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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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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 
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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
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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
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