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Ａ．研究目的 
 難病の多くは遺伝性疾患であり、その診断には遺
伝学的検査が必要となる。しかし遺伝性疾患は対象
疾患数で7,000ほど、原因遺伝子数で4,000以上と極
めて多く、かつ疾患当たりの患者数ががん等に比べ
て非常に少ないことから、総合的な検査を実施する
ことは困難である。 
 さらに本邦においては医療費助成制度の対象とな
る指定難病は現時点で333疾患（令和元年7月1日にそ
れまでの331疾患に2疾患が追加）と限定的であり、
これらを診断するための遺伝学的検査のうち公的保
険が適用される保険収載されたものは139疾患（令和
2年3月5日にそれまでの75疾患に64疾患が追加）に
留まっている。このため医療機関や検査業者の参入
は少なく、多くの検査は大学等の研究機関が独自に
研究費を調達し、研究の一環として実施されてきた。 
一方欧米においては近年のゲノム医療の潮流にい

ち早く対応し、既に関係する法律の整備や公的支援
の提供、検査機関の認定、情報の共有等が進められて
おり、必要な検査が医療機関や検査業者、研究機関等
で幅広く行われている。 
このような状況の中、平成30年12月1日に第8次改

正医療法が施行され、遺伝子関連検査等の検体検査
の精度確保に関する基準が明確化された。同改正に
おいては検査の実施主体（および実施場所）は、医療
機関（医療機関内）、委託業者（医療機関内のブラン
チラボ）、および委託業者（衛生検査所）と定められ、
また、責任者の設置、各種標準作業書・日誌等の作成
等の要件が設けられる等、これまでの実情から大き
な変更が見られた。 
本研究においては、難病領域における検体検査に

携わる医療機関、検査業者、研究機関等の関係者に対
してアンケート調査を実施することにより、改正医
療法施行後の状況を把握し、ゲノム医療の実現に向
けた今後の課題を明らかにすることを目的とする。 
 
Ｂ．研究方法 

 オンラインアンケート調査を実施し、その集計結
果を分析した。アンケートにはオンラインアンケー
トプラットフォームとして定評のあるSurveyMonk
ey（https://www.surveymonkey.com/）を利用した。 
アンケート調査は、第8次改正医療法が施行された
平成30年12月1日から約1年4か月後の令和3年3月26
日から、約1か月間にわたって実施した。今回のアン
ケート調査は昨年度（同法施行後約5か月後の平成31
年4月26日からの約1か月間にわたって）実施したア
ンケート調査に次ぐ2回目のものであり、同法の施行
直後からの状況の変化を見るものである。 
アンケートの実施にあたっては、前回同様、本研究
班のウェブサイト（http://www.kentaikensa.jp/）で
案内するとともに、厚生労働省難治性疾患政策研究
事業、同難治性疾患克服研究事業、日本医療研究開発
機構難治性疾患実用化研究事業等の難病研究班、お
よび関連学会に広く周知した。また、令和3年2月27
日に開催したオンラインシンポジウムの参加者にも
声掛けした。 
 
（倫理面への配慮） 
 本研究の研究対象や研究方法等は「人を対象とす
る生命科学・医学系研究に関する倫理指針」を始めと
した一連の倫理指針のいずれにも該当せず、倫理面
への特段の配慮は必要としない。 
 
Ｃ．研究結果 
 アンケート調査への参加者数は188名であった。う
ち162名からは参加者の属性に関する以下の設問へ
の回答を得た。 
先立って開催したオンラインシンポジウムへの参

加の有無については、回答者の85.81%は当日に参加
（75.93%）するか後日に視聴（9.88%）していた。不
参加者は14.20%で、シンポジウムの開催自体を知ら
ない者はいなかった。 
難病の診療を行っているかについては回答者の62.

96%は何らかの形で携わっていた。内訳として40.1
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2%は所属する診療科で診療を行っており、22.22%は
遺伝子診療科で診療を行っており、32.72%は遺伝カ
ウンセリングを行っていた（複数選択可）。 
難病の研究への参加については回答者の61.72%は

現在あるいは過去に何らかの研究に参加していた。
その内訳は29.63%がIRUD、22.84%がAMED、29.0
1%が厚労省事業、22.84%がその他であった（複数選
択可）。 
検査の実施状況については回答者の45.68%は外部

施設への委託も含め自施設内で検査を実施しており、
一方で36.42%は外部施設への委託のみで実施してい
た。残り17.90%は自施設での実施も外部への委託も
していなかった。 
 外部施設への委託も含め自施設内で検査を実施し
ていると回答したうちの56名（以下、実施施設）から、
自施設での検査について以降の設問への回答を得た。 
検査の環境としては回答者の35.71%は検査を研究

として実施しており、16.07%は診療として実施して
いた。残り48.21%は研究と診療の両方で検査を実施
していた。 
検査の対象とする疾患数（あるいは検査項目数）に

ついては、51.79%以上は10疾患（あるいは10検査項
目）以上の検査を行っており、一方で次いで17.86%
は1疾患（あるいは1検査項目）のみを対象としてい
た。 
遺伝学的検査の方法としては回答者の100%が遺

伝子解析を実施しており、次いで30.36%が染色体検
査（ただしFISH法、マイクロアレイ法によるものは
なし）、23.21%が生化学的検査、19.64%が病理学的
検査を実施していた（複数選択可）。遺伝子解析の内
訳としては、サンガー法による遺伝子あるいはバリ
アント単位のシーケンス解析が87.50%と最も多く、
次いで次世代シーケンサーによる網羅的解析が58.9
3%、PCR法（リアルタイムPCR法は除く）が50.00%
等となっていた（複数選択可）。 
検査の実施場所としては回答者の89.29%は研究室

内で検査を行っており、30.36%は医療機関内で行っ
ていた（複数選択可）。 
検査費用の確保の手段については回答者の37.50%

から48.21%は何らかの研究費から検査費用を確保し
ており、一方で28.57%は保険診療から、17.86%は機
関からの支援を受けて、10.71%は患者・家族から徴
収する等していた（複数選択可）。研究費の内訳は厚
労科研費が48.21%、AMEDが44.64%、文科科研費が
41.07%、その他が37.50%となっていた（複数選択可）。 
検査の精度確保については回答者の82.14%が研究

としての水準で実施していると答え、一方で26.79%
が改正医療法の水準で実施していると答えた（複数
選択可）。 
回答者の80.36%は自施設での検査の他に外部への

委託もしており、19.64%は自施設でのみ行っていた。 
外部への検査の委託のみを行っていると回答した

91名（以下、委託施設）から、外部へ委託している検
査に関する以下の設問への回答を得た。 
保険収載されている遺伝学的検査の委託先として、

89.01%はかずさDNA研究所、48.35%はそれ以外の
登録衛生検査所、26.37%は医療機関、23.08%は大学
研究室へ委託するなどしていた（複数選択可）。また
3.30%は海外施設への委託を行っていた（複数選択
可）。 
保険収載されていない遺伝学的検査の委託先とし

て、69.23%が大学研究室、63.74%がかずさＤＮＡ研

究所、40.66%が医療機関、28.57%がかずさＤＮＡ研
究所以外の登録衛生検査所へ委託するなどしていた
（複数選択可）。また13.19%は海外施設への委託を
行っていた（複数選択可）。 
 検査の対象とする疾患数（あるいは検査項目数）に
ついては、53.85%が10疾患（あるいは10検査項目）
以上の検査を委託しており、一方で次いで10.99%は
5疾患（あるいは5検査項目）を対象としていた。 
 遺伝学的検査の方法としては回答者の98.90%が遺
伝子解析を実施しており、次いで39.56%が染色体検
査、21.98%が生化学的検査、10.99%が病理学的検査
を実施していた（複数選択可）。 
 検査費用の確保の手段については回答者の12.09%
から30.77%は何らかの研究費から検査費用を確保し
ており、一方で60.44%は保険診療から、17.58%は機
関からの支援を受けて、38.46%は患者・家族から徴
収する等していた（複数選択可）。研究費の内訳は厚
労科研費が23.08%、AMEDが26.37%、文科科研費が
12.09%、その他が30.77%となっていた。また、研究
参加のため費用の負担がないとの回答が28.57%あっ
た（複数選択可）。 
 実施施設か委託施設かに関わらず、検査結果に関
する以下の質問について83名からの回答があった。 
 検査結果に関する検討については73.49%が責任者
または専門医が報告書の確認を行っていると回答し、
44.58%は複数人数による検討会を行っており、30.1
2%では検査担当者がそのまま報告書を作成してい
た（複数選択可）。 
 検査結果の解釈について89.16%は悩むケースがあ
った、40.96%は相談したことがある等と回答した（複
数選択可）。一方で2.41%は悩んだことがない、33.7
3%は相談を受けたことがある等と回答した（複数選
択可）。 
 次世代シーケンサーを用いた検査の検討について
は34.94%が複数の専門家による検討会を実施し報告
書を作成している一方で、32.53%は特別な報告書は
作成せず委託先からの報告書をそのまま利用してい
ると回答した（複数選択可）。 
 次世代シーケンサーを用いた検査の説明について
は62.65%では主治医が、60.24では遺伝子診療科等の
専門診療科が患者に説明を行っていた（複数選択可）。 
 検査の内容や結果の解釈についての連携先につい
ては、43.37%はIRUD事業、40.96%は関係学会、21.
69%はAMED研究班、16.87%はナショナルセンター
等と回答した（複数選択可）。また26.51%は連携し
たことがないと回答した（複数選択可）。 
 研究として行われた検査を診療に用いる場合、63.
86%では必ずカルテに記載する、22.89%では場合に
よって記載すると回答した。一方で、1.20%はカルテ
には記載せず、12.05%では分からないと回答した。
またこの場合、16.87%では必ず、28.92%では場合に
よっては登録衛生検査所で確認検査を実施している
と回答した。一方で、45.78%は確認検査を実施して
おらず、8.43%は分からないと回答した。 
 患者情報の収集や登録について60.24%は自施設や
研究班で実施しており、14.46%は難病プラットフォ
ームへ、10.84%はMGeNDへ、32.53%はその他の施
設や研究班への登録を行ったことがあると回答した
（複数選択可）。また、6.02%は登録を行いたいが準
備が整っていない、9.64%は登録先が分からない等の
回答があった（複数選択可）。 
 改正医療法については37.35%では内容を理解し対
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応が出来ていると回答し、54.22%では内容は理解し
ているがまだ対応ができていないと回答した。7.23%
では改正内容を教えてほしいとの回答であった。 
 改正医療法の施行後に困ったこととしては、42.1
7%は人材の不足、31.33%では書類の対応が困難、同
率で内部精度管理の対応が困難、24.10%では外部精
度管理の対応が困難、22.89%では設備の不足、14.4
6%では報告書の作成に苦労した等との回答があっ
た（複数選択可）。一方で31.33%困ったことは特に
ないと回答した（複数選択可）。 
 また、本研究班が作成した、難病領域における検体
検査の精度管理に関する情報を発信するウェブサイ
トへのアクセスに関する設問については、回答者の5
6.19%がアクセスしたことがあると回答した。 
 ウェブサイト訪問者が閲覧したことのあるコンテ
ンツでは、72.58%では保険収載されている遺伝学的
検査のページ、59.68%では遺伝学的検査対象疾患・
実施機関検索のページ、35.48%では検体検査の精度
管理の説明のページ等と回答した（複数選択可）。 
 難病の遺伝学的検査の保険収載の拡大を目指して
本研究班で草案を作成している「指定難病遺伝子パ
ネル検査」の提案については、回答者のうち90.48%
が本案に賛成である一方、7.62%は本案が理解できな
い、1.90%は本案に反対であると回答した。 
 また、指定難病以外の小児慢性特定疾病などでは、
遺伝学的検査の保険収載が困難な状況にあることに
ついて、回答者のうち62.86%ではその背景について
理解できるとあった一方、13.33%では分からない、
23.81%ではその背景について納得できないとの回答
があった。 
 
Ｄ．考察 
 本アンケート調査の回答者の85.81%は先立って開
催されたシンポジウムにも参加しており、難病領域
における検体検査の精度確保における課題について
の関心が高いことが示された。 
回答者の62.96%は何らかの診療に携わっており、

同様に61.72%は何らかの研究に参加していた。また、
外部委託も含め自施設で検査を実施している機関
（実施施設）の35.71%は研究のため、16.07%は診療
のため、残りの48.21%は研究と診療との両方の目的
で検査を実施していた。今回の医療法の改正により、
検査の実施主体たりえるのは、医療機関、または医療
機関内にブランチラボを持つか衛生検査所として登
録された委託業者であることがあらためて明確化さ
れたが、実際には研究機関が研究の一環あるいはそ
の延長として検査を実施していることが依然として
多いことが明らかとなった。この点に関しては、保険
収載されている疾患数が少ないことが大いに関係し
ていると思われる。 
 対象となる疾患数（あるいは検査項目数）は実施施
設、委託施設ともに半数以上（それぞれ51.79%、53.
85%）が10疾患以上を扱っている一方、実施施設では
次いで1疾患が多く（17.86%）、委託施設では5疾患
が多かった（10.99%）。いずれの場合でも、実際に
検査を行っている施設は、多数の疾患を扱えるとこ
ろと、少数の疾患を扱えるところとに二極化されて
いることが分かった。疾患や検査項目の種類や特殊
性、研究費獲得の有無などがその要因となっている
と考えられる。 
 遺伝学的検査の方法としては実施施設、委託施設
ともに、そのほとんどで遺伝子解析を実施していた

（それぞれ100%、98.90%）。実施施設で行われてい
る遺伝子解析では、サンガー法による遺伝子あるい
はバリアント単位のシーケンス解析が87.50%と最も
多く、次いで次世代シーケンサーによる網羅的な解
析が58.93%、PCR法が50.00%となっていた（複数選
択可）。既知の原因遺伝子・バリアントの検出にはサ
ンガー法やPCR法が使用される一方、日々同定され
る新規遺伝子・バリアントへの対応やその新規探索
を目的として次世代シーケンサーによる網羅的解析
が行われていると推察される。 
 検査費用の確保の手段については、実施施設では
何らかの研究費によるところが大きい（AMEDが44.
64%、厚労科研費が48.21%、文科科研費が41.07%、
その他が37.50%）一方で、少なからず（28.57%）保
険診療からも確保されていた（複数選択可）。対して
委託施設では大半（60.44%）が保険診療から確保し
つつも、多く（AMEDが26.37%、厚労科研費が23.0
8%、文科科研費が12.09%、その他が30.77%）では研
究費も利用していた（複数選択可）。現状では公的な
研究費にも深く依存しており、さらに多くの疾患が
保険収載されることが期待される。さらに直接的あ
るいは間接的な、検査自体への支援も必要であると
思われる。 
 実施施設では、検査の精度確保について82.14%が
研究としての水準で対応していると回答しており、
改正医療法で規定された水準で実施していると回答
した26.79%を大きく上回った（複数選択可）。精度
の確保に必要な水準は明確化されたが、大半の実施
施設では様々な理由により依然としてこれを満たす
ことが出来ない状況にあることが浮き彫りとなった。 
 また実施施設の大半を占める80.36%では外部の施
設への検査の委託も行っていた。 
 委託施設では、保険収載されている遺伝学的検査
の委託先としてはかずさDNA研究所（89.01%）が最
も多く、次いでその他の衛生検査所（48.35%）、医
療機関（26.37%）、大学研究室（23.08）となってい
た（複数選択可）。一方で保険収載されていない検査
については大学研究室（69.23%）が最も多く、次い
で同程度でかずさDNA研究所（63.74%）、医療機関
（40.66%）、その他の衛生検査所（28.57%）となっ
ていた（複数選択可）。保険収載されておらず営業ベ
ースでの検査が困難なものについては大学研究室が
底支えしているのが実情である。またかずさDNA研
究所は保険収載の有無に関係なく多くの検査を請け
負っているが、一極集中した形となっており、持続的
な検査の提供という点では代替機関がないことに不
安が残る。さらに、保険収載のある検査では3.30%、
保険収載のない検査では実に13.19%の施設で海外施
設への委託を行っていた。今後の状況によってはさ
らに多数の検体や検査が海外へ流出する可能性も十
分に考えられ、国内の研究や医療、産業の影響が懸念
される。この点からも、より多くの疾患や検査が早急
に保険収載されることが望まれる。 
 以降では実施施設か委託施設かには無関係な項目
について考察する。 
 検査結果の内容については大半（73.49%）が責任
者や専門医が報告書の確認を行っており、さらに半
数（44.58%）では複数人数による検討会も行ってい
るなど、検査結果の品質が大きく問われていた（複数
選択可）。一方で検査担当者がそのまま報告書を作成
している場合も少なくなかった（30.12%）。また、
次世代シーケンサーを用いた検査の結果については
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多くの場合（34.94%）で複数の専門家による検討を
行っている一方で、同程度の割合（32.53%）で委託
先からの報告書をそのまま利用していた（複数選択
可）。またその結果の説明については主治医が対応す
るとの回答と遺伝子診療科等の専門診療科が対応す
るとの回答が同程度（それぞれ62.65%、60.24%）あ
った。さらに検査結果の解釈については回答者のほ
とんど（89.16%）が悩むことがあったと回答してい
る。今回の改正医療法により、遺伝子関連検査の責任
者の配置、内部精度管理や適切な研修の実施義務、外
部精度管理受検（あるいは代替方法として施設間に
おける検査結果の相互確認）の努力義務等の基準が
設けられたが、現状ではまだ十分に対応できている
とは言えない。 
 検査結果の検討や解釈における連携先としては順
にIRUD事業（43.37%）、関係学会（40.96%）、AM
ED研究班（21.69%）、ナショナルセンター（16.87%）
等が挙げられた（複数選択可）。ナショナルセンター
の果たすべき役割は決して少なくはないと言える。 
 研究として実施された検査を医療に用いる場合、
多くの施設（63.86%）ではカルテに明記しているが、
一方で少なくない施設ではカルテに記載しないこと
もあり（22.89%）、さらにカルテには明記しないこ
ともあった（1.20%）。研究機関はそれだけでは検査
主体にはなりえないことを考えればカルテへの記載
は必須であるが、これも研究と医療との境界が曖昧
になっている現状を反映した結果であると思われる。 
 またこのような場合に衛生検査所等で確認検査を
実施している施設は少なく（16.87%）、ほとんどの
場合では確認検査は行われないか（45.78%）、ある
いは場合によって行われている（28.92%）。決して
大学研究室等における検査の精度確保の水準が衛生
検査所等における水準より低いということではない
が、前述のような内部精度管理や外部精度管理の徹
底が図られるべきだと考える。 
 患者情報の収集や登録については大半（60.24%）
が自施設や研究班での実施に留まっている（複数選
択可）。研究成果が医療現場へ反映されることを考え
れば、難病領域全体における情報共有が望ましく、実
際がん領域におけるC-CATのような統一の登録先が
難病領域にも必要であるとの意見も多かった（27.7
1%）。 
 今回の改正医療法の内容についてはほとんど（91.
57%）の回答者が理解していると答えたが、うち半数
以上（59.21%）では、まだ十分に対応できていない
と回答した。また同法の施行後の課題としては、人材
の不足が最も多く（42.17%）、次いで事務手続きへ
の対応（31.33%）、内部精度管理への対応（31.33%）、
外部精度管理への対応（24.10%）の他、設備の不足
（22.89%）等が挙げられた（複数選択可）。同法の
施行から約1年4か月が経過したが、何らかの技術的
支援や経済的支援が必要であると思われる。 
 指定難病との関連性が高い小児慢性特定疾病につ
いても、遺伝学的検査の保険収載が困難な状況であ
ることについて、回答者の多く（62.86%）が理解を
示した。 
 本研究班では難病領域における遺伝学的検査の保
険収載の拡大を目指して、「指定難病遺伝子パネル検
査」の素案を作成している。同パネルの提案について
回答者のほとんど（90.48%）は賛成していた。 
 また本研究班では、難病領域における検体検査の
精度管理に関する情報を発信するウェブサイトを既

に構築している。アンケート回答者のうち56.19%は
同サイトにアクセスしたことがあり、閲覧数の多か
ったコンテンツは順に、保険収載されている遺伝学
的検査のページ（72.58%）、遺伝学的検査の対象疾
患・実施施設検索のページ（59.68%）、検体検査の
精度管理の説明のページ（35.48%）等であった（複
数選択可）。閲覧者の多くが検査の保険収載の有無や
検査の実施施設の詳細について興味を持っているこ
とが示された結果となった。 
 
Ｅ．結論 
 改正医療法の施行から約1年4か月が経過したが、
依然として検体検査の多くは大学研究室等において
研究の一環として実施されている。 
 本来臨床検査は医療機関や登録衛生検査所におい
て行われるものであるが、特に難病領域においては、
見込まれる検体数、保険収載の有無や保険点数によ
っては採算が合わず、実施対象とならない疾患も少
なくない。大学研究室等ではこのような疾患の検査
を支えてきた経緯がある。現在、改正医療法に準拠す
るために様々な負担が増す一方、検査に充当してき
た研究費には限りがある。このままでは検査の持続
的な実施は困難となることが予想され、結果的に患
者の不利益となる可能性が考えられる。 
 解決策の一つは遺伝学的検査等の保険収載の拡大
であるが、現況を踏まえると過渡的な対策や支援も
必要であるように思われる。 
 ゲノム医療の実現へ向けて検体検査の精度管理の
確保は最重要事項ではあるが、国内の検査の実情を
考慮すると、改正医療法等の内容や運用についても
さらなる検討が必要である。 
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