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診察 検査 診断および治療・予防 
・発症予測の提供 

解釈 

医療機関 
又は 

衛生検査所 

遺伝カウンセリング 
臨床遺伝専門医 
認定遺伝カウンセラー等 

多診療領域にわたる臨床遺伝専門医 
チーム・研究者らが結集して臨床的な 
解釈疾患関連の変異に関する 
各種知見及びデータベース等を利用 

ゲノム医療に係る高い 
専門性を有する機関 

ゲノム医療実現に向けた診療体制 

希少疾患/難病、がん等 

※ ゲノム医療実現推進協議会中間取りまとめ 別添１ より一部抜粋 
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ゲノム情報の特性 

日本医学会の指摘する 
「遺伝学的検査・診断を実施する際に考慮すべき遺伝情報の特性」 

 遺伝情報には次のような特性があり、遺伝学的検査およびその結果に基づいて
なされる診断を行う際にはこれらの特性を十分考慮する必要がある。 

・ 生涯変化しないこと 
・ 血縁者間で一部共有されていること 
・ 血縁関係にある親族の遺伝型や表現型が比較的正確な確率で予測  
 できること 
・ 非発症保因者（将来的に発症する可能性はほとんどないが、遺伝子  
 変異を有しており、その変異を次世代に伝える可能性のある者）の診  
 断ができる場合があること 
・ 発症する前に将来の発症をほぼ確実に予測することができる場合が  
 あること 
・ 出生前診断に利用できる場合があること 
・ 不適切に扱われた場合には、被検者および被検者の血縁者に社会  
 的不利益がもたらされる可能性があること 

第１回ゲノム医療等実用化推進TF資料再掲 
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①病原体遺伝子検査 
 外来性の病原体の核酸を検出・解析する検査 
 
②ヒト体細胞遺伝子検査 
 病変部等に限局し、病状とともに変化し得る一時的な遺伝情報を明らかにする検査 
 
③ヒト遺伝学的検査 
 生涯変化せず、次世代に継承される可能性を有する遺伝情報を対象とする検査 
（ア）単一遺伝子疾患及び染色体異常症に関する遺伝学的検査 
（イ）薬物の効果・副作用・代謝に関する遺伝学的検査 
（ウ）網羅的遺伝学的検査 
（エ）疾患の易罹患性リスクに関する遺伝学的検査 
（オ）体質、潜在能力、長寿遺伝子に関する遺伝学的検査 
（カ）DNA鑑定（親子鑑定、血縁鑑定、個人鑑定） 
 

平成２６年度厚生労働科学研究費補助金厚生労働科学特別研究事業 
（研究代表者 高田史男 北里大学大学院医療系研究科臨床遺伝医学講座教授）報告書より抜粋 

遺伝子関連検査の種類 
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検討範囲について（イメージ） （案） 
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ヒト以外の生命体 
におけるゲノム情報 

一部のゲノム情報 
（Cell-free DNAを含む） 

※ここでいう「ゲノム情報」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。 

また、「ゲノム情報」をはじめとした各種オミッ
クス解析情報も含めて「ゲノム情報等」という。 

（ゲノム医療実現推進協議会 中間とりまと
めを参考） 

 
4 



我が国の臨床検査に関する規制等について 

適用法令等 品質・精度管理に関する要件 

医療機関 

医療法 

 

なし 
 
※  ただし、臨床研究中核病院については、ISO等の認定を受けた検   
   査施設であることが要件とされている 
 
※  院内委託（ブランチラボ）の場合には、以下の要件が求められる 
 ・管理組織 
 ・検査機器 
 ・標準作業書・作業日誌等 
 ・内部精度管理の実施 
 ・外部精度管理の受検 
 ・研修の実施 

診療報酬での評価 
 

（検体検査管理加算の施設基準） 

・組織運営体制 
・検査機器 
・内部精度管理の実施 
・外部精度管理の受検 
・適正化に関する委員会設置 

衛生 
検査所 

臨床検査技師等に 
関する法律 

・管理組織 
・構造・検査機器 
・標準作業書・作業日誌等 
・内部精度管理の実施 
・外部精度管理の受検 
・研修の実施 5 



遺伝子関連検査の品質・精度の確保についての論点 

遺伝子関連検査の品質・精度の確保についての課題 

・遺伝子関連検査は医療機関、衛生検査所で実施されているが、遺伝子 

 関連検査に特化した基準は定められていない。 

・米国等においては、遺伝子関連検査を含む検査施設や検査担当者を 

 認証する等の法規制が存在。 

 

論点（案） 

・遺伝子関連検査の品質・精度を確保する上で、どのような基準・質保証 

 体制が必要か。 

・各遺伝子関連検査において、求められる基準・質保証体制に違いはあるか。 
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