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令和5年度 厚生労働行政推進調査事業補助金（難治性疾患政

策研究事業）難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究
（水澤班）班会議 令和5年11月29日

良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心し
て受けられるようにするための施策の総合
的かつ計画的な推進に関する法律（令和5
年6月16日）

第3条（基本理念）①ゲノム医療の提供及び研究開

発の推進により、世界最高水準のゲノム医療を実
現し、その恵沢を広く国民が享受でき、②生命倫理
への適切な配慮がなされ、③ゲノム情報に係る不
当な差別の防止により、国民が安心してゲノム医療
を受けられるようにすること
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世界最高水準のゲノム医療を行うた
めには、他の先進国で通常に行わ
れているゲノム医療が実施できる体
制を最低限整備する必要がある。

従来の規制を見直し、
ゲノム医療法下で整備すべき課題：

• 遺伝カウンセリングの通常診療化

• 遺伝学的検査の柔軟な保険収載

• 認定遺伝カウンセラーの国家資格化

• 遺伝子検査ビジネスの規制

• 遺伝差別の禁止
3

遺伝カウンセリングの通常診療化

• 遺伝カウンセリングは原則、自費診療となっている。

• 他の保険診療と同日に行うと混合診療となって保険診
療分も自費となってしまう。

• 他の診療とは別日で行う必要がある。他科からの紹介
にハードル

• 保険診療で行う遺伝学的検査には「遺伝カウンセリン
グ加算」が認められる場合があるが、これは検査判断
料であり、検査を受けなかった場合には加算されない

• 技術料としての「遺伝カウンセリング加算」が保険で実
施できる必要がある

• 遺伝カウンセラーの雇用促進のためにも、遺伝カウン
セリングの通常診療化が不可欠 4
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遺伝学的検査の保険収載
• 難病法により、指定難病となりその診断基準に遺伝学的検査があ
るものについては、PMDA承認なしで、保険収載されたものが増え
てきた（諸外国に比較するとまだまだ不十分だが）

• 指定難病を除いては、保険収載の前提としてPMDA承認を求めて
いる（例外：MEN1, RET, RB)。まれで多種類の遺伝学的検査の
IVD（In Vitro Diagnostics）化は非現実的

• PMDAは遺伝学的検査など体外診断薬についても治療薬と同レベ

ルの厳格性を承認に求めており、生殖細胞系列で承認されたもの
は、UGT1A1検査、BRCA1/2検査、IRDパネルのみ

• 米国などでは、遺伝学的検査など体外診断薬について、FDA承認
は必要なく、CLIA認証ラボで実施されたものは保険償還されてい
る（LDT: Laboratory Developed Tests）

• 我が国ではLDT取扱制度がないため、同様な枠組みが必要

• 一方で保険で実施しない検査については精度管理などの規制が
全くない（健診・DTCなども含む） 5

LDTによる遺伝学的検査の基準に
ついて

• 2018年12月の医療法改正により、診療の用に供す
る検体検査について施設基準が定められた

• 登録衛生検査所登録することも要件

• 米国CLIA基準はハードルが高いが、ISO15189で
あれば

• 先進医療からの保険収載への道のりも確立すべき

• 指定難病以外も学会等の作成した診断基準・ガイ
ドラインに掲載されているものという案も

• C-CATのように検査データを蓄積する体制も重要
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難病の治療法開発を加速させるには？

• 疾患の原因となる病的バリアントの検出→疾患の病態
解明→治療法の開発→治療法の確立

• 「治療法に直結する遺伝学的検査のみ保険収載する」
という考え方がある。最後のプロセスまでたどりたかな
いと、通常診療で遺伝学的検査が行えないことになる
。患者情報が蓄積されるのに時間がかかり、結局治療
開発が遅れることになる。（将来のエビデンスを考慮し
たがん遺伝子パネル検査の考え方は重要）

• 世界的には数千の遺伝学的検査が実施されている。

• 原因遺伝子が特定されたものに対する遺伝学的検査
が通常診療で実施できる体制を一早く整備する必要
がある。
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人材育成

• 臨床遺伝専門医：到達目標等のUpdate終了・標
準テキスト作成済→専門医機構のサブスペシャ

リティとなるべく検討中。横断的領域には課題あ
り。

• 認定遺伝カウンセラー：北米、英、仏、豪で修士
課程の大学院で養成。OJTのみでは無理。→国
として系統的な支援を

• バイオインフォマティシャン：ジェネティックエキス
パート（日本遺伝子診療学会）、難病ゲノム医療
専門職養成研修事業（厚労省研修）は小崎先生
が担当。
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認定遺伝カウンセラーの国家資格化

• 認定遺伝カウンセラーは、2005年より日本遺伝カウ

ンセリング学会と日本人類遺伝学会が共同で認定
を開始し、現在の有資格者数は389名

• 質の高い専門職として修士課程での人材養成とし
ている、現在認定された養成校は28校

• 到達目標を改訂し、知識レベルでは臨床遺伝専門
医と同等の厳しい認定試験を実施している

• 医療系の新たな国家資格は新たに作らない方針？
からの脱却を

• 優秀な人材を増加させるためには、国家資格化が
是非必要 11
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まとめ

• 生殖細胞系列の遺伝情報を扱う「ゲノム医療」に
対して、「難病」領域にこだわらず、横断的な体制
の整備が不可欠。

• 特にゲノム医療の中核となる遺伝カウンセリング
と遺伝学的検査がスムースに実施できることが
スタートになる。

• ゲノム医療は、より早い時点での確実性の高い
予防的医療を可能にするものであり、未発症者
に対する遺伝学的検査および介入を保険診療と
して実施できてこそ意義があるものである。
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