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研究要旨 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓

器障害を呈する稀少疾患群である。診断に関しては遺伝子解析が重要な位置を占め

る。 

今年度は、厚生労働省“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”班と連携し、NLRP3遺伝子の変異情報の集積、検体検査に関する制度管理

についての検討を行った。また遺伝子検査結果に関する解釈について、専門家での

コンセンサスを得るために、それぞれの遺伝子解析結果に対する解釈の情報を収集

した。 
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Ａ. 研究目的 

自己炎症性疾患は、自然免疫関連遺伝子

異常を主たる原因とし、全身炎症や多臓

器障害を呈する稀少疾患群である。診断

に関しては遺伝子解析が重要な位置を占

める。そのため遺伝子検査の精度管理体

制の整備、ならびに遺伝子検査結果に関

する専門家におけるコンセンサスが重要

と考えられる。本課題においては上記体

制を整えるための基盤構築を行う。 

Ｂ. 研究方法 

 厚生労働省“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”班

と連携し、遺伝子の変異情報の集積、検体

検査に関する制度管理についての検討を

行う。また遺伝子検査結果に関する解釈に

ついて、専門家でのコンセンサスを得るた

めに、それぞれの遺伝子解析結果に対する

解釈の情報を収集した。 

（倫理面への配慮） 

患児及びその家族の遺伝子解析の取扱に

際しては、“ヒトゲノム・遺伝子解析研究

に関する倫理指針”及び文部科学省研究

振興局長通知に定める細則に沿い、提供

者その家族血縁者その他の関係者の人権

及び利益の保護について十分配慮しなが

ら研究する。 

Ｃ. 研究結果 

NLRP3遺伝子の変異情報の集積、検体検

査に関する制度管理についての検討を行

った（資料 12）。また各遺伝子検査結果に

対する解釈の情報を収集した。結果に対

する解釈について、専門家間での大きな

相違は認められなかった。しかしながら

解釈内容が異なる部分もあり、記載表現

が異なるためにやや異なる解釈となりう

る変異も認められた。同情報に関しては

令和３年２月の班会議で討議された。 

Ｄ. 考察 

 遺伝子変異の結果解釈に関して、専門

家の間でも解釈や表現が異なるものに関

しては、今後コンセンサスを得ていく必

要がある。 

Ｅ. 結論 

 遺伝子の変異情報の集積、検体検査に

関する制度管理を引き続き行う必要があ

る。 
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