
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」など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。 

2022 年度は 4 月、6 月、7 月、10 月、12 月、2 月、3 月に班会議を、7 月と 2023 年 2 月に患者会との

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、2021 年度発足した「難病の全ゲノム解析等に関するゲノム基盤実証研究」は順調に進捗し、

予定の成果を達成して完了した。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、2019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2

019」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、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

れる新たな検体を対象に先行解析を行い、本格解
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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年目以降は、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」、

「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」などと充分な連携を図りつつ実

施する。 

 

B.研究方法 

3 年目にあたる 2022 年度は、初年度から引き続

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人材育成や二次的所見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ゲ

ノム医療に関する各種研究班や全ゲノム解析等の

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、実行計画 2022 の策定に協力する。患

者・家族会と協議して意見交換会を開催する。 

① 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（竹内研究

分担者）。 

② 2021 年から継続して難病の患者・家族との意見

交換会を実施し、最新の法令・指針の改正状況

を踏まえ、産業界による利活用や海外の機関の

データの二次利用を前提として、本事業で難病

の患者・代諾者・血縁者のインフォームド・コ

ンセントに用いる ICF（説明同意文書）モデル

文書素案を策定し、公募で選ばれた患者・家族

による査読を実施する。患者や国民への普及啓

発に関して、全ゲノム解析ならびに難病ゲノム

医療に関する説明補助資料や説明動画について

患者・家族と専門家が意見交換を行う場を設け

る。PPI（患者・市民参画、Patient and Public 

Involvement）の取り組みを重視しながら本事業

に関わるステークホルダーの意向や懸念の把握

に努める（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・分類する。エクセルファイルで収集

項目の暫定的な入力フォーマットを作成し、難

病の全ゲノム解析実証事業の共同研究機関から

臨床情報を収集し、項目についての検討を重ね

る。未診断・既診断共通項目については、項目

を確定し症例報告書のひな形を作成する（山野

研究分担者）。 

④ AMED「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」（全ゲノム先行解

析）における「ゲノム基盤」について、以下(1)

～(3)の内容を検討する。(1)臨床情報データベー

スの仕様 (2)データ利活用システムのあり方と

仕様 (3)ゲノム解析データの共有方針。その他

の運営・管理に必要な事項を検討して取りまと

める（徳永研究分担者）。 

⑤ 先行研究の実施状況や、厚労省での「実行計画

2022」策定に向けた検討内容を踏まえ、産業界

の視点から利活用が促進されるためのポイント

を整理し、意見交換を行う。利活用のトライア

ルを実施し産業界も一緒に検討を行うことで、

課題を洗い出して制度設計につなげる（縄野研

究分担者）。 

⑥ 前年度に作成した指定難病-ICD11-Orphanet- 

OMIM 対応表の更新を行う（鎌谷研究分担者）。 

⑦ 全国遺伝子医療部門連絡会議の 134 施設と日本

小児総合医療施設評議会の 38 施設に対し、我が

国における難病領域の網羅的遺伝子解析依頼施

設の二次的所見の開示の状況を把握するための

プレ調査と無記名式アンケートを実施する（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 

2022 年度は、4 月、6 月、7 月、10 月、12 月、2

月、3 月にオンラインによる班会議を開催し、7 月

と 2023 年 2 月に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、遺伝性を踏まえ、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（竹内研究分担者）。 

② ICF 素案の策定に先駆け、2022 年 6 月~7 月に本

事業に必要な倫理的配慮の基本方針を検討する

意見交換会を実施した。難病の患者・家族会か

ら参加者を募集し、7 月に 2 回に渡って倫理的

配慮の論点を議論する検討会を開催した。まと

めた論点に基づいて 7 月末に患者・家族と研究

班員が ELSI（倫理的法的社会的課題）について

議論する場を設けた。また、患者・家族の知見

を取り入れながら 2022 年 8 月〜9 月に難病の

ICF モデル文書を策定し、公募で選ばれた患

者・家族による査読を実施し、意見を反映した

素案を厚生労働省に提出した。2023年 2月には、

諸外国や国内の既存のゲノム解析関連説明動画

について、専門家と患者・家族が一緒に視聴し

対話するイベントを開催し、全ゲノム解析等実

行計画の説明補助資料や説明動画にどのような

要素や配慮が求められるかについて、意見を聴

取した。また、これまで十分に議論されていな

かった未成年の参加者への配慮について倫理的

な課題が明らかになった（武藤研究分担者）。 

③ 難病に関する臨床情報の収集項目の見直しを行

い、電子システムを用いて構造化データを収集

する方針および ID 体系を協議した（山野研究分

担者）。 

④ 難病のゲノム医療に向けた全ゲノム解析プロジ

ェクトにおける「ゲノム基盤」のあり方を検討

し、以下(1)～(3)について基本構想ならびに方針

案をまとめた。(1)臨床情報のデータベース、(2)

データ利活用システム、(3)ゲノム解析データの

共有。さらに AMED「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」（全

ゲノム先行解析）における「ゲノム基盤」の進

捗状況について報告した（徳永研究分担者）。 

⑤ 産業界の視点から利活用が促進されるためのポ

イントを整理し、意見交換を行った（縄野研究

分担者）。 

⑥ 前年度に作成した指定難病-ICD11-Orphanet- 

OMIM 対応表について、Orphanet、OMIM とも

2022 年度版を取得し、対応表の更新を行った。

英国 Genomics England（GEL）、仏国 Plan France 

Médecin Génomique 2025（PFMG2025）を訪問し、

難病ゲノム診療体制について意見交換を行い、

全ゲノム解析対象疾患名リストを取得し、新た

に対応表に組み入れることを検討した（鎌谷研

究分担者）。 

⑦ 全国遺伝子医療部門連絡会議と日本小児総合医

療施設評議会の構成施設を対象に行ったプレ調

査と無記名式アンケートにより、二次的所見の

開示に対して本邦では海外よりも消極的である

と考えられた。開示対象の決定において、遺伝

医療専門職配置の拡充や、十分な遺伝カウンセ

リング、方針を定めたガイドライン、また開示

後のサーベイランス体制の整備および未発症者

に対する医療の保険収載が重要であることが示

唆された（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、

詳細な情報が共有され、非常に緊密な連携が保た

れた。 

 

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7回の班会議と年2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、その改訂に貢献し

た。また、難病ゲノム医療に関する各種研究班との

連携の下、先行解析と実証事業の順調な進捗と目標

達成に大きく寄与した。さらに、2023年度からの「難

病のゲノム医療実現に向けた全ゲノム解析の実施

基盤の構築と実践」（全ゲノム本格解析）発足のた

めの体制整備に協力した。 

 

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、次年度以降の本格解析の発足

にも貢献した。 

 

F.健康危険情報 

特記事項なし 
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病の核酸医薬による超個別化（N of 1）の展
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別禁止法の必要性. 日本難病・疾病団体協議

会理事会. 講演. 2022.12.3 

23. 武藤香織. インフォームド・コンセントと産
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41. 佐藤知雄, 斎藤益満, 和田悠作, 長谷川寛雄, 

松平崇弘, 今泉芳孝, 内丸薫, 渡邉俊樹, 山野

嘉久 . HTLV-1 クロナリティ定量検査 

RAISING-CLOVA を用いた ATL 発症リス

ク評価法の開発. 第 8 回日本 HTLV-1 学会学

術集会. 東京, 2022.11.5 
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55. 鎌谷洋一郎. 脳卒中・脳動脈瘤の GWAS 解析. 

STROKE 2023. 2023.3.18 佐藤史顕, 辻なつき, 

古田希, 鳥嶋雅子, 河本泉, 小杉眞司, 今村
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森本佳奈, 小杉眞司. 教員免許取得を目指す

 
12



大学生を対象としたワークショップ実践ヒ

ト遺伝リテラシー向上のプログラム開発の
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リング学会学術集会. 東京. 2022.7.1-3（ポス
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状と困難アンケート調査. 第 46 回日本遺伝

カウンセリング学会学術集会. 東京. 2022.7.1 

70. 小杉眞司. ゲノム医療と遺伝カウンセリング.

第 24 回日本医療マネジメント学会学術集会.

神戸. 2022.7.8 

71. 森本佳奈, 山田崇弘, 佐野敦子, 池袋真, 坂

本美和, 佐村修, 菅野摂子, 清野仁美, 田中

慶子, 拓殖あづみ , 廣瀬達子, 水谷あかね, 

宮上景子, 吉橋博史, 小杉眞司, 関沢明彦, 

白土なほ子.出生前検査の情報提供において、

市町村母子保健担当保健師等に求められる

支援. 第 29回日本遺伝子診療学会大会. 金沢. 

2022.7.15 

72. 村田彩音, 山田崇弘, 蝦名康彦, 小杉眞司. 

わが国の生殖医療における倫理的問題につ

いての歴史的背景の検討. 第 24 回北海道出

生前診断研究会. 札幌. 2022.10.8（口演） 

73. 岡知美, 諫田淳也, 渡邊瑞希, 岩﨑惇, 櫻田

麻希, 山田崇弘, 南谷泰仁, 越智陽太郎, 小

川誠司, 小杉眞司, 髙折晃史.血液腫瘍の網羅

的遺伝子解析で検出された二次的所見開示

の取り組み.第 84 回日本血液学会学術集会. 

福岡. 2022.10.16 

74. 森本佳奈, 山田崇弘, 池袋真, 坂本美和, 佐

村修, 清野仁美, 廣瀬達子, 水谷あかね, 宮

上景子, 吉橋博史, 小杉眞司, 関沢明彦, 白

土なほ子. 出生前検査の新たな提供体制にお

いて、行政機関に期待すること. 第 8 回産科

婦人科遺伝診療学会学術講演会 . 新潟 . 

2022.10.30 

75. 山本佳宏, 福山啓太, 金井雅史, 近藤知大, 

吉岡正博, 高忠之, グェン・クィーファム, 木

村礼子, 山田崇弘, 松本繁巳, 小杉眞司, 武

藤学.腫瘍組織検査とリキッドバイオプシー

における生殖細胞系列バリアントの検証シ

ーケンス.第 60 回日本癌治療学会学術集会. 

2022.10.22 

76. 小杉眞司. 遺伝学的検査の二次的所見開示に

おける現状と課題. シンポジウム. 日本人類

遺伝学会第 67 回大会. 横浜. 2022.12.15 

77. 森本佳奈, 山田崇弘, 菅野摂子, 佐野敦子, 

池袋真, 坂本美和, 廣瀬達子, 佐村修, 清野

仁美, 水谷あかね, 宮上景子, 吉橋博史, 小

杉眞司, 関沢明彦, 白土なほ子. 妊産婦への

アンケート調査とドイツの取り組みから検

討した、出生前検査に関する行政機関の支援
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体制. 日本人類遺伝学会第 67 回大会. 横浜. 

2022.12.16. (口演） 

78. 四本由郁, 原田敦子, 中田有紀, 立花久嗣, 

村越誉, 稲葉慧, 和田敬仁, 小杉眞司, 小崎

健次郎, 玉置知子. 軽度の大動脈弁狭窄およ

び肺動脈弁狭窄と三角頭蓋を契機に SHORT

症候群と診断された一例. 日本人類遺伝学会

第 67 回大会. 横浜. 2022.12.15-17（ポスター） 

79. 堀江理恵,  本田明夏,  中川奈保子, 稲葉慧, 

井口福一郎, 藤本康子, 神田智子, 小島憲, 

伊藤壽一, 大森孝一, 和田敬仁, 小崎健次郎, 

小杉眞司. 混合性難聴から IRUD 研究解析を

経て VerheijSyndrome の確定診断に至った症

例 . 人類遺伝学会第 67 回大会 . 横浜 . 

2022.12.15-17（ポスター） 

80. 高塚美衣, 稲葉慧, 中川奈保子, 和田敬仁, 

小杉眞司. 網羅的遺伝学的検査を受けた未診

断児の親は何を経験したか？：システマティ

ックレビュー. 人類遺伝学会第 67回大会. 横

浜.2022.12.15-17（ポスター） 

81. 大澤春萌, 松川愛未, 和田敬仁, 小杉眞司. 

ハンチントン病の発症前診断を受検した陰

性者の結果開示後の影響についての文献調

査 . 人類遺伝学会第 67 回大会 . 横浜 . 

2022.12.15-17（ポスター） 

82. 稲葉慧, 吉田晶子, 河合加奈子, 前田亜希子, 

小杉眞司, 高橋政代.遺伝性網膜変性疾患患

者における遺伝子診断の認識: ベネフィット

と課題. 人類遺伝学会第 67 回大会. 横浜. 

2022.12.15-17（ポスター） 

83. 三宅秀彦, 小杉眞司, 櫻井晃洋, 川目裕, 松

尾真理, 佐々木元子, 由良敬, 高島響子, 李

怡然, 神原容子, 松川愛未, 大住理沙. 難病

診療の遺伝カウンセリングに関する現状認

識と解決策の提案.人類遺伝学会第 67回大会. 

横浜. 2022.12.15-17（ポスター） 

84. 岡知美, 諫田淳也, 渡邊瑞希, 岩﨑惇, 竹田

淳恵, 山田崇弘, 南谷泰仁, 越智陽太郎, 小

川 誠 , 小 杉 眞 司 , 髙 折 晃 史 . 

Germlinepathogenicvariant を持つ患者の血縁

ドナー選択における当科の取り込み. 第 45

回日本造血・免疫細胞療法学会 . 名古屋
2023.2.11 

 

 

 

 

H.知的財産権の出願・登録状況 

1. 特許取得  

なし 

2. 実用新案登録  

なし 

3. その他  

なし 
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