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 難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究 

難病ゲノム医療における協力医療機関の体制に関する検討 

研究分担者：竹内 勤   慶應義塾大学 医学部 

A. 研究目的 難病ゲノム医療提供体制とがんゲ

ノム医療提供体制の異同を検討し、難病ゲノム

医療拠点病院の役割とそこに設置されるエキ

スパートパネルの要件を検討する。

B. 研究方法 入手可能な難病医療提供体制、がん

ゲノム医療提供体制や各種がんゲノム医療拠

点病院、がんゲノムエキスパートパネルなどの

資料をもとに、がんゲノム医療と難病診療提供

体制の異同や、難病ゲノム医療拠点に求められ

る役割を検討。

C. 研究結果

１．難病医療提供体制：

１-a）現場の体制 新難病法が制定されて以降、

我が国の難病診療提供体制は、図１に示すよう

に、難病支援機関（難病診療連携拠点病院、難病

診療分野別拠点病院、難病医療協力病院）の３層

構造からなり、難病医療連絡協議会を設置して

連携している。この中で、紹介、指導、助言を求

める場合には、その上位に国立高度研究センタ

ー、IRUD拠点病院、学会•研究会、難病診療連携

拠点病院、難病情報センターなどが位置付けら

れている（図１）。 

１-b） 難病診療連携拠点病院 ２０２１年５

月末日段階で、情報が入手できた４７都道府県

の難病診療連携拠点病院の設置状況を見ると、

ほぼすべての都道府県で設置済みであるが、こ

の時点で５都道府県が未設置であることがわか

った。分野別の偏り、小児と成人のかたよりなど

はあるものの、概ね全国的に難病診療提供体制

は整備されている状況になる（表１）。 

１-c）がんゲノム医療と難病ゲノム医療の異動 

研究要旨  

ゲノム医療を提供する医療機関に求められる要件は、基本診療科16、特定専門領域基本診療科４+特定専

門領域の診療科が必要と考えられ、ゲノム医療に特化した拠点病院、中核拠点病院を整備することが望ま

しい。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率の

良い医療が展開できる。一方、難病ゲノム医療の対象疾患は当面単一遺伝子疾患とすることから、その希

少性、遺伝性はがんゲノム医療と大きく異なる。この特性を踏まえた上で、難病ゲノム拠点病院に求めら

れる役割とそこに設置される難病ゲノム医療エキスパートパネルの要件について検討した。 
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がんゲノム医療提供体制は、がんゲノム医療中

核拠点病院、がんゲノム医療拠点病院、がんゲノ

ム医療連携病院の３層構造からなり、全国的に

広く病院群が配置され、治療の最適化に向けた

体制が構築されている。一方、難病ゲノム医療で

は、当面単一遺伝子疾患を対象として、ホールゲ

ノム、エキソームシークエンスを行い、未診断疾

患などの診断を目的とするもので、がんゲノム

医療提供体制とは、その目的などが大きく異な

る。疾患の希少性や遺伝性などを考慮すると、難

病ゲノム医療機関に求められる要件は、がんゲ

ノム医療機関と、一部重複する部分があるもの

の、その内容は異なる（図２）。

２） 難病ゲノム医療拠点病院に求められる役割

難病ゲノム医療拠点は、連携医療施設から紹介さ

れた患者さんで、難病ゲノム医療検査の的確性を

判断し、赤核と判断された患者では、臨床情報を

とりまとめと検体をゲノム解析に送付する。その

結果を多職種からなるエキスパートパネルで検

討し、結果を患者、連携施設に伝える役割を担う

（図３）。

がんゲノム医療拠点に求められる役割を参考に、

難病ゲノム医療拠点病院に求められる機能とし

て、（１）エキスパートパネルの体制・実績、（２）遺伝

カウンセリング等の体制・実績、（３）臨床情報やゲノム情

報の収集・管理・登録に関する体制・実績、（４）治験・先

進医療・患者申出療養、その他臨床研究等の体制・実績、（５）

患者・家族への情報提供体制、（６）難病ゲノム医療に関す

る人材育成や教育等の体制・実績、（７）難病ゲノム医療に

おける連携体制、（８）小児症例への対応、（９）地域性への

対応、（１０）その他の特記事項（優れた点や特徴）、などが

考えられた（表２）。 

３） エキスパートパネルの設置要件 がんゲノ

ム拠点病院におけるエキスパートパネル設置要

件を参考に、難病ゲノム医療拠点病院に設置させ

るエキスパートパネルの設置要件について検討

した。難病ゲノム拠点病院が難病ゲノム検査を実

施する際は、当該検査の効果を最大化するために、

当該検査の妥当性を確認した上で、臨床的有用性

について多面的な検討を行うエキスパートパネ

ルの実施が求められる。その項目を表３に示す。 

（倫理面への配慮） 
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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、検討した。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率の良い医療が展開

できる。一方、難病ゲノム医療の対象疾患は当面単

一遺伝子疾患とすることから、その希少性、遺伝性

はがんゲノム医療と大きく異なる。この特性を踏ま

えた上で、難病ゲノム拠点病院に求められる役割と

そこに設置される難病ゲノム医療エキスパートパ

ネルの要件について検討する必要がある。 

 

E.結論 

原ゲノム医療提供体制を参考に、難病ゲノム医療

提供体制との異同を認識し、両者に共通するリソ

ースを最大限活用した上で、難病ゲノム医療拠点

病院とそこに設置される難病ゲノム医療エキスパ

ートパネルの設置要件について原案を作成した。 
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