
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、「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

円滑に開始し、「難病プラットフォーム」、「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、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

各種研究班とも連携して、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。 

2021 年度は 4 月、6 月、8 月、10 月、12 月、2 月に班会議を、2 月には患者会との意見交換会を全て

オンラインで開催した。 

計画通り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して、各研究分担者が担当して検討しその成果を公開した。2020 年度発足した先行

解析研究は順調に進捗し、今年度は「難病の全ゲノム解析等に関するゲノム基盤実証研究」も開始され

具体的な研究の流れの検討が進んでいる。全ゲノム解析等の推進に関する専門員会とも連携してゲノム

医療全体の推進に貢献すると共に、難病の患者・家族との勉強会や意見交換会を開催し市民参画も推進

した。 
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A.研究目的 

難病の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
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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、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、

各種同意書・症例報告書等のひな形を作成し、「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」（先行解析研究）の円滑な発足に

貢献した。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、引き続き検討を進め本格解析に向けた

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 

2 年目にあたる令和 3 (2021) 年度は、初年度に引

き続いて各分担に分かれ、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

検討を行う。全体としても引き続き「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」（先行解析研究）に協力し、新しく開始さ

れる「難病の全ゲノム解析等に関するゲノム基盤

実証研究」（実証事業）と連絡を取り合いながら検

討を進める。また全ゲノム解析等の推進に関する

専門委員会とも緊密な連携のもとに議論を進め、

患者・家族会と協議して意見交換会を開催する。

① ゲノム医療に特化した機能について調査し、備

えるべき要件（案）を作成し、エキスパートパ

ネルの設置場所について検討する。ゲノム医療

要件（案）を満足する医療機関の現状調査を行

い、ゲノム医療のリソースの利活用について検

討する（竹内研究分担者）。

② 研究倫理指針を踏まえ、ゲノム基盤実証事業の

説明同意文書のひな型を点検し、患者への結果

返却、産業界を含めた二次利用の同意のあり方

等について検討する。国民への普及・啓発に関

して、難病患者・家族との意見交換会を実施し、

期待や懸念等を把握して、患者・市民参画

（Patient and Public Involvement: PPI）を進める

（武藤研究分担者）。

③ 難病に関する臨床情報について、IRUD 収集項

目、臨床調査個人票収集項目、オミックス解析

研究班、難病プラットフォームの収集する項目

を比較し、必要な収集項目を抽出・分類する（山

野研究分担者）。

④ 全ゲノム本格解析に向けて「ゲノム基盤」の運

営・管理方法の在り方を検討し、併せて運用手

順書の準備を進める。班会議にて先行解析にお

けるゲノム基盤の進捗状況を報告する（徳永研

究分担者）。

⑤ ゲノムデータ基盤の構築に向けて、先行する英

国 Genomics England での産業界の利活用の仕組

みを整理して提示し、産業界の利活用促進の観

点で提案、意見交換を行う（林研究分担者）。

⑥ 初年度に作成した指定難病 -ICD11-Orphanet-
OMIM 対応表について、各データベースを更新

し、追加された 5 つの告示病名について、ICD11、
Orphenet、OMIM との対応づけを行う。IRUD で

確定された 654 遺伝子について、指定難病、

Orphanet 等との対応表を作成し、指定難病がカ

バーしていない遺伝子について検討する（鎌谷

研究分担者）。

⑦ 生殖細胞系列の網羅的ゲノム解析における二次

的所見の取扱いについて、国内外の状況を調査

し報告する。ゲノム医療・研究を担う主な遺伝

医学・遺伝医療の専門的人材育成のための研修

についてまとめ、諸外国における遺伝カウンセ

ラーの人材養成について情報収集する（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な

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。 
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C.研究結果 

2021 年度は、4 月、6 月、8 月、10 月、12 月、2
月にオンラインによる班会議を開催し、2 月には初

めてとなる患者会との意見交換会を行い、以下の

①〜⑦の様な成果が得られた。 
① 難病のゲノム医療に必要な機能について調査し、

備えるべき要件（案）を策定した。ゲノム医療

のリソースの利活用に関連して、臨床的妥当

性・有用性の判断（エキスパートパネル）の設

置場所、構成員、座長、開催形式、開催頻度な

どの要件について検討した。ゲノム医療要件

（案）を満たす医療機関の現状調査を行い、全

国で 72 施設が基準を満たす可能性があり、数的

には 47 都道府県に１施設以上の配置が可能で

あった。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

（竹内研究分担者）。 
② 2021 年 10 月、12 月の班会議において、実証事

業や本格解析における説明同意の論点、遺伝情

報の取り扱いに関する諸外国の法制度と国内の

状況をとりまとめ報告した。また患者・市民参

画の一環として、2022 年 1～2 月に難病の患者・

家族との勉強会や、厚生労働省および研究班構

成員との意見交換会を開催し、患者・家族の視

点からみた普及・啓発の課題点を把握した（武

藤研究分担者）。 
③ 難病に関する臨床情報について、必要な収集項

目を抽出し分類した。収集した臨床情報を格納

できるようなデータ入力システムを構築した。

実証事業にて、検体回収から DNA 抽出、全ゲ

ノム解析、報告書作成までの一連の工程を実施

し、模擬エキスパートパネルに参加した（山野

研究分担者）。 
④ 全ゲノム本格解析に向けて「ゲノム基盤」の運

営・管理方法の在り方を検討し、併せて運用手

順書の作成を進めた。全ゲノム解析における「ゲ

ノム基盤」について、臨床検体の受け入れ・ID
管理、全ゲノムシークエンス・データ解析の具

体的な条件、臨床情報の仕様、データの利活用

のあり方や手続き・審査体制について、方針お

よび運用方法の案を班会議にて審議し、基本方

針をまとめ、運用手順書の作成を進めた（徳永

研究分担者）。 
⑤ 本格解析でのゲノムデータ基盤の構築に向けて、

先行する英国 Genomics England での産業界の利

活用の仕組み（Discovery Forum)を整理して提示

した。産業界の利活用促進の観点から、リモー

トアクセス、審査体制、プレリサーチの詳細を

説明するとともに、収集する臨床情報の重要性

を共有し、班会議にて意見交換を行った。被験

者への説明文書、同意書の議論において、企業

利活用の観点から、本格解析時の同意説明文書

に記載すべきと考えられるポイントをまとめて、

班会議にて提示し議論した（林研究分担者）。 
⑥ 初年度に作成した指定難病-ICD11- Orphanet- 

OMIM 対応表について、各データベースを更新

し、追加された 5 つの告示病名について、ICD11、
Orphenet、OMIM の対応づけを行った。英国

Genomics England が使用し、オーストラリアで

も採用されている PanelApp のパネル遺伝子や、

さまざまな遺伝子レベル情報の統合を進めてい

る GenCC について検討し報告した。これまで利

用していた ICD10 対応表や IRUD で使用する

OMIM 対応表に加えて、指定難病ウェブサイト

を運営する大学共同利用機関法人 情報・システ

ム研究機構データサイエンス共同利用基盤施設

のライフサイエンス統合データベースセンター

と共同で進めることのできる部分について検討

した。IRUD が確定した 654 遺伝子について、

指定難病、OMIM、Orphanet によるそれぞれと

の対応表を作成し、難病がカバーしていない遺

伝子について検討した（鎌谷研究分担者）。 
⑦生殖細胞系列の網羅的ゲノム解析における二次

的所見の取扱いについて、国内外の状況を調査

し報告した。ゲノム医療・研究を担う主な遺伝

医学・遺伝医療の専門的人材育成のための研修

についてまとめ、諸外国における遺伝カウンセ

ラーの人材養成やゲノム医療の状況について最

新の情報を収集した（小杉研究分担者）。 
 
先行解析研究および実証事業には、水澤研究代

表者、徳永研究分担者、山野研究分担者が参加す

るとともに、班会議では毎回、徳永研究分担者と

実証事業責任者の三宅紀子部長から報告を受け、

順調な進捗などの情報が共有され、非常に緊密な

連携が保たれている。 
 
 
D.考察 

本研究は、難病のゲノム医療推進のために様々な

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。年6回の班会議と年1回の患者会

との意見交換会をオンラインで行い、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、先行解析の順調な

進捗、実証事業の開始など本格解析ための体制整備

を戦略的に進めることができた。 
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E.結論 

全ゲノム解析等実行計画の体制整備を確実に進

め、難病のゲノム医療推進に貢献することができた。

緊密に連携する先行解析研究、実証事業、IRUDも

極めて順調に発展した。 
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ロールプレイ―段階的に学べるシナリオ集（三

宅秀彦著）. Medicina. 58(12):1973, 2021 
67. 小杉眞司. 体細胞遺伝子検査における germline 

variant の取り扱い. 臨床遺伝専門医テキスト 5 
各論Ⅳ 臨床遺伝学腫瘍領域. 48-52, 2021 
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2.学会発表 
1. Mizusawa H. Prion diseases, always a Threat? 25th 

World Congress of Neurology. Web/Rome, Italy, 
2021.10.6 

2. Mizusawa H. Prion disease control in Japan. 10th 
International Conference Environment & 
Occupation: Health Risk Analysis-2020. Perm, 
Russia, 2020.5.13. 

3. Yamano Y. Pathogenesis and Genomic Changes 
during leukemic transformation in patients with 
HTLV-1-associated neuroinflammatory disease. 19th 
International Symposium on Epstein-Barr Virus and 
associated diseases, Web/Hokkaido, 2021.7.29 

4. 水澤英洋. ここまでわかった認知症 －狂牛病か

らの教え－. 第34回新潟県人会文化講演会.東京, 
2022.2.10 

5. 水澤英洋. プリオン病サーベイランスの新しい

診断基準に適応した調査票.令和 3 年度プリオン

病のサーベイランスと対策に関する全国担当者

会議. Web/東京, 2022.2.4 
6. 齊藤勇二, 滝沢歩武, 佐野輝典, 松井健太郎, 佐

藤克也, 北本哲之, 水澤英洋, 高尾昌樹, 髙橋祐

二 . A report of genetic CJD M232R patient 
presenting with sporadic fatal insomnia. 第 40 回日

本認知症学会学術集会. 東京国際フォーラム, 
ポスター・オンデマンド配信 . Hybrid/東京 , 
2021.11.26-28 

7. 浜口 毅, 村松大輝, 三條伸夫, 阿江竜介, 中村

好一, 塚本 忠, 水澤英洋, 山田正仁. プリオン

病罹患率の性差についての検討. 第 40 回日本認

知症学会学術集会. ポスター・オンデマンド配信. 
Hybrid/東京, 2021.11.26-28 

8. 水澤英洋. 講義「精神疾患・神経疾患の特徴とそ

の克服」. 東京医科歯科大学データ関連人材育成

プログラム 医療・創薬データサイエンスコンソ

ーシアム. Web/東京, 2021.11.15 
9. 雑賀玲子, 塚本 忠, 高尾昌樹, 水澤英洋, JACOP

委員会, プリオン病サーベイランス委員会. プ
リオン病自然歴調査：治療法開発をめざして. 第
39 回日本神経治療学会学術集会 . Web/三重 , 
2021.10.29 

10. 吉倉延亮，竹腰 顕，木村暁夫，中村勝哉，松嶋

聡，岸本祥之，原 一洋，髙橋祐二，勝野雅央，

水澤英洋，吉田邦広，下畑享良. 特発性小脳失調

症に対する免疫療法の有効性と安全性を検証す

る多施設医師主導治験. 第 33 回日本神経免疫学

会学術集会. Web, 2021.10.22. ポスター・オンデ

マンド配信） 
11. 水澤英洋. 小脳失調症 －臨床と研究の最前線－．

第 17 回国立精神・神経医療研究センター病院脳

神経内科短期臨床研修セミナー. Hybrid/東京, 
2021.7.5 

12. 水澤英洋. 免疫を理解し使いこなす. 第 21 回東

京神経免疫研究会. 東京神経免疫研究会/日本製

薬株式会社共催. Web/東京 2021.6.11 
13. 水澤英洋. 神経難病の克服. 神経疾患学術ウェ

ブセミナー2021. Web/東京, 2021.6.3 
14. 髙橋祐二, 水澤英洋. 未診断疾患イニシアチブ

の成果と難病医療への貢献. 第62回日本神経学

会学術大会. Hybrid/京都, 2021.5.20 
15. 武藤香織. 人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針の改正. 第 7 回日本人類遺

伝学会 GMRC アドバンストセミナー . Web, 
2022.3.29 

16. 武藤香織. 人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針の改正. 第 7 回日本人類遺

伝学会 GMRC アドバンストセミナー . Web, 
2022.3.29 

17. 武藤香織. Patient Engagement を創薬の研究段階

から一緒に考えてみませんか？第 18 回 DIA 日

本年会. Web, 2021.10.24 
18. 武藤香織. 被験者保護の観点からみた eConsent. 

第 21 回 CRC と臨床試験のあり方を考える会議.
シンポジウム 9「インフォームド・コンセント

の本質から紐解く eConsent の概念とその実際」. 
Web/横浜, 2021.10.2 

19. 武藤香織.「人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針」のポイント. 第 63 回日本

婦人科腫瘍学会学術講演会 . Hybrid/大阪 , 
2021.7.18 

20. 武藤香織, 河合香織. 難病患者・家族に向けた遺

伝に関する情報提供の課題. 第 26回日本難病看

護学会. Hybrid/熊本, 2021.7.17 
21. 武藤香織. 人を対象とする生命科学・医学系研

究に関する倫理指針」について. 第 6 回日本人

類遺伝学会 GMRC アドバンストセミナー. Web, 
2021.6.22 

22. 佐藤知雄, 八木下尚子, 新谷奈津美, 荒谷聡子, 
山内淳司, 高橋克典, 國友康夫, 長谷川由美子, 
東久世裕太, 宮地恵子, 佐藤賢文, 直亨則, 斎藤

益満, 山野嘉久. 全血を用いた改変HTLV-1プロ

ウイルス量定量法に関する検討. 第 7 回日本

HTLV-1 学会学術集会. Hybrid/熊本, 2021.11.6 
23. 新谷奈津美, 荒谷聡子, 八木下尚子, 山内淳司, 

佐藤知雄, 山野嘉久. HTLV-1 関連脊髄症（HAM）

における神経障害機構の解析 . 第 7 回日本

HTLV-1 学会学術集会. Hybrid/熊本, 2021.11.6 
24. 山内淳司, 新谷奈津美, 八木下尚子, 佐藤知雄, 
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湯沢賢治, 山野嘉久. HTLV-1 陽性の臓器移植に

関する全国アンケート調査. 第 7回日本HTLV-1
学会学術集会. Hybrid/熊本, 2021.11.6 

25. 太刀川慶史, 伊佐早健司, 柴田宗一郎, 菊池崇

之, 飯島直樹, 鷹尾直誠, 柳澤俊之, 山野嘉久. 
HTLV-1 感染に合併した末梢神経障害 3 例の検

討. 第7回日本HTLV-1学会学術集会. ポスター. 
Hybrid/熊本, 2021.11.6 

26. 山徳雅人, 佐々木信幸, 山野嘉久. HTLV-1 関連

脊髄炎（HAM）における歩行障害に対する経頭

蓋磁気刺激療法（ｒTMS）の有用性. 第 7 回日

本 HTLV-1 学会学術集会. ポスター・Web 発表. 
Hybrid/熊本, 2021.11.6 

27. 佐々木信幸, 山徳雅人, 山野嘉久. HTLV-1 関連

脊髄症の歩行障害に対する反復性経頭蓋磁気刺

激（ｒTMS）の効果. 第 7 回日本 HTLV-1 学会

学術集会. ポスター. Hybrid/熊本, 2021.11.6 
28. 飯島直樹, 山内淳司, 髙梨世子, 太刀川慶史, 八

木下尚子, 新谷奈津美, 荒谷聡子, 田辺健一郎,
佐藤知雄, 高田礼子, 山野嘉久. リアルワール

ドデータにより示された HAM の排尿障害に対

するミラベグロンの有用性. 第 7回日本HTLV-1
学会学術集会. 口頭・ポスター. Hybrid/熊本, 
2021.11.6 

29. 山野嘉久. HAM の病態に基づく個別化医療. 第
39 回日本神経治療学会. Hybrid/三重, 2021. 10.30 

30. 新谷奈津美, 荒谷聡子, 八木下尚子, 山内淳司, 
佐藤知雄, 山野嘉久. HTLV-1 による神経障害機

構. 第 25 回日本神経感染症学会総会・学術大会. 
Web, 2021.10.1 

31. 飯島直樹, 山内淳司, 八木下尚子, 新谷奈津美, 
荒谷聡子, 田辺健一郎, 佐藤知雄, 高田礼子, 山
野嘉久. リアルワールドデータにより示された

HAM の排尿障害に対するミラベグロンの有用

性. 第 62 回日本神経学会学術大会. Hybrid/京都, 
2021.5.22 

32. 徳永勝士. ナショナルセンターバイオバンクと

ゲノム医療の研究基盤 JH Symposium 2021〜
6NC が Super Highway で加速する日本のメディ

カルサイエンス〜. Web, 2022.2.28. 
33. 徳永勝士. ゲノム医療研究、バイオソース研究

の推進のために〜ナショナルセンターバイオバ

ンクの取り組み〜. シンポジウム「ゲノム医療

研究、バイオリソース研究の推進〜日本のゲノ

ム医療を世界最善のものとするために〜」. 第
12 回日本臨床試験学会学術集会. Web, 2021.2.13 

34. 徳永勝士. 生命科学・医学系研究に関する倫理

指針におけるゲノム研究の扱い. 教育セッショ

ン 2. 日本人類遺伝学会第 66 回大会・第 28 回日

本遺伝子診療学会大会. 横浜, 2021.10.14 
35. 徳永勝士. 単一遺伝子病および多因子病のゲノ

ム解析と将来展望. 特別企画:ゲノム解析による

予防医学. 第 124 回日本小児学会学術集会. 京
都, 2021.4.18 

36. 小杉眞司. 国民が安心してゲノム医療を受ける

ための社会実現に向けた倫理社会的課題抽出と

社会環境整備. 北里大学臨床遺伝医学公開セミ

ナー. Web/相模原 2022.2.10 
37. 小杉眞司. 新指針下のゲノム解析研究と同意取

得.日本臨床試験学会第13回学術集会シンポジウ

ム. Hybrid/東京 2022.2.4 
38. 小杉眞司. 国民が安心してゲノム医療を受ける

ための社会実現に向けた倫理社会的課題抽出と

社会環境整備. ゲノムテクノロジー164委員会セ

ミナー. Web, 2022.1.12 
39. 小杉眞司 . がん遺伝子パネル検査における

GPV・PGPV～その１：T/Nペア検査とT-only検
査の基本～. コニカミノルタREALM遺伝性腫瘍

診療セミナー. Web, 2021.12.17 
40. 小杉眞司. 遺伝性腫瘍、germline findingsと遺伝

カウンセリング. 関西地区がんゲノム医療コー

ディネーター研修会. Web, 2021.12.5 
41. 小杉眞司, 平沢 晃, 矢部一郎, 多田 寛, 桑田 

健, 植木有紗, 織田克利, 平田 真, 東川智美, 久
島 周, 金井雅史, 佐藤友紀, 加藤芙美乃, 小川

昌宣, 福田博政. OncoGuide NCCオンコパネルシ

ステムの改定に伴う二次的所見開示推奨度に関

するアンケート調査. 日本人類遺伝学会第66回
大会第28l回日本遺伝子診療学会大会. ポスター. 
Hybrid/横浜, 2021.10.14-11/30 

42. 佐々木元子,川目 裕, 松川愛未, 小杉眞司, 櫻井

晃洋, 松尾真理, 李 台然, 三宅秀彦. 英国にお

けるゲノムカウンセリング教育に関する調査. 
日本人類遺伝学会第66回大会第28回日本遺伝子

診 療 学 会 大 会 . ポ ス タ ー Hybrid/ 横 浜 , 
2021.10.14-11/30 

43. 三宅秀彦, 佐々木元子, 神原容子, 櫻井晃弘, 松
尾真理, 川目 裕, 由良敬, 高島響子, 李 台然, 
松川愛未, 小杉眞司. 難病診療における遺伝カ

ウンセリングの必要性に関する調査. 日本人類

遺伝学会第66回大会第28l回日本遺伝子診療学会

大会. Hybrid/横浜, 2021.10.14 
44. 小杉眞司. 保険診療下でのがん遺伝子パネル検

査で検出されるGPV/PGPVの取り扱いの現状と

これから. 第15回遺伝カウンセリングアドバン

ストセミナー(第3回臨床遺伝専門職のためのが

んゲノムセミナー）. Web, 2021.9.11 
45. 小杉眞司. 遺伝医療と倫理. 第18回広島臨床遺
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伝セミナー. Web/広島, 2021.8.7 
46. 春山瑳依子, 宇都笑李, 酒井恵利, 鳥嶋雅子, 川

崎秀徳, 和田敬仁, 小杉眞司: マルファン症候群

患者における循環器診療科の受診行動に影響を

及ぼす要因と遺伝カウンセラーへの期待. 第45
回日本遺伝カウンセリング学会学術集会.  ポス

ター. Web, 2021.7.2-18 
47. 源 明理, 山田崇弘, 吉岡正博, 近藤知大, 金井

雅史, 春山瑳依子, 佐々木佑菜, 島田 咲, 川崎

秀徳, 和田敬仁, 武藤 学, 平沢 晃, 小杉眞司, 
WG SF: がん遺伝子パネル検査の運用に関する

現状と課題 多施設対象アンケート調査 二次的

所見への対応を中心に. 第45回日本遺伝カウン

セリング学会学術集会 . ポスター . Web, 
2021.7.2-18 

48. 山口裕子, 和田敬仁, 鳥嶋雅子, 村上裕美, 川崎

秀徳, 山田崇弘, 小杉眞司. 遺伝学的に確認され

ていない神経変性疾患の発症前診断に関する遺

伝カウンセリング: 2症例の報告. 第45回日本遺

伝カウンセリング学会学術集会. ポスター. Web, 
2021.7.2-18 

49. 佐々木元子, 川目裕, 小杉眞司, 櫻井晃洋, 松尾

真理, 由良 敬, 高島響子, 李 怡然, 松川愛未, 
神原容子, 三宅秀彦. ゲノムカウンセリング教

育に関する調査. 第45回日本遺伝カウンセリン

グ学会学術集会. ポスター. Web, 2021.7.2-18 
50. 中込さと子, 村上裕美, 佐藤智佳, 玉置知子, 大

川恵, 佐々木規子, 浦野真理, 山下浩美, 渡邊淳, 
青木美紀子, 川目 裕, 福嶋義光, 小杉眞司. 初
心者向け遺伝・ゲノム医療教育セミナー「遺伝

の初歩セミナー」の報告. 第45回日本遺伝カウン

セリング学会学術集会 . ポスター . Web, 
2021.7.2-18 

51. 島田 咲, 山田崇弘, 岩隈美穂, 小杉眞司. がん

遺伝子パネル検査における二次的所見開示に影

響する要素：医師を対象とした質的探索的研究. 
第45回日本遺伝カウンセリング学会学術集会. 
ポスター. Web, 2021.7.2-18 

52. 原田佳奈, 金子実基子, 小杉眞司, 川目 裕. 全
エクソーム検査の理解を深めるための患者家族

向け動画制作の取り組み. 第45回日本遺伝カウ

ンセリング学会学術集会 . ポスター . Web, 
2021.7.2-18 

53. 藤野麻琴, 川口展子, 仙田典子, 稲垣有希子, 何 
佳曦, 樋上明音, 中川梨恵, 中村有輝, 河口浩介, 
高田正泰, 川島雅央, 鈴木栄治, 山田崇弘, 小杉

眞司, 小川誠司, 山神和彦, 露木 茂, 岡村隆仁, 
戸井雅和. BRCA2遺伝性乳癌における病的バリ

アントによる臨床的特徴の違い. 第29回日本乳

癌学会学術総会. e-poster. Hybrid/横浜, 2021.7.1-3 
54. 樋上明音, 川口展子, 仙田典子, 稲垣有希子, 本

田明夏, 山田崇弘, 吉田健一, 橘 強, 山神和彦, 
露木 茂, 岡村隆仁, 小杉眞司, 小川誠司, 戸井

雅和. 日本人のPALB2遺伝子変異による遺伝性

乳癌における検討. 第29回日本乳癌学会学術総

会. Hybrid/横浜, 2021.7.1 
55. 岩野由季, 川口展子, 仙田典子, 稲垣有希子, 高

田正泰, 鳥井雅恵, 川島雅央, 河口浩介, 鈴木栄

治, 村上裕美, 本田明夏, 山田崇弘, 吉田健一, 
高原祥子, 岡村隆仁, 小杉眞司, 小川誠司, 戸井

雅和, 京都癌研究ネットワーク. 1995例の乳癌症

例の生殖細胞系列の解析においてPTENの病的

バリアントを認めた4例. 第29回日本乳癌学会学

術総会. Hybrid/横浜, 2021.7.1 
56. Takahashi Y, Date H, Hama Y, Oi H, Kosugi S, 

Matsumoto N, Kosaki K, Matsubara Y, IRUD 
Consortium, Mizusawa H. Significance of ataxias in 
Initiative on Rare and Undiagnosed diseases (IRUD). 
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