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A.研究目的

１．ゲノム医療を提供する医療機関に求められる要

件（案）：

１-a） 備えるべき診療部門（診療科）基本診療科

については、１）１病院で全ての基本診療が行える

要件を考慮すると表１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。

１-b） 備えるべき診療部門（遺伝子診療）ゲノ

ム医療を実施できる要件として、ゲノム医療に特化

した機能について調査した。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。

１-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１に示した。

２） 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内とするが、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。難病の希少

性を考慮すると、オンライン会議などをフルに活用

して、専門性の極めて高い難病診療のエキスパート

がパネルに参加できるような工夫が必要である。ま
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た、当初は、中核拠点が中心となって活動の基盤を

作り、拠点病院がその活動に参画する形で全国的な

標準化を進めていくことも視野に入れる必要があ

る。中核拠点の人材育成、研究活動などを通じて、

拠点病院の難病ゲノム医療に従事する人材を確保

していく取り組みも必要である。ゲノム医療のリソ

ースは、先行するがんゲノム診療の基盤があり、そ

れも最大限活用することが望まれる。検討構成員、

座長、開催形式、開催頻度の具体的な要件案につい

て表1に示した。 
３） ゲノム医療要件（案）を満足する医療機関

の現状調査 基本診療科、ゲノム医療の提供体制を

満足する医療機関がどの程度存在するか調査した。

難病診療連携病院、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。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

域特性を考慮する必要がある。

（倫理面への配慮）

B.研究方法 C.研究結果

２．難病医療の体制：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。医療機関が申請し都道府県が認定する制度

設計になっており、認定要件や資格審査などが必要

ない。また、医療機関がそのメリットが少ないと判

断すると申請しない可能性もある。

３．がんゲノム医療の体制：平成２９年に通知さ

れた「がんゲノム医療中核拠点病院等の整備に関

する指針」 に基づいて申請、指定されたがんゲ

ノム医療の体制は、中核拠点病院、拠点病院、連

携病院からなる。図３に示されているように、各

病院の役割が区別されており、図３右にあるよう

に各病院間に階層性がある。

４．個々の病院における各医療提供体制： 難病ゲ

ノム医療機関と、がんゲノム医療機関は、遺伝子診

療部門、臨床遺伝学専門医、遺伝子カウンセラーな

どの、専門性の高い部門、職種を共に必要とする点

で共通している。一方、その対象となるゲノムや疾

患背景は異なっており、両者を同一に扱うことは

困難である。そのような観点から、両者の異同を明

らかにし、その中で個々の病院にとって貴重なリ

ソースを共有できるものは共有した方が効率の良

い医療につながる可能性がある。難病医療の中で

の課題として、発症時期や医療の提供が主として

成人に当たる疾患と、小児に当たる疾患があり、疾

患群が全て診療科に幅広く分布し、地域によって

その分布に偏りがあるなでの特性がある。今後、こ

れらの諸課題について検討を重ね、難病医療の提

供体制と難病ゲノム医療体制の位置付け、がんゲ

ノム医療提供体制との異同を調査して、共有でき

るリソースなどを明らかにしていく必要がある。

D.考察 
難病医療提供体制の中の難病ゲノム体制の位置付

けについて、診療施設がカバーする疾患の特性や地

域性などについて、さらに個々の疾患を対象として、

具体的に検討を重ね、課題を抽出する必要がある。

難病ゲノム医療とがんゲノム医療は、専門性の高い

領域でありその貴重なリソースを活動できると効
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率の良い医療が展開できる。一方、ここの病院にお

いては、がんと難病の双方に対応するために、実際

にこれらリソースが共有できるとは限らない。その

ような課題も検討しながら、共有できるリソースを

活用して難病ゲノム医療体制の全国的な整備を進

める必要がある。 
 
 
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（案）を検討し、現状

分析の結果、少なくとも７２医療機関が満足する

可能性のあることが示された。その中の中核拠点

病院と拠点病院の機能的役割を明確にし、これと

連携する連携病院とのあり方を、難病医療体制を

見据えて具体的に検討することが望まれる。また、

ゲノム医療に関する貴重なリソースを有効に活用

するためには、がんゲノム医療機関と難病ゲノム

医療機関の異同についても明らかにし、全国的な

難病ゲノム医療提供体制と、それを担うに適した

医療機関の指定と配置を行うことが求められる。 
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