion diseases, always a Threat? 25th 

World Congress of Neurology. Web/Rome, Italy, 
2021.10.6 

2. Mizusawa H. Prion disease control in Japan. 10th 
International Conference Environment & 
Occupation: Health Risk Analysis-2020. Perm, 
Russia, 2020.5.13. 

3. Yamano Y. Pathogenesis and Genomic Changes 
during leukemic transformation in patients with 

HTLV-1-associated neuroinflammatory disease. 
19th International Symposium on Epstein-Barr 
Virus and associated diseases. 2021.7.29 

4. 水澤英洋. ここまでわかった認知症 －狂牛病

からの教え－. 第 34 回新潟県人会文化講演会.
東京, 2022.2.10 

5. 水澤英洋. プリオン病サーベイランスの新し

い診断基準に適応した調査票.令和 3 年度プリ

オン病のサーベイランスと対策に関する全国

担当者会議. Web/東京, 2022.2.4 
6. 齊藤勇二, 滝沢歩武, 佐野輝典, 松井健太郎, 

佐藤克也, 北本哲之, 水澤英洋, 高尾昌樹, 髙
橋祐二. A report of genetic CJD M232R patient 
presenting with sporadic fatal insomnia. 第 40 回

日本認知症学会学術集会. 東京国際フォーラ

ム, ポスター・オンデマンド配信. Hybrid/東京, 
2021.11.26-28 

7. 浜口 毅, 村松大輝, 三條伸夫, 阿江竜介, 中村

好一, 塚本 忠, 水澤英洋, 山田正仁. プリオン

病罹患率の性差についての検討. 第 40 回日本

認知症学会学術集会. ポスター・オンデマンド

配信. Hybrid/東京, 2021.11.26-28 
8. 水澤英洋. 講義「精神疾患・神経疾患の特徴と

その克服」. 東京医科歯科大学データ関連人材

育成プログラム 医療・創薬データサイエンス

コンソーシアム. Web/東京, 2021.11.15 
9. 雑賀玲子 , 塚本  忠 , 高尾昌樹 , 水澤英洋 , 

JACOP 委員会, プリオン病サーベイランス委

員会. プリオン病自然歴調査：治療法開発をめ

ざして. 第 39 回日本神経治療学会学術集会. 
Web/三重, 2021.10.29 

10. 吉倉延亮，竹腰 顕，木村暁夫，中村勝哉，松

嶋聡，岸本祥之，原 一洋，髙橋祐二，勝野雅

央，水澤英洋，吉田邦広，下畑享良. 特発性小

脳失調症に対する免疫療法の有効性と安全性

を検証する多施設医師主導治験. 第 33 回日本

神経免疫学会学術集会. ポスター・オンデマン

ド配信. Web, 2021.10.22 
11. 水澤英洋. 小脳失調症 －臨床と研究の最前線

－．第 17 回国立精神・神経医療研究センター

病院脳神経内科短期臨床研修セミナー. Hybrid/
東京, 2021.7.5 

12. 水澤英洋. 免疫を理解し使いこなす. 第 21 回

東京神経免疫研究会. 東京神経免疫研究会/日
本製薬株式会社共催. Web/東京 2021.6.11 

13. 水澤英洋. 神経難病の克服. 神経疾患学術ウェ

ブセミナー2021. Web/東京, 2021.6.3 
14. 髙橋祐二, 水澤英洋. 未診断疾患イニシアチブ

の成果と難病医療への貢献. 第62回日本神経
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学会学術大会. Hybrid/京都, 2021.5.20 
15. 梅戸克之, 佐藤綾子, 勝間田祐衣, 野上凌, 若

林僚, 上條敏夫, 小松奏子, 水谷真志, 佐野輝

典, 吉田寿美子, 塚本 忠, 高橋祐二, 高尾昌樹,
水澤英洋, 齊藤祐子. プリオン病の剖検診断の

重要性について.国立精神・神経医療研究セン

ターにおける取り組み. 第 74 回国立病院総合

医学会. 新潟, 2020.10.16.
16. 水澤英洋. 特別講演 1 難病の克服をめざして

―ゲノムと病的蛋白質プリオンからのアプロ

ーチ―. 第 13 回 CBIR/ONSA/大学院セミナー

共催若手インスパイアシンポジウム. Web/東
京, 2021.2.18.

17. 水澤英洋. 希少疾患・難病領域におけるゲノム

医療の推進のために～未診断疾患イニシャチ

ブ（IRUD）研究の取り組みを中心に～. 第 12
回日本臨床試験学会学術集会・総会. Web/東京,
2021.2.13

18. 水澤英洋 . プリオン病の新しい診断基準－

sporadic CJDを中心に－. 令和 2(2020)年度プリ

オン病のサーベイランスと対策に関する全国

担当者会議. Web/東京, 2021.2.5
19. 水澤英洋. 難病治療研究とそれを通じた支援

体制整備の推進. 公開基調講演：「難」に挑ん

だ先駆者達の軌跡. 第 25 回日本難病看護学

会・第 8 回日本難病医療ネットワーク学会学術

集会合同集会. 東京, 2020.11.21
20. 水澤英洋. 「日本の難病の現状と課題：医療現

場及び政策の観点から」. 第 2 回日本の難病の

現状と課題セミナー．PhRMA メディアセミナ

ー. Web/東京, 2020.11.13
21. 水澤英洋. 「日本の難病の現状と課題：医療現

場及び政策の観点から」. 第 2 回日本の難病の

現状と課題セミナー．国会議員勉強会 PhRMA.
Web/東京, 2020.11.13

22. 水澤英洋. 特別講演 2「プリオン病の克服をめ

ざして －タンパク質の秘密に迫る‐」. 第 20
回岐阜脳神経研究会. Web/岐阜, 2020.11.13

23. 水澤英洋. 「未診断疾患イニシアチブ（IRUD）」

事業の目的と成果. 小児科診療 UP-to-DATE.
ラジオ NIKKEI. 東京, 2020.11.10

24. 水澤英洋. 難病の新たな医療提供の概要・課

題・展望．従業員向けセミナー 武田薬品工業

株式会社. 東京, 2020.10.21
25. 水澤英洋. 小脳失調症 －臨床と研究の最前線

－． 第 16 回国立精神・神経医療研究センター

病院脳神経内科短期臨床研修セミナー. 東京,
2020.9.21

26. 水澤英洋. 難病の無くなる日をめざして. 第 2

セッション基調講演「患者・家族とともに“わ

かちあう“」Web Lecture RDD（Rare Disease 
Day）2020. 東京, 2020.5.30  
https://www.youtube.com/watch?v=W5Zr7KjIqmg
&feature=youtu.be 

27. 武藤香織. 人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針の改正. 第 7 回日本人類

遺伝学会 GMRC アドバンストセミナー. Web,
2022.3.29

28. 武藤香織. Patient Engagement を創薬の研究段

階から一緒に考えてみませんか？第 18 回 DIA
日本年会. Web, 2021.10.24

29. 武藤香織 . 被験者保護の観点からみた

eConsent. 第 21 回 CRC と臨床試験のあり方を

考える会議.シンポジウム 9「インフォームド・

コンセントの本質から紐解く eConsent の概念

とその実際」. Web/横浜, 2021.10.2
30. 武藤香織.「人を対象とする生命科学・医学系

研究に関する倫理指針」のポイント. 第 63 回

日本婦人科腫瘍学会学術講演会. Hybrid/大阪,
2021.7.18

31. 武藤香織, 河合香織. 難病患者・家族に向けた

遺伝に関する情報提供の課題. 第 26 回日本難

病看護学会. Hybrid/熊本, 2021.7.17
32. 武藤香織. 人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針」について. 第 6 回日本人

類遺伝学会 GMRC アドバンストセミナー .
Web, 2021.6.22

33. 佐藤知雄, 八木下尚子, 新谷奈津美, 荒谷聡子,
山内淳司, 高橋克典, 國友康夫, 長谷川由美子,
東久世裕太, 宮地恵子, 佐藤賢文, 直亨則, 斎
藤益満, 山野嘉久. 全血を用いた改変 HTLV-1
プロウイルス量定量法に関する検討. 第 7 回

日本 HTLV-1 学会学術集会 . Hybrid/熊本 ,
2021.11.6

34. 新谷奈津美, 荒谷聡子, 八木下尚子, 山内淳司,
佐藤知雄 , 山野嘉久 . HTLV-1 関連脊髄症

（HAM）における神経障害機構の解析. 第 7
回日本 HTLV-1 学会学術集会. Hybrid/熊本,
2021.11.6

35. 山内淳司, 新谷奈津美, 八木下尚子, 佐藤知雄,
湯沢賢治, 山野嘉久. HTLV-1 陽性の臓器移植

に関する全国アンケート調査. 第 7 回日本

HTLV-1 学会学術集会. Hybrid/熊本, 2021.11.6
36. 太刀川慶史, 伊佐早健司, 柴田宗一郎, 菊池崇

之, 飯島直樹, 鷹尾直誠, 柳澤俊之, 山野嘉久.
HTLV-1 感染に合併した末梢神経障害 3 例の検

討. 第 7 回日本 HTLV-1 学会学術集会. ポスタ

ー. Hybrid/熊本, 2021.11.6
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37. 山徳雅人, 佐々木信幸, 山野嘉久. HTLV-1関連

脊髄炎（HAM）における歩行障害に対する経

頭蓋磁気刺激療法（ｒTMS）の有用性. 第 7 回

日本 HTLV-1 学会学術集会. ポスター・Web 発

表. Hybrid/熊本, 2021.11.6 
38. 佐々木信幸, 山徳雅人, 山野嘉久. HTLV-1関連

脊髄症の歩行障害に対する反復性経頭蓋磁気

刺激（ｒTMS）の効果. 第 7 回日本 HTLV-1 学

会学術集会. ポスター. Hybrid/熊本, 2021.11.6 
39. 飯島直樹, 山内淳司, 髙梨世子, 太刀川慶史, 

八木下尚子, 新谷奈津美, 荒谷聡子, 田辺健一

郎,佐藤知雄, 高田礼子, 山野嘉久. リアルワ

ールドデータにより示された HAM の排尿障

害に対するミラベグロンの有用性. 第 7 回日

本 HTLV-1 学会学術集会. 口頭・ポスター. 
Hybrid/熊本, 2021.11.6 

40. 山野嘉久. HAM の病態に基づく個別化医療. 
第 39 回日本神経治療学会. Hybrid/三重, 2021. 
10.30 

41. 新谷奈津美, 荒谷聡子, 八木下尚子, 山内淳司, 
佐藤知雄, 山野嘉久. HTLV-1 による神経障害

機構. 第 25 回日本神経感染症学会総会・学術

大会. Web, 2021.10.1 
42. 飯島直樹, 山内淳司, 八木下尚子, 新谷奈津美, 

荒谷聡子, 田辺健一郎, 佐藤知雄, 高田礼子, 
山野嘉久. リアルワールドデータにより示さ

れた HAM の排尿障害に対するミラベグロン

の有用性 . 第 62 回日本神経学会学術大会 . 
Hybrid/京都, 2021.5.22 

43. 徳永勝士. ナショナルセンターバイオバンク

とゲノム医療の研究基盤 JH Symposium 2021
〜6NC が Super Highway で加速する日本のメ

ディカルサイエンス〜. Web, 2022.2.28. 
44. 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〜. 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

〜」. 第 12 回日本臨床試験学会学術集会. Web, 
2021.2.13 

45. 徳永勝士. 生命科学・医学系研究に関する倫理

指針におけるゲノム研究の扱い. 教育セッシ

ョン 2. 日本人類遺伝学会第 66 回大会・第 28
回日本遺伝子診療学会大会. 横浜, 2021.10.14 

46. 徳永勝士. 単一遺伝子病および多因子病のゲ

ノム解析と将来展望. 特別企画:ゲノム解析に

よる予防医学. 第 124 回日本小児学会学術集

会. 京都, 2021.4.18. 
47. 小杉眞司. 国民が安心してゲノム医療を受け

るための社会実現に向けた倫理社会的課題抽

出と社会環境整備. 北里大学臨床遺伝医学公

開セミナー. Web/相模原 2022.2.10 
48. 小杉眞司. 新指針下のゲノム解析研究と同意

取得.日本臨床試験学会第13回学術集会シンポ

ジウム. Hybrid/東京 2022.2.4 
49. 小杉眞司. 国民が安心してゲノム医療を受け

るための社会実現に向けた倫理社会的課題抽

出と社会環境整備. ゲノムテクノロジー164委
員会セミナー. Web, 2022.1.12 

50. 小杉眞司 . がん遺伝子パネル検査における

GPV・PGPV～その１：T/Nペア検査とT-only検
査の基本～. コニカミノルタREALM遺伝性腫

瘍診療セミナー. Web, 2021.12.17 
51. 小杉眞司. 遺伝性腫瘍、germline findingsと遺伝

カウンセリング. 関西地区がんゲノム医療コ

ーディネーター研修会. Web, 2021.12.5 
52. 小杉眞司, 平沢 晃, 矢部一郎, 多田 寛, 桑田

健, 植木有紗, 織田克利, 平田 , 東川智美, 久
島 周, 金井雅史, 佐藤友紀, 加藤芙美乃, 小川

昌宣, 福田博政. OncoGuide NCCオンコパネル

システムの改定に伴う二次的所見開示推奨度

に関するアンケート調査. 日本人類遺伝学会

第66回大会第28l回日本遺伝子診療学会大会. 
ポスター. Hybrid/横浜, 2021.10.14-11/30 

53. 佐々木元子,川目 裕, 松川愛未, 小杉眞司, 櫻
井晃洋, 松尾真理, 李台然, 三宅秀彦. 英国に

おけるゲノムカウンセリング教育に関する調

査. 日本人類遺伝学会第66回大会第28l回日本

遺伝子診療学会大会 . ポスターHybrid/横浜 , 
2021.10.14-11/30 

54. 佐々木佑菜, 山田崇弘, 田中司朗, 関沢明彦, 
廣瀬達子, 佐村修, 鈴森伸宏, 三浦清徳, 澤井

英明, 平原史樹, 室月淳, 亀井良政, 小杉眞司, 
左合治彦, NIPTコンソーシアム. 国内の単一検

査所における無侵襲的出生前遺伝学的検査の

臨床成績の評価. 第23回北海道出生前診断研

究会. Web, 2021.10.30  
55. 三宅秀彦, 佐々木元子, 神原容子, 櫻井晃弘, 

松尾真理, 川目裕, 由良敬, 高島響子, 李台然,
松川愛未, 小杉眞司. 難病診療における遺伝カ

ウンセリングの必要性に関する調査. 日本人

類遺伝学会第66回大会第28回日本遺伝子診療

学会大会. Hybrid/横浜, 2021.10.14 
56. 小杉眞司. 保険診療下でのがん遺伝子パネル

検査で検出されるGPV/PGPVの取り扱いの現

状とこれから. 第15回遺伝カウンセリングア

ドバンストセミナー(第3回臨床遺伝専門職の

ためのがんゲノムセミナー）. Web, 2021.9.11 
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57. 小杉眞司. 遺伝医療と倫理. 第18回広島臨床遺

伝セミナー. Web/広島, 2021.8.7 
58. 春山瑳依子, 宇都笑李, 酒井恵利, 鳥嶋雅子, 

川崎秀徳, 和田敬仁, 小杉眞司: マルファン症

候群患者における循環器診療科の受診行動に

影響を及ぼす要因と遺伝カウンセラーへの期

待. 第45回日本遺伝カウンセリング学会学術

集会.  ポスター. Web, 2021.7.2-18 
59. 源 明理, 山田崇弘, 吉岡正博, 近藤知大, 金井

雅史, 春山瑳依子, 佐々木佑菜, 島田 咲, 川崎

秀徳, 和田敬仁, 武藤 学, 平沢 晃, 小杉眞司, 
WG SF: がん遺伝子パネル検査の運用に関す

る現状と課題 多施設対象アンケート調査 二
次的所見への対応を中心に. 第45回日本遺伝

カウンセリング学会学術集会. ポスター. Web, 
2021.7.2-18 

60. 山口裕子, 和田敬仁, 鳥嶋雅子, 村上裕美, 川
崎秀徳, 山田崇弘, 小杉眞司. 遺伝学的に確認

されていない神経変性疾患の発症前診断に関

する遺伝カウンセリング: 2症例の報告. 第45
回日本遺伝カウンセリング学会学術集会. ポ
スター. Web, 2021.7.2-18 

61. 佐々木元子, 川目 裕, 小杉眞司, 櫻井晃洋, 松
尾真理, 由良 敬, 高島響子, 李 怡然, 松川愛

未, 神原容子, 三宅秀彦. ゲノムカウンセリン

グ教育に関する調査. 第45回日本遺伝カウン

セリング学会学術集会 . ポスター Web, 
2021.7.2-18 

62. 中込さと子, 村上裕美, 佐藤智佳, 玉置知子, 
大川 恵, 佐々木規子, 浦野真理, 山下浩美, 渡
邊 淳, 青木美紀子, 川目 裕, 福嶋義光, 小杉

眞司. 初心者向け遺伝・ゲノム医療教育セミナ

ー「遺伝の初歩セミナー」の報告. 第45回日本

遺伝カウンセリング学会学術集会. ポスター. 
Web, 2021.7.2-18 

63. 島田 咲, 山田崇弘, 岩隈美穂, 小杉眞司. がん

遺伝子パネル検査における二次的所見開示に

影響する要素：医師を対象とした質的探索的研

究. 第45回日本遺伝カウンセリング学会学術

集会. ポスター. Web, 2021.7.2-18 
64. 原田佳奈, 金子実基子, 小杉眞司, 川目 裕. 全

エクソーム検査の理解を深めるための患者家

族向け動画制作の取り組み. 第45回日本遺伝

カウンセリング学会学術集会. ポスター. Web, 
2021.7.2-18 

65. 藤野麻琴, 川口展子, 仙田典子, 稲垣有希子, 
何 佳曦, 樋上明音, 中川梨恵, 中村有輝, 河口

浩介, 高田正泰, 川島雅央, 鈴木栄治, 山田崇

弘, 小杉眞司, 小川誠司, 山神和彦, 露木 茂, 

岡村隆仁, 戸井雅和. BRCA2遺伝性乳癌におけ

る病的バリアントによる臨床的特徴の違い. 
第29回日本乳癌学会学術総会. e-poster. Hybrid/
横浜, 2021.7.1-3 

66. 樋上明音, 川口展子, 仙田典子, 稲垣有希子, 
本田明夏, 山田崇弘, 吉田健一, 橘 強, 山神和

彦, 露木 茂, 岡村隆仁, 小杉眞司, 小川誠司, 
戸井雅和. 日本人のPALB2遺伝子変異による

遺伝性乳癌における検討. 第29回日本乳癌学

会学術総会. Hybrid/横浜, 2021.7.1 
67. 岩野由季, 川口展子, 仙田典子, 稲垣有希子, 

高田正泰, 鳥井雅恵, 川島雅央, 河口浩介, 鈴
木栄治, 村上裕美, 本田明夏, 山田崇弘, 吉田

健一, 高原祥子, 岡村隆仁, 小杉眞司, 小川誠

司, 戸井雅和, 京都癌研究ネットワーク. 1995
例の乳癌症例の生殖細胞系列の解析において

PTENの病的バリアントを認めた4例. 第29回
日本乳癌学会学術総会. Hybrid/横浜, 2021.7.1 

68. Takahashi Y, Date H, Hama Y, Oi H, Kosugi S, 
Matsumoto N, Kosaki K, Matsubara Y, IRUD 
Consortium, Mizusawa H. Significance of ataxias 
in Initiative on Rare and Undiagnosed diseases 
(IRUD). 第62回日本神経学会学術大会. ポスタ

ー. 京都 2021.5.21 
69. 小杉眞司. パネルディカッション“これからの

ゲノム医療”「ゲノム検査の倫理」. 第118回
日本内科学会講演会. Web/東京, 2021.4.9 

70. 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 
71. 小杉眞司. 拠点病院. 第 4 回 IRUD 班会議. 

2020.12.18 
72. 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 
73. 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 
74. 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 . 
2020.11.18 

75. 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. 2020.11.18 
76. 下山京子, 四本由郁, 三成善光, 山田崇弘, 小
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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 

77. 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 
78. 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 
79. 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 

80. 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 
81. 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. 
82. 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 

83. 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 

84. 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 

85. 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. 第
26回本遺伝性腫瘍学会学術集会, 2020.8.22 

86. 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. 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 

87. 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: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 
88. 小杉眞司. セカンダリーファインディング. 第

44回日本遺伝カウンセリング学会学術集会. 
2020.7.3. 

89. 佐々木佑菜, 山田崇弘, 小杉眞司. ビスホスホ

ネート製剤導入が骨形成不全症罹患児の両親

に与えた影響 文献調査. 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 
90. 小池佳菜子, 西垣昌和, 和田敬仁, 小杉眞司. 

若年心臓突然死者への遺伝学的剖検に関する

課題 専門職者に対するフォーカス・グループ

を用いた探索的質的研究. 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 

91. 吉岡正博, 村上裕美, 谷口美玲, 岡野高之, 山
田崇弘, 小杉眞司. 先天性難聴の一例 遺伝学

的検査結果開示時の印象的な語りの紹介. 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 

92. 近藤知大, 山田崇弘, 吉岡正博, 西垣昌和, 山
本佳宏, 金井雅史, 武藤 学, 小杉眞司. がん遺

伝子パネル検査での二次的所見疑い症例にお

ける生殖細胞系列の確認検査実施の促進要因

と阻害要因. 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 
93. 小林明理, 山田崇弘, 本田明夏, 鳥嶋雅子, 村

上裕美, 西垣昌和, 近藤知大, 吉岡正博, 金井

雅史, 武藤 学, 小杉眞司. がん遺伝子パネル

検査実施後、二次的所見について遺伝カウンセ

リングを行った7家系9症例. 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 

94. 山内 建, 川崎秀徳, 山田崇弘, 洪本加奈, 鳥嶋

雅子, 友滝清一, 谷 洋彦, 近藤英治, 河 昌彦, 
小杉眞司. 羊水染色体G分染法で不均衡型と診

断されていた均衡型転座の1例. 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 

95. 洪本加奈, 山田崇弘, 小杉眞司. 新生児マスス

クリーニングで見つかった遺伝性疾患をもつ

子の親が次の挙児検討時に考える要素の質的

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 
96. 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に影響する要素の文

献調査. 第44回日本遺伝カウンセリング学会
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学術集会. ポスター. 2020.7.3 
97. 土屋実央, 山田崇弘, 赤石理奈, 井本逸勢, 梅

村啓史, 清水健司, 浜之上はるか, 平沢 晃, 吉
田晶子, 吉橋博史, 四元淳子, 渡邉 淳, 小杉眞

司. ゲノム医療における二次的所見の取り扱

いに関する実態調査 遺伝医療専門家を対象と

した質問票調査より倫理問題検討委員会報告.
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

98. 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

99. 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

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整備 
 
                   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.難病の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・データ活用体制
の確立をめざし、①〜⑦のテーマについて年 5-6 回の班
会議を行い方針をまとめた。 

2.先行解析研究は説明会をはじめ緊密に連携し順調に進
捗している。2021 年度には、検討事項を実証する為に新
しく実証事業がスタートし三者連携して事業が進展し
ている。 

3.2022 年 1～2 月に難病の患者・家族との勉強会や意見交
換会を開催し、患者・家族の視点からみた普及・啓発に
貢献した。 
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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。 
難病医療提供体制、がんゲノム医療提供体制の既存の枠組
みを見据えながら、昨年度提案した難病ゲノム医療協力機関
のあり方を見直し、個々の医療機関における課題や、日本全
体としての課題について検討を加えた。その中で、１）成人
患者と小児患者の医療提供体制を、移行期医療も含めてどの
様に構築するか、２）難病の各疾患に対応する医療機関の偏
りにどのように対応するか、３）それを踏まえて既存の難病
医療体制、がんゲノム医療提供体制と、どのようにすり合わ
せていくか、具体例を参考にして検討を重ねていく必要があ
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 

患者会との意見交換会 

武藤 香織 
国立大学法人東京大学 医科学研究所 

 
厚生科学審議会科学技術部会全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会（第８回） 

令和４年３月２日 資料３－２に採用された資料 
（https://www.mhlw.go.jp/stf/newpage_23993.html） 
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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、難病プラットフォームの収集する項目を比較
し、共通して収集すべき項目、ゲノム解析に必要となる
項目を抽出し、収集項目とした。 
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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、「検体の保管理」につい
ては、検体の受け入れ条件や ID 管理システムの構築方針と
運用方法を検討して取りまとめた。 
「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
検討して取りまとめた。前者の課題については、ヒト全ゲノ
ムシークエンス解析およびデータ解析の詳細な方法につい
て決定した。またロングリードシークエンス解析支援の方針
も決定した。後者の課題については、臨床情報の仕様につい
て主に山野班員と連携して検討して取りまとめた。
「データ利用・環境整備」については、データ・検体の利

活用のあり方や手続き・審査体制について検討した。 
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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 

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. 本格解析でのゲノムデータ基盤の構築に向けて、先行す
る英国 Genomics England での産業界の利活用の仕組み
（Discovery Forum)の特徴を整理した。

2. 利活用促進の観点からは、リモートアクセス、審査体制、
プレリサーチが重要なポイントと考え、詳細説明した。

3. 併せて、収集する臨床情報の重要性を共有し、班会議に
て意見交換を行った。

4. 民間企業の利活用のためには、被験者の方々の京玉が必
須であり、そのための同意説明文書についてポイントを
整理した。
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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大学院 新領域創成科学研究科 
 

 

1. 338の告示病名について、概要・診断基準、臨床調査個人
票を精査しつつ、代表的な OMIM、Orphanet、ICD-11に
ついて、相関関係を整理して対応表を更新した。 

2. IRUD 657遺伝子について、難病との対応を検討した。 
3. 次年度は、ゲノミクスイングランド訪問等を通じて国際
連携の検討を行う。 

 

 
37



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 遺伝関連研修会・セミナー 

 

1. 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を目的とした我が国で実
施されている研修会やセミナーなどの情報を収集した。 

2. 表のような遺伝医学関連研修会・セミナーが存在した。 
3. 内容・対象者を明確に区分し、遺伝医学専門教育の全体
像も俯瞰できた。 

4. 今後、セミナーの整理や活用に役立つと考えられる。 
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