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Ａ．研究目的 

本分担研究の目的は、世界基準の精度管理基準

に対応した検査体制の充実を、医療機関において

実現することである。信州大学医学部附属病院「遺

伝子医療研究センター」は、「遺伝子診療部」とし

て 1996 年 5 月に院内措置で設立され、2000 年 4

月に文部科学省の認可を得た我が国における遺伝

子医療部門の草分け的存在である。2016年 10月、

それまで運営してきた、遺伝カウンセリングを軸

とした「先端医療部門」に加え、保険診療または自

費でも指定難病診断など臨床的に有用な遺伝学的

検査を、次世代シークエンサーを活用して実施す

る「先端解析部門」を立ち上げ、「遺伝子医療研究

センター」として組織改編した。 

2008 年度の診療報酬改定で、13 疾患（群）の

遺伝学的検査が保険収載された（2,000点）。また、

結果説明時の遺伝カウンセリングに対して、遺伝

カウンセリング加算（500点）が取れるようになっ

た。2年毎の診療報酬改定で、改定が行われ、2016

年度には 72疾患（群）（3,880点）に大幅増加した

ものの、そのほとんどの疾患において検査の受託

先がないという問題があった。 

当センターでは、2013年より取り組んできた学

内の次世代シークエンサーを用いた遺伝子解析研

究を、遺伝学的検査として臨床現場に還元するべ

く、病院各部門（臨床検査部、医療情報部、医事課、

診療録管理室）、外部（電子カルテ担当の IT ベン

ダー、匿名化システム企業、次世代シークエンサー

企業、検査企業）との話し合いを続けた。2017年

7月より、遺伝学的検査（クリニカルシークエンス）

としての運用を開始した。2018年度の診療報酬改

定では、対象疾患が 77疾患（群）に増えるととも

に、保険点数が容易（3,880点）、複雑（5,000点）、

極複雑（8,000点）に設定され、遺伝カウンセリン

グ加算も 1,000 点と、解析コストや遺伝カウンセ

リングのかかる人件費等に見合う適正な保険点数

に変更された。 

2018 年度より難病領域における検体検査の制

度管理体制を構築すべく「難波班」が始動した。本

分担の目的は、医療法改正、ISO15189 を踏まえ、

医療機関が受託する世界基準の精度管理基準の遺

伝学的検査（クリニカルシークエンス）体制を整備

することである。2019（令和元）年度の取り組み

状況を報告する。 
 
Ｂ．研究方法 

 信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センタ

ーにおいて、外部受託を含めた遺伝学的検査（クリ

ニカルシークエンス）体制を整備してきた。また、

企業への導出を視野に入れた遺伝子解析担当者の

養成にも取り組んできた。本研究は、その実践であ

る。 

 
（倫理面への配慮） 
 本プロジェクトは、「遺伝性・先天性疾患に対す
るクリニカルシークエンス」（代表者：古庄知己）
（受付番号583）として、信州大学医学部遺伝子解
析倫理委員会の承認を得ている。 
 
Ｃ．研究結果 

1. 信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センタ

ーにおける遺伝学的検査（クリニカルシークエン

ス）体制の維持・発展 

研究要旨 

本分担研究の目的は、世界基準の精度管理基準に対応した検査体制の充実を、医療機関において実現する

ことである。信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究センターでは、次世代シークエンサーを活用した遺伝

学的検査（クリニカルシークエンス）体制を維持・発展させてきた。医療法改正、ISO15189を踏まえ、本

邦における医療機関が受託する遺伝学的検査（クリニカルシークエンス）のモデルを目指しての取り組みを

続けている。2020（令和 2）年度、外部受託を含め、遺伝学的検査（クリニカルシークエンス）の体制を維

持・発展させてきた。信州大学医学部に寄附講座「クリニカルシーケンス講座」を開設し、企業への導出を

視野に入れた人材育成に取り組んだ。 
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病院内システムにおいて、電子カルテからの検

査オーダーに始まり、次世代シークエンスを軸と

した遺伝子解析、データの検証、結果報告書の作成、

遺伝カウンセリングを通じた結果説明まで、一連

の体制で行われている。 

 
 

現在使用してるのは以下の 12 つのカスタムパ

ネルである。 

遺伝性結合組織疾患 (HCTDv4) 

代謝・免疫パネル (Metabolic_immune) 

神経・循環器 (MND_CVS) 

奇形症候群 (CMS) 

循環器 (SUCVDv4) 

遺伝性免疫異常 (SUGIAv1) 

原発性免疫不全症 (SUPIDv1) 

てんかん (Epi) 

知的障害 (IDv2) 

過成長・知的障害 (OGID) 

奇形ミニ (CCMS) 

遺伝性腫瘍症候群 (HOPEFUL) (SUHCSv2) 

 

 

2. 外部受託体制の維持・発展 

金沢医科大学病院、東京女子医科大学病院、千

葉大学医学部附属病院、島根大学医学部附属病院、

三重大学医学部附属病院、鳥取大学医学部附属病

院、北里大学病院、長野県立こども病院、静岡県立

こども病院からの受託を継続している。株式会社

BML の搬送システムを利用し、DNA 抽出までを

依頼している。 

 

 
 

3. 人材育成 

2020年4月、株式会社ビー・エム・エルおよびサ
ーモフィッシャーサイエンティフィック・ライフテ
クノロジーズジャパン株式会社から寄附金の支援
を得て、信州大学医学部に寄附講座「クリニカル・
シークエンス学講座」（https://clinical-seq.jp）を開
設した。企業への導出を目標に、遺伝子解析担当者
の人材育成と遺伝学的検査（クリニカルシークエン
ス）体制整備に着手した。 

 
 
 
Ｄ．考察 

世界基準の精度管理基準に対応した検査体制の

充実を、医療機関において実現することを目指し

て、信州大学医学部附属病院遺伝子医療研究セン

ターにおける遺伝学的検査（クリニカルシークエ

ンス）体制を構築してきた。精度管理、研究ではな

い診療としての実施、電子カルテとの連動、安定し

た外部受託体制、そして、企業への導出を視野に入

れた動きを含め、着実な進展を遂げられたと考え

られる。 
 
Ｅ．結論 
世界基準の精度管理基準に対応した検査体制の

充実を、医療機関において実現することを目指して、
外部受託を含めて、信州大学医学部附属病院遺伝子
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医療研究センターにおける遺伝学的検査（クリニカ
ルシークエンス）体制を維持・発展させてきた。さ
らに、寄附講座「クリニカル・シークエンス学講座」
の開設を通じて、遺伝子解析担当者の養成に貢献し
た。 
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