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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
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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 
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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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