
55 
 

 
厚生労働科学研究費補助金（難治性疾患等政策研究事業） 

分担研究報告書 
 

医療機関・ナショナルセンター等での受託体制の検討 
エキスパートパネルの設定条件・運用基準の検討 

 
研究分担者 後藤 雄一 

国立精神・神経医療研究センター メディカル・ゲノムセンター センター長 
 

 
Ａ．研究目的 
 本研究班の目的は、新たな精度管理基準に対応
できる検査実施体制のモデル構築とその提示であ
る。検査を担う機関は、登録衛生検査所としての検
査会社であることが基本である。しかしながらこ
れまでの難病の診断には、その疾患の専門医や専
門家が所属する医療機関や研究機関が重要な任務
を担ってきた。そのために、さらに難病の診断には
遺伝学的検査ばかりでなく、特殊な診断手段が必
要なこともあり、直ちに検査会社が全面的に担う
ことの出来ない専門性も存在する。 
 したがって、精度管理基準を満たしながら、難病
医療の専門性を生かした遺伝学的検査体制を構築
するには、工夫が必要になる。 
1. ナショナルセンター等での受託体制の検討 
 そのために、従来から我が国における中核とし
て先天代謝異常症や免疫不全症等の診断・治療を
行ってきた国立成育医療研究センター、遺伝性筋
疾患等の診断・医療を行ってきた国立精神・神経医
療研究センターにおいては、遺伝学的検査体制に
どう関わることができるかを検討する必要がある。
これが第一の目的である。 
2. エキスパートパネルの設定条件・運用基準の 
  検討 
 また、多種多様な難病診断において網羅的ゲノ
ム検査の汎用性・有用性が欧米で明確になってお
り、我が国においても至急体制を整備することが
喫緊の課題である。その検査で生じる数多くのバ
リアントの臨床的妥当性を判断する「エキスパー
トパネル」の仕組みを早急に具体化させる必要が
ある。これが第二の目的である。 
 
Ｂ．研究方法 
1. ナショナルセンター等での受託体制の検討 
 専門性を生かしながら、精度管理基準を満たす
方法を検討する。 
2. エキスパートパネルの設定条件・運用基準の 
  検討 
 2019年度から開始されたがんゲノム医療におけ
るエキスパートパネルの条件や運用方法について
検討する。このテーマは、AMEDゲノム創薬基盤研

究事業「ゲノム情報研究の医療への実応用を促進
する研究」A-②：ゲノム情報患者還元課題「医療現
場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備
に関する研究」（研究代表者：小杉眞司）（以下、
小杉班）と連携して進める。 
 
（倫理面への配慮） 
 倫理委員会への申請を要する研究内容はない。 
 
Ｃ．研究結果 
1. ナショナルセンター等での受託体制の検討 
 改正医療法への適応を考えると、他施設から多く
の検査を受託するには、自施設内で完結する院内
ラボとして遺伝学的検査を行うことは無理であり
（患者が検査施設を受診する必要がある）、衛生検
査所登録を目指す必要がある。 
 国立精神・神経医療研究センター（以下、NCN
P）では、病院内に「遺伝子検査・診断室」を作り、
ジストロフィン検査を保険適用以前から研究的に
行っており、一部の方法（MLPA法）が保険適用に
なった後も、全塩基配列検査などの研究的検査も
適宜行いながら診断を行ってきた。また、ミトコン
ドリアDNAの検査は、30年ほど前から筋病理検査
と連動させて研究的に行っており、必要に応じて
生化学検査などを加えて正確な診断を目指して行
ってきた。 
 衛生検査所として行う検査は臨床検査であり、
精度管理を行うための施設や人員を確保して行う
必要があり、研究とは一線を画する。また、これま
で行ってきた研究的な検査は、十分な研究費と人
員を確保して行ってきたとは言いがたく、衛生検
査所登録に必要な費用と人員確保のハードルは存
外に高い。さらに、難病の遺伝学的検査は、がんゲ
ノム医療と異なり、数多くの疾患があってもそれ
ぞれの頻度は低く、臨床検査として医療経済的に
維持させることが困難な側面もある。 
 したがって、NCNPでは、すでに臨床検査として
確立して他の検査会社等での検査が可能な検査を
原則外注することとし、疾患の専門家がいる高度
専門施設として、研究的な検査を行うことができ
る体制をメディカル・ゲノムセンター(以下、MGC)
内に整備することとした。 

研究要旨 
 難病の遺伝学的検査体制モデルの提唱を目指して、医療機関、特にナショナルセンターの役割を検討した。
ナショナルセンターの疾患専門性や臨床検査としての遺伝学的検査の基盤となる科学性を支える活動と疾
患専門家としての関与が望ましい。具体的には、衛生検査所登録の必要性があることから設備と人員の確保
を目指すべきである。また、難病には網羅的遺伝学的検査は必須であり、そのための医療体制としてエクス
パートパネルの性格付けとゲノムをよく知る各診療領域の臨床医ネットワークの構築を急ぐべきである。 
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2. エキスパートパネルの設定条件・運用基準の 
  検討 
 小杉班での議論に参加し、難病医療におけるエ
キスパートパネルの構成員や二次的所見における
難病専門医ネットワークの構築の重要性を考察し
た。 
 
Ｄ．考察 
1. ナショナルセンター等での受託体制の検討 
 2020年4月に、難病の遺伝学的検査の保険収載項
目が大幅に増加した。しかし、単に保険収載項目を
増やすのみで、すべて問題が解決できるわけでは
ない。疾患によっては、数個の遺伝子の検査が臨床
的に意味を持つ場合もあるが、ミトコンドリア病
などのように200近くの原因遺伝子が見つかって
いる場合などはパネル検査やエクソーム検査が必
要になる疾患もある。費用ついても、使用する検査
法によってかなりの幅があることや、結果の解釈
を担うところの費用についても、十分考慮されて
いる訳ではない。 
 難波班ではこれらの論点についても引き続き検
討を行い、診療費用を含めた検査体制モデルを提
唱できるように今後も努力したい。 
2. エキスパートパネルの設定条件・運用基準の 
  検討 
 難病の遺伝学的検査におけるエキスパートパネ
ルにおいては、疾患領域や発生頻度を考慮したき
め細かい体制作りが必要である。頻度の少ない疾
患には、拠点の設定や小さい診療ネットワークの
活用が理に適っており、専門性の高い領域では、ナ
ショナルセンターなどを中核として運用すること
が推奨される。いずれにしても、情報の共有化やネ
ットワークが不可欠である。 
 小杉班の活動報告書においても、それらの点が
考察され、その上で、難病ゲノム医のオールジャパ
ン相談体制の構築を目ざして、今後も活動を行う
こととしている。 

Ｅ．結論 
 ナショナルセンター等の役割の明確化とその体
制整備を早急に行うことが必要である。 
 また、ゲノムをよく分かる人材の養成を行い、難
病専門医ネットワークの早期実現を図ることが重
要である。 
 
Ｆ．研究発表 
1.  論文発表 
（参考） 
1. 後藤雄一．稀少疾患・難病におけるゲノム医療
実践体制に関する研究. pp. 125-137, 小杉班
報告書 令和2年3月 
http://sph.med.kyoto-u.ac.jp/gccrc/pdf/a08_
hokokusho.pdf 

2. 後藤雄一. ワークショップ6）二次的所見と遺伝
子医療部門ネットワーク. pp. 113-117, pp. 1
88-195, 第17回全国遺伝子医療部門連絡会議令
和元年（2019年）報告書 
http://www.idenshiiryoubumon.org/img/top/1
7thConference.pdf 

 
2.  学会発表 
 なし  
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1. 特許取得 
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2. 実用新案登録 
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3. その他 
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