
第2回 ゲノム医療実現推進に関するアドバイザIJ-ボード
議事次第

平成 29年 10月26日(木)
10時 30分-11時45分
於:中央鯛庁舎4胡2階共用那特別会議室

1. 開 会

2. 議 事

1)キャリアパスの視点から見たゲノム医療関連人材育成について

2)その他

3. 閉 会

資料

資 料 1 .ゲノム医錬実現推進に関するアド′くイザリーポーの開催r=ついて

資 料 2 ゲノム医溌実現推進に関するアドバイザリーボー ド 構成員名簿

資 料 3 ｢キャリアパスの視点から見たゲノム医療関連人材育成についてJ

ご検討いただきたい事項

資料4 キャリアパスの視点から見たゲ/ム医療関連人材育成について

(一部改変)

資料5-1 ゲ/ム医療関連人材の職種ごとの必要量 (Jt生労働省提出資料)

焚料5-2 構成具説明資料

参考資料
参考資料1･ゲノム医療実現推進協吉i8会 平成28年度報告書

参考資料2 ゲノム医療実現推進協謙会 中間とりまとめ

__j三十一

ゲノム医療実現推進に関するアドバイザリーボード
の開催について

平成29年10月11日

1 ゲノム医療実現推進協議会の議論の過程において､新たに見出

された留意すべき点､その他重要課題について､長期的視点かつ大

所高所から評価し､意見･助言するため､ゲノム医療実現推進協議

会に設置する｡

2.アドバイザリーボードは､ゲノム医療に知見のある研究者や法律

家等の有識者 (5名程度)､また､議題に応じた有識者 (2-3名

程度)の参集を求めて開催する｡

3 アドバイザリーボードの庶務は､文部科学省､厚生労働省及び撞

済産業省の協力を得て､内閣官房健康･医療戦略室において処理す

る｡

4.上記のほか､アドバイザリーボードの運営に関して必要な事項は､

アド′くイザリーボー ドで定める｡

〔当面の開催予定〕

平成29年10月 第1回

以 降 ･多種多様な医療人材のキャリアパス

･その他重要課馬

ゲノム編集技術



⊂垂亘二ヨ
ゲノム医療実現推進に関するアドバイザリーボード構成員

議長 和泉 洋人 内閣官房 健康･医療戦略室長

春日 雅人 日本医療研究開発機構 疾病克服に向けたゲノム医療

実現プロジェクトプログラムディレクター

金田 安史 日本遺伝子細胞治療学会 理事長

北川 地光 El本癌治療学会 理事長

秦 奈峰子 弁護士(東京弁護士会所属)

松原 洋一 日本人類遺伝学会 理事長

門田 寺人 El本医学会 会長

米村 滋人 東京大学大学院法学政治学研究科 准教授

文部科学省 研究振興局長

厚生労働省 大臣官房春雄官(危機管理､科学技術･

イノベーション､国際調整.がん対策担当)

経済産業省 大臣官房商務･サービス春雄官



L資料3 L
｢キャリアパスの視点から見たゲノム医療関連人材育成について｣

ご検討いただきたい事項

1.主に医師

1)ゲノム医療を実施するにあたっての専門性の担保

2.主にその他の職種

ゲノム医療を実施するにあたって

1)職種ごとの必要量

2)最低限そなえる資質

3)誘導する上での方策

※専門人材の必要iや最低限そなえる資質等に関する考え方の検討が必要｡また､過渡期においては､

必ずしも学会認定資格にこだわらず､それ以外の人材も含めた段階的な謙論が必要｡

[亘章二□
0.2.1) (4)人材の#育･薪好

③ (㊨) 医療従事者 (捕集医､一般由床医含む)に対する教育､啓発
⑳ 基礎研究段階､データ取得段階から医療までの各ステップ及び各ブE)ジェクトにおける多岐にわたる寺門的
人材 (臨床辻伝専門医､ゲノムメディカルリサーチコーディネーター､バイオインフォマテイシャン､生物統
計崇､遺伝統計家､n'専門家､疫学専門家､倫理専門家)の育成 ･確保のための新 しいキャリアパスの創設等
を推進

中mtLJiとめでの鵬

遺伝学的検査等の実施に際しては､その検査結果が示す意味を正確に理解することが困難であったリ､疾病
の将来予測性に対してどのように対処すればよいかなど､本人及び豪族等が大きな不安を持つことも考えられ
る｡また､ゲノム情報等と臨床的現象 (表現型)の関係に係る知見は日進月歩であり､医療従事者であっても､
ゲノム情報等が示唆する医学的解釈を行う際は､十分な情報や知識に基づいて行われるべきである｡現状では､
ゲノム情報等を用いた医療を実用化していく上で､現場で対応する医療従事者が備えるべき知識や資質等が明

確ではなく､また､そのような知識や資質等を身につけるために､どのような教育､啓発を行うべきか明確で
はない｡
このため､本人や家族に対する遺伝学的検査の必要性や検査結果等に基づく診断 ･説明を行う医療従事者
(開業医､一般臨床医を含む｡)に対して､遺伝学的検査等に関する教育､啓発を十分に実施する必要がある｡

(イ)今#の甜

> ｢②ゲノム医療に係る高い専門性を有する機関の整備等｣の議論を踏まえ､がん領域や難病領域での医療提供体
制の整備に当たっては､寺門人材の必要tや最低限そなえる賞官等に関する考え方を検討することが必要である｡
また人材育成の過渡期においては 必ずしも学会認定資格にこだわらず それ以外に碁成された人材も活用し
地域性を考dlした供給仕制を段階的に議姶する必要がある｡

> 医療従事者に対する中長期的な人材育成の制度設計に関しては 卒前/卒後教育､専門資格取得後の教育/非専
門的な医療従事者に対する教育 啓発等多種多様であるため､各省庁単独での対応は困難であり､人材のキャリ
アパスの在り方を含めL関係学会と連携し､省庁横断的な推 ∵検討が必要である｡
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｢キャリアパスの視点から見た
ゲノム医療関連人材育成について｣

2017年10月26日

内閣官房
健康･医療戦略室

ゲノム医療関連人材育成 (MD)のキャリアパス (イメージ)

ライフステージ
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ノム医療関連人材育成に関する公的事業 (non-MD
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医療実用化推進研究事業 ※28年度終了課題

メディカル･ゲノムセンター等におけるゲノム医療実施体制の捕集と人材育成に関する研究
【研究代表者】 中書 斉
【所Jt機関】 Eg立研究開発法人国立がん研究センター
【研究期r'l】 H26IH28

ゲノム医dE従暮者の育成プログラム開発
(l)日本人類遺伝学会 ･日本遺伝カウンセリング学会が日加年度から3年間にわたり､毎年13-14箇所で開催したi土伝カウン
セリングロ-ルプレイ (GCRP)研修会に､毎年400名以上 (H26年度473名､H27年度438名.H28年度415名)が参加
･グループ (原則として5-6名)で事前検討を行ったのち､全ての参加者が遺伝カウンセリング担当者役･クライエント
役･オブザーバーに分かれ実施
･ロールプレイのテーマ
H26年度 ダウン症候群とDuchenne型茄ジス
H27年度 i&伝性乳がん･卵巣がんとマルフ

トロフィー
7ン症候群

H28年度 多国子遺伝と偶発的所見に関係する架空の事例
(2)日本家族性腹痛学会と共同で家族性RE妬セミナーを開催し.ロールプレイ実習等を実施 (計6回､840名が参加)

成果

(1)アンケートiFl重では90%以上の受at者が研修会は ｢とても溝足｣または r満足｣であり､ rとても役立っている｣また
は ｢役立っているJと回答

(2)リンチ症候群に関する家族性腫癌セミナー (栃木県立がんセンター研究所菅野技幹ら)の結果
①リンチ症候群に関する講車と遺伝カウンセリングのロールプレイ実習を含むセミナーを開催し､セミナー受gt者240名を
対象としてセミナー受講前後の知抜得点を比較したところ､20点満点の討族でセミナー受yt前が104j:34g点であったの
に対して.セミナー終了時には146±231点と有意に改善した(P〈O0001)
(診6ケ月後の再訳査においても134±230点と高価を示した(P〈O0001)
@6ケ月後のアンケートで行動､意弘の変化にて､75%以上の参加者が抜当すると回答したアンケ-ト項目として､ r遺伝
子検査の限界と有用性についての理解が深くなった｣. ｢どのような疾患についてもそのiL伝的背景を考えるようになっ
た｣､｢家族歴を丁寧に聴取するようになった｣等が挙げられ､回答者が50%以下であった項目として r遺伝医療の専門
家に棟種的に相談するようになったJが挙げられる

1

革新的がん医療実用化研究事業

が ん ゲ ノ ム 個 別 化 医 療 の 実 現 に 向 け た 遺 伝 子 診 断 共 通 カ リキ ュ ラ ム 構 築 と

教 育 ･研 修 プ ロ グ ラ ム の 実 証 的 研 究 開 発

【研 究 代 表 者 】 西 尾 和 人

【所 属 機 関 】 学校 法 人近 畿 大 学

【研 究期 間 】 H28-日30

研究開発の内容

･ク リニ カル シー ク エ ンス教 育 プ ログ ラム の策 定

･講 習会 ､研 修 の実 施 と評 価 (教 育 の 質 的保 証 ) (2017年3月モ デ ル講 習会 実 施 ､8月講 習会
実 施 )

･ポー タルサ イ トの立 ち上 げ と継 続 的運 用

･遺 伝 子 診 断 共通 カ リキ ュ ラム構 築

･ク リニ カル シー ケ ンス実 施 施 設 ･ク リニ カル シー ケ ンス チー ム の構 築 と評 価 ･認 定

･NGS検 査 結 果 か らク リニ カル シー ケ ンス レポー トを作 成 す る医療 職 を育 成 す る
･講 習会 で の グル ー プ研 修 及 び機 関毎 の チー ム参 加 に よ る ラ リー で実 践 的教 育 を行 う



革新的がん医療実用化研究事業

産学連携全 国がん ゲ ノムス ク リー ニ ング事 業 SCRUM-Japanで組織 した遺伝 子 ス ク

リー ニ ング基盤 を利用 した ､多施設 多職種専 門家か ら構 成 され た ExpertPanelに

よる全 国共通遺伝 子解析 ･診断 システム の構 築 および研修 プ ログ ラムの開発

【研究代表者】 吉野 孝之
【所属機関】 国立研究開発法人 国立がん研究センター

【研究期間】 H28-H30

研究開発の内容

･全国共通遺伝子解析 ･診断システムの構築および活用 (臨床試験情報を効率的に把握する

ためのSOP作成等)
･教育資材作成 (がんゲノム医療に必要なスキル習得を目的としたeラーニングの作成等)
･Hub施設 (がんゲノム医療の中核 となる施設)の強化 医師､CRCのOJT
･Hub施設における病理医の教育
･臨床遺伝専門医による教育プログラムの開発 (二次的所見の対応等の検討等)

･ガイ ドライン作成 (次世代シーケンサー等を用いたがんクリニカルシーケンシング診療ガ

イ ドライン､ゲノム診療用病理組織検体取扱い規程)

･ゲノム解析や レポー トに基づき研究開発立案や治験実施を行 う臨床医等を育成

･検体の質の確保に関するマニュアル作成と研修

がんのゲノム医療 ･集学的治療推進事業

○



がんのゲノム医療従事者研修事業

設!e E.I

lミミ1伝 王
としてカウンヒさ- 1FE

JIl■tLI EIlカウンtさ-Ilgl■

LJLtLI
PIl⊃

-1-ィネ一,｣書EJIHIJ
r聖 文■○ナノJm l■し4LZZtLtL 体細胞変異も

ともと正常な体細胞の遺伝子に変異が起き､がん化すること･瑚 一 花 一 花 - -恵 針針-
家族性圧痛(生殖細胞系列の変異)生まれながらにして一方

の遺伝子が変具しており､がん化することがんの個別化医療へ向けたモデル研究を実施し､全国規模で利用できる新規解

析システムを構築し､臨床現場-のフイ-ドバックを検討す

る(研究費)｡平成2

8年度の研究結果も踏まえ､がんB*連携拠点病院実施し､がんのゲノム匡dEの特放任に対応できる人材

を)ターでゲノムEdEに関する相故にどのように対応すべきか に､がん相故支捷セン※研修プログラムの内容･･.遺伝子関連検査･患者.家族
への伝え方･多剛比 の連携･意思決定支援 笥

※研修形式-OJT支援やロールプレイ研修力切 異的

(関係学会への委託費)ゲノム創薬基盤推進研究事業A-(》

:人材育成課題｢ゲノム医療従事者の育成プDグラム開発｣研究代表者 : 岡山大学 豊岡伸一 (平成29年度～31年度)平成29年度 平成3

0年度 平Ja31年度(1)GenetlCNurse(GN;ゲノム医療
tbE師)､GeneticPharmacist(GP;ゲノム医点鼻剤師)の育成

外部匡■8BqからのGN,G喉 補書受け入れ､研書く6大事)(2)GenomicLaboratoryTechnologist(GLT;ゲノム検査技BF)の育成

外爺医dE･

凍土tLBlからのGLJ候補者受け入れ､研♯(PI大､京大)(3)GenomiCExpertBoard(GEB;ゲノム医兼エキスパートカンファレンス)

のtF事化

外市区■書Bqからの医師､臣*従■者の受け入れ､研書M始(6大学)

｢平成28年度日本医療研究開発機構
研
究汽｣がんの個別化医療の実用

化に向けた解析 ･診断シス
テムの構築研究(研究開発代表者

西尾和人)ゲノム 医療 医 師 .研究者の 育成

ゴール;"dラp+gvBh711諒 の

青成されたGN,GPの転出

GLT育成カリキュラ

ムの完成書成されたGL

Tの転出(医書8k叩､

検it暮BJ)GN,GP､GL_



課題解決型高度医療人材養成プログラム
｢難病克服 !次世代スーパードクターの育成｣
<平成26年度～平成30年度(予定)>

取組概要

特色あるiL伝子匡点を実践している6大学 (信州大 ･札幌医科大 ･千葉大 -東京女子医科大 ･京都大 ･鳥取大)が連携して.1年間のon
theJObトレーニングプログラムを開発･実技する.各大学は､本事兼の研拝を希望する医師(専攻匡)を全国公暮により､iL伝子医魚群門所Aの
医Aとして毎年l名､1年間採用することを原則とする.書攻医は.所A大学遺伝子医療部門で研修を行う以外に､他大学の4遺r''1の桝 プログ
ラムに､原PJとして2つ以上参加する｡

各大学で見開されている特色ある遺伝子医dE(適切なii伝学的検査の実施とiL伝カウンセリングーおよびiL伝子什粗に基づく治ま等)を捷挨

することによL).多様で特の広い搬活性疾患で必貫とされるマネジメント能力.すなわち個々の症伊ごとに必要なヒトゲ/ム解析技術を用いた各
II漣伝学的検査の選択･実施､解析データの結果判定､積黒舌机 it伝カウンセリング､托病患者支撲､難治性疾患治*BFl発等の能力を暮う.

教 育 プ oグ ラム ･コー ス

コ-ス 対*書 史書人魚(TJt暮書

)(主コース) 17名(EE師10

0%)医師 46名
(医師100%)

成果等･本コース修了生が､遺伝カウンセリング等

のスキルを身に*け､すでに現場で活動｡･ わが国における初めての本格的なr遺伝カウンセリング｣の教科暮を作成し､

国内の多くの大学の逓伝医攻部門に送付｡･ 1年間フルタイムの研#コース(NGSD)以外に､各大学の特色あるiL伝子医療を短期間でも体幹

できる短期I中コース(インテンシブコース)を平成27年度より投

3lL.遺伝子医療の書及を阿っている｡多 様 な 新 ニ ー ズ に 対 応 す る ｢が ん 専 門 医 療 人

材 (が ん プ ロ フ ェ ッ シ ョナ ル )養 成 プ ラン< 平 成 29年 度

～ 平 成 33年 度 (予 定 )>E王渦 琵1がんに係る多稚な新ニーズに対応するため､大学間連携によるrがん匡dE人材兼成拠点｣において_各大

学の特色を生かし.ゲノム匡dE従事者､希少がん及び小児がんに対応できる医点人材､ライフステージに応じたがん対策を推進する｢がん書門匡dE
人材｣を暮成することで.我が国におけるがん匿群の-FFの推進を目的とLTいる

｡Fi純 度･恵一 対 日鮎 (合M O

大学)&丘大事名 Zホ大事も 事暮名

Ⅰ北大事+Jl*+

Ⅰ7F大事

I克EE料書判大事

全訳大事

兼8大事

大Pi

大事円山大事 LLJO大事九州大学札片EE科大学近+大事【各大学の事*のうちゲノム医療に特化した=トース(医師及び書は師.薬剤師等が対象)の投正数及び受入日練致(5年間111拠点
)】･大学院株穫 59コース投正.799

名受入れ ･インテンシブコース 23コース投社､2J)17名受入れ期待される成果ゲ

ノム官 が従暮舌の書庇･附 医dEに分子生物学の成果が取り入れられることによるオ-ダーメイドEEdEへの対
応.･ゲノム解析の推進による高級な免疫チェックポイント阻書

燕.分子… の効果的な使用による医赦文コストの軽兼｡兼′かがん及7んl＼UiIがんに対応できる匡78人材の書成･希少がん及び小児がんについて.患者が安心して舌切な医dE･支tLを受けれるよう様々な治療法を組み合わ

せた■芋的EE7tを捷供できる匿dEチ-ムの書成｡うイフステージr=広LLたがん対隻を推進する人材の･■l正'ライフステ~ジによってJtなる拝神的苦九 州 苦瓜 社会的苦Aといった全人的若井 (ト~タルペイン)を和らげるため･医師､f杜臥
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資料3 ｢ 『キ ャ リアパスの視点から見たゲノム医療関連人材育成1こついて』ご検討いただきたい事項J
.=革する回答 (構成員)

構成員説明資料

･金田構成員 P1-2

･松原構成員 P3-20

･門田構成員 P21



巨 料5-2 1

rキャリアパスの視点から見たゲノム医療閑適人材育成について｣の意見

大阪大学医学系研究科 金田安史 (日本氾伝子細胞治療学会理事長)

1 主に医師

1)ゲノム医療を尖施するにあたっての専門性の担保

臨床遺伝専門医には､中門医としての資格が現状では必要である｡,fi1着やその家族に対

して疾患の症状や注古市項の説明が必雫とされ.疾也についての申Ilq性が問われるた

めである｡したがって現状では､専門新城ごとに臨床迫伝専門医が必要とされている｡

現状の臨床冶伝専門医は､自分の群rlq開城の迫伝性疾掛こついて熟知していても､その

ほかの領域の疾患については粁通していないケースが多いO実際に､小児科の就床遺伝

専門医であっても､成人後に発症する神経疾患や皮膚科領域の迫伝性疾患については

相通していないケースが多く､患者の細かい闘いに答えられないことがある｡したがっ

てゲノム医療を実施する組織では､複数の琳床遺伝専門医が必要とされる(大阪大学医

学伽附属嫡院では約20名)｡

しかし､疾患の専門医と臨床迫伝専門医がチームをつくることができればゲノム医療

に対応可能であるので､この資格に専門医が必要とされなくなるかもしれない｡ただし､

もし中門匠の資格を不要とするなら､資格試験において全診嫉科の疾低についての知

旅を十分間う必要がある0

2 主にその他の職種

ゲノム医旅を尖施するにあたって

1)職租ごとの必野塩

Non-MDの場合､国家統歓合格の資格が必要かどうかは疑問である｡この職種には広く

門戸を開き多くの者が屈JT]されるようにすることがゲノム医療の尖効に有益と考えるO

矧 こ､措定迫伝カウンセラーは､患者に直接接しケアをする必嬰があるので.できるだ

け多くの資格者が屈用されるべきであり (大阪大学医学部Fr順 病院では3名)､具肘付

な数は議論があると思われるが､現在のLr-一問30銘程度の人材1別トでは不十分である｡

迫伝カウンセラーの養泌こは､病院での迫伝カウンセリング-の同価による実習が必

須であることから､迫伝カウンセラー適成耽程の各校 (14校)では 1学年に2･3名の

受け入れが精一杯であるような状況にあり､現在の質を担保していくことを考えると､

養成コースはもう少し増えることが望まれる｡

2)最低限備える常田

臨床遺伝帝門医としては､遺伝についての知和 (遺伝子検査についての利益･不利益

などの社会問題も含めて)と疾患についての専門的な知孤｡

認定遮伝カウンセラーについては､認定試験に合格し実習を//リアできる能力に加

1

えて､今後はゲノム朋併データの解釈もできることが望ましい｡

3)誘導する上での方術

各学会がむやみに多くの専門医を終定する方向性は必ずしも好ましくない｡ゲノム

医療に限れば､私見では臨床迫伝専門医と終定退伝カウンセラーが必須であると考

える｡臨床遺伝専門医には､故伝性疾曲､生活習慣病､がんを含めてもよいのではな

いか.これらを各学会が個別に組定するのではなく､日本医学会が統括をして資格を

与え (実務は関連学会に任せる)､この資格を国家賢格として誰定する方向性が望ま

しいのではないか.

またその資格の維持のための審査体制の強化も必要でこれは悦】適学会の東任とする｡

ゲ/ム医療を尖底する組織には､複数名の路床in伝窄｢r値 をはじめ､認定迫伝カウン

セラーの屑用を菰務付ける.

また教育コースは並要であるbFl木人類迫伝学会の辿伝医学セミナーのように.関辿

学会が教育コースを充実させるべき｡これだと受書経者から受柿料をとって運営者維持

できる｡WE,定遺伝カウンセラーについては､学会の醍定訳奴に合格すれば採用される

職柾であるが､その時門性の担保のため専用の修士孤松が必努になっていると聞い

ているoLかしその修士コースが少なく､また一部には修士課程大学院に入るという

敷居の高さもあり､現状の入朝毛宝出数では需要を肺いきれない.特にがんゲノム医煩

が実用化されてくれば､現状のシステムでは圧倒的に人数が足りなくなるであろう｡

したがって認定迫伝カウンセラーのための教育コースもさらに拡充すべきである｡

そのた桝こはゲノム医流を実施する施設としての誰;柾条件に国家資格者としての認

定】皇位カウンセラーの人数を加えるべきであり､これが雇用促進につながり､ひいて

は教育コース受納者のJmJl1を引き起こすと考えられる｡

省庁支援による育成プログラムは大学における人材育成には大変ありがたい取り組

みであるがそれを大学院プログラムとして各大学が定着させるガ筋をとらなければ

持続しない｡爽際には多くの大学が定着踏樫をとれていない｡新しい資格誰定のため

の一時的な強化策として位隈付けるのであれば有効と思われるが､長期にわたって

人材輩出をするのには無理がある.

以上､各学会をまとめるEl本医学会のリーダシップ､及び､学会と省庁の連携が極め

て韮要である｡

その他の意見

ゲノム医療とは､従来､迫伝子診IFrに湛づく適TEで厳娩な医椋を機械するものである｡

しかしゲノム編集による迫伝子改変技術が大きく進展してきている現状から判断して

今後､特に体細胞の迫伝子細胞治療のニ-ズが増加すると思われる8ゲノム編典のみに

とどまらず､避伝子導入技術や迫伝子改変方法の基本的な知純のない研究者､医師が驚

くほど多い.そのための教育体制や資格終定も今後考慮すべき｡



ゲノム医療実現推進に関するアドバイザリーボード 匡 ≡]
第2回会議 資料(2017.10.26)

キャリアパスの視点から見た

ゲノム医療関連人材育成について

松 原 洋 一

一般社団法人 日本人類遺伝学会 理事長

･ゲノム医療における急速な技術的進展を実臨床に普及

するために必要な人材をどう確保.育成するか

･不十分な遺伝学的知識と未熟な遺伝カウンセリングは､

しばしば患者とその血縁者に大きな災いをもたらす

(例)｢遺伝｣への怖れ､罪の意識､家族間の亀裂､離婚など

･技術の普及に呼応して､様々な遺伝性疾患に対応でき

る専門的な人材/辛-ムが必要



ゲノム医療人材育成:遺伝医学関連学会の取組

日本人類遺伝学会 (JSHG)

日本遺伝カウンセリング学会 (JSG

C)日本遺伝子診療学会 (J

SGDT)1.ゲノム情報(遺伝情報)を生み出す(ゲノム解析研究､ゲノムコホート

研究の支援)･ゲノムメディカルリサーチコーディネータ(GMRC)制度
(JSHG)2.ゲノム情報(遺伝情報

)を解釈する･臨床細胞遺伝学認定士制度

(JSHG)･ジェネティツクエキスパート制度(

JSGDT)3.ゲノム情報(遺伝情

報)を伝える･臨床遺伝専門医制度(JSHG

･JSGC)･認定遺伝カウンセラー制度(JSHG･

JSGC)<人材育成･教育のためのセ
ミナー開催>遺伝医学セミナー

(JSHG)遺伝医学入門セミナー
(JSHG)臨床細胞遺伝学セミナー
(JSHG)遺伝カウンセリング研修会
(JSGC)遺伝カウンセリング･アドバンストセミナー

(JSGC)遺伝カウンセリングロールプレイ(GCRP)研修会(JSHG･JS

GC)医師 臨

床遺伝専門医臨床遺伝専門医制度委員

会による認定日本人類遺伝学会と日本遺伝カウンセリング学

会の共同運営他の関連学会からも委員が参加(日本産科婦人科学会､日本

小児科学会､日本神経学会､日本家族性腫癌学会､日本先天代

謝異常学会)基本領域の専門医資格を有す

ることが前提3年間の研修の後に筆記試験と面接試験を行って認定(2017年9月現在

1290名)すべての診療科からのコンサルテーションに応じ､適切な遺伝医療

を実行するとともに､各医療機関において発生することが予想される遺伝･遺伝
子に関係した問題の解

決を担う医師一遺伝医学についての広範な専門知識

をもっている一遺伝医療関連分野のある特定領域について､専門的検査･診断･治療を行う

ことができる-遺伝カウンセリングを行う

ことができる一遺伝学的検査について十分な知識と経験

を有している一遺伝医学研究の十分な業績を有しており､遺伝医学教育を行う
ことができるなどの能力を有する医師



臨床遺伝専門医

ゲノム情報を正しく解釈

し,適切かつ明快に医師

や患者に伝えることがで

きる

特定の領域での専門家で

あり,かつ他の領域でも

ジェネラルな遺伝医療が

できる

･基本領域の専門医

･到達目標の設定

･研修施設における3年間の研修

遺伝関連の各種セミナー参加
ロールプレイ研修会

･筆記試験

･面接試験

(遺伝カウンセリングの

ロールプレイを含む)

7

臨床遺伝専門医 (1290名)の基本領域

小児科.産婦人科,その他 が各々1/3ずつ.ほとんど全ての基本領域の専門医に分布

I-一 一

]i -) l l l l l L l l50 100 150



臨床遺伝専門医 課題と対策

課題:
･臨床遺伝医療をフルタイムでおこなっている医師は少ない
(基本診療科における診療の｢片手間｣で兼任している場合が多い)

対策:

･高度医療機関における独立した遺伝子医療部門の設置義務化
･遺伝医療部門専任医師(臨床遺伝専門医)の配置

必要な人数:
(試算)

･特定機能病院+都道府県がん診療連携拠点病院 約100箇所
･遺伝子医療部門に配置するオールラウンダーの臨床遺伝専門医:100-200人
･遺伝子医療部門と連携する各領域の臨床遺伝専門医:1,000-2,000人

認定遺伝カウンセラー臨床遺伝専門医と協力して遺伝カウンセリング

を担う非医師の専門職認定遺伝カウンセラーは遺伝医療を必要としている患者

や家族に適切な遺伝情報や社会の支援体制などを含むさまざまな情報提供を行
い､心理的､社会的サポートを通して当事者の自律的な意思決定を支援する保

健医療･専門職である認定遺伝カウンセラーは医療技術を提供したり､研究を
行う立場とは一線を画し､独立した立場から患者を援助す

ることが求められる認定遺伝カウンセラーは､遺伝カウンセリングについて

一定の実地修練を積んだ後に資格認定される専門職で､次の要

件を満たす必要がある-(1)最新の

遺伝医学の知識を持つ-(2)専門的なカウンセリング

技術を身につけている- (3)倫理的.法的･社

会的課題に対応できる-(4)主治医や他の診療部門との協力関係(チーム

)を構成.維持できる認定遺伝カウンセラーとなりうる基盤の職種としては看護
師､保健師､助産師などのメディカルスタッフや､臨床心理士､社会福祉士､薬
剤師､栄養士､臨床検査技師などのコメディカル･スタッフ､また生物学.生化学
などの遺伝医学研究者やその他の人文.社会福祉系などの専門職が考えられる



認定遺伝カウンセラー制度

平成9-15年 厚生労働省研究班で制度設計

北米の認定遺伝カウンセラーを参考に､国民に信頼される資格と

して国家資格を目指すレベルを設定

修士課程での教育(国際標準)

平成17年 認定開始

現在養成校14校(+2校申請中)

知識レベルは臨床遺伝専門医と同等水準(同一筆記試験)の認

定試験

技術･態度レベルは､臨床遺伝専門医以上の水準の認定試験を

実技試験で実施

平成28年度末での認定数は205名

近年,受験希望者数は増加しつつある

11

認定遺伝カウンセラーの資格取得前に学んだ分野
(回答者125名､複数回答)

医療関連分野
(看護師､臨床検査技師等)

理系技術分野
(理学､農学､生命科学等)

心理学分野

教育学分野

文系分野
(心理学･教育学以外)

その他

0



認定遺伝カウンセラーの課題と対策

●出口としての就職･待遇問題
･遺伝カウンセリング自体が実質的に保険診療化されておらず､普及していない｡

病院収入にも繋がらないため､医療機関が雇用しない

(現在は､保険適用されている遺伝子検査の結果を伝えるときに1回のみ算定できる)

- 保険診療化が望ましい

- 特定機能病院や都道府県がん診療連携拠点病院への配置を施設要件と
する

･国家資格化されていないため志望者数が十分とはいえない

一 国家資格化あるいはそれに準ずる資格化が望ましい

●養成校のマンパワー
･養成校の数が少ない

･実習のマンツーマン指導が必要で､指導教員数が受け入れ可能学生数の律速段
階となる
- 全国の医学部を有する大学への大学院遺伝カウンセリング養成課程併設推
進を強力に促す施策を講じる

-大学院遺伝カウンセリング養成課程受け入れ可能枠増員の支援
(教員増員のための人件費や施設設備費への補助金等)

13

参考資料:がんの遺伝子医療を担う体制について

14



･がん医療を中心に過渡期にどのような人材で対応するのか､それを過ぎた後の体制
をどうすべきか

【4月13日(木),厚労省大臣官房技総審室】で行われた会合での協議事項
出席者:厚生労働省大臣官房福田祐典技術･国際保健総括審議官.
厚生科学課佐原康之課長.岡田就将医療イノベーション推進官他,
健康局がん･疾病対策課上野秀樹課長補佐,医政局他
日本癌学会宮園浩平理事長.日本癌治療学会北川雄光理事長.日本暁床腫癌学会大江裕一郎理事長,国
立がん研究センター中釜斉理事長,日本人類遺伝学会福嶋義光･高田史男

1.がん組織の体細胞変異を明らかにし,治療方針策定や予後予測に役立てる遺伝子
パネル検査の保険診療化を実現するに際して,岬/SF問題や遺伝的リスクを抱える状況
等が明らかになった際に遺伝医療専門職が常勤する遺伝子医療部門へ患者を誘導す
るいわゆる前さばき職を担う担当者を養成するシステムを構築する.

2.養成する方法として,遺伝子パネル検査を行う予定の医療施設の医療従事者(看護
職,薬剤師,臨床検査技師等)を対象とした1-2日程度の研修会を実施する.

3.研修会の教材作成を,ゲノム医療に関する部分は日本人類遺伝学会が,がん診療

の部分については日本癌学会,日本癌治療学会,日本臨床腫癌学会が,それぞれ分
担協力して作成する.(日本臨床腫癌学会が受け皿となって,準備を開始)

4.新たな資格や職名を作ることはせず,厚労省暮健康局長名の研修会受講証を発行す
ることにより,遺伝子パネル検査実施前の説明担当者の能力を保証し,同検査実施の
施設要件とする. 15

･がん医療を中心に過渡期にどのような人材で対応するのか､それを過ぎた後の体制をどう
すべきか

特定機能病院および都道府県がん診療連携拠点病院に,遺伝子医療部門の設置を義務づ
ける(施設要件とする)

遺伝子医療部門の必須要件:

独立した診療部門として位置づけられている
複数の専任の臨床遺伝専門医が常勤している
認定遺伝カウンセラーが常勤している

遺伝学的検査･ゲノム解析を行い,その結果を解釈できる者が常勤している

多診療科が集う症例検討会を定期的に開催している
(IRUDの施設内IRUD診断委員会に相当)

がんゲノム解析拠点と連携することができる
臨床ゲノムデータベースにゲノムデータを登録する体制ができている

がんゲノム医療中核拠点病院･がんゲノム連携病院の主たる要件を満たしている

遺伝性乳癌卵巣癌総合診療制度(JoHBOC)の基幹施設であることが望ましい

16



日本における認定遺伝カウンセラーの現状
- 2014年度cGC調査より-

山内泰子1′5､村上裕美2,5､宇津野恵美3′5､田辺記子4′5

川崎医療福祉大学大学院遺伝カウンセリング コース1

京都大学医学部附属病院遺伝子診療部2

千葉大学医学部付属病院遺伝子診療部3

北里大学薬学部薬学教育センター臨床心理学部門4
日本認定遺伝カウンセラー協会5

日本認定遺伝カウンセラー協会2015

結果3.就職･進学等の状況
(回答者125名､複数回答)

17

医療機関

教育機関

企業･団体

研究機関

行政機関

福祉施設等

無離職

進学

研修中

0



結果4.関わる診療科
(医療機関勤務90名､複数回答)
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佃料5-2参考l

<認定遺伝カウンセラーの養成カリキュラム>

(認定遺伝カウンセラー制度委員会HP(http//plazaumhacJPrGC/Abouthtml)よ

り転記)

認定遺伝カウンセラーの養成にあたる基本的な目標は下把のとおりである｡到連日

棟については､それぞれの日棟レベルに応じた履修科目をリストアップし､その履修

目標をまとめている｡

(1)一般目耕(Gl0)

遺伝医療の現場において鴎床遺伝専門医や他の医療スタッフと協力して相談に訪れ

たクライエント(来訪者)に臨床的で科学的な情報を提供し､クライエントがi割云子診

断､遺伝子治療を含む医療や生殖行動など日常生活の執 こおいて自らの意志により

これらの情報を有効に活用して自分や家族のQOLを向上できるようr=援助するため

に必要な臨床遺伝学､カウンセリングに関する基本的な知識､技術､態度を学ぶ｡

(2)到達日額(SBO)

1)知抜レベル

人類遺伝学の基本知喜鼓､代表的な疾患の臨床像､自然歴､診断法.治療法に関する

基本的知識を持ち､発生予防､医学的管理､社会的資源の活用法などを知ってい

る｡遺伝子診断の基礎を理解し､発見された速伝子異常r=ついてクライエントへの情

報提供やカウンセリングをおこなうための基本的知識を修得している｡認定遺伝カウ

ンセラーとして活動するためにわが国の医療･福祉システムや制度､倫理および法的

背景について必要な知識を修得している｡

2)技術レベル:

遺伝医療のニーズにあった家系情報を収集し､家系図にまとめることができる｡クラ

イエントが持つ問題の遺伝学的リスクを正しく推定できる｡クライエントと好ましい人間

関係をつくるためのコミュニケーション技術を持っている｡クライエントに共感的理解と

受容的態度を示しながら非指示的カウンセリングを行うことができる｡クライエントの

心理的課題に認定遺伝力rjンセラーの立場から介入でき､家族等周囲との人間関係

を調整し､患者や家族のQOLを向上させるための指年技術を持っている｡遺伝医学

の最新情報､専門医療情報､社会資源情報.患者の支援団体情報を収集し.その情

報をクライエント自身が活用できる形で提供したり､臨床遺伝専門医との連絡.専門

医療機関や地域行政梯関と連絡調整をおこない､クライエントが最良の遺伝医療を

受けることができるよう調整する技術を持っている｡専門職として常に最新の遺伝医

学情矧 こアクセスしたり､臨床遺伝専門医とのミーティング､研修会への出席､学会

活動など自己学習の手段を修得している.

8)態度レベル

認定遺伝カウンセラ-は遺伝医療を支える医療スタッフの一員であると同時に､医療

技術を提供する主治医の立坊からではなく.クライエントの側に立って兼良の選択を

行えるよう援助することが求められていることを自覚し､臨床iL伝専門医.主治医､他

の医療･福祉スタッフとの同で好ましい人間関係を作り出すための調整技術と態度を

身につけている｡また､医療スタッフの一見として､ジュネーブ宣言とヘルシンキ五言

の主旨を遵守したうえ､クライエントの利益に深い配慮をはらいながら活動する態度

を身につけている｡クライエントに対してはカウンセリング･マインドを基本とし､社会

通念や倫理規範にも十分に配慮しながら科学的なカウンセリングを行う態度を修得し

ている｡



<認定遺伝カウンセラーの養成カリキュラムの詳細>

l1]隈定iL伝カウンセラーとしての書門研件を受ける仰 こ下妃の教科日について

は大学レベルの教書を受け.科目JL書制度gFを利用してJL位取得しておくことを条

件とする

a人間科学系科目

人間発達学､心理学(または臨床心理学､コミュニケーション学､カウンセリング論)､

倫理学(または生命倫理学.看謙倫理学)

b.自然科学H医dt系科目

生物学､化学(または一般化学､化学概論)､遺伝学(または人類遺伝学､分子遺伝

学､生命科学)､統計学､医学概柵(または医療概的､医療科学､看護概的)､公衆衛

生学(または保健医療福祉論､基礎保健学)

[2】止♯科Bとその到達E]♯

[辻伝カウンセリングの実践を支える寺門的基礎知軌

1.人類遺伝学･iL伝医学

1)遺伝学史

･現代遺伝学が辿った歴史的背景を理解している

2)細胞遺伝学

･細胞分裂と染色体分離を理解し､説明できる

･染色体の基本構造を理解し､税明できる

･染色体異常の種類と発生機序について理解し､説明できる

･染色体分析法について刻 字し､説明できる

3)分子遺伝学

･DNA･RNA.遺伝子の基本構造を理解し､説明できる

･DNAの複製.修練について基本的事項を理解し､説明できる

･遺伝子発現について基本的事項を理解し､説明できる

･遺伝子変異および多型について基本的事項を理解し.説明できる

･DNA診断.技術について基本的事項を理解し､説明できる

4)メンデル遺伝学

･染色体.遺伝子の知識をもとにメンデル遺伝学の基本法則を理解し､説明できる

5)非メンデル遺伝

･多因子遺伝･細胞質遺伝を理解し､説明できる

･非メンデル遺伝の一部を細胞遺伝学･分子遺伝学的に説明できる

6)集団遺伝学と遺伝疫学､家系分析

･メンデル辻伝単を集団r=応用し､遺伝子頻度､保EE者頻度､罷点者頻度､突然変異

率などのメンデル遺伝学の基本概念を説明できる

･臨床遺伝学における集団遺伝学の重要性を理解できる

･家系分析の基本を理解し､説明できる

･遺伝様式を確認し遺伝子の伝わり方や発現について説明できる

7)遺伝生化学

･生体内分子の桟能と代謝について基本的事項を理解し､遺伝医学的に説明できる

8)生殖･発生遺伝学

･生殖の機構を理解し､その異常を祝明できる

･発生の分子横様について基本的事項を理解し､説明できる

9)体細胞遺伝学

･体細胞遺伝学について基本的事項を理解し､説明できる

10)腫痔遺伝学

･癌関連遺伝子を説明できる

･腰痛の発生機序を遺伝学的に説明できる

･遺伝性腫癌について説明できる

ll)免疫遺伝学

･免疫応答の遺伝について基本的事項を理解し､説明できる

･血液型の種類と遺伝について理解し.説明できる

･組織適合性ととその漣伝r=ついて脱明できる

12)遺伝医学･遺伝医療

･遺伝医療を実践するにあたり､臨床遺伝専門医と遺伝カウンセラーの寺門的な役割

を理解し､医療･保健･福祉システムとの効果的連携r=ついて説明できる｡

･遺伝カウンセリングが対象とする主な疾患について､臨床像､疫学､診断法､治療､

再発予臥 ケアの基本事項について理解し､説明できる(メンデル遺伝病､多囲子

遺伝病､染色異常､ガン､生活習作病)臨床遺伝学における遺伝学的異酎生の診

断の重要性を理解し､遺伝子診断の概略を説明できる

･遺伝マーカースクリーニングの概略を理解し､説明できる

･出生前医療(受精卵･出生前診断を含む)の基本的事項を理解し.説明できる

･遺伝子治療の現状について理解し､説明できる

･わが国の池伝医頼システムについて理解し､説明できる

･ゲノム機能科学について現状と将来の展望について理解し.説明できる

2,カウンセリング理Akと技法

･カウンセリングの主要理論と技法を理解している



･人間発達理論やパーソナリティー理論の基本を理解し､主要な心理検査法を理解し

ている

･アセスメント面接法と行動規察法の基本を理解している

･主要な精神科的疾患の臨床的特徴を理解し､精神科領域の専門職との連携に つ

いて理解している

･危機介入理論を理解し､危機的状況のアセスメント､危機介入技術について理解し

ている

3.iL伝医dEと倫理

･生命倫理学の歴史､インフォ-ムドコンセント､先端医療･生殖医療の現場における

生命倫理学的諸問規を理解している

･遺伝医療に関する国内外の規制等を理解している

･遺伝医療特有の倫理問題を理解している

4.漣伝医dEと社会

･社会福祉の歴史､社会保障､公的扶助､児童･母子福祉､障害者福祉､老人福祉､

地域福祉､医療福祉など社会福祉の基礎を理解している

･社会福祉援助技術(ソーシャルワーク)の基礎を理解している

･保健医療福祉関係法規を理解している

IL辻伝カウンセリングの実践技術の 目gF

1)クライエントとの人間関係を築くことができる

2)クライエントの聞短事･心配事を明確化できる

3)クライエントの持つ遺伝学的背景をアセスメントできる

･家系資料を適切な方法で収集し､家系図を書ける

･必要な遺伝学的情報を得ることができる

･クライエントが受けている医療について必要な情報を得ることができる

･遺伝問題の有無を判断することができる

･再発危険率の推定ができる

･7セスメントの結果を科学的に記録できる

4)遺伝問題から生じる心理.社会的閉場を支援できる

･心理･社会的問題を明確化できる

･クライエントの問題認知状況をアセスメントできる

･クライエントのコービングをアセスメントし､適切に介入できる

･グl)-フカウンセリング､危機介入ができる

･カウンセリングの限界を理解し､他の専門職と連携する時期について判断できる

5)クライアントの課題･問題の明確化･意思決定に必要な情報を提供できる

･人類の遺伝学的荷重とクライエント自身が抱える遺伝学的リスクをわかりやすく説

明できる

･検査･診断･治療･生活に関連した情報を提供できる

･クライアントが活用できる専門職･機関に関する情報を提供できる

･クライアントが活用できる社会資源に関する情報を提供できる

･クライアントの理解力に応じた方法で必要な情報に関して説明できる

6)クライアントの意思決定を支持し､支援する

･専門職･機関と連携をとることができる

･家族ダイナミックスを支援できる

･サポートグループへの紹介ができる

･個々の事例について適切にフォローアップを行うことができる

TTl認定iL伝カウンセラーの態度 目棟

1)医療従事者の一員としての自覚をもって行動できる

･認定遺伝カウンセラーは医療技術を提供する立場ではないが､医療チームの一員

であるとの自覚をもって行動できる

･認定遺伝カウンセラーが担当すべきる業務範囲を理解し､クライエントから求められ

ても診断≠酎以行為や治療に関わる判断･指示を行わない｡

･クライエントが受けている医療を理解し､主治医との人間関係を損なわないよう配慮

できる

･臨床遺伝専門医やその他の専門職の役割を理解し.連携を重視して行動すること

ができる

･最新の医療･遺伝医学に関する情報収集を行い.常に自己研鎌を怠らない

･遺伝カウンセリングの科学的な側面を理解し､科学的な思考ができるよう自己研親

を怠らない

･カウンセリングについて科学的な記録を残し.適切な方法で管理できる

･守秘義務の原則を理解し､医療人として行動できる

2)認定遺伝カウンセラーとしてクライエントを支援する立場で行動できる

･認定遺伝カウンセラーの立場を理解し､常にクライエントの利益を考えて行動できる

･クライエントの人権を尊重し､家族や人間関係を配慮した態度で接することができる

･クライエントの不安に対しては常に共感的態度で按することができる

･クライエントの自律的決定を#重し､非指示的態度で接することができる

･コミュニケーション技術や心理学的介入技術について､常に自己研鎌を怠らない

3)ELSI(倫理･法律･社会的事項)の基本的事項を理解し､社会人として公正な立場

で行動できる



･生命の尊厳を重視する基本的態度でクライエントに接することができる

･法律､倫理規範､社会通念を配慮する基本的態度と倫理的に公正な態度でクライエ

ントに接することができる

･現代医療や社会的対応の限界を理解し､クライエントにとって最良の選択を可能に

するよう調整や支援をすることができる



l資料512l
門田構成員

ゲノム医療関連人材育成に関する基本構想

1.まず､長期的な視点で構想を定める

> サイロ･エフェクトに陥らない､常に全体とし
て統一性のある構想(分断から統合)

> 将来の変化に対応できる柔軟な構想(硬直
性の回避)

2.その方向性で､現実的対応策を検討
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Ⅰ. は じめに

我が国では､健康･医療戦略 (平成26年7月22日間言義決定)r=おいて､r環境や遺伝的背

景といったエビデンスに基づくゲノム医療を実現するため.その基盤整備や情報技術の発展

r=向けた検討を進める｣､｢ゲノム医療の実現に向けた取組を推進する｣などの取組が掲げら

れた.また､平成27年l月､健康･医療戦略推進会喜集の下に､ゲノム医療を実現するための

取組を関係府省･関係機関が連携して推進するため､｢ゲノム医療実現推進協謙会｣(以下｢協

謙会｣という｡)が設置され､同年7月に中間とりまとめられた｡本とりまとめでは､国内外

の状況を鑑み.我が国における遺伝要因や環境要因による個人ごとの違いを考慮した医療の

実現に向け､オ-JL,ジャ′くン体制での取組の強化を速やかに図る必要があるとの認識に立ち､

医療への実利用に向けた効果的･効率的な研究開発の推進や研究環境の整併及び ｢ゲノム情

報｣をはじめとした各種オミックス解析情報 (以下 rゲノム情報等｣という.)を用いた国民

の健康r=栄する医療の実現に向けた具体的な方向性を示した｡

これを踏まえ､平成27年 11月､厚生労働省を事務局とした rゲノム情報を用いた医療

等の実用化推進タスクフォ-ス｣(以下 rタスクフォースJというO)が設置され､r改正個

人情報保護法におけるゲノム情報の取扱い｣.rわが国の医療制度において行政が取り組む

べき課題J､｢社会環境整備｣について､平成28年7月まで計9回の陳諭を経て､平成28年

10月に ｢ゲノム医療等の実現･発展のための具体的方策について (意見とりまとめ)｣がと

りまとめられた｡

平成28年8月22日から再開された第5回協謙会からは､タスクフォースでの報告を受

け､中間見直しで掲げられた29項目(再掲3項目含む)について協議の進め方を見直すこ

ととし､｢l.総論 前提として解決すべき事項｣と､r2.各論 1)医療実装に資する課
題､2)研究に関する課題 (A研究内容.B情報基盤)､3)社会的視点 (A倫理的､法

的､社会的課低への対応及びルールの整備､B広報 ･普及啓発に関する対応)｣に分類した

上で､議論を重ねてきたところである｡

本報告書では.第5回から第8回協議会までに確認した平成28年度の進捗状況について

総括した｡

なお､これらの動きと並行して､内閣官房健康･医療戦略室では､これまでのフォローア

ップの結果や医療分野の研究開発を取り巻く状況の変化等を勘案し､｢健康･医療戦略 (閤

謙決定 平成29年2月17日 一部変更)｣および ｢医療分野研究開発推進計画 (健康･医

療戦略推進本部決定 平成29年2月17日 一部変更)｣の見直しを行い､ゲノム領域の研

究開発については､バイオバンクrこおける瑞轍な臨床情報が付帯された良質な疾患組織等

の患者等由来試料や臨床情報の収集と利活用､がん･難病等の医療提供体制の整備､及びゲ

ノム情報の共有の推進に関する記述等を追加した｡
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Ⅱ.平成28年度の現状

1, 細 (前漣としてJE決すべき暮す)

中間取りまとめの各項目について進捗確認を行うにあたり､｢推進すべき対象疾患Jの考え

方は全ての取組に関連するものであるため.その紬 の共有は極めて重要である.

そこで､まずはじめに r⑭ゲノム医療実現に向けた段麿的な推進すべき対象疾患の設定｣
について確認した｡

㊥ ゲノム医dE実現に向けた段階的な推進すべき対■疾患の設定

LWB7tLJfとめ平の重曹
中間とりまとめにおいて､｢比較的エビデンスが書耕されており､廷dEへの共利用が近い

疾患IgU*であり､*兼に推進する必羊がある｣兼lグループと､r(医dEへの実利用は近

くないが､)多くのPl民が4息する一般的な疾患への対応.=ゲ/ム什報等を応用する｣第2
グループに整理された｡

なお.｢医療分野研究開発推進計画｣(健康･医療戦略推進本部決定 平成29年2月17日

一部変更)においてゲノム医療については､｢(前略)疾患と遺伝的要因や環境要因等の関

連性の解明の成果を迅速に還元するため.解析基盤の強化を図るとともに､特定の疾患の

解明及びこれに対する臨珠応用の推進を回る｣とされている｡

また.｢健康･医療戦略 (平成29年2月17日一都変更)｣および r医療分野研究開発推

進計画 (平成29年2月17日一部変更)｣において.2020年までの達成日棟 (KPI)を明確

化するべく下記のとおり伴正したところである｡

･柵 ど/こMt石リスク淵 や予放 題好 働 If)iち普及 脚 ･助 手に慮る=

ビデノ,てL【肘
･男力瑞′矛淋 抗 尻dli'MSの虐j*Hb任イ鳩/鯛 の予鰍 =併i題凍冴柵

･伽 症･慮棚 粛卵 のゲノム底#/=併名題凍冴棚 鎗

I##･脚 の革痴紛れ玖好 ･,詮庇藩/=原石鰍 の願

(7)棚 28軸 の腰
国立研究開発法人日本医療研究開発機構 (以下 ｢AHEDJという｡)で行う研究の方向性につ

いては.第 1グループの ｢希少疾患.難病､がん､感染症､認知症｣等､第2グループの ｢糖

尿病 ･循環器疾患｣等r=ついてそれぞれ.

･stageoとして､バンク事業等による継続的なデータ･エビデンス蓄積を行う｢基礎とな

る長期の基盤 的研究が必要なグループ｣.

･stagelとして､治療や診断また創薬等の契機となる責任･関連溝伝子の同定等を目指し
た ｢5年以内に実用化への臨床研究に移行が見込めるグループ｣､
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･Stage2として､医療実装に向けた曲床棚 等を行うr5年以内に医療実用化が見込める

グノレープ｣といったステージ別の視点を加えた進捗管理を行うこととし､それに基づい

て､推進すべき疾患領域の見直しを行うこととした.

ゲノム医dE推進tB沈金.中間とりまとd)の分矧こ基づいた医療実装(出口)のバターン
>)1ケA-ブ 鋤 エビナンAJrmさ∧て15gFJ側 はqト､■■ttでも9.J恥JL暮▼暮■tJF"tt

一仰 グー' 州 ▲冠 蒜 繭

ゲノムt蓋dl実現への出E3を見据えた研究M究フェーズ(AMED事*)

(/)す女のL
FD> 今後､AAIEDでは､現時点での研究の進捗状況を指まえ､r医療分野研究

開発推進計画｣における2020年の達成日柿に向けて､原則として.がんや難病の一部等の

せIiL伝子性疾患については ｢5年以内の医療実用化Jに突する研究を.稚尿病や提知

症 (iL伝性を除く)等の多Eg子性疾患については ｢実用化に向けた路珠研究-の5年以内の移

行Jに*する研究辞増に注力して推進を行うこととして進捗を稚捻する.

5 2.%*｢⑭推進すべき対象疾患の陛定｣を除い

た､中間取りまとめの各項目に
ついては､効率的､効果的な経由を進めるために.1)医療実装に★する辞退､2)研究に資する課皿 (l研

究内容 /B什報基盤).及び3)社会的視点に関する課題 (A倫理的､法的.社会的襟
増への対応及びルールの畳df/B広報 ･書及啓発に関する対応)に分類し

た上で､各省･ANEDの取組状況を確放した｡1)EE*美装J=*す

る辞4(1)検査の晶T･fI度甘理A

内における晶井.頼Llf理の基gE仮定 (Cut.C人P,ISO事)事の必要性l=BIする検肘及びLDTに朋するt

*肘中JWtyま~と

めでの肋医療に用いられるオミックス検査は.医療法等の規定に則り､医療也関や衛生検査所

等r=おいて実施されているが､オミックス検査やiL伝子関連検査に特化した基準がない中で

の拝度管理であり､囲際的な基埠で招走された施設は一部のみである｡医療に用いるオミッ

クス検査の国内における晶質･稚度管理については､現状把握した上で今珠の対応や必要な

措廿を検討す る｡+LOT LaboratoryDevelopedTest(自家調製検査法)

(T)421m28棚(a)

医療機関内において医療挽関自らが実施する検体検査.(b)医群棲関内においてブランチラボr=兼帯委托される検体検査､及び (G)術生検査所に兼務委托される検体検査につい
て､晶質.精度管理

基準に関する法律上の規定がないこと.並びに(d)検体検査の分転が遺伝子関連検査の現

状と合っていないことに対応するため.下記の内容を含んだ r医療法等の-部を改正する法律案｣が平成29年3月10Elに第193回通常E)会に提出され､6月7日に

成立､6月14日に公布された｡<匡dE法の-

部を改正する法律>(a) 医療tB関内において医虎機関が自ら実施する検体検査について
は､晶質 ･棉度管理基準について法律上の規定がないため､晶質･精度管理に係る基準を定める

ための根拠規定を新枚.(b) 医凍機関内においてブラン



事項Jの一部として省令委任されているのみであるため､品質･精度管理に係る基準を

省令で定める旨を明確化｡

(d)検体検査の分類については､法律事項として ｢微生物学的検査､血清学的検査､血液学

的検査､病理学的検査､寄生虫学的検査､生化学的検査｣の6分類が規定されているが､
｢遺伝子関連検査｣はこれら複数の分類にまたがるものであって検査の現状と合って

いないこと､また､新たな検査技術に対する精度管理や安全性等について柔軟かつ迅速

に対応することが必要であることから､検体検査の分類を省令委任 (省令においては､

分類として遺伝子関連検査を追加する方向で検討を行っている).

(1)今典の卿
> 晶質 ･精度管理に関して具体的な基準を定める必要があるが､これについては厚生労働

科学特別研究 (平成28年度)での検討の成果を踏まえ､医療関係者等が参加する検討会
で謙論する予定であり､平成30年夏頃を目途に整柵を予定している｡その際.遺伝子関連
検査に係る基準については､諸外国と同様の基準を満たすことが必要とされている｡

> 臨床検査キットが存在しないなどの理由で､検査を実施する機関で自家調製により行わ

れているLDTについても､晶質 ･精度管理の基準を検討する必要があるが､難病等の患
者数の少ない疾患において医療機関や研究機関等が実施する研究活動の中で､診療に活

用される遺伝子関連検査については､一定の配慮が必要である｡

(2)ゲノム匡点捷供稚関の生鮮

い書FIT性を書するik関の亜qf(求められる横地､亜傭方法等を

LfJWとyiとめでの鵬

ゲ/ム情報等を用いた医療を実用化していく上で､現場で対応する医療従事者が備

えるべき知識や資質及びゲノム医療を実施するにあたり必要な施設 ･設備等が現状で

は明確ではないため､ゲノム情報等を用いた医療の実用化のためには.現場で対応す

る医療従事者が備えるべき知識や資質等について検討を行った上で､必要な措置を具

体的に検討する

【がん頼城に関して】

(7ト 柑 28棚
がん領域において整備されてきたがん診療連携拠点病院等の指定要件は.必ずしもゲノム

医療の実現に必要な施投 ･設備等の要件とはなっていないため､今後のがんゲノム医療を提

供する体制についてJ壬生労働省で検討がなされ､がんゲノム医療の提供体制が十分整った医

療機関を ｢がんゲノム医療中核拠点病院(仮称)Jに指定する方向となった.

<現在のがん診療提供体制>

平成18年に制定された ｢がん対策基本法｣に基づく｢がん対策推進基本計画｣により､
厚生労働省ではがん医療水準の均てん化に重点を億いており､日常生活圏域において質の

高いがん医療を受けることができる体制を築くことを1目的に､診療実線､医療施設､診療

従事者､研修の提供等要件を満たした診療連携拠点病院等の整備が進められ一定の成果が

得られている｡
※平成29年4月1日時点で､都道冊肺がん診療連娩拠点病院49カ所 (原則都道府爪に1カ所)､地域
がん診療連携拠点病院348カ所 (二次医横匝=こ1カ所)､特定解繊がん診娠連携拠点病院1カ所 (特
定のがんについて当鱗都道柵県内で瓜も多くの魁肴を診療する医療機関)､国立がん研究センター2
カ所､地域がん診嫉病院34カ所 (がん診療述択拠点病院のない二次医凍圏に1カ所)が回により指
定O

<今後のがん診療提供体制>

がん診療連携拠点病院等の体制を継続しつつ､ゲノム情報を解析し最新の医学的知見に

基づいて個々のがん患者に最適な診療を行うがんゲノム医療を実現するために､新たな軸

として､がんゲノム医療を推し進める体制構築を追加した｡｢がんゲノム医療推進コンソ
ーシアム懇談会｣では質の確保されたがんゲノム医療を程供するための病院として､遺伝

子パネル検査や医師主導治験等を実施できる体制を有する｢がんゲノム医療中核拠点病院

(仮称)｣を設置し､がんゲノム医療情報の集約 .管理 ･利活用推進を図るための専門的

機能を担う機関として ｢がんゲノム情報管理センター (仮称)｣を構築する方向性となっ

た.平成29年6月にはがんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会の報告書がとりまとめ
られ､第 3期がん対策推進基本計画に反映される方針となっている｡｢がんゲノム医療中

核拠点病院(仮称)｣に関しては､平成29年内に要件をとりまとめ､平成29年度内に指定
を行う予定｡
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(イ)今GのiFq
> ｢がんゲノム医療中核拠点病院(仮称)Jや ｢がんゲ/ム情報管理センター (仮称)J等の
体制構築とともに､人材確保や連携体制等についての検討も必要である｡

> がん医療の過程で見つかるがん以外の遺伝子変異に対する適切な対応を行うために､ゲ

ノム医療を包括的に扱う疾患横断的な医療提供体制の検討が必要である.

【難ホ領bEに関して】
(7)平428棚
難病領域において整備されてきた難病医療拠点病院等の指定要件は､必ずしもゲノム医療
の実現に特化した施設･投価等の要件とはなっていないため､今後は.都道府県難病診療連

携拠点病院､NC(ナショナルセンター)､学会､研究班､IRUD(AMEDの希少 .未診断疾患イ
ニシアチブ事業)､難病情報センターとともr=難病医療支援ネットワークを構成し､難病に対

するゲノム医療提供の体制等を整備することで早期診断を図る方向となった｡

<現在の難病診療提供体制>

平成10年より厚生労働省において実施している｢難病医療提供体制整備事業｣により､
難病医療拠点病院等の整備が進められているC難病医療拠点病院の主な役割は難病医療連

絡協議会の業務 (関係機関の連絡調整､患者からの相談､入院調整､医療従事者向け研倭
等)を都道府県から受託すること､および高度な医療を要する患者を受け入れること等で

あり､難病医療協力病院の主な役割は､拠点病院等からの要請に応じて､難病の患者の受

〔̂H芸憲 還 萱琵 器 整 準 慧票 諾 空志 諾 温 9カ〕

<今後の難病診療提供体制>

旧拠点病院及び難病医療協力病院による医療提供体制では､難病の多様性のため､どの

医療機関を受診 (紹介)すれば､早期に正しい診断がつけられるのかが分かりづらい状況

にあることを鑑み､厚生科学宰議会疾病対策部会難病対策委員会は､難病の医療埠供体制

の在り方について (報告香)(平成28年10月)の中で､基本理念として (1)できる限
り早期に正しい診断ができる体制､(2)診断後はより身近な医療機関で適切な医療を受
けることができる体制､(3)連伝子関連検査について倫理的な観点も踏まえつつ実施で

きる体制､(4)小児慢性特定疾病児童等の移行期医療を適切に行うことができる体制の

構築を目指すこととしている.このような方向性を踏まえて､都道府県難病診療連携拠点

病院､NC､学会､研究班､IRUD､難病情報センターとともに難病医療支援ネットワークを
構成し､難病に対するゲノム医療を含む早期診断のための広域的な連携機能を整備するこ

ととなった｡平成30年度からの運用開始を目指し､難病医療支援ネットワークについて

は厚生労働省において､各都道府県内の医療体制の整備については各都道府県内で検討が
進められている.

(/)今GのLFD
> 汝伝性難病の中でどの疾病に対するゲノム医療が可能となるのか検討が必要である.
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(a)検査の実施横開

④ 各社オミックス検査の実施税関 (医*枕明又は衛生検査所事)の杜保

LW野とLJiとめでのPpEE5.･3g
わが国では研究に際して.海外検査繊関を利用する場合があるものの､医療目的で

医療機関や衛生検査所等において実施されるオミックス検査は､医療法等の規定に則

ることが求められている｡しかし､一方で各種オミックス検査を必要とする対象疾患
は明確ではなく､オミックス検査の対象は遺伝子 (ゲノム)､タンパク質 (プロテオ

-ム)､代謝物 (メタボローム)と様々ある中で.どのような疾患に対するどのよう

な種類のオミックス検査がどこで行うことが可能であるかについては明確ではないD

(7)萌好28棚
平成27年度に実施したAMED研究 ｢国内外における遺伝子診療の実態調査 (三菱総研)｣
では､遺伝子関連検査 (-遺伝学的検査と体細胞遺伝子検査.病原体遺伝子検査を合わせた
もの)を実施している機関の割合は､病院において91%.診療所において13%であり.多く
の病院でrj:日常的に漣信子関連検査を実施していることがわかった｡

(/)今#のHB

> 今般の医療現塊で求められる準伝子関連検査の内容や容t等については前述の｢①国内に
ーおける晶質･精度管理の基準設定等の必要性r=関する検討及びLDTに関する検肘｣.r②ゲ
ノム医療に係る高い専門性を有する機関の整傭人 等の方向性を踏まえて今後､検査の実
施体制を整備する必要がある｡

具体的には､

･がんについては､今後､｢がんゲノム医療中核拠点病院 (仮称)｣における施設要件等

も踏まえ､適切な検査実施機関の数や規模を考慮することが必要である｡引き練き､厚

生労働省において ｢がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会J及び ｢がん診療提供体
制のあり方検討会J等での検討が必要である｡

･難病については､一部の難病の診断に必要な遺伝子関連検査が適切に行われている施

設は限られており.これらの疾患の患者数が少ないことから早期診断に必要な検査実施

機関の一定程度の集約化についても検討が必要である｡厚生労働省において､特殊な遺

伝子関連検査実施可能な梯関を把握し､難病医療支援ネットワークの中で､難病の早期

診断lこ向けて､遺伝学的検査を行える適切な実施機関を紹介する等の検討が必要である｡



(4)人材の教書 ･7F成

③ (㊨) EEdE従+着 (開業医､一般法床医含む)に対する教書､啓発

⑳ 基捷研究段階､データ取得段階から医*までの各ステップ及び各プロジェクトにおけ
る多岐にわたる書門的人材 (族床辻伝那 1医､ゲノムメディカルリサーチコーディネー

ター､バイオインフォマテイシャン､生物統計書､iL伝統計ま､lT書rll汝､疫学書n
崇､倫理寺門女)の書成 .確保のための新しいキャリアパスのJq投書を推進

中Mとyiと上砂での鵬
遺伝学的検査等の実施に際しては.その検査結果が示す意味を正確に替解すること

が困難であったリ､疾病の将来予測性に対してどのように対処すればよいかなど､本

人及び家族等が大きな不安を持つことも考えられる｡また､ゲノム惜敗等と酷床的現

象 (表現型)の関係に係る知見は日進月歩であり､医療従事者であっても､ゲノム価
報等が示唆する医学的解釈を行う際は､十分な情報や知識に基づいて行われるべきで

ある｡現状でrL ゲ/ム情報等を用いた医療を実用化していく上で､現場で対応する

医療従事者が備えるべき知識や資質等が明確ではなく､また､そのような知経や資質

等を身につけるために､どのような教育､啓発を行うべきか明確ではない｡

このため.本人や家族r=対する遺伝学的検査の必要性や検査結果等に基づく診断･

説明を行う医療従事者 (開業医､-般臨床医を含む｡)に対して､遺伝学的検査等に関
する教育､啓発を十分に実施する必要がある｡

ノアノ棚

関係省庁では､医療従事者の教育 ･育成に関しては (医学生を含む)医師とその他の医療

従事者に関し.ゲノム医療の現場においてどのような知識や兼務が必要となるのか検討を行

うにあたり､まずは現状の医療従事者に対する教育や資格制度との関係性について整理を行
った｡

<医師の教書 .育成について>

(a)卒前教育から初期研修教育の対応

｢医学教育モデル ･コア･カリキュラム｣､｢医師国家試験出題基準｣､｢医師臨床研修制度
の到達目標 ･評価｣について次のような進捗があった｡

･｢医学教育モデル･コア･カリキュラムJについては平成四年3月に改訂され､遺伝医療･
ゲノム医棟に関する内容が充実し,平成30年度より各大学において新たなカリキュラム

に基づく教育を開始予定である｡

A｢医師国家試験出題基準｣に関しては､｢医道審議会医師国家試験出題基準改定部会｣にお

けるゲノム医療に関する議論に基づき､医師国家試験の新たな出題基準が平成28年に公

表され､平成30年の国家試験より適用予定である｡
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･｢医師臨床研修制度の到達目棲 ･評価｣に関しては､｢医道審散会医師分科会医師臨床研修

部会･医師臨床研修制度の到達目標 ･評価の在り方に関するワーキンググループ｣におい

て臨床研修におけるゲノム医療の取扱いについて敢諭し､平成29年3月にとりまとめ､

今後､医師臨床研修部会で引き続き駁論される予定である｡

(b)トレーニングコース

I｢ゲノム医療実用化推進研究事業(代表研究者 中釜斉(平成26-28年度AMED事業))｣
では､臨床遺伝専門医等を対象とした遺伝カウンセリングのスキルアップを目的に､｢遺

伝カウンセリングロールプレイ研修会｣を全国14か所で開催､計1326名 (H四年4月時

点)が受講修了した｡

･｢課題解決型高度医療人材養成プログラム｣では ｢難病克服 !次世代スーパードクターの

育成 (伶州大学 (平成26-30年度文部科学省事業))｣で､特色ある遺伝子医療を実践し
ている信州大学等6大学が受託し､On-the-Jobトレーニングプログラムを開発･実践し､

学生受入れを開始した平成 27年度以降､平成 29年4月時点で主コース (修業期間1年

間)を17名､インテンシブコース (修巣期間 1週間～1年間)を37名が受講している｡

(¢)学会認定資格
日本人類遺伝学会 (理事長 松原洋一)では､すべての診療科からのコンサルテーショ

ンに応じ､適切な遺伝医療を実行するとともに､各医療機関において発生することが予想

される遺伝子に関係した問題の解決を担うことが期待される､｢臨床遺伝専門医｣の育成

を行っているO平成28年3月時点での1.226名から平成29年4月現在で1.301名が寵
定された｡

<その他の匡dE従事者の教書 ･7F庇について>

(a

国廃基準に対応した多施設共同臨床研究をより効率的･効果的に実施するための体制を強

化し､迅速なゲノム医療 ･集学的治療の確立を実現することを目的に､臨床研究及び診療実

績において一定条件を満たすがん診療連携拠点病院に対し､遺伝カウンセラーや臨床研究コ

ーディネーターを配置する補助事業である｡

※1施設につき2人まで､定板補助 (1人につき上限389,5万円/平成28年度)｡平成28年

度は､都道府県がん診療連携拠点 10施設､地域がん診療連携拠点病院 14施設に対して､

遺伝カウンセラー合計36名､臨床研究コーディネーター1名を配置済｡

仙)革新的がん医療実用化研究事業 (平成28年度-AMED事業)
西尾班 ｢がんゲノム個別化医療の実現に向けた遺伝子診断共通カリキュラム構築と教育.

研修プログラムの実証的開発研究｣および吉野班 ｢産学連携全国がんゲノムスクリーニング

事案scRLAt-Japanで組織した遺伝子スクリーニング基盤を利用した､多施設多職種専門家か

ら構成されたExpertParnelによる全国共通遺伝子解析 ･診断システムの構築および研修プ

ログラムの開発｣の両研究班において､がんクリニカルシーケンスを運営できるメディカル

ディレクター､クリニカルシーケンスチームを構成する多職種molecularmedicalstaff(仮

称)の育成のためにe-ラーニングシステム構築及び講習会を開催した｡今後は､がん診療連
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携拠点病院に､上記研修などを受け養成されたメディカルディレクター (臨床医等)を配備

する予定である.

蛸 東北メディカル .メガバンク計画 (研究人材)

東北メディカル .メガバンク計画 (平成23年度～32年度)では被災地を中心とした大規模ゲ/ムコホー ト研究を行うこ
とにより.地域軸 こ貢献するとともに､hJ棚 の次世代洲 の柵策を目指すことを主たるP

的とした事業である.

.研死重関におけるコホート洞恋等を支える人材としてGuRC(ゲノム･メディカル ･リサーチ･コーディネーター)を育成
している｡GuRCにはヒトゲノム･遺伝子解析を伴う研究の実施に際して､①研究内容に関する挽明を行い､自由意思に基づ
く同音を受け､②その他の研究組 こ関する脱明を行い､③耗料提供者と研死欄 係を築く.等の役割がある.

波北メディカル･メガ′くンク計画では独自のGmC兼成コースで.寄掛汎 保航 検査技師を対象に2週関の呼r朋女官の
後に釈放を実施､平成 29年5月時点で,絶377銘 (東北大学296名.岩手医科大学81各)を謎定Lでいる｡
また.ゲ/ム榔 和のインシリコ (コンピュータ)解析 ･解釈の手紙 ツール開発､ツールを用いた解析を担う

人材である生命情報科学者/ノV オインフォマテイシャン育成をE]的に.平成2E'年度より北北大草大学院医学系研究科及び

情報科学研究科､さらk平成 27年度より脚 究科で将門投薬科目を閃 し､これまでに聴許生を含む80名以上が受講修

了した｡

(a)学会認定栄枯 (かソコ内は平成29年4月時点の資格認定者の人数 (医師の割合))

t■t ttI■ 主な脚 .Xホ内書 人一l-Ih)It

+十■叶l4叫 LfTLE文士 日*人ZIiL伝g-負 1

(ち%)エキスパート El本iL住子柵 半金
1

( 毛 LヽItL足iL伝カウンセラー カウ-セリ■ケ 仇 毛礼)先 垂■

tg, J 可日本人Fl姐忘年* ノ ンの托O tLJt■カウンセラー
E]棚 tiJlA

羊* 名8爪)*件(+)今&の叩> ｢(診ゲ/ム医療に係る高
い専門性を有する税関の整価等｣の拙論を踏まえ.がん領城や難病領域での医療捷供体制の鼓

傭lこ当たっては､書門人材の必要tやJk低限そなえる井箕等に関する考え方を検討する

ことが必要である｡また人材7F成の過渡期においては､必ずしも学会詑定栄枯にこだわらず､それ以外に兼成された人材も活用し､地

域性を考止した供給体制を段階的に維旅する必要がある｡> 医療従事者に対する中長

期的な人材育成の制度投打に関しては､卒前/卒後教育､寺門資格取得後の教育/非寺門
的な医療従事者に対する教書･啓発等多種多様であるため.各省庁単独での対応は困難であり､人材のキャリアパスの在り方を含め.関係学

会と連携し､省庁横断的な調整

･検討が必要である｡ ‖莞 (5)カウンセリング休刊の亜♯㊨ iL伝カ

ウンセリング体制の妊+

､偶発的折JL書への対応に関する枚肘柵 と 少iとめ下の励 好rヒトゲノム･遺伝子解

析研究に関する倫理指針J(平成13年文部科学省･揮生労働省･経済産兼省｡以下

｢ゲノム指針｣という｡)において.遺伝カウンセリングや偶発的所見の開示については､

｢ヒトゲノム･遺伝子解析研究(=関する倫理指針｣の中でr提供者に対する基本姿

勢Jが規定されている｡このような状況の中､遺伝学的検査等の実施に際しては､そ

の検査結果が示す意味を正確に理解することが困難であったリ.疾病の将来予測性に

対してどのように対処すればよいかなど､本人及び家族等が大きな不安を持つことも考えられる｡このため.遺伝カウンセ

リング体制の鮒 が求められている｡(7)･柑 28勿明辻伝子関連検査の実施に

際して､患者やその家族等に対し､必要とされる説明事萌や留意事項を明確化した文暮等は

ないため､平成30年度のガイドライン公表に栄する研究としてrゲノム医療実用化推進研究事業 (

中釜班) (平成26-28年度)｣を行った｡また､ゲノム医療の実現を見据えて､結

果返却方法.遺伝カウンセリングの手法やその体制､医療との連携等の課糧に取り組むため.

｢東北メディカル･メガバンク計画 ゲノムコホート研究r=おける個人への遺伝情報の回付に関

するパイロット研究 (平成26-32年度)｣を開始した｡<ゲノム医

療実用化推進研究事業 (中豊班)>(平成26-28年度)ゲノム医療の実用化を

進めていく際に､医療現場が直面すると予想されるクリニカルシーケンスを行った患者における主た

る目的外の連伝子解析所見(偶発的所見-1ncldentalFlndlngS(IF)/二次的所見-SecondaryF

lndlngS(SF))-の適切な対応のため､①倫理面からの理絵的検討や､②国内

におけるIF/SFの取扱いの実態調査を実施したOこの研究班がとりまとめたIF/SFへの

対応のポリシー案については､今後､学会等の疲々な関係者の中で､広くコンセンサスを形成していく上での問題提起･試薬として､ガイドライン策

定に当たってのガイダンスの一つとなる事が期待される｡<東北メディカル.メガバンク計画 ゲノムコホ-ト研究lこおける個人への遺伝情

報の回付に関するパイロット研究> (平成26-32年度)遺伝学的検査結果を返

却するにあたって､その有効性や心理社会的影響･精度管理･手続きの妥当性などに関する

/マイロット研究であるBまずは､家族性高コレステロール血症を対象疾患として､平成28

年10月より研究参加-の呼びかけ.練習会を行い､家族性高コレステロール血症の保因者 (

バリアント陽性者)7名に対して平成29年3月より結果を返却し完了した.全員に6か月後･1年後の質問紙調査､保因者 (バリアント陽性者)には



6か月以降にインタビュー調査を実施予定であり､今回の知見を括かし､今後､他の疾患

(単一遺伝子疾患､多因子疾患)-拡大して遺伝情報を返却するための調査を継続してい

く予定であるO

(/)今&のHM

> 平成29年度よりゲノム創薬基盤推進研究事業の中で､ゲノム情報た基づく適切な医療を
実施するため､クリニカルシーケンスを実施する際の患者及び家族等に対する説明事項

や留意事項 (lF/SFを含む)の明確化を行う予定 (平成29年度にガイドラインの原案を
作成､平成30年度に遺伝子関連検査の実施に際し患者等に対し必要とされる説明事項を
明確化して公表)｡

> ガイドラインの策定に当たっては､関係学会の協力を得てコンセンサスを形成した上で､

カウンセリングやフォローアップを返却手順の中でどのように位置づけていくかなどを

検討する必要がある｡

> ゲノム情報の返却については､｢臨床/研究/健診｣､｢スクリーニング/精査J､｢予後 (重

篤度/対処可能性等)J等の異なった場面 ･状況を想定しつつ.その中でまずは臨床の現

場では､医学的解釈を含めた確度の高いゲ/ム情報を対象として返却することを検討す
る必要がある｡

(6)検壬の十用負担

@ 保険収載の検査中目数の充実及び保険捗dEなのか､先進医dtなのか

LfTJWとyませめ での戯 既読諺

我が国の健康保険制度においては､治療と疾病の関係は明確にされており､治療の

有効性･安全性等が確立している治療は､基本的に保険適用することとしている｡

また､先進的な医療技術については.国民の安全性を確保し､患者負担の増大を防止

するといった観点を踏まえつつ.国民の選択肢を広げ､利便性を向上するという観点

から､安全性や有効性を個別に確認した上で､先進医療制度等の枠組みの中で､保険

診療との併用を認めることとされている｡

(7)平428棚
ゲ/ム情報を用いた医療技術を新たに開発する際には､保険適用を視野に入れ､指定難病

にかかる遺伝学的検査の事例も踏まえ､r分析的妥当性｣､｢臨床的妥当性｣及び r臨床的有用
性｣の確保に関する検討が求められる.

しかし.有効性及び安全性が確立しているために海外では広く実施可能にもかかわらず､

国内では保険適用されていない遺伝子関連検査が存在するため､厚生労働省は行政施策と

して､平成28年診療報酬改定において､中央社会保険医療協議会 (中医協)での議論に基
づき､指定難病にかかる遺伝学的検査について学会等の定める｢遺伝学的検査の実施に関す

る指針Jを満たす場合には保険適用とすることとした結果､対象疾患を36疾患から72疾患
に拡大した｡

(1)今&のHu

> 今後も保険収載を検討すべきゲノム情報を用いた技術に関する整理が必要である｡

> がん領域では､医学的意義のある遺伝子パネル検査について､薬事承認及び一定の要件

を満たす医療機関における保険診療について検討が必要である｡

> がんゲノムに関しては､条件付き早期承認による既存薬の適応拡大等を含めた施策を推

進する必要がある｡また､-人ひとりに最適な最先端のがん治療を公的医療保険で受け

られるよう有効性 ･安全性等を確認した上で保険適用を検討する必要がある｡



2)研究にJtする辞JI

A研究内容

(l)医*実装を目指した研究の取租

⑯ 疾患予防r=向け､ゲ/ムi+鞍事を用いた発症干3M法事の確立

⑤ 各種オミックス什租の韓床的な解釈 (系統だったアノテーション)

⑯ 各種オミックス什報の払床的な解釈に*するエビデンスの書7I

⑳ 基稚研究の成果をゲノム医dEに稚漉しする拠点の車廿

⑳ 関連する取組との書t*的連携

/EEdE研究開発の他の各省速決ブE)ジェクトとの連携

/嫌々なコホートやバンクとの書t一的連携と活用

/大学.国立高床書Fl医群研究センターやその他研究撫開､医♯稚臥 企兼との連携

4,JWとEjiと上砂でのmM.gm
ゲノム什報等を医療として実利用するためには.ゲノム付根を含む各種オミック

ス榊 の嘘床的な解釈に資するエビデンスの蓄棟が必須となるd疾患の原因iL信子

変異や関連遺伝子多型を発見するとともに､辻信子変異 ･多型 (it伝子型)が.症

患の発症 (表現型)とどのように関連づけられるかについての始末的解釈を推進す

る必要がある｡また､諸外国等において既に実装されている疾患関連遺伝子につい

て､遺伝子変異.多型を持つ日本人のリスク評価.治療法及び予防法開発を目的と

した観察研究及び介入研究の実施や､ファーマコゲノミクスlこ基づく患者の薬剤応

答などを医療m において簡便に確認するための検査法の開発､ガイドライン作成

などの実柾研究の臭施も必要となる｡さらに､日本人を対象とした検証研究の成果

を弗約し､臨沫及び研究において活用することのできる日本人の遺伝情報を統合的

に扱うデータベースの杵築やゲノム水準の検出力を実現するために､疾患群毎を含

め適切なサンプルサイズを設定することに向けた検討が必要である｡

日本国内外におけるゲノム研究開発やゲノム医療の進捗状況に鑑みると､今後の

取組に当たっては対象とする疾患に関しても戦略的な牧定が求められる｡この中で.

研究のターゲットとすべきJL体的な疾患･録域は国際動向も踏まえ.概略的に決定

する必要がある｡希少疾患.難病や未診断疾患等は､患者数が少ないことを踏まえ､

現場の臨珠医から研究者までがオールジャパン体制でゲノム研究を推進する必要

があるとともに､国際協力等も検討していく必要がある｡また､創薬研究とともに､

コンパ=オン診断薬の開発を並行して行うことが.ゲノム什格等の医療現場での実

利用にむけて重要な要素となる｡

また.医療での実利用に資するさらなるエビデンス作りに向けた疾患関連遺伝子

探索とその章載づけ､個別化予防のための疾患リスク予測法等の確立を行う.加えて､
疾患関連iL伝子 (感染症の場合､病原体)の更なる同定のために必要な対照として

日本人での柿準ゲノムパネルの開発 ･充実が王要となる｡

また､医療分野研究開発推進計画に掲げられている各省連携プロジェクトである

｢疾患克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト｣と他の各省連携プロジェクト
(rジャパン･キャンサーリサーチ･プロジェクト｣､r脳とこころの健康大国実現プ

ロジェクト｣､｢新興･再興感染症制御プEjジェクト｣､r難病克服プロジェクト｣等)

との連携も回るD

さらに､基礎研究の成果をゲノム医療に橋,度しする披能を整備する必要がある｡具

体的には､大学･国立高度専門医療研究センターで､必要に応じて関係研究機関と連

携し､同定された遺伝子変異･多型等の臨床的解釈､日本人のリスク評価.治療法及
び予防法開発を目的とした扱察研究及び介入研究の実施､患者の薬剤応答などの検

査法の開発､ガイドライン作成､日本人のiL伝情報を統合的に扱うデータベースの構

築に向けた検討があげられる.

ゲノム解析に関しては.シーケンシングの高速化､低コスト化に伴う民間企業と

研究棟関との新たな役割分担の検討を進める｡研究棟関等にある既存のシーケンシ

ング機能の最大限の利活用に加え､民間企業が高性能シーケンサーを保有する動き

があることから､国内産業育成の観点も考慮し､民間企業によるシーケンスも活用す

る必要がある｡

柳 誹 長句姓 芝∠9.EE書軒 蕊 PIク卜推進について 平成29年度JP-P'… '̀d一 … り'

VI究1tを■｢ 票 .- - - ....:盟 :-:ま,.ILJL■11エ1■土.⊥山 . 7 .rI_■. i

ヽ

噸 醇襲葉=

==ニ孝毒
モ 4% D芸i i - -. 蓋琵 H,.;:こ,_エ 〔≡蚕 ヨM Hli>飾 h-{ 一 二

℃ヱ怒.㌻~-1'～AMEDでは､臨珠的な解釈に資するエビデンスの蓄積に資す

る取組として平成 28年度からrゲノム医療実現推進プラットフォーム事業｣､｢臨床ゲノム情

報統合7--1タベース整備事兼Jを開始し､さらに rデ-タシェアリングポリシ-｣の策定等のゲノム医療研究支援に取
i)組み､研究を推進した｡



【ゲノム医療実現推進プラットフォーム事兼 (⑩)(平成28年度-)】

(7ト拘好28類似

<概要>

先端ゲノム研究開発として疾患関連遺伝子の探索によるバイオマーカー候補や治療技術
シーズの探索･発見を通じた疾患予防等に向けた発症予測法の確立等をEl指す｡具体的に

は､多因子疾患に関して､逮伝要因等の解析によりバイオマーカー候補を見出し､環境因子

(ライフスタイル ･行動等)との関連を検証することによるリスク予AIlや予防､診断(層別

化)や治療､薬剤の選択 ･最適化等の確立に資する研究､及び基盤技術となる解析ツール

(帆 :参照となる DNAアレイ､オミックスパネル等)やバイオインフォマティクスに必要な
ツール(例 新規の遺伝統計解析手法､ゲノム解析アルゴリズム等)の研究開発を行う｡
<平成28年度の進捗>

･多因子疾患研究 糖尿病等を対象に大規模ゲノム解析等を開始した0

･基盤研究開発 :長鎖シーケンス技術を用いた新規解析手牡の確立のための基盤技術開発
等に着手した｡

(イ)今Gの脚

> 基盤研究開発の成果を多因子疾患研究に生かしながら研究を進め､遺伝要因に加えて環
境要因との疾患の関連の解析に向けた取組を進めていく必要がある.その際､推進すべ

き疾患領域の見直しを踏まえ､ステージ別の視点を加えて進めていくとともに､オミッ
クス解析やバイオインフォマティクスによる多EEl子疾患のリスク評価手法等の確立に
向けて取り組む必要がある｡

【持床ゲノム什報統合データベース亜df事業 ((勤⑩､㊨)(平成28年度-)】

(7)平鹿28棚

<概要>

ゲノム解析､加えて臨床情報を含めた情報の統合 ･解析､臨床現場への遼元を行うとと

もに､臨床現場で利活用されるデータベースを整備し､それを用いた診断､治療の推進を

目指す｡具体的には､疾患領域ごとのゲノム情報の疾患特異性や臨床特性との関連の解明

に資する臨床ゲノム情報データストレージの整備､及び各疾患領域における研究で得られ

た変異･多型情報等の知見を共有し､診断牡や治療法の開発等に結び付けるための基盤構

築や疾患横断的利活用を可能とする臨床ゲノム情報統合データベースの構築を行う｡
<平成28年度の進捗>

･臨床ゲノム情報データストレージ.4つの疾患領域 (①希少 ･難治性疾患､②がん､③感

染症､④認知症及びその他)において塵債を進めており､特にがん領域では､遺伝子パ

ネル検査の保険収載ならびに全ゲノム検査を視野に入れ､がんゲノムコンソーシアム等
と連携できる体制を構築しつつある｡
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･臨床ゲノム情報統合データベース 疾患領域研究班等から供出されたゲノム情報及び臨

床情報の収集や管理/ゲノム医療を担う医療従事者からのアクセスに対応可能なイン
ターフェース構築などに着手した｡

(1)今&のHB

> 希少.難治性疾患､~がん､感染症､認知症等疾患ごとに収集したデータを平成33年まで
に医療実装に移行するためには､臨床ゲ/ム情報統合データベース構築が必要であり.そ

の際r=は入力データの標準化.データ共有への協力体制の整備､AI (artificia一

hlter=gence)等を活用し､各疾患領域のナレッジデータベースを有機的T=つなげたシス

テムの構築等が必要である｡これより､今後､更に学会や臨床現場と連撫し疾患横断的に

統合的な解析を行いっつ､医療現場のニーズを鑑みてさらに収集すべきデータを検証する
必要がある｡

【ANEDゲノム匡*研究の支横紙能 く@⑳)】

(7)棚 28棚

<概要>

ゲノム医療研究基盤の整備､ゲノム医療研究者と研究基盤の連携促進､及びゲノム医療

研究推進の支援､を行うことにより､ゲノム医療実現に向けた研究開発を強力に推進する

ことをEl指す.課捌 宰決に向けた助吾を得るためのゲノム医療研究支援モニタリング･ボ

ード､及びその下に各種分科会をAMED内に設置して検討を行う｡
<平成28年度の進捗>

･研究基盤の整備 3大バイオパンクを中心とした研究基盤の整備に向けて､東北メディカ
ル･メガパンクにおける血液･脳脊髄液メタポロミクス用試料晶質指棟の提供､ナショ

ナルセンター･バイオパンクネットワークにおける病理組織検体等のゲノム系解析用プ
ロトコールの作成､バイオ/くンク･ジャパンにおける血涙プロテオミクス用試料品質指
標の提供等､各種オミックス解析標準化に向けた取組を進めたD

･研究者と研究基盤の連携促進.電算資源の供用サービスについては､東北メディカル･メ

ガパンクに設置されている電算資源の一部をAMED領域として､外部研究者利用区分と

して割り当てるとともに､研究者がデータを持ち込み､自由に解析を行えるようにした｡

また､オープン･アンド･クローズ戦略及び知的財産の確保等に留意し､｢疾病克服に

向けたゲノム医療実現化プロジェクト｣における｢ゲノム医療実現推進プラットフォー

ム事業｣､rG床ゲノム情報統合データベース整備事業｣､｢ゲノム医療実用化推進研究事

業｣では平成 28年度からの公募申請時にAMEDデータシェアリングポリシーに基づく

データシェアリングプランの提出を義務化した｡これに合わせて､｢制限共有｣を実現

する公的データベース (仙tEDGenomegroupsharingDatabase(AGO))を国立研究開発
法人科学技術振興機構 (JapanSclenCeandTechnologyAgency(JST))との基本連携
協定の下､NationalB10SClenCeDatabaseCenter(NBDC)と連携して平成29年2月よ
り運用を開始した｡情報ポータルサイトでは､バイオパンクが保管しているヒト試料に

関する情報 (疾患名､試料種別等)や保管･利用 (分譲･共同研究)条件等の情報を含
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む国内約40施設のバイオパンク情報の一覧､電界資源の供用サービスやAGD等の情報
基盤を利用するための情報等を平成29年4月より公開した｡

･研究推進の支援:研究における解析結果の返却､倫理審査等あり方の検討､国際的なデー

タシェアリングの範EEZ､バイオパンク事業における研究参加者･住民を対象とした意織

調査等の事例研究等を開始した｡

(イ)今&の甜

> 生体試料の品質管理や標準化T=関しては.3大バイオバンクにおいて進めてきた取組の

成果を公開することにより､その他のバイオパンクへの展開をB]っていくとともに､利

活用に向けた取組を強化していく必要がある｡

> 研究者と研究基盤の連携促進J=関しては､情報ポータルサイト等を通した情報発信とと

もに､研究者の見解や提案を踏まえた双方向的な連携関係の構築に向けた取組が必要で

ある｡

(2)I(イオバンクの利活用

㊨ (㊨) 正確な韓床.仕捗什報が付加され､かつ晶千の確保された生体拭料を供用で

きる体制生休

⑳ 生体拭料の晶T (採取､処理､感染症検壬､保存書)の頼隼化 (患者疾息部位の生

体拭料を杜常部位の生体拭料と比較する必貫もあることに乎*)

⑳ 8大バイオバンクを研究基盤 ･連携のハブとして再拝築 :貯めるだけでなく､活用

されるバンク

LPhJgtEJitめでの腺 貯

ゲ/ム情報等の収集 ･蓄積及びエビデンスの獲得には長期にわたる多大な取組を軍

するため､研究開発の取組にあたっては､既存のバイオバンク等を最大限に活用する

とともに､個別疾患研究と研究基盤の有機的連携を促進する｡

共同研究の更なる推進に向け､正確な臨床.健診情報が付加され.かつ晶質の確保

された生体試料を供用できる体制を整備するとともに､病理組織検体取扱の指針化及

びそれに向けた研究の推進等を通して､生体試料の品質 (採取､処理､感染症検査､

保存等)の標準化を行う必要がある｡なお､疾患別･試料の種類別での標準化の検討

も必要である｡さらr=､臨床､健診情報が付加されたゲノム情報等のTJ-タシェアリ

ングに向け､生体試料が限りあることを踏まえ､情報として提供する環境についても

整備する必要がある｡

バイオバンク･ジャパン､ナショナルセンターバイオバンクネットワーク､東北メ

ディカル.メガバンク計画､質の確保された地域コホートの実行的な連携を目指す｡

その際に､ただ単純に連携を求めるのではなく､実現すべき具体的な研究告標を設定

した上で､それぞれのバンクの特長が最大限に活用されるような連携を図ることが重

要である｡質の確保された地域コホート間の連携については､個別疾患研究側からの

ニーズに応じて進めることが王要であり､特に､既存の健常人コホート研究単独のみ

では､サンプル数が充分でないことが多いので棟数のコホー ト研究のデータの活用を

行っていく必要がある｡その際には､研究者が収集 ･加工したデータを共用に供しや

すいようにする方向が望ましい｡また､大学 .国立高度専門医療研究センターやその

他研究棟関､医療機関､企業との連携も引き続き推進する｡

(アJ潔428棚

各バイオバンクにおいて.既存のバイオバンク等を最大限に活用するとともに.個別疾患

研究と研究基盤の有機的連携を促進するためr=下記のような取租をしている｡

生体拭料の晶質 (採取､処理､感染症検査､保存等)の標準化

(C) ｢仙IEDゲノム医療研究の支援機能｣で前述
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3大バイオバンクの利活用に資する条件および利活用状況

(BE)J) -ク(NCE)rd) (T

MM)■● I1-)* ■ ■■■■ †tの-JtrtEF

Eホ-トul暮:丘人Iレ-)の研書くql27
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n一一品瑠甥RT=訂柳Irhず■M Ftl Jm W

-()だ琵巧は 5"(2.日-%潔三縄 捗h 1相 ,NL和一才筆liLじたFttK管℃-) ▼l■Tt11r■fl±雫法 論LiJJp=S.)%k

H&T品 昆

:lTM甜==,auk.l上(早成2,.F.川A) -芹iQ=

･●一● ■-lA.Jl巌だ)h圭雫.(3.榔fI件)..一〇7枚t暮))■2I年▲月I+

(イ)今度の即> 座乗界や学術界 (アカデミア)の利活用者との対指を通して.各バイオバ

ンクの利活用に際しての課域 (付報アクセスの容易性､利用手続きの

簡便性など)を明確化し､それらの解決に向けた取組を進め

ていくことが必要である｡> 外部機関によるバイオバンクの活用､人材染出の実蛾等､研究コミュニティへの総合的な

莱献度合を数値化する取組みを進めていくことが必要である｡

23 (3)EZl辞的なデータシェアリング⑳ 研究Iごおける

四時的なゲノム什報書のデータシェアリングに関する検肘中JWt

yま~tめでの側研究における国際的なゲノム櫛板等のデータシェアリングに関しては､患者数の少ない希少疾患 ･粍病や未抄断疾患等の

ゲノム研究を推進する上で重要となる｡希少疾患 ･難病 に対す る国際的 な共同研究 の

ための コ ンソー シアムで あ るlRDiRC(internationalrare

dlSeaSeSresearchcDnSOrtlUm)への参加を検討するとともに､国際的なデータシェ

アリングに向けた ICや倫理委兵舎の審査体制等を初期の段階から整備す

る必要がある｡(7)421828名 …

<lRDIRC>AHEDはIRDIRCr=参加し､さらに加盟他聞としての取組 tRDIRC運営への関与､E)内の

希少疾患 ･難治性疾患の国幹的な研究開発推進に向けた取組を行った｡･IRDIRC加盟

機関としての取組IRl)lRCの意思決定機関であるConsortlumAssembly(旧

ExecutlVeComlttee)の会議参加等を通 じて､希少疾患分野の研究

開発支援動向の把握に努めた｡SclelltlflCComlttee及びその下

部にあるTaskForceで国立研究開発法人医薬基盤 .健康 ･栄蓑研究所と連携して希少疾店分野の世界的な関心群項に対する具体的な研究開発推進方策等

の議輪に加わった｡希少疾患のような少数の憩者を対象とした蛇床釈放の方法輪の開発を目指したタスクフォース

で医薬品医療機器総合機構 (PMI)A)と迎供して情報収鵜ならびに国内の状況の反

映に努めた.･IRDIRC運営への関与第3回IRDIRCConference

(2017年2月)の轡(梢委員会に参画し､世界的な希少疾患研

究に関する情報発信等を行った｡国際的な規範や各国の保蝕医療政舛-影響を及ぼしうる､IRT)1RCの今後の10か年計画 (2017-2027年)草案の策定に貢献し

た｡･国内の希少疾患 .難治性疾患の国際的な研究開発推進にむけた取組レジストリ

構築に関する公掛 こおいて海外レジストリとの国際迎掛 こ向けた希少疾他分野-新たに参入する研究者-のせ弛啓

発を行った.<がん領域における取組>･AMEDでは難治性がんの早期発見に資するバイオマ-カーのワークショッ



B.1書報基盤
(/)今#勿Ⅳ
> 希少･未診断疾患患者に対して診断および治療方針の決定等のために､Orphanet等国際希
少疾患デ-タペースとの連携等を行い.本邦の希少難治性疾患の概要､各難病研究班の概

要や研究成果を公表することによる更なるデータシェアリング等による国際連携が必要

である｡

> 難治性がんの中で症例数の少ないものについても､早期診断等を目的に､国内だけにとど

まらず､国際的なデータシェアリングに資する取組を継続する必要がある｡

⑦ ゲノム輔報等の付随した患者の正確な蕗床･健診i*根の包括的な甘理･利用に関する

インフラ義仲

① 必羊な蛙床什報の同定､fI準化されたデータの収集 .利用

⑯ 必要なコンピューターリソースの壷dl

⑩ 正確で効率的な医*付根の乗合に必羊な仕組み (医鎌等分野の書号等)の中人及び公
的*料 (レセプト､領抄1t租､介杜保険書)の活用についての境肘

触 yiとめでの願 監ま鮮

医療現場では､事務や検査に加え､診断や手術においてもコンピュータの支援機能

などデジタル技術の適用が進展している｡こうした医療現場で生成されるデジタル

データは､利活用 (取得､蓄積､加工､伝送)が可能であり､大規模データの分析､

医療分野の横械学習を通じ､個別化医療の実現､効果的治療方法の発見､科学的根拠

のあるヘルスケアサービスの開発等の医療技術.サービス､研究開発､医療行政の高

度化､効率化の実現を目指して､健康･医療戦略推進本部の下に設置した次世代医療

ICT基盤協議会にて議論を開始した｡

現在､全国規模で利活用が可能な標準化されたデジタルデータIも 診療行為の実

弛情報 (インプット)である診療報酬明細書 (レセプト)チ-タが基本である｡診療

行為の実施結果 (アウトカム等)に関する標準化されたデジタルデータを利活用す

ることが次の課題である｡

ゲノム情報等をどのようr=電子カルテに書き込んでいくかがゲノム医療の実装に

向けて重要である｡

当協議会にて､標準化､制度･ル-ルの整備など､診療行為の実施結果 (アウトカ

ム)を含むデジタルデータの利活用を円滑に行うための全国規模の仕組みの構築と､

陣床における ICTの徹底的な適用による高度で効率的な次世代医療の実現と国際標
準の獲得を図るとともに､①医療等分野のデジタルデータの利活用を円滑にするた

めのデータ収集･交換の標準化､②医療情報の取扱い制度の調整.③正確で効率的な

医療情報の突合に必要な仕組み等の検討を行う予定である｡



(7)平428ヰ…

<医療分野の研究開発に兼するための匿名加工匡dEt*報rこ関する法律 (次世代区点基盤法)>
次世代医療 ICT基盤協議会での検討を踏まえ r医療分野の研究的発に姿するための匿名加

工医瞭情報に関する法律案｣が平成29年3月 10日に第 193回通常国会に硬出され.平成29

年4月 28日成立､5月 12日に公布され.公布の日からl年以内に施行することとされた｡

本法律の趣旨･概要は以下のとおり｡

趣旨 特定の個人を職別できないように医療仲報を匿名加工する本業者に対する規制を整

備し,匿名加工された医療情報の安心 ･適正な利活用を通じて､錘俳 .医掛 こ関する

先端的研究開発及び新産業創出を促進し､もって健康長寿社会の形成に資する.

概要

1 回の兼務等

医療分野の研究開発に資するための匿名加工医療情報に関し､

(1)必要な施策を詐ずる国の兼務

(2)施策を結合的かつ一体的に推進するための基本方針 について定める｡
2 罷定匿名加工医蝶情報作成事業者 (以下 r鑑定事業者Jという.)
(1)怒定事業者の'R定

高い情報セキュリティを確保し.十分な匿名加工技術を有するなどの一定の基準を

浦たし､医療情報等の管理や利活用のための艦名化を適正かつ確実に行うことができ

る者を提定する他阻みを設ける｡

(2)医療情報等の取扱いに関する規制等

医療繊関空引ま､あらかじめ本人に通知し､本人が橡供を拒否しない狙合､醍定卒業

者に対し､医蝶情報を提供できることとする｡(医採機関等から吉忍定本業者-の医療情

報の提供は任せ)

改正個人情報保!兵法ではゲノム情報のうち要配慮個人情報にあたるものについては原

則.本人同意なしには第三者へ提供することができないが.耽定本業者が本掛 こ規定す

る手続きにより収兆し適切に匿名加工されたゲノム情報は､本人同意なしに利活用着-

提供することが可能となる｡

<睦簾研究等 lCT基盤輔車研究事美>

平成27年度から､心tEDにおいて同事業を柵始し､大規模診虎データ等の収集 ･利活用

に関する研究や､医凍ビッグデータ解析と人工知能による医療知能情報システム隅発等の

研究課堰を4淵 採択した｡平成 28年度からは､疾患 .目的別データベースの共通プラ

ットフォームの柵拓やデ-タベースの高度化等に関する研究等の計 14裸周を採択した｡

■u t■■t A■LIIlRI■■J

ーⅠ■t仙 人ELd ■ネットウ-ク1■
JL

▲1ニ■L大事

1服 -m tt ■｣■P Ilt.T▼▲■■刑 I 加 ▼■事1W tIL

J■Ltt 大Ⅱ b■tt ■■ftJItZLJLt tlL■一一一Ⅶ ■-I)

-Im jh 人耶 tS'スナ LLL

Lt8tIJh 人El棚 ■士 I

;川q:己UJD

■■■■十十 書1E枯A

■4一■■■*■●■■

tIt事■▼JIIbtftIL … ■三一l

■I■一■t●t 上暮上-

JL-■■
州 .tt*桝 tL■■■

■■■tl■■■dZIEl1大事 ■一◆■

三EIJEl仙 1ヽ▲事仝 P ■人

BJJL■ 山 正久■●■■.チll)ナJLd-ク′く-… 人-大T

JLlJLJJd<ゲノム診断支捷システム生す事暮>国立高

度専門医療研究センター6施牧に.rゲノム情報を実際の診断で活用するための診療基盤Jを整備し､ゲノム医療の提供を推進させる｡具体的には､ゲノム解析

結果を電子カルテ上-登録する仕組み.ゲノム情報を用いた砲床的判断の支援提供等を行うシ

ステム (ゲノム医療対応屯子カル

テシステム)を開発するものである｡平成28年度はシステム構築をしている段階であり､今

後埜扱状況を報告予定である｡<医療等分

野の紘別子 (ID)>医棟等Tl)の利用場面としては､病院･診療所間での必着情報の#･有や､研究分野

での括用 (データの突合 ･収兆)を想定している｡｢日本再興戦略20161に基づき.2018(平成30)年度からの段階的運用開始､2020

(辛成 32)年からの本格運用を目指して､2016(平成 28)年度中に具体的なシステ

ムの仕組み .実株等について検討を行った.(イ)今GのJIW> 次世代医dE基盤法については平成30年5月までの施行に向けて､基

本方針の策定等の必要な制度畳書を実施し､円汁な制度の実現を回ることにより.健Lt

･医療に関する先嫌的研究隅先及び新産暮創出を促進する必要がある.今後.次世代医療基盤法を始めとする

これらのff報基盤の関連施策 ･書手の中で､医療現場におけ



3)社会的初点に開する拝見

A.倫理的､法的､社会的詐Jiへの対応及びルールの丑什

⑨ 医学研究や医dEにおけるSA伝付根の制活用する上での保杜に関するルール作り

⑧ (⑳) 捷供者の保杜に甲意しつつ.プロジェクトrFI､産兼利用等も考慮したインフ

ォームド･コンセントに関するルール作り (知的財産権及び所有権の冊Jtへの対応

やゲノムの解析範Pfl書を含む)

⑪ 関連掃針との連理

JfMtyiとめ でのG71m,56zG
個人情報の保護を国りつつ､/(-ソナルデータの利活用を促進することを目的と

した改正個人情報保護法案が国会で事謙中であL)､医学研究や牢療におし､ても､遺

伝情報を利活用するに当たっての保謙ルール作L)が求められている｡

提供者の保護に留意しつつ､関連する研究者間やプロジェクト間での利用､産業

利用の拡大や､Jくイオバンク.チ-タべ-スへの試料･情報の提供とその利活用の

促進も見据えたlCに関するルール作りの検討が求められている｡
現在､関連する倫理指針として､ゲノム指針と医学系研究指針等があり､個人情

報保護やICの取得等について規定している｡
一方で､ゲノム指針と医学系研究指針等については､内容が共通しながらも規定

ぶりが異なる部分があり,関係の空理が必要との指摘もある｡

(7)棚 28棚

<個人情報保護法改正>

個人情報の保護に関する法律 (以下 ｢個構法｣という｡)(平成27年9月改正)､行政機関

の保有する個人情報の保護に関する法律 (平成28年5月改正)及び独立行政法人等の保有

する個人情報の保護に関する法律 (平成28年5月改正)の改正により､個人情報の定義の

明確化､個人情報の適正な流通の確保､パーソナルデータの利活用ができる環境の整備等

が図られ､個人識別符号や要配慮個人情報等が新たに定義されたこと等を受け､医学研究

における個人情報の適切な取扱いを確保するため､必要な指針の見直しを行うこととしたO

なお､｢個人情報の保矧 こ関する法律についてのガイドライン (通則編)｣(平成29年3月

一部改正)では､個人識別符号の定義は､ゲノムデータ (細胞から採取されたデオキシリ

ボ核酸 (別名DNA)を構成する塩基の配列を文字列で表記したもの)のうち､全核ゲノムシ

ークエンスデータ､全ユタソームシークエンスデータ､全ゲノム一塩基多型 (Single

nucleotldepolymorphlSm SNP)データ､互いに独立な40箇所以上のSNPから構成される
シークエンスデータ､9座位以上の4塩基単位の繰り返し配列 (shorttandemrepeat.

sTR)等の遺伝型情報により本人を認証することができるようにしたものであるとされてい

29

るDまた､｢要配慮個人情報｣とは不当な差別や偏見その他の不利益が生じないようにその

取扱いに特に配慮を要するものとして政令で定める記述等が含まれる個人情報をいい､例

えば､｢本人に対して医師その他医療に関連する職務に従事する者(以下｢医師等｣という｡)

により行われた疾病の予防及び早期発見のための健康診断その他の検査の結果 ((以下 ｢健

康診断等｣という｡)｣ (政令第2粂第2号関係)又は ｢健康診断等の結果に基づき､又は

疾病､負傷その他の心身の変化を理由として､本人に対して医師等により心身の状態の改善

のための指導又は診療若しくは調剤が行われたこと｣(政令第2粂第3号関係)を内容とす

る記述等が含まれる個人情報が該当する｡遺伝子検査により判明する情報の中には､差別､

偏見につながり得るもの (例 将来発症し得る可能性のある病気､治療薬の選択に関する情

報等)が含まれ得るが､当該情報は､これらのいずれか (政令第2粂第2号関係又は第3号

関係)に該当し得る｡

<関連する倫理指針の改正>

｢医学研究等における個人情報の取扱い等に関する合同会議｣で議論された個構法等改

正に伴い見直しされた関連指針 (｢人を対象とする医学系研究に関する倫理指針｣､｢ヒトゲ

ノム･遺伝子解析研究に関する倫理指針｣､｢遺伝子治療等臨床研究に関する指針｣)は､平

成29年5月30日に施行されたC

指針改正のポイントは､

1.用語の定義の見直し

･個構法等で新たな定義 (個人職別符号､要配慮個人情報等)が追加されたこと等による

定義の見直し｡

2.インフォームド･コンセント等の手続の見直し

･個構法等で個人情報等の取扱いが一部厳格化 (要配慮個人情報の取扱い､外国にある第

三者-の提供､第三者提供時の記録作成等)されたこと等による同意手続等の見直し.

3.匿名加工情報 ･非識別加工情報の取扱規定の追加

･個情捷等で匿名加工情報や非職別加工情報が新たに設けられ､政扱いが規定されたこと

に伴い､指針上での取扱いについて追加｡

4 改正指針施行までに対応すべき事項及び経過措置

･個構法等改正の影響を受ける部分は､改正指針施行日･(個情浜等の改正施行日と同日)

までに準備し､適合する必要がある｡

･現行又はそれ以前の指針において対応を猶予してきた事項については､施行と同時又は

一定の猶予期間を設けて対応を求める｡

(イ)今女の甜

> 個情法等の改正に伴い見直すべき事項を優先して検討を進めたことから､個情法等の改

正に直接関連しない意見 (医学系指針とゲノム指針との統合あるいは指針間整合等に関

する意見､倫理的･社会的扱点等に関する意見等)は速やかに検討する必要がある｡
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> 各指針の見直しは平成30年を目途に順次検討を加える (※)こととなっているところ､
これらの課題については､研究現執 こ配慮しつつ､社会情勢の変化､医学研究の進展等

諸状況の変化に迅速に対応すべく､機を逸することがないよう検討を加えた上で､必要

に応じて指針の見直しを考慮する必要がある｡

※｢人を対Aとする医学系研究にBqする+Jg指針｣(施行期日 平成27年)

第9事 その他 第23JLTlし この指針は､必要1=応じ､又は施行後5年を目途としてその全般に

関して検討を加えた上で､見直しを行うものとする｡

rヒトゲノム･iL伝手♯析研究に朋するAg指針J(施行期日 平成25年)

7;8 見qlL23見qlL 本指針rj:､社会柵勢の変化､ヒトゲノム･遺伝子解析研究の進展等諸状

況の変化を踏まえ.必要r=応じ.又は施行後5年をE]遠としてその全般に関して.検討を加えた上で.

見連Lを行うものとする｡

EL広報 ･書及啓発に関する対応

(1)研究書加者とBl民に対するf及

⑧ 研究対A肴の研究書画等の促進

⑩ 国民に対する啓発 ･コミュニケーション活肋の促進

4'JWとEJiとb 下の戯評

研究計画に対して､研究者は研究対象者から評価を求められる機会が少なく､研究対

象者は受動的な関与に留まっている｡また､研究対象者が長期にわたって研究の趣旨

に賛同し､研究協力の意思を継続できているかどうか把握できていない｡

｢オーダーメイド医療の実現プログラム｣や ｢東北メディカル ･メガバンク計画｣に

おいて､ホームページやニュースレターの作成､国民向けのシンポジウム開催などを

通じて､研究成果や進捗状況の周知.国民理解の促進を図っているが､同事業のみに

とどまらず､種々の研究において､患者 .国民の研究への参画の観点も加えたゲノム

(7)42:d28ヰ棚

AMEDが支援する各事業r=おいてニュースレターの発行やシンポジウムの開催l=よる国民
への理解促進を機械的に行う｡また､ゲ/ム研究r=関するEil民理解に資する伝達手法及び情

報発信コンテンツの作成に係る検討を開始した｡

く社会における個人遺伝情報利用の実態とゲノムリテラシーに関する調査研究>

平成28年度厚生労働科学研究費補助金特別研究事業として､｢社会における個人過伝情

報利用の実態とゲノムリテラシーに関する調査研究｣(研究代表者 東京大学医科学研究

所 武藤香織)を行った.ウェブ上でのアンケート(N二三10,881)及び患者･家族-のヒアリ

ング(N=26)を実施した｡いずれの調査でも､懸念事項では行政機関や医掠機関での不適切

な遺伝情報の取扱いが最も多かった｡ウェブ調査では､遺伝情報に基づく不利益をこうむ

った経験が一定程度認められた (E]答者全体の32%)B具体的には､保険加入の拒否､学

校や職場でのいじめ､交際相手や親族からの交際拒否等であり､その原因は家族歴が最も

多かった｡ヒアリング調査では､医療機関での守秘義務の徹底やプライバシー保護の強化

が求められたほか､親族からの遺伝学的検査受検の強制等の経験が報告された｡

(+)今Gの脚
> 武藤班の調査結果で明らかとなった､遺伝情報の利活用に対する国民の懸念事項や､ゲノ

ム情報の取扱に係る実態-の対応等の課甥を過去の経緯も踏まえつつ整理した上で議論

する必要がある｡

> 社会環境整備にあたって.国民のゲノムリテラシーの醸成が重要である｡関係省庁と連携

し､国民がゲノム情報に基づいて不利益を被ることがないよう､引き続き､必要な施策を

検討する予定である｡また､ゲノム研究が結果としてより良い医療の提供に繋がり､国民

が広く恩恵を受けるということについて積極的な啓発活動を行い.国民の理解を深めてい

くことが必要である｡
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Ⅱ. おわ りに

中間とりまとめ以降.4回開催された協陳会において､ゲノム医療を実現するために必

要な取組として中間とりまとめに位置付けられた各項目について､関係府省･関係捜関の

取組の進捗状況を平成28年度報告としてとりまとめたが､関係法令の一部改正等を含め､

着実な進捗が確認されたところである｡

一方､貫♯論の過程において.多種多様な医療人材のキャリアパスの調整･検討､遺伝子
を改変するゲノム編集技術の研究開発の推進､遺伝子異常が見つかった患者やその血縁者

への差別等の不当な扱いの可能性rこ対する医療現場での対応など､留意すべき視点が新た

に見出されており､これらについても政府として関係府省･関係機関での取組が求められ

ている｡

今後､本報告にとりまとめた事項の実行状況を確認するとともに.新たな課長副=ついて

も取り扱うことにより､関係府省･関係槻関が一体となってわが国のゲノム医療が国際的

に遅れをとることなく実現され､一人でも多くの国民にその便益が届けられることを目指

すものである｡
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用持♯

基兼用措

くゲノム>

辻伝子 (gene)と染色体 (Chromosome)から合成された言葉で､DNAの全ての遺伝情報のこ

と｡

<ゲノム情報>

ゲノムの配列データ (ゲ/ムデータ)の中で意味を有するもの｡例えば､がん組織の遺伝子

変異等.そのうち､子孫へ受け継がれるものを ｢遺伝情報｣という｡

<ゲノム医療>

個人のゲノム情報をはじめとした各種オミックス検査情報をもとにして､その人の体質や

病状に適した医療を行うこと｡

<表現型>

症状等観察できる形質として現れたもの｡

<単一漣伝子疾患>

単一の遺伝子の変異により起こる遺伝性疾患｡

<多EEE子疾患>

複数の遺伝因子に加え､環境･生活習qtや老化が関わって発症する疾患｡生活習tR病やがん

等が代表例として挙げられる｡

<体細胞系変異>

受精後もしくは出生後r=体細胞において律天的に獲得される遺伝子変異｡原則として次世

代に受け継がれることはなく､主として悪性腫癌等にみられる変異である｡

<生殖細胞系変異>

個体を形成するすべての細胞に共通して存在し､遺伝情報として子孫に伝えられる遺伝子

変異｡

<遺伝子変異･多型>

ゲノム配列の個体差であり､ある塩基が他の塩基に置き換わっている配列の違い｡そのうち､

一塩基が異なるものを一塩基変異(SNV S;ngleNucleotldeVanant)といい､特に､一定以上の頻

皮(通常1%)で確認されるSNVを一塩基多型(SNP singleNucreot■dePoly'n叩 hism)SNPと呼

I)ヽ｡
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<オミックス解析 (オミックス検査)>

生体中r=存在するDNA､RNA､タンパク質.代謝分子全体の網羅的な解析｡

<エクソ-ム解析>

全ゲノムのうち､エクソン配列 (構造辻伝子の塩基配列のうちタンパク質合成の情報をもつ

部分)のみを濃縮して網羅的に塩基配列解析をする手法｡

<STR>
縦列型反復配列 (ShortTandemRepeat)｡ゲノム配列のコピー数の個体差であり､敢塩基の
短いDNA配列の繰り返しからなる配列｡

1)各論一匡dE実装

<ISO>
国際標準化機構 (lnternatronalDrganlZationforStandardlzatl0n)｡臨床検査圭におけ
る品質管理と技術能力を担保する国際規格として.ISO15189がある｡

<CAP>
米国病理学会 (CoHegeofAmericanPatho】ogIStS).臨床検査における､精度管理のプロ
グラム r臨床検査成績評価プEjグラム (CAPサーベイ)｣､設備等ハード面とソフト面の査察
プログラム ｢臨床検査室認定プログラム (LAP)｣を実施している｡

<CLIA>
米国 .臨床検査室改善法 (CllnlCalLaboratoryImprovementAmendrnents)Q診断､予防､
治療を目的とした人体由来検体の検査を対象とした法であり､米国内の全ての臨床検査宝は

本法に基づき､構造設備､人的要件や精度管理等の基準r=適合していることが求められる.

<遺伝子パネル検査>

疾患に関連する遺伝子変異を複数同時に測定する検査方法｡

<LDT>
自家調製検査法 (LaboratoryDevelopedTest)｡臨床検査キットが存在しない等の理由で､
検査を実施する放関で自家調製により行われる検査法｡

<衛生検査所>

人体から排出され､又は採取された検体について検査を行うことを業とする場所｡所在地の

都道府県の登録を受けて開設される｡
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<ブランチラボ>

衛生検査所が病院内の検査施設を利用して検査を受託する､臨床検査室の運用形態の一つ｡

<臨床遺伝専門医>

全ての診療科からの相醜r=応じ､適切な辻伝医療を実行するとともに､各医療機関において

発生することが予想される遺伝子に関係した問題の解決を担う医師｡

<GMRC>
ゲノム ･メITJィカル ･リサ-チ ･コーディネーター (GenomicsandMedlCalResearch

Coordinator)｡ゲノム医学研究において､研究対象者に対して､研究内容に関する説明を行
い自由意思に基づく同意を受ける等の兼務を行う職種｡El本人類遺伝学会において2008年

度に認定制度が発足し､2017年4月18日時点で有効な資格を持つ者は418名である｡

<Jiイオインフォマテイクス>

生物学のデータを情報科学の手法によって解析する学問及び技術

<クリニカルシーケンス>

遺伝子解析機器を用いた遺伝子解析により得られる遺伝子配列を､診断や治療方針決定等

に用いるための手法｡

<アノテーション>

遺伝子の塩基配列の持つ機能についての解釈｡

<遺伝カウンセIJング>

遺伝学的情報等を提供し,患者･家族がそれらを十分に理解した上で自らによる意志決定が

できるように援助する行為｡

<ELSⅠ>
倫理的法的社会的課題 (Ethical.LegalandSocialIssues)｡ライフサイエンスや医学研
究の進行に伴って､社会において生じうる様々な問題｡生命･身体の取扱いについての倫理

的､法的､社会的課題を指す｡

2)各輸一研究

<コホート研究>

一定の集EElにおける､長期間にわたる健康 ･疾病状態の追跡研究｡



<ゲノムコホート研究>

健常人集団を対象に､ゲノム情報やオミックス情報､環境･生活習慣情報等を統合解析する

研究｡

<臨未研究>

医療における疾病の予防方法､診断方法及び治療方法の改善､疾病原EEl及び病態の理解並び

に患者の生活の向上を巨的として実施される医学系研究であって､人を対象とするもの｡

観察研究 .対象とする兼田に対して研究者が何の介入もしないで､健康.疾病に関するデータ

を集めて観察する研究手法.

介入研究 ･研究目的で､人の健康に関する様々な事象に影響を与える要因(健康の保持増進

につながる行動及び医療における傷病の予防.診断又は治療のための投薬.検査等を含む.)

の有無又は程度を制御する行為(通常の診療を超える医療行為であって､研究目的で実施す

るものを含む｡)を伴う研究手法｡

<ファーマコゲノミクス>

薬物応答と関連するDNA及びRNAの特性の変異に関する研究｡

<コンパニオン診断薬>

特定の医薬品の有効性や安全性を一層高めるために.その使用対象患者に言衷当するかどうか

等をあらかじめ検査する目的で使用される診断薬.

<DNAアレイ>
細胞内での遺伝子発現の網羅的解析に用いるため多数のDNAの部分配列を基板上に配置した
もの｡

<バイオバンク>

生体試料と臨床情報等を組織的に管理･保管等する仕組み｡

8)社会的視点

<インフォームド･コンセント>

医療r=おいては､医師等が当鞍医療を提供するに当た り適切な説明を行い､患

者又はその代話者等が理解 して与える同意をいう｡ゲノム解析研究 ･各種オ ミ

ックス検査等においては､試料･情報の提供を求められた人又はその代桔者等が､研

究 ･検査兼任者から事前に当該研究 ･検査に関する十分な説明を受け､その研究･検査の意

義､目的.方法､予測される結果や不利益等を理解し､自由意思に基づいて与える､試料 .

情報の提供及び試料･情報の取扱いに関する同意をいう｡

37

<個人!取別符号>

特定個人の身休の一部の特徴を電子計算機の用に供するために変換した文字､番号.記号そ

の他の符号であって.当該特定の個人を識別することができるもの｡

<要配慮個人情報>

本人の人種､信条､社会的身分､病歴､犯罪の経歴.犯罪により害を被った事実その他本人

に対する不当な差別､偏見その他の不利益が生じないようにその取扱いに特に配慮を要す

る記述等が含まれる個人情報｡

<匿名加工情報 (非識別加工情報)>
改正個人情報保護法に関して.特定の個人を喜鼓別することができないように個人情報を加

工して得られる個人に関する情報であって.当該個人情報を徒元することができないよう

にしたもの｡



1 健康.医療戦略 (平成26年7月22日間誰決定)及び医療分野研究開発推進計画 (平

成26年7月22El健康.医療戦略推進本部決定)を踏まえ､ゲノム医療を実現するた

めの取組を関係府省 ･関係機関が連携して推進するため､｢ゲノム医療実現推進協

議会｣(以下 r協議会Jという｡)を開催する.

2 協は会の構成員は.別紙のとおりとする｡ただし､謙長は､必要があると認めると

きは､関係府省その他関係者の出席を求めることができる｡

3. 協議会の庶務は.文部科学省､厚生労働省及び経済産業省の協力を得て､内閣官房

健康･医療戦略室において処理する｡

4 前各号に定めるもののほか､協議会の運営に関すき事項その他必要な事項は.岩美長
が定める｡
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ゲノム医療実現推進協議会 構成員

謙長内閣官房 健康･医療戦略室長

文部科学省 研究振興局長

JT生労働省 医政局長

厚生労働省 健康局長

厚生労働省 大臣官房審議官(危機管理､科学技術･イノベーション.

国際調整､がん対策担当)

経済産業省 大臣官房商務･サービス春雄官

我妻 利紀 一般財団法人 バイオインダストリー協会 運営会岩集委員

磯 博康 日本癌学会 理事長

上野 裕明 日本製薬工業協会 研究開発重点全 委員

加藤 規弘 国立研究開発法人 国立国際医療研究センター遺伝子診断治頼開発

研究部 部長

清原 裕 公益社団法人久山生活習根痛研究所 代表理事

久保 充明 国立研究開発法人 理化学研究所統合生命医科学研究センター 副セ

ンター長

近藤 達也 独立行政法人 医薬品医療機器総合枚構 理事長

塩田 浩平 滋架医科大学 学長

未松 誠 国立研究開発法人 日本医療研究開発機構 理事長

高木 利久 東京大学大学院理学系研究科生物科学専攻 教授

辻 省次 国際医療福祉大学大学院医療福祉学研究科 教授

中豊 斉 国立研究開発法人 国立がん研究センター 理事長

松原 洋一 国立研究開発法人 国立成育医療研究センター 研究所長

武藤 香織 東京大学医科学研究所公共政策研究分野 教授

山本 雅之 東北大学大学院医学系研究科 教授



ゲノム医療実現推進協粗会 は堀一覧

第 1回 平成27年2月13日

･ゲノム医dE実現推進協捷会の開催について

第2回 平成27年3月10日

･輔成Aからの御発表

･外部脊椎看からの御発表

第 3回 平成27年6月17日

･ゲノム医dE実現推進に向けて

第4回 平成27年7月15日

･ゲノム医攻実現推進に向けて

中間とりまとめ (平成27年7月)

第5回 平成28年8月22日

･ゲノム医療実現推進に向けた取組について

第6回 平成28年11月14日

･稚故の進め方r=関する整理

･ゲノム医療実現に向けた段階的な推進すべき対象疾患

第7回 平成29年2月15日

(協繊事攻)

･ゲノム医療実現に向けた段階的な推進すべき対象疾患

(報告事堺)

･tt租基Aに関する取組状況

･倫理的.法的､社会的拝趨への対応及びルールの鼓qlに関する取組状況

･各省 ･AMEDからの報告事項

第8回 平成29年5月25日

(報告事項)

･医療実装にjRする提増への取租状況

･研究内容に関する狂想-の取組状況 (補足)

第9回 平成29年7月19日

･平成28年度報告とりまとめ
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(目次)

I. はじめに

Ⅱ. 現状認識

1 これまでの取組の成果

2. 我が国の国際的な位置づけ

3 医療現場への実利用r=向けた課題

Ⅲ.求められる取組

1. 医療に用いることのできる信根性と賢の確保された試料･

情報の獲得･管理

2 国民及び社会の理解と協力
3. 研究の推進(知見の蓄積.活用にむけた取組)及び臨床現場.

研究t産業界の協働･連携

4 人材育成及び医療従事者への教育強化

Ⅳ. 中間とりまとめに基づく施策の推進

用語集

ゲノム医療実現推進協議会 構成員

【別添1】ゲノム医療実現に向けた診療･研究体制(概念図)

【別添2】求められる具体的な取組に関する工程表
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Ⅰ. はじめに

生命科学や情報通信技術など､近年の科学技術の進歩により､世界的に革新

的な医療技術が相次いで開発され､我が国でも医療におけるイノベーションが

期待されるようになっている｡

ゲノムに関しては.2000年6月26Elに､ヒトゲノム配列の大半の解読が終
了し､2003年4月14日に完成版が公開されたが､これは､1953年に､J.ワト
ソン､Fクリックが､DNAの二重らせん構造を明らかにしてから半世紀を経た

後のことであった.

その後､生殖細胞系由来のDNA等r=存在する多型情報.変異情報､更に､こ

れらの発現系としてのトランスクリプトーム (RNA情報)､プロテオーム (タン

パク質情報)､メタボT3-ム (代謝産物情報)､及びエビゲノム変化 (DNAのメ

チル化などのゲノム修飾)､がん細胞に生じた体細胞変異などの後天的に生じ

るゲノム変化等､様々なゲノム解析技術やそれに伴うゲノム科学は急速かつ著

しく進展し､研究だけでなく､医療実装する期待が高まっている｡

この結果､遺伝要因等による個人ごとの違いを考慮した医療 (予防､診断及
び治療)の実現に向けた取組が､世界中で急速に進みつつある｡

例えば､2012年に､英国は希少疾患患者とその家族.及びがん.感染症患者
に特化して､合計7.5万人 (10万ゲ/ム)のゲノム配列を解読することをEj的
としたThe100,000GenomesProJeCtを開始している (5年間で.予算総額
311億ポンド(内政府予算約1倍ポンド))ら
また､本年 (2015年)l月に､米国は､遺伝子.環境､ライフスタイルに関
する個人ごとの違いを考慮した予防や治療法を確立するPrecisionMcdlClne
lnitiatlVeの開始を発表した｡本イニシアティブにおいては､100万人又はそ
れ以上のボランティアからなる全米研究コホート(カルテ情報､遺伝子情報､

代謝物情報､体内の微生物梢軌 生活環境･生活習慣データ､行動データを含

む様々な情報を集積)を創設することとしている｡(2016年度予算案 215億
ドル)

我が国では､健康･医療戦略 (平成26年7月22日間議決定)において､｢環
嫌や遺伝的背景といったエビデンスに基づく医療を実現するため.その基盤整

備や情報技術の発展に向けた検討を進める｣.rゲノム医療の実現に向けた取組

を推進する｣など､ゲノム医療の実現に向けた取組が掲げられた｡

また､平成27年1月､健康･医療戦略推進本部により置かれた健康･医療戦
略推進会議の下に､ゲノム医療を実現するための取組を関係府省･関係機関が

連携して推進するため､｢ゲ/ム医療実現推進協議会｣(以下r協議会｣という｡)



が設置された｡

協議会は､平成27年2月の第1回開催以降､計4回開催され､現状と課題､
求められる取組について整理し､中間とりまとめを行った｡

本とりまとめは.国内外の状況を鑑み､我が国r=おいても､遺伝翼EElや環境

要因による個人ごとの違いを考慮した医療の実現に向け､オールジャパン体

制での取組の酎 ヒを速やかに図る必要があるとの認瓢こ立ち､医療への実利

用に向けた効果的･効率的な研究開発の推進や研究環境の整備及びrゲノム情

報Jをはじめとした各種オミックス解析情報(以下｢ゲノム情報等｣という｡)

を用いた国民の健康に資する医療の実現に向けた具体的な方向性を示すもの

である｡

※ 以降､本とりまとめにおいては､｢ゲノム医療｣とは､個人の ｢ゲノム情

報｣をはじめとした各種オミックス検査情報をもとにして､その人の体質

や病状に適した ｢医療｣を行うことを指す｡具体的には､資と借頼性の担

保されたゲノム検査結果等をはじめとした種々の医療情報を用いて診断を

行い､最も有効な治療､予防及び発症予測を国民に提供することを言う｡

ここでいう rゲノム情軌 とは､生殖細胞系列由来DNA等に存在する多

型情報･変異情報や､後天的に生じるゲノム変化 (がん細胞に生じた体細

胞変異)､ゲノム修飾.健康に影響を与え得る微生物群 (感染病原体など)

のゲノム情報を指す｡

Ⅱ.現状認識

1.これまでの取組の成果

これまでの我が国におけるゲノム研究やコホート研究の成果としては､大

きく以下の2点があげられる｡

(1) ゲノム研究の成果

がん､糖尿病､循環器疾患等､多くの国民が雁患する一般的な疾患に関

し､ヒトが生まれながらに持つ遺伝子多型 (SNPs)と疾患の発症や薬剤の

反応性との関連が多数同定されている｡

(例)(平成27年3月現在)
･47疾患､約20万人のDNA及び瞳床情報を収集
･320個の疾患関連･薬剤関連遺伝子を同定
･3つの薬剤について副作用､投与法等の臨床研究を実施中

(2) コホート研究の成果

健常人の生活習慣のコホート研究を通じ､個人の生活習債と疾患発症と

の関連を同定してきている｡

(例)

･日本人の脳卒中の実態を明らかにするとともに､高血圧､糖尿病な

ど脳卒中の危険EEl子を解明し予防に貢献

･喫煙･飲酒.食事､体型.活動､感染等とがん発症の相関を解明

2 我が国の国際的な位置づけ

2003年のヒトゲノムの配列の完成版の公開に向けた取組は､米･英･仏･独･
中及び我が国の協力により成し遂げられた.この際､我が国は第21番目及び第
11番目の染色体の解読の中核機関並びに第18番目のサブ機関を担い､全体の
6%の貢献であった｡その後のゲノム研究に関する状況は.以下のようlこ世界と

比較しても遜色ない実績を挙げている｡

① 一般的な疾患に関し､ヒトが生まれながらに持つ辻伝子多型 (SNPs)と

疾患の発症や薬剤の反応性との関連を明らかにしようとする疾患ゲノムバ

ンクについて､世界をリードする実穣 (平成27年3月時点)C

･米国 Bl0VU.2007年から､30万人規模目標｡現在登録数 約192万人｡
･El本 BBJ 2003年から､30万人規模目標｡現在登録数 約23万人｡
NCBN 2011年から｡現在登録数 約7万人.

② 健常人を前向きに追跡するゲノム解析を伴うコホート研究に関しても､世

鞘 8■oVUVandOrb日tun･V即S.tyb･obank.BBJ810BankJbPdnNCBNNat■on81CenterBLObankNetyork,
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界的にみても大きな取組の一つとして位置づけちれるo(平成27年3月時点.
JPHC及びJPHCINextのみ平成26年12月時点)｡

･英国 UKBioBank:50万人規模､登録完了

･瑞国 LlfeGene 20万人規模目標

･中国 ChlnaKadoorieBiobankl50万人規模､登録完了

･台湾 TalWanBiobank.20万人規模目楳

･日本 東北MM･15万人規模目棟､現在豊緑数 約7万人

J-NICC馴 10万人規模､登録完了

JPHC及びJPHCINext域2 JPHC約13万人､JPHC-Next約7万人

登録完了

※1 ゲノム解析に関しては､約15万人についてインフォームドコンセント
を取締し､解析丸

※2 ゲノム解析に関しては.JPHC約5万人､JPHC-Next約4万人､につい
てインフォームドコンセントを取得済｡

一方.近年､本分野の研究開発は､国際的には希少疾患等､遺伝子影響の大

きい疾患に焦点を絞った疾患志向的研究r=移行しており､希少疾患の原EiI遺伝

子の特定から新薬が開発された例も報告されている｡この点において.日本は

出遅れている.また､医療現場での実利用に向けた環境整備r=関しても､世界

的にも未だ取り租むべき謀議が多い現状はあるが､先行している米国､英国と

比較すると我が国は不十分な点が多い｡米英ともに.各種オミックス情報の臨

床的な解釈に資するエビデンスの蓄積.ゲノム情報等の付随した患者の正確な

臨床 ･健康情報の包括的な管理､利用に向けたインフラ整備.ゲノム情報等の

データシェアリングの取組及び研究基盤の整備を推進している｡また､がん､

希少疾患･難病.感染症､新生児.未診断疾患及びファーマコゲノミクス等の

ゲノム研究に加え.健常人ゲノムコホ-トなどを通じて多EEI子疾患r=対するゲ

ノム研究も推進しつつ､ゲノム医療への実装に向けた取組を実施している｡

英国のゲノム医療実現に向けた取組は国家主群であり､GenonlCSEnglandで

は多くの機能をSangerセンタ-1か所に集中させている｡一方､米国は棟数の

拠点で､ゲノムコホー ト研究を進めてきており､PrecisionMedlClne

lnitiativeでも.全米に存在する既存のゲノムコホートを有捜的に連携し､100

万人以上の研究コホートの構築を目標としている｡

3 医療現場への実利用に向けた課題

様々なゲノム解析技術やそれに伴うゲノム科学は急速かつ著しく進展して

おり､ゲ/ム解析は､基礎科学中心の段階を経て､発症予測､予防､診断.東

通な薬剤投与圭の決定､新たな薬剤の開発等.一部の疾患 ･領域に関しては､

※ J-NlCCJ8PmMultl-lnstltutl0nalCo日加rdtlvoCohort.JmCJ叩8nPublLcHealthCenter-b8S8dprospOCl:lVO
東北IN 東北 メディhJL･メガバンク計画

医療において､遺伝子情報を利用した央利用に向けた段階に突入しつつある｡

具体的には､例えば､単-の遺伝子等の異常が原因となる疾患等に関する

遺伝学的検査や薬物の効果･副作用に関する遺伝学的検査は､科学的根拠が

確立され､医療で利用されている｡医師の指示を受けて行われる遺伝学的検

査は､欧米の4600項目以上に対し､我が国では144項目 (うち診療報酬の対

象は36疾患)となっている｡

以上のような現状を踏まえ､ゲノム医療の分野で世界をリードする園となる

べく､我が国における総合的な取組の強化を迅速に図る｡具体的には､研究か

ら医療に向けて､以下に取り組むことが必要となっている｡

次章に求められる取組を記載する｡

･医療に用いることのできる質と悟頼性の確保された試料･情報の獲得.

管理

IEi)民及び社会の理解と協力

･研究の推進(知見の蓄棟 ･活用に向けた取組)及び臨床現場･研究 ･産業

界の協働 ･連携

･人材育成及び医療従事者への教育強化

なお､これまでのコホート･バイオバンクのリソースを最大限に活用しつ

つ､実利用に向けた効果的.効率的な研究の推進や研究環境の整備を行う必

要があるとともに､医療情報については､ICTを活用して包括的に管理され

ることが期待される｡



Ⅲ.求められる取組
1. 医療に用いることのできる信頼性と質の確保された試料･情報の獲得.管
理

(l) 医療に用いる各種オミックス検査の､国内における晶質･精度の確保 [A]

① 国内における晶質･精度管理の基準設定 (CLIA､CAP､ISO等)等の必要性

に関する検討及びLDTに関する検討[A]

(ア) 現状認識

医療に用いるオミックス検査は､ 医療法や医師法等の規定に則って医

療枚関や衛生検査所等にて実施されている.

1衛生検査所については､臨床検査技師等に関する法律において､構造

設備や管理組織等の基準を設け､都道府県知事の登録や指串監督を受

けることにより､適正な臨床検査を確保している｡

･医療法上の臨床研究中核病院においては､ISOの認証を受けているこ

と等､検査の正確性を確保するための設備を有する臨床検査施設を有

していなければならないとされている.

lISOの認証やCAP(米Ei]病理学会)の認定を取得した施設が一定程度

存在する (lSO15189の認証は､世界では､約5000の臨床検査圭が認
定を受けているが.我が国では平成27年5月29日現在82施設)｡

しかしながら､オミックス検査や退信子検査に特化した基準は定められ

ていない中での精度管理が行われており､国際的な基準で認定された施設

は一部のみとなっている｡

(イ) 求められる具体的な取組

医療に用いるオミックス検査の国内における晶質･精度管矧 こついては､

現状把握した上で今後の対応や必要な措置を検討する.

(2) ゲノム情報等を用いた医療の実用化に向けた体制等の構築 [B-Gl

② ゲノム医療に係る高い専門性を有する機関の整備 (求められる機能､整備

方法等を検討) [B】

‡SD lntBrn8tLma=)rEZnlZJ)tl0nforStandardlZ8th)n 四好捕gL化牡捕
CN'CcH8geOfAmrlCanPathologlStS.米国病理学会

(ア) 現状認識

ゲノム情報等を用いた医療を実用化していく上で､現場で対応する医療

従事者が備えるべき知喜範や資質及びゲノム医療を実施するにあたり必要

な施設 ･設備等が現状では明確ではない｡

このため､ゲ/ム情報等を用いた医療の実用化のためには､現坊で対応

する医療従事者が備えるべき知抜や資質等について検討を行い､その検討

結果を踏まえ.必要に応じゲノム医療に係る高い専門性を有する機関を整

備する必要がある｡この際､後述の④各種オミックス検査の実施機関の確

保､⑤各種オミックス情報の臨床的な解釈と連携して取り組むことが重要

である｡

(イ) 求められる具体的な取組

現場で対応する医療従事者が備えるべき知識や資質等r=ついて検討を行

った上で.ゲノム情報等を用いた医療の実用化に向けて必要な措置を具体

的に検討する.その際､かかりつけ医や基幹病院等の一般臨床医において

は､対象疾患に確患している患者を専門性を有する機関へ紹介し､当該機

閑からは､ゲノム情報等が示唆する医学的解釈を照会元の医師にフィー ド

バックするなどの医療提供者間の連携のあり方についても､検討を行う｡

さらに､信頼性と質が確保された検査体制の確保については､｢(l)医

療に用いる各種オミックス検査の､国内における品質･精度の確保｣の検

討状況を踏まえて､必要な措置を具体的に検討する｡

③ 医療従事者 (開業医､一般臨床医含む)に対する教育､啓発 [C]

(ア) 現状認放

辻伝学的検査等の実施r=際しては､その検査結果が示す意味を正確に理

解することがEB難であったリ､疾病の将来予測性に対してどのように対処

すればよいかなど､本人及び家族等が大きな不安を持つことも考えられる｡

また､ゲノム情報等と臨床的現象 (表現型)の関係に係る知見は日進月

歩であり､医療従事者であっても､ゲノム情報等が示唆する医学的解釈奉

行う際は､十分な情報や知瓢こ基づいて行われるべきである.

現状では.ゲノム情報等を用いた医療を実用化していく上で､現場で対

応する医療従事者が備えるべき知紙や資箕等が明確ではなく､また､その

ような如拙や資質等を身につけるためr=､どのような教育､啓発を行うべ

きか明確ではない｡

このため､本人や家族に対する遺伝学的検査の必要性や検査結果等に基

づく診断･祝明を行う医療従事者(開業医､一般臨床医を含む｡)に対して､
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遺伝学的検査等に関する教育､啓発を十分に実施する必要がある｡

(イ) 求め られ る具体的な取組

研究結果及び他の知見の収集状況等も踏まえ.医療従事者が身につける

べき知旅や資質等を明確に した上で､ゲノム医療従事者の育成プログラム

開発などr=ついて､必要な措置 を検討する｡

･ゲノム医療実用化推進研究事業により､遺伝カウンセ リングにあた って

の留意事項､遺伝カウンセ リングロ-ルプレイ等の教育コンテンツの整

備及び遠隔遺伝 カウンセ リングシステムの構築等に関する研究 を引 普

続 き実施 してい く｡(-平成28年度)

④ 各種オ ミックス検査の実施機 関 (医療機関又は衛生検査所等)の確保

[D]

(ア) 現状認識

研究においては､海外検査機関において実施 されているケースもあるも

のの､医療に用いるオ ミックス検査は､ 医療法や医師法等の規定に則 って

医療槻関や衛生検査所等にて実施 されているb各種オ ミックス検査を必要

とする対象疾患が明確ではな く､オ ミックス検査の対象は遺伝子 (ゲノム).

タンパク質(プロテオーム)､代謝物 (メタポローム)とあるものの､どの機関で

どの種類のオ ミックス検査が行えるか明確ではない｡

(イ) 求め られ る具体的な取組

オ ミックス検査の実施機関r=おいて.どの機関でどの種類のオ ミックス

検査を行えるのか調査を行 う｡

上記調査､検討は.平成 28年度末までを予定 し.その結果を受けて､実

利用に向けての検討を行 う｡その際.品質 ･精度管理が担保された実施機

関を確保するため､｢(1)医療に用いる各種オ ミックス検査の.国内にお

ける品質 ･精度の確保｣の検討状況及び臨床現場lこおける需要等 も踏まえ

て､具体的な方策について検肘する｡

また､下吉己⑭ ｢ゲノム医療実現に向けた段階的な推進対象疾患の設定｣

によ L)推進対象疾患の投定後.設定されたタ-ゲッ トの中で､どの疾患が

各種オ ミックス検査が必要であるかの検討を行 う｡

⑤ 各種オ ミックス情報の臨床的な解釈 (系統だったアノテー シヨン) [E]

<項 目⑯に後栂>

⑥ 遺伝カウンセ リング体制の整備､偶発的所見等への対応r=関する検討 tF]

(ア) 現状記銘

｢ヒ トゲノム ･遺伝子解析研究に関する倫理指針｣ (平成 13年文部科学
省 ･厚生労働省 ･経済産業省｡以下 ｢ゲノム指針Jとい う｡)において､遺

伝カウンセ リングや偶発的所見の開示については､以下のように規定され

ている｡

＼
rヒトゲノム 遺伝子解析研究に阻する倫理指針｣
(平成13年 文部科学省 TF生労伽省 経済産業省)(抄)

第3 捷供者に対する基本姿勢
B 遺伝仲報の開示
(2)研究兼任者は.実施しようとするヒトゲノム･辻信子解析研究及び当抜研究により締られる辻伝什
報の特性を踏まえ､当抜研究によって経られるiI伝f一報の捷供者への開示に関する方針を定め.捷供
者又は代曙着帯からインフォームド･コンセントを受ける際には､その方針を税明し.理解を柑なけ
ればならない｡(中略)
<偶発的所見の開示r=関する方針に関する細則>
研究土住着lま.ヒトゲ/ム･辻信子解析研究の過矧こおいて当初は法定していなかった提供者及
び血縁者の生命に圭大なF,Vを与える偶充的所見 (lnCldenatzIIflhdlngS)が発見された場合にお
けるiL伝作報の開示に関する方針についても検討を行い､提供者又は代抜着革からインフォームド･
コンセントを焚ける際には.その方針を映明し.理解を締るように努めることとする｡

9 iA伝カr)ンセリング
(1)ヒトゲノム･漣伝子解析研究における遺伝カウンセリングは.対も舌を通じて､捷供着及びその諜族
又は血扱者に精確な情租を捷供し.横間に適切に答え.その昔の遺伝性疾患¥に関する理解を深め.
ヒトゲノム･iA伝子解析研究やiL伝性疾患等をめぐる不安又は悩みr=応えることによって､今後の
生活に向けて自らの意思で3選択し.行動できるJ:う支援し.又は捷助することを目的とする｡
(2)辻伝カウンセリングは.遺伝医学に関する十分な知班を有し.辻伝カウンセリングに習熟した医師､
匡攻従事者等が協力して実施しなければならない｡
<注>

総料･fI報の捜供が行われる横間の長に対するJl伝カウンセリング体刑の義捕等に関する事項及
び辻伝カウンセリングの機会提供に関する事項はれ8の9(3)に.研究l十回暮r=おける遺伝力r)ン
セリングの考え方の把tEに酵する事項は第2の5(3)に.インフォームド.コンセントを受ける際
の税明事項は第8の7(11)に.iA伝f一線の開示の際の池伝カウンセリングの後会捷供に関する事
攻は第8の8 (6)に.それぞれ規定されている.

(3)拭料･什報の捷供が行われる機関の長は.提供者から拭料･情報の捷供を受ける甥合には､必粟に
応じ.適切なiL伝カウンセリングについてのfJi明及びその適切な施蚊の紹介等により.提供者及び
その育族又は血縁者が辻伝カウンセリングを受けられるよう首己虚しなければない｡特に､JA供者が
単一iL信子疾患等 (関連池伝子が明確な多因子疾患を含む｡トである甥合.は料.情報の提供が行わ
れる鍵関の研究*住着は､インフォームド･コンセントを受ける際に.iA伝カウンセリングの利用に
関する情報を含めて脱明を行うとともに.必辛に応じてiL伝カウンセリングの地金を提供しなけれ
ばならない.

<遺伝カウンセリング実施施設の紹介に関する細則>
拭料･情報の漣供が行われる機関において.iL伝カウンセリング体制が整柵されていないgt合に.捷
供者及びその家族又は血緑青から辻伝カウンセリングの求めがあったときr=は.そのための適切な北限
を紹介することとする｡



このような状況の申､遺伝学的検査等の実施に際しては､その検査結果

が示す意味を正確に理解することが田難であったリ､疾病の将来予測性に

対してどのように対処すればよいかなど､本人及び家族等が大きな不安を

持つことも考えられる｡このため､遺伝カウンセリング体制の整備が求め

られているo

■ 参考 (-平成28年度)

ゲノム医療実用化推進研究事業により.遺伝カウンセリングにあたって

の留意事項､遺伝カウンセリングロールプレイ等の教育コンテンツの整備

及び遠隔遺伝カウンセリングシステムの構築等に関する研究を実施中｡

また､ゲノム検査等の過程において兄いだされる偶発的所見に対し､ど

のように対応すべきか.検討が求められている｡

) 参考 .(一平成28年度)

ゲノム医療実用化推進研究事業により､クリニカル ･シーケンシングを

実際の医療において導入する上で倫理的な課題となる偶発的所見の取扱

い及び偶発的所見の患者及び家族への報告のあり方等に関する研究を実

施中｡

(イ) 求められる具体的な取組

｢東北メディカル･メガバンク計画｣において､遺伝カウンセリング体

制の整備､偶発的所見への対応に関する検討を行いつつ､回付の方法の在

り方について検討する｡

また､ゲノム医療実用化推進研究事業で行っている偶発的所見の取り扱

い等に関する研究結果及び他の知見の収集状況等も踏まえ､偶発的所見へ

の対応について､必要な措置を検討する｡

遺伝カウンセリング体制の整備については､ゲノム医療実用化推進研究

手業で行っている遺伝カウンセリングに当たっての留意事項等r=関する

研究結果も踏まえ､②のゲノム医療に係る高い専門性を有する機関等の議

論の中で併せて検討する.

また､研究緒黒の提供者への返却について検討する｡

⑦ ゲノム情報等の付随した患者の正確な臨床.健診情報の包括的な管理･利

用に関するインフラ整備 [G]

(ア) 現状詑粍

医療現場では､事務や検査に加え､診断や手術においてもコンピュータ

の支援機能などデジタル技術の適用が進展している｡

こうした医療現場で生成されるデジタルデータは､利活用(取得､蓄積､
加工､伝送)が可能であり､大規模データの分析､医療分野の機械学習を

通じ､個別化医療の実現､効果的治療方法の発見､科学的根拠のあるヘル

スケアサービスの開発等の医療技術 ･サービス､研究開発､医療行政の高

度化､効率化の爽現を目指して､健康･医療戦略推進本部の下に位置した

次世代医療ICT基盤協議会にて議論を開始した｡

現在､全国規模で利活用が可能な標準化されたデジタルデータは.診療

行為の実施情報 (インプット)である診療報酬明細書 (レセプト)データ

が基本である｡診療行為の実施結果 (アウトカム等)に関する梼準化され

たデジタルデ-タを利活用することが次の課冠である｡

ゲノム情報等をどのように電子カルテに書き込んでいくかがゲノム医

療の実装に向けて重要である｡

(イ) 求められる具体的な取組

標準化､制度 ･ルールの整備など.診療行為の実施結果 (アウトカム)

を含むデジタルデータの利活用を円滑に行うための全国規模の仕組みの

構築と､臨床におけるICTの徹底的な適用による高度で効率的な次世代医

療の実現と国際株準の獲得を図る｡

①医療等分野のデジタルデータの利活用を円滑にするためのデータ収

集･交換の標準化､②医療情報の取扱い制度の調整､③正確で効率的な医

療情報の乗合に必要な仕組み等の検討を行う.

⑧ 保険収載の検査項目数の充実及び保険診療なのか､先進医療なのか [H]

(ア)現状諾音読

我が国の健康保険制度においては､治療と疾病の関係が明らかであり､

治療の有効性･安全性等が確立している治療は､基本的に保険適用するこ

ととしている｡

また､先進的な医療技術.=ついては､国民の安全性を確保し､患者負担

の増大を防止するといった板点を踏まえつつ､国民の選択肢を広げ､利便

性を向上するという観点から､安全性や有効性を個別に確認した上で､先

進医療制度等の枠組みの中で､保険診療との併用を認めることとしている｡

(イ) 求められる具体的な取組

ゲノム医療を含む新しい医撫技術の保険適用については､概ね2年に1

度の診療報酬の改定時に､学会からの要望があった際等に､その提案を参
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考に.医療技術評価分科会での議論を経て､中央社会保険医療協議会 (以

下 ｢中医胤 という｡)で=決定されるところ､その審議の中でさらに検討し

てゆくこととする.

先進医療技術の保険導入については､診療報酬改定に際し先進医療会議

にて実株報告等に基づく評価を行い､中医協において保険導入の可否を決

定することとなっているところ｡今後も､先進的な医療技術の保険革人に

ついては､実株報告等のデータに基づいて､議論を行うこととする｡

2. 国民及び社会の理解と協力[日

(1) 倫理的､法的､社会的課題への対応及びルールの整体

⑨ 医学研究や医療における遺伝情報の利活用する上での保護に関するル-

ル作り

(ア) 現状詔書哉

個人情報の保護を図りつつ.パーソナルデータの利活用を促進すること

を目的とした改正個人情報保護法案が国会で審誰中であり､医学研究や医

療においても､遺伝情報を利活用するに当たっての保TXJレ-ル作りが求め

られている｡

(イ) 求められる具体的な取組

個人情報保陳法の改正の動きを踏まえ.ゲノム指針､｢人を対象とする医

学系研究に関する倫嘲 旨針｣(平成26年文部科学省･厚生労働省｡以下 ｢医
学系研究指針｣という｡)等r=ついて､指針間の整合性に留意しつつ､遺伝

情報保護の観点と､医学研究や医療における遺伝情報の有効な利活用という

両方の枕点から､国内外における関連の取組の現状を充分に把握し､ 必要

な措置について検討する｡(～平成28年度)
上記の検討結果を踏まえて関連指針等を運用するとともに､必要に応じて

見直しを行う｡(平成29年度～)
また.各種の医療情報･TJ-タベースr=おいて､遺伝情報を利活用する上で
の保雄に関するルールr=従った情報の収集･利活用が行われるよう､次世代

医療ICT基盤協議会と連携を図り､関係者に求める｡

⑩ 提供者の保護に留意しつつ､プロジェクト臥 産業利用等も考慮したイン

フォームドコンセントに関するルール作り (知的財産権及び所有権の帰属

への対応やゲノムの解析範囲等を含む)

(ア) 現状認識

ゲノム医療を実現化していくためには､プロジェクト間での生体試料等

の共有を促し､研究基盤を盤石にするとともに､産業界がゲノム情報､医

療情軌 試料等に適切にアクセスができる環境を整備し､医薬品.診断薬

の開発を促進する必要がある｡

一方で､試料 ･情報の利用･提供については､関連する倫理指針等にお

いて､インフォームドコンセント(以下 ｢IC｣という｡)の範囲内で行うこ
ととされており､当初のICの内容によっては､プロジェクト間での共有や

産業利用等を円滑に図りにくい状況も指摘されている｡

そのため､提供者の保護に留意しつつ､関連する研究者間やプロジェク

ト間での利用､産業利用の拡大や､′くイオバンク･データベースへの試料.

情報の提供とその利活用の促進も見据えた ICに関するルール作りの検討
が求められている｡

(イ) 求められる具体的な取組

⑨の取組とともに､生体試料や診療情報 ･ゲノム情報等のプロジェクト

間での共有.産業利用等の実態を把握し､研究機関や産業界等のニーズを

汲み取るとともに､国内における各事業の IC.倫理面の課題等の実態や､
諸外国での先行例 (｢電子的 IC｣等)について情報収集するなど.国内外

r=おける関連の取組の現状を充分に把塩した上で 論点を整理し､ICに関
するルール作りを検討する (知的財産権及び所有権の帰属への対応やゲノ

ムの解析範囲等を含む｡)(～平成28年度)｡
上記の検討結果を踏まえて関連指針等を運用するとともに､必要に応じ

て見直しを行う｡(平成29年度-)

⑰ 関連指針との整理

(ア) 現状認喜哉

現在､関連する倫理指針として､ゲノム指針と医学系研究指針等があり､

個人情報保護やICの取得等について規定している｡
一方で､ゲノム指針と医学系研究指針等については.内容が共通しなが

らも規定ぶりが異なる部分があり､関係の整理が必要との指摘もある｡

(イ) 求められる具体的な取組

バイオバンク等から産業界等への試料の提供や産業界における生体試料

の利活用に当たって､考慮すべき事項があれば.関連指針に関する倫理宰

査委員会等の運営状況等､国内外の動向を充分に把握しつつ､あわせて検
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討する｡(一平成28年度)

上記の検討結果を踏まえて関連指針等を運用するとともに､必要に応じ

て見直しを行う｡(平成29年度～)

(2) 搬略的広報

⑫研究対象者の研究参画等の促進

(ア)現状認識

研究計画に対して､研究者は研究対象者から評価を求められる機会が少

なく､研究対象者は受動的な関与に留まっている｡また､研究対象者が長

期.=わたって研究の趣旨に賛同し､研究協力の意思を継続できているかど

うか把握できていない｡

(イ)求められる具体的な取組

｢日本医療研究開発機構(以下r機構｣という)｣と関係各省が協力して､

平成 28年度末を目途に諸外国での提供者の恥 垂的な関与に関する動向調
査等､研究への患者 ･国民の参画方法について検討を行う予定｡検討結果

を踏まえ､必要な取組を推進する｡

⑬ 国民に対する啓発 ･コミュニケーション活動の促進

(ア) 現状琵拭

｢オーダーメイド医療の実現プログラム｣や ｢東北メディカル ･メガバ

ンク計画｣において､ホームページやニューズレターの作成､国民向けの

シンポジウム開催などを通じて､研究成果や進捗状況の周知､国民理解の

促進を囲っているが､同事業のみにとど去らず､種々の研究r=おいて､患

者 ･国民の研究への参画の観点も加えたゲノム医療への理解を進める必要

がある｡

(イ)求められる具体的な取組

横様と関係各省が協力の下､国民に対する啓発やコミュニケーション活

動について広報を継続して行う｡平成 28年度末を目途に効果的な普及啓
発について検討を行う予定｡検討結果を踏まえ､必要な取組を推進する｡

3. 研究の推進(知見の蓄棟･活用に向けた取組)及び鴎床現場･研究･産業界の
協働 .連携 [J】

ゲノム情報等の医療現場への実利用に向けて､さらなるゲノム情報等の

知見の蓄棟 .活用に向けた研究の推進が必要となるが､これまでの取組か

ら明らかになった課題が以下のように指摘されている｡

･ 一般的な疾患は遺伝子配列だけでは説明できず環境因子等も強く関与

･ 後天的な遺伝子変異について更なる研究が必要(がん等)

･ 解析には一定の規模が必要であL)､疾患によっては一事業では試料数が

不十分

･ 遺伝子の関与が比較的薄いと考えられる希少疾患等の取組が必要

･ 健常人ゲノムコホートの多くがその規模は十分でない｡対象疾患によって

はより大規模な取組が必要(コホートの連携･活用も含む)｡

このような課題を克服するために､現場の臨珠医から研究者及び産業界

までが一体となり､明確なE標を設定しPDCAサイクルを実行しながらオー
ルジャパン体制でのゲノム研究を推進する必要がある｡この際､研究対象者､

現場の臨床医から研究者､及び研究支援者など全ての研究参加者間で相互

の責献を認め合う､マイクロアトリビューション(mlCrOattributlOn)を踏まえるこ

とを念矧こ置くことが期待される｡具体的には､以下の各取組が求められる｡

(1) ゲノム医療実現に向けて推進すべき対象疾患等の設定と知見の蓄棟

⑭ ゲノム医療実現に向けた段階的な推進すべき対象疾患の設定

⑯ 疾患予防に向け.ゲ/ム情報等を用いた発症予測法等の確立

⑯ 各種オミックス情報の臨床的な解釈に資するエビデンスの蓄梼

ゲノム情報等を医療として実利用するためには.ゲノム情報を含む各種オ

ミックス情報の臨床的な解釈r=資するエビデンスの蓄棟が必須となる.疾患

の原EE]遺伝子変異や関連遺伝子多型を発見するとともに.遺伝子変異.多型(逮

伝子型)が.疾患の発症(表現型)とどのように関連づけられるかについての臨床

的解釈を推進する必要がある.また､諸外国等において既に実装されている疾患

関連遺伝子について､漣伝子変異･多型を持つ日本人のリスク評価･治療法及び

予防法開発を目的とした観察研究及び介入研究の実施や､ファーマコゲノミクス

に基づく患者の薬剤応答などを医療現場において簡便に確認するための検査法

の開発､ガイドライン作成などの乗証研究の実施も必要となる｡さらに.日本人を

対象とした検証研究の成果を集約し､臨床及び研究において活用することのでき

るEl本人の遺伝情報を統合的に扱うデータベースの構築やゲノム水準の検出力

を実現するために､疾患群毎を含め適切なサンプルサイズを設定することに向け
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た検討が必要である｡

El本国内外r=おけるゲノム研究開発やゲノム医療の進捗状況に鑑みると､

今後の取組に当たっては対象とする疾患に関しても戦略的な設定が求めら

れる｡

まず､第1グループとしてゲノム情報等と疾患との関連に関し､比較的エ

ビデンスが蓄棟されており､医療への実利用が近い疾患･領域を着実に推進

する必要がある｡すなわち､単-辻伝子疾患に加え､生殖細胞系列由来 DNA
等に存在する多型,変異等が疾患の発症に強い影響を与える希少疾患･難病､

認知症が重要なターゲットとなる｡また､体細胞変異が疾患の発症と関与し

ているがんや健康に影響を与え得る病原体が関与する感染症､薬剤の副作用

の回避や薬効の予測のためのファーマコゲノミクス､診断のついていない疾

患(未診断疾患)等についてゲノム研究を促進すべきである｡この中で.研究

のターゲットとすべき具体的な疾患･領域は国際動向も踏まえ､戦略的に決

定する必要がある｡希少疾患･難病や未診断疾患等は､患者数が少ないこと

を踏まえ､現場の臨床医から研究者までがオールジャパン体制でゲ/ム研究

を推進する必要があるとともに､国際協力等も検討していく必要がある｡ま

た､創薬研究とともに､コンパニオン診断薬の開発を並行して行うことが､

ゲノム情報等の医療現場での実利用にむけて重要な要素となる｡

上記の取組と並行して､第2グループとして糖尿病､循環器疾患等､多くの

国民が確患する一般的な疾患への対応にゲノム情報等を応用するために.前向

きの健常人ゲノムコホートや疾患ゲノムコホートを引き続き推進し､疾患予防や治

療の最適化に向け､ゲノム情報等を用いた発症予測法等を確立するとともに､

遺伝要因や環境要因(ライフスタイル,行動等)による個人ごとの速いを考慮した

医療(予防､診断及び治療)の実現に向け.研究を推進していく｡これらの疾患は､

研究成果を医療に応用するのに長い時間を要するものであるが､大きな発展の

可能性を秘めているため､早期から戦略的な取組を行う｡

また.医療での実利用rこ資するさらなるエビデンス作りに向けた疾患関連

遺伝子探索とその意義づけ､個別化予防のための疾患リスク予測法等の確立

を行う｡加えて､疾患関連遺伝子(感染症の場合､病原体)の更なる同定のため

に必要な対照として､日本人での標準ゲノムパネルの開発,充実が重要となる｡

(2) ゲノム情報等の付随した患者の正確な臨床､健診情報の包括的な管理､

利用

⑫ 必要な臨床情報の同定､標準化されたデータの収集 ･利用

⑱ 必要なコンピューターリソースの整備
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医療現場では､事務や検査に加え､診断や手術においてもコンピュータの

支援機能などデジタル技術の適用が進展している｡こうした医療現場で生成

されるデジタルデータは､利活用 (取得､蓄積､加工､伝送)が可能であり､

大規模デ-タの分析､医療分野の機械学習を通じ､個別化医療の実現､効果

的治療方法の発見､科学的根拠のあるヘルスケアサービスの開発等の医療技

術･サービス､研究開発､医療行政の高度化､効率化の実現を目指して､健

康･医療戦略推進本部の下に設置した次世代医療 仰 基盤協議会にて議論を

開始した｡当協議会にて､標準化､制度 .ルールの整備など､診療行為の実

施結果 (アウトカム)を含むデジタルデータの利活用を円滑に行うための全

国規模の仕組みの構築と､臨床におけるICTの徹底的な適用による高度で効
率的な次世代医療の実現と国際操準の獲得を図るとともに.①医療等分野の

デジタルデータの利活用を円滑にするためのデータ収集 ･交換の棟準化､②

医療情報の取扱い制度の調整､③正確で効率的な医療情報の突合に必要な仕

組み等の検討を行う予定である｡

｢東北メディカル ･メガバンク計画｣においては､コホートの協力者の生

体試料､ゲノム解析情報等とともに.統一のフォーマットに基づいた健診情

報を､高度なセキュリティの下に収集･管理しており.コホート研究の協力

者から頂いた生体試料 ,情報等の管理や､それに必要なインフラ体制につい

ての検討を行いつつ､晶質 ･精度も含めた回付の方法の在り方について検討

する予定である｡

(3) 正確な礁床･健診情報が付加されたゲノム情報等のプロジェクト間での

データシェアリング

⑯ 正確で効率的な医療情報の突合に必要な仕組み (医療等分野の番号等)の

導入及び公的資料 (レセプト.健診情報､介護保険等)の活用についての
検討

⑳ 研究における国際的なゲ/ム情報等のデータシェアリングに関する検討

ゲノム情報を含む各種オミックス情報の臨床的な解釈に資するエビデン

スの蓄積を進めるためには､プロジェクト間でのデータシェアリングが重要

となるOその際には､遺伝情報を利活用する上での保護に関するルールを明

確にする必要がある.ゲノム情報等をどのように利用するかを意識してデー

タベースを構築し､データの蓄棟を行うべきであり､蓄横するデータに関し

ても標準化 (追跡データ等)を行う必要がある｡また､提供者の保護に留意

しつつ生データレベルでのデータシェアリングも検討すべきである｡正確で

効率的な医療情報の突合に必要な仕組みの導入及び公的栄料 (レセプト､健

診情報､介護保険等)の活用に関しては､次世代医療ICT基盤協E#会､厚生



労働省で更なる検肘を進める.

研究における国際的なゲ/ム情報等のT--タシェアリングに関しては､国

際がんゲノムコンソーシアムの取組をはじめ､患者数の少ない希少疾患･難

病や未診断疾患等のゲノム研究を推進する上で重要となる｡希少疾患･難病

に対す る国際的な共同研究のための コンソー シアムである

IRDIRC(lntCrnationalraredlSeaSeSrCSearChconsortlum)への参加を検
討するとともに､国際的なデータシェアリングに向けた ICや倫理委員会の
審査体制等を初期の段階から整備する必要がある｡

(4) 研究基盤の整備
-オ-ルジャパン体制の構築と､関連する取組との有機的連携-

⑳ 正確な臨床､健診情報が付加され.かつ晶質の確保された生体試料を供

用できる体制整備

⑳ 生体吉式料の晶質 (採取､処理､感染症検査.保存等)の標準化 (患者疾

患部位の生体試斜を健常部位の生体試料と比較する必要もあることに留

意)

㊨ 3大バイオバンクを研究基盤･連携のハブとして再構築 貯めるだけでな

-く､活用されるバンク

⑳ 基礎研究の成果をゲノム医療に橋渡しする拠点の整備

⑳ 関連する取組との有機的連携

/ 医療研究開発の他の各省連携プロジェクトとの連携

/ 様々なコホートやバンクとの有機的連携と活用

/ 大学 ･国立高度専門医療研究センターやその他研究機臥 医療

機関､企業との連携

ゲノム情報等の収集･蓄耕及びエビデンスの獲得には長期にわたる多大な

取組を要するため､研究開発の取組にあたっては､既存のバイオバンク等を

最大限に活用するとともに､個別疾患研究と研究基盤の有機的連携を促進す

る｡

共同研究の更なる推進に向け.正確な臨床､健診情報が付加され､かつ品

箕の確保された生体試料を供用できる体制を整備するとともに､病理組織検

体取扱の指針化及びそれに向けた研究の推進等を通して､生体試料の晶質(採

取､処理.感染症検査､保存等)の標準化を行う必要がある｡なお､疾患別･

試料の種板別での楳準化の検討も必要である｡さらに､臨尿､健診情報が付

加されたゲノム情報等のデータシェアリングに向け.生体試料が限りあるこ

とを踏まえ､情報として提供する環境についても整備する必要がある｡

3大′くイオバンク (バイオバンク･ジャパン､ナショナルセンターバイオ
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/ミンクネットワーク､東北メディカル･メガバンク計画)を研究基盤･連携

のハブとして､｢貯めるだけでなく､活用されるバンク｣として再構築するQ

このためには､具体的には､バイオバンク･ジャパン､ナショナルセンター

バイオバンクネットワーク､東北メディカル.メガバンク計画､質の確保さ

れた地域コホートの実行的な連携を目指す｡その際に､ただ単純に連携を来

めるのではなく､実現すべき具体的な研究目標を設定した上で､それぞれの

/くンクの特長が最大限に活用されるような連携を図ることが重要である｡質の確

保された地域コホート間の連携については.個別疾患研究側からのニーズに

応じて進めることが重要であり.特に､既存の健常人コホート研究単独のみ

では､サンプル数が充分でないことが多いので複数のコホート研究のデータ

の活用を行っていく必要がある｡その際には､研究者が収集･加工したデー

タを共用に供しやすいようにする方向が望ましい｡また､大学･国立高度専

門医療研究センターやその他研究横臥 医療機関､企業との連携も引き続き

推進する.

また､医療分野研究開発推進計画に掲げられている各省連携プロジェクト

である ｢疾患克服に向けたゲノム医療実現化プロジェクト｣と他の各省連携

プロジェクト(rジャパン.キャンサーリサーチ･プロジェクト｣､｢脳とここ

ろの健康大国実現プロジェクト｣､r新興.再興感染症制御プロジェクトJ､r難

病克服プロジェクト｣等)との連携も図る｡

さらに.基礎研究の成果をゲノム医療に橋渡しする横能を整備する必要が

ある｡具体的には､大学･国立高度等Pzl医療研究センターで.必要に応じて

関係研究機関と連携し､同定された遺伝子変異･多型等の臨床的解釈､日本人

のリスク評価･治療法及び予防法開発を目的とした観察研究及び介入研究の実

施､患者の薬剤応答などの検査法の開発､ガイドライン作成､日本人の遺伝情報

を統合的に扱うIT-'-タペースの構築が必要である｡

ゲノム解析に関しては､シ-ケンシングの高速化､低コスト化に伴う民間

企業と研究繊関との新たな役割分担の検討を進める｡研究機関等にある既存

のシ-ケンシング機能の最大限の利活用に加え､民間企業が高性能シーケン

サーを保有する動きがあることから､国内産業育成の観点も考慮し､民間企

業によるシーケンスも活用する必要がある｡

本とりまとめの方針に従い.関係各省と連携の上､機構が既存のバイオバ

ンク･地域コホート等の研究基盤と個別疾患研究のマッチングや連携の仲介

役を果たすことによって､研究機関､医療機関､企業の連携を促進し､ゲノ

ム医療推進に向けた研究開発を強力に推進する｡
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(5)産業界の利用の促進に資する仕組みの創生

⑳ 提供者の保譲r=留意しつつ､プロジェクト間､産業利用等も考慮したイン

フォームド･コンセントに関するルール作り (知的財産権及び所有権の帰

属への対応やゲノムの解析範囲等を含む)<⑩の再掲>

⑳ 正確な臨床､健診情報が付加され.かつ品質の確保された生体試料を供用

できる体制整備<⑳の再掲)>

4. 人材育成及び医療従事者への教育酬 ヒ[K]

(1) 人材育成

⑳ 基礎研究段階､データ取得段階から医療までの各ステップ及び各プロジ

ェクトにおける多岐にわたる寺門的人材 (臨床遺伝専門医､ゲノムメディ

カルリサーチコーディネーター､バイオインフォマテイシャン､生物統計

家､連伝統計家.IT専門家､疫学専門家､倫理専門家等)の育成･確保の

ための新しいキャリアパスの創設等を推進する｡

(ア) 現状認披

｢オーダーメイド医療の実現プログラム｣において､研究対象者からの

IC､生体試料.臨床情報収集に従事するメディカルコーディネータ-(MC)
を育成するため､MC講習会を定期的に実施している｡
また.ゲノム研究を推進する上で重要となる病理組織検体の取扱に関す

る専門人材の育成のため､病理組織検体取扱規定の周知を目的とした講習

会を実施している｡

｢東北メディカル･メガ/(ンク計画｣において.大学院でのコース開設

等を通じて.ゲノムコホート研究.ゲノム研究ならびに次世代医療の実現

に必要な､ゲ/ム･メディカル ･リサーチ･コーディネーター､′くイオイ

ンフォマテイクス人材.遺伝カウンセラー等の育成に取り租んでいる｡

医療現場の様々な謙譲t副こ対応していくため.平成26年度よりr課題僻

決型高度医療人材養成プログラムJを開始し､高度医療を支える人材の養

成に向けた優れた取組を支援している｡

現状､上記取組を実施しているが､ゲノム医療を実現するに当たって､

基礎研究､データ取得段階から医療に結びつけるまでの各ステップにおけ
る多岐にわたる専門的人材が不足している｡

(イ) 求められる具体的な取組

機構と関係各省が協力して､寺門的人材の育成･確保等を推進する｡

平成28年度末を目途に､専門的人材育成･確保について (どんな恥種が

不足しているか等)検討を行う｡検討結果を踏まえ､人材育成･確保を推

進する｡

ゲノム研究に重要となるバイオインフォマテイクス人材の育成に関して.

東北メディカル･メガバンク計画では､他の研究機関とネットワークを形

成し.人材が循環する仕組みや､他の機関と連携した教育システムを構築

することにより､棟極的に人材育成に取り組む.

同時r=､｢課題解決型高度医療人材養成プログラム｣等を通じ､大学･

国立高度専門医療研究センター等が拠点となって､バイオインフォマテ

イクス人材及びゲノム研究やゲノム医療を支える人材の育成を､引き続

き､組織的かつ強力に推進してゆく｡

(2) 医療従事者への教育酎 ヒ

⑳ 医療従事者 (開業医.一般臨床医含む)に対する教育､啓発 <③の再掲>



Ⅳ. 中間とりまとめに基づく施策の推進

Ⅲ の具体的取組に掲げた各取組について､別添2の ｢求められる具体的な

取組に関する工程表｣(以下 ｢工程表｣という｡)に基づき推進していく｡

協議会は､毎年度工程表の実行状況をフォローアップすることとする｡

用梧九

･アノテーション

遺伝子の塩基配列の持つ機能についての解釈｡

･遺伝子多型

ゲノム配列の個体差であり､ある塩基が他の塩基に置き換わっている配列の

遠い｡

･インフォームド･コンセント

医療においては､医師等が当該医療を提供するに当たり適切な説明

を行い､患者又はその代常春等が理解して与える同意をいう｡ゲ/ム解

析研究･各種オミックス検査等においては､試料･情報の提供を求められた

人又はその代話者等が､研究･検査責任者から事前に当該研究･検査に関する

十分な説明を受け､その研究･検査の意義､日的､方法､予測される結果や不利

益等を理解し､自由意思に基づいて与える､試料･情報の提供及び試料.情報の

取扱いに関する同意をいう｡

･オミックス解析

生体中に存在するDNA､RNA､タンパク質.代謝分子全体の網羅的な解析｡

･介入研究

研究目的で､人の健康に関する様々な事象に影響を与える要因(健康の保持増

進につながる行動及び医療における傷病の予防､診断又は治療のための投薬､

検査等を含む｡)の有無又は程度を制御する行為(通常の診療を超える医療行為

であって､研究目的で実施するものを含む｡)を伴う研究手法｡

･観察研究

対象とする集団に対して研究者が何の介入もしないで､健康･疾病に関する

データを集めて観察する研究手法｡

･ゲノム

遺伝子 (gene)と染色体 (GhrDmOSOme)から合成された言葉で､DNAの全て
の遺伝情報のこと｡



･ゲノムパネル

大規模な人数の全ゲノム解読を行った結果を総合し､DNA配列の個人差の頻
度などの情報をまとめたもの｡

･ゲノムメディカルリサーチコーディネーター

調査対象者となる方々に対して､調査の趣旨､｢病気と遺伝子と生活習横等｣

についての分かりやすい説明.調査の具体的な内容の説明を行った上で対象

者の同意を得る業務を行う職種｡

･コホート(研究)

-定の集団における､長期間にわたる健康 ･疾病状態の追跡研究｡

･バイオインフォマテイクス

生物学のデータを情報科学の手法によって解析する学問及び技術.

･バイオバンク

生体試料と関連情報を組織的に管理 ･保管等する仕組み｡

･表現型

症状など観察できる形質として現れたもの｡

･ファーマコゲノミクス

薬物応答と関連するDNA及びRNAの特性の変異に関する研究｡

･瞭床遺伝専門医

全ての診療科からの相談に応じ､適切な辻伝医療を実行するとともに､各医

療機関において発生することが予想される遺伝子に関係した問題の解決を担

う医師｡

･臨床研究

医療における疾病の予防方法､診断方法及び治療方法の改善､疾病原EE]及び

病態の理解並びに患者の生活の質の向上を目的として実施される医学系研究

であって､人を対象とするもの｡

ゲノム医療実現推進協議会 構成員

平成27年7月15日現在

意義長 内閣官房

文部科学省

厚生労働省

厚生労働省

厚生労働省

偉済産業省

健康･医療戦略室長

研究振興局長

医政局長

健康局長

大臣官房技術総括審議官

商務情報政策局長

我妻 利紀 -般財団法人 バイオインダストリー協会 運営会強要員

磯 博康 日本癌学会 理事長

上野 裕明 日本製薬工業協会 研究開発委員会 委員

加藤 規弘 国立研究開発法人 国立国際医療研究センター遺伝子診節

治療開発研究部 部長

清原 裕 九州大学大学院医学研究院環境医学分野 教授

久保 充明 国立研究開発法人 理化学研究所統合生命医科学研究セ
ンター 副センター長

近藤 達也 独立行政法人 医薬品医療機器総合機構 理事長

堀田 治平 滋賀医科大学 学長

兼松 誠 国立研究開発法人 日本医療研究開発機構 理事長

高木 利久 東京大学大学院理学系研究科生物科学専攻 教授

辻 省次 東京大学大学院医学系研究科脳神経医学専攻 教授

中釜 斉 国立研究開発法人 国立がん研究センタ- 研究所長

松原 洋一 国立研究開発法人 国立成育医療研究センター 研究所長

武藤 香織 東京大学医科学研究所公共政策研究分野 教授

山本 雅之 東北大学大学院医学系研究科 教授
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求められる具体的な取組に関する工程表
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