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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。 

 

F.健康危険情報 

特記事項なし 
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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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