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Ａ．研究目的 

保険収載となった遺伝学的検査の歴史は浅く、

十数年が経過したばかりである。最初に保険収載

となったのは、平成 18年の進行性筋ジストロフィ

ー症の DNA検査で、その後、2年ごとに改定がな

され、令和 2 年度診療報酬改定で 140 疾患（群）

の遺伝学的検査が医療としての保険収載となった。

この間に、遺伝カウンセリング加算も設定された。

遺伝カウンセリングがあって、初めて遺伝学的検

査の結果が意義あるものになるともいえる。 

しかし、依然として多くの遺伝性疾患の遺伝学

的検査は保険適用となっていない。原因遺伝子と

症状が明らかにされている遺伝病は Online 

Mendelian Inheritance in Man（OMIM）ウェブ

サイトによると、約 5700ある。日本で保険適用と

なっているのはこの中の一部なので、今進められ

ているゲノム医療の実現までにはかなりの道のり

がある。この 140 疾患の多くは国が定める指定難

病である。難病は、１）発病の機構が明らかでなく、

２）治療方法が確立していない、３）希少な疾患で

あって、４）長期の療養を必要とするもの、という

４つの条件を必要としているが、指定難病にはさ

らに、５）患者数が本邦において一定の人数（人口

の約０．１％程度）に達しないこと、６）客観的な

診断基準（またはそれに準ずるもの）が成立してい

ること、という 2 条件が加わる。指定難病 333 疾

患のうち遺伝性疾患、遺伝的背景を原因とする疾

患は約 180 ある。また、遺伝病の多くは、先天性

の疾患でもあり、結果として小児慢性特定疾病と

して挙げられているものが少なくない。小児慢性

特定疾病は 762 疾患あり、そのうち遺伝的要因が

発症に関連する疾患は約半数に及ぶ。つまり、遺伝

学的検査が保険適用となった疾患は、遺伝性疾患

の極めてごく一部で、さらに指定難病のなかの遺

伝性疾患の約 2/3、小児慢性特定疾病全体から見る

と一部にとどまっている。その希少性や診断の難

しさから、多くの疾患では、大学研究室での研究と

して遺伝子解析がなされてきた。しかしこの状態

では、遺伝学的検査で得られる客観的に正しい診

断のもとで始まる医療の恩恵をうけることができ

るのは、遺伝性疾患患者の一部にとどまる。保険収

載遺伝学的検査の現状と課題についてまとめた。 

 

Ｂ．研究方法 

遺伝学的検査の保険収載の実態を、指定難病333

疾患および、小児慢性特定疾病762疾患から検討し

た。疾患の概要および診断基準は、難病情報センタ

ーウェブサイト（https://www.nanbyou.or.jp/）、

小児慢性特定疾病情報センターウェブサイト（htt

ps://www.shouman.jp/）を参考とした。遺伝性疾

患の有無、具体的な原因遺伝子の記載の有無、遺伝

学的検査の診断基準における位置づけ、などを確

認した。さらに、公開されている中央社会保険医療

協議会総会資料を参照した。また、各学会からの遺

伝学的検査の適応拡大に関する提案については、

内科系学会社会保険連合ウェブサイト（https://ww

w.naihoren.jp/）での公開情報を参照した。 
 
（倫理面への配慮） 
 個人情報の取得はなく、利益相反のない状況で調
査を行った。 
 
Ｃ．研究結果 
１）遺伝性疾患の割合 
指定難病333疾患中、遺伝性疾患は約180（6割）に
および、小児慢性特定疾病も762疾患中400以上（6
割）に及んだ。このうち、遺伝学的検査が2020年度
現在、既に保険収載となった指定難病は、上述の1
80疾患中2/3に相当する約110疾患以上に及んだ。依
然として遺伝学的検査が保険収載となっていない
指定難病は約60疾患に及んだ。 
 

研究要旨 

 遺伝学的検査の保険適用は令和 2 年度診療報酬改定により 140 疾患となった。対象は、客観的な診断基

準が確立している指定難病が中心となっている。適用要件に、１）分析的妥当性、２）臨床的妥当性、２）

臨床的有用性、の 3点が重視されている。それでもなお、指定難病 333疾患のうちの約 2/3を占める遺伝性

疾患のうち、1/3 で遺伝学的検査が保険適用となっていない。学会も含めた体制として診断基準における遺

伝学的検査の位置づけの再検討、遺伝子パネル解析の導入などが重要で、さらに各医療施設単位としては、

パネルから網羅的解析にも対応可能な施設内体制の整備が課題と考えられる。 
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２）遺伝学的検査が適用とならない理由 

本来遺伝性疾患であり、遺伝学的検査が必要である

にも関わらず、遺伝学的検査は保険適用となってい

ない理由を各疾患の概要ならびに診断基準の記述

内容から検討した。その結果、明らかに遺伝学的検

査が診断確定に重要であるにも関わらず、診断基準

に遺伝学的検査が必須と明記されていない疾患が

目立った。遺伝学的検査が、あくまでも診断確定に

おいて参考としての位置づけであり、診断確定の必

須条件になっていないものが少なくなかった。また、

遺伝学的異質性が高い（原因遺伝子が多く列挙しき

れない）疾患では、原因遺伝子の明示がなされてお

らず、結果として遺伝学的検査の適用が査定できな

い疾患もあった。 

 

３）小児慢性特定疾病の場合 

小児慢性特定疾病では、診断基準の体裁をとらず、

「診断の手引き」としての体裁となっていた。これ

は、小児慢性特定疾病が、児童福祉法（平成 27年

1月改正）を背景とし、①慢性に経過する疾病であ

ること、②生命を長期に脅かす疾病であること、③

症状や治療が長期にわたって生活の質を低下させ

る疾病であること、④長期にわたって高額な医療

費の負担が続く疾病であること、という 4 つの条

件を満たし、社会保障審議会が疾患認定を行って

いる状況に由来する。令和 2 年度診療報酬改定で

の、遺伝学的検査適用 3要件の「臨床的妥当性」は

中医協総会資料では「厚生労働科学研究班による

調査研究を踏まえ、厚生科学審議会疾病対策部会

で決定された客観的な診断基準において、当該疾

患の診断のために必須の検査として位置づけられ

ており、臨床的妥当性は確認されている」こととさ

れている。法的背景が異なる小児慢性特定疾病は、

「診断のてびき」であり、上記の「臨床的妥当性」

を満たさないという理由が成立してしまう。 

 

４）その他 

小児慢性特定疾病では、遺伝学的検査が診断に必

須との記述は限られていた。また、指定難病と疾患

が重なるものの、疾患名としては異なり、結果とし

て対象遺伝子が同一でありながら、指定難病とは

異なる疾患名であることもあった。疾患分類が指

定難病と小児慢性特定疾病で異なると、その検査

適用で解釈が異なる可能性も生じ、適用が難しく

なる可能性があった。 
 
Ｄ．考察 
 遺伝学的検査の保険適用は、難病医療を行う上で
極めて重要であり、医療の出発点であるにも関わら
ず、その適用疾患は依然として限定的である。今回
その現と課題をまとめた。対策としては以下の内容
があげられる。 
 
１）指定難病での診断基準の見直し 
診断基準における遺伝学的検査の位置づけを明確

にする必要がある。診断確定に不可欠な場合には、
「参考」ではなく、診断基準に明確に記載する必要
がある。 
 
２）指定難病と小児慢性特定疾病の疾患分類の整理 
指定難病と小児慢性特定疾病の病名の一致がなく
同一でありながら、含まれる小項目が異なっている
ものがあり、遺伝学的検査の適用を検討するうえで
極めて混乱をきたす。指定難病と小児慢性特定疾病
の病名分類の統一が理想である。 
 
３）保険適用を疾患名で行うことの限界 
平成18年に進行性筋ジストロフィー症のDNA診断
から現在まで、その保険適用は「疾患名」で行われ
てきた。上述の指定難病と小児慢性特定疾病との混
乱、同一遺伝子が別疾患責任遺伝子として登録され
る現実など、遺伝性疾患では十分起こり得る事態に、
病名単位での適用認定の限界が来ていることは明
らかである。 
 
４）遺伝子パネル検査の導入 
上記を考慮すると、疾患単位ではなく疾病領域ごと
の遺伝子パネル検査の導入が医療として導入しや
すいことが見えてくる。パネルは、拡張性があり、
鑑別疾患も含めて解析ができ、臨床では有用性が高
い。コストや労力の面でも有意な理由があげられる。
これまで、上げてきた課題の解決方法として有力と
考えられる。ただし、ここで想定する遺伝子パネル
検査は、数百遺伝子を対象とすることから、その結
果解釈では、極めて専門的な知識と経験を必要とす
る。したがって、このパネル検査の導入では施設の
体制も含めた施設認定の問題も念頭に置く必要が
ある。 
 
Ｅ．結論 
遺伝学的検査の保険適用は令和2年度診療報酬改

定により140疾患となった。しかし、指定難病333疾
患のうちの約2/3を占める遺伝性疾患のうち、1/3で
遺伝学的検査が保険適用となっていない。学会も含
めた体制として診断基準における遺伝学的検査の
位置づけの再検討、遺伝子パネル解析の導入などが
重要で、さらに各医療施設単位としては、パネルか
ら網羅的解析にも対応可能な施設内体制の整備が
課題と考えられた。 
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