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A.研究目的 
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。また、

Genomics England との連携について具体的な方法

を検討する。 
 
B.研究方法 
前年度に作成した対応表の更新作業を継続した。ま

た、日本と同様の国民皆保険制度をとるイギリスと

フランスの Genomics England（GEL）、Plan France 
Médecine Génomique 2025（PFMG2025）における難

病ゲノム診療の実際の運用と、病名の取り扱いにつ

いて調査した。 
 
（倫理面への配慮） 
特になし 
 
C.研究結果 
データベースが更新されたほか、GEL、PFMG2025
といった国際的な難病ゲノム医療の取り組みにお

ける病名データベースを取得し、今後取り入れるこ

とを検討する。 
イギリス（イングランド）では、すでに難病につい

ての全ゲノムシークエンス（WGS）について、国

民健康保険システムを運営するNHSにより診療費

支払いを実施している。この枠組みはWGSより広

く遺伝学的検査全体を包含するものでNHS Genom
ic Medicine Service（GMS）と呼ばれ、そのうちW
GSサービスをGELが担当している。NHS GMSによ

る対象疾患はNational genomic test directory（NGT
D）として整備（https://www.england.nhs.uk/publicati
on/national-genomic-test-directories/）されており、Cl

inical Reference Group (CRG)とtest evaluation work
ing groupとにより毎年の見直しを行なっていると

のことである。このリストに上がる618の臨床的適

応（Clinical Indication）の全てにWGSによる支払い

が行われるわけではなく、1遺伝子シークエンス、

パネルシークエンスやSNPアレイも含むもので、そ

のうちWGSの適応は35項目である。ただしこれら

はOrphanetやICDコードなどにより明示的に示され

た特定の希少疾患というわけではなく、例えば”Ac
ute unwell children with a likely monogenic disorde
r”というように、IRUDが未診断疾患としているよ

うな患者にもWGSを行いやすいよう、工夫された

適応リストとなっている。診療レベルで提供される

検査レポート（Summary of Findings, SoF）ではHP
O termsのコード研究用に整備するデータセットで

は個別データにICDコード等が付与されている。こ

れを統合研究班に報告した。 
PFMG2025では、まだ保険診療に組み込んだわけで

はないが、国のプロジェクトとして診療におけるW
GSの支払いを行なっている。PFMG2025の対象疾患

は60の希少疾患、2の腫瘍遺伝学的検査、8のがんで、

対象疾患はPréindicationとしてインターネット上に

公開されている（https://pfmg2025.aviesan.fr/professi
onnels/preindications-et-mise-en-place/）。こちらもG
ELと同様に、ICDコードやOrphanetの対応コードが

明示的にインターネット上に示されてはおらず、例

えば「Cardiomyopathies familiales（家族性心筋症）」

というように比較的広く解釈できる適応病名が挙

げられている。しかしPFMGとの直接の会議での質

疑によれば、個別データには診療している医師によ

りOrphanetの病名コードを付与しているとのこと

である。これを同様に統合研究班に報告した。 
さらに難病患者についてどのように具体的に適応

病名を考慮して WGS を行なっているかを把握する

研究要旨  
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ため、GEL への直接の問い合わせを含めて総括し

た。すでに述べているように、NHS GMS での遺伝

的検査は NGTD に示される適応病名に対して実施

される。WGS 以外の遺伝的検査は以前から行われ

ているものであるが、現在ではイングランドに 7 箇

所配置された Genomic Laboratory Hub（GLH）を介

したのち、地域の遺伝学的検査施設で実施される。

一方で WGS 検査の場合、同様に GLH を介したの

ち、検体が GEL に送られて検査されることになる。

原則としてイギリスにおける WGS 検査の処方は医

師であれば誰でもできるとされるものの、

Requesting specialties（検査の依頼が日常的に許可さ

れる専門分野）が指定されており、その疾患の専門

の医師が、その疾患についての WGS 検査を出して

いるかどうかを GLH において判断する。専門が一

致していれば WGS 検査はそのまま実施プロセスに

進むが、専門科が一致していない場合は GLH によ

る確認を挟む。また、NHS GMS は GLH のみなら

ず、ゲノム医療を戦略的に体系的に組み込むための

7 つの GMS Alliances（GMSA）、およびカウンセリ

ングや長期マネジメントを担う 17 の Clinical 
Genomics Services（CGS）と相互に関連して組織さ

れている。このような NHS GMS の実際の運用につ

いて、統合研究班に報告した。 
 
D.考察 
海外データベースは更新を続けるため、これに対

し持続的に対応表をアップデートする取り組みが

必要であると考えられる。海外での WGS 診療シス

テムを見ると、詳細な病名コードにこだわるより

も、診療において使いやすい適応病名を作成する

努力の跡が見られた。一方で、研究目的では病名

コード付与の整備を進めていることも分かった。

日本と同様の国民皆保険制度をとるイギリスとフ

ランス、可能なら他の国での制度についても調査

を広げ、我が国での難病ゲノム診療における病名

のあり方について引き続き提案を行う。 
 
E.結論 
次年度は難病班への対応表の確認を行うほか、半

自動的なシステム開発を行うことができる研究グ

ループとの連携を検討する。 
また、ゲノミクス・イングランドを訪問し、具体

的に国際連携の方策を検討する。 
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