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ゲノム医療の社会実装に係る論点整理

ゲノム医療の社会実装

目的

全ゲノム解析の推進

手段

ゲノム医療の
実施体制の充実化



国民のゲノム医療アクセス確保に必要なこと

１）ゲノム医療の標榜診療科の制定

２）ゲノム医療関連人材の育成

３）患者・市民のゲノム医療・研究への参画
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ゲノム医療の現場で生じている「診断・治療に至る長い道のり」

Diagnostic Odessey
手足が痛いという
6歳の男の子

近所の小児科に
診せても特に異常
なく、「成長痛」では
といわれる

手足の痛みはとれず、体育は見学する
ようになり、不登校となる

母親はカウンセリングを受け、
家庭内の養育環境に問題があ
るのではと指摘される

母親は仕事を辞めて
育児に専念するも
子供の症状は改善せず

総合病院を紹介
受診するも異常なし
といわれる

友人から同じような
症状の子供が治療を

受けている噂を聞く

大学病院で遺伝子診療科に
紹介され、診察・検査を受け、

ファブリー病という

遺伝性疾患だと診断される。

このとき男の子は12歳

酵素補充療法が始まり、
症状も改善した

家族で情報共有し、検査
をしたところ弟にもファ
ブリー病があることが分
かり、症状出現前に治療
が開始できた

ケース1

途方にくれる母親

遺伝子診療科なし

その後、健康だと思われていた母親
にもファブリー病に起因する心肥大
や腎機能障害が見つかり、早期治療
につながった。



Diagnostic Odessey
父親が大腸がん
だった３８歳女性

父親が大腸がんと
診断され、父親の遺
伝子検査で癌遺伝
子の変化があった
ことを知らされる 会社の健診で大腸

内視鏡で異常なし

どこで遺伝子検査をして
もらえうのか判らず、
途方にくれる女性

友人から遺伝子診療科では
遺伝子検査が受けられると聞く

大学病院で遺伝子診療科に
紹介され、診察・検査を受け、

リンチ症候群という

遺伝性腫瘍疾患だと診断される。

その後、消化器科、婦人
科、泌尿器科などで癌早
期発見のためのサーベイ
ランス受診が始まった

ケース2

父親の病院に遺伝子検査について
確認したところ、健常者は通常診
療で検査できないといわれる

1年後、早期大腸がんが
見つかり内視鏡手術で治
癒切除

ゲノム医療の現場で生じている「診断・治療に至る長い道のり」



ゲノム診療科の標榜診療科の必要性

標榜科目とは、医療機関が専門とする
分野を患者さんに伝えるために看板や
ホームページなどに掲げる診療科名の
こと（平成18年法律第84号、平成20
年政令第36号、平成20年厚生労働省
令第13号）

標榜診療科とは

○内科もしくは外科とその他の事
項との組み合わせ

○単独標榜可能な診療科
精神科、アレルギー科、リウマチ科、
小児科、皮膚科、泌尿器科、産婦
人科、産科、婦人科、眼科、耳鼻い
んこう科、リハビリテーション科、
放射線科、放射線診断科、放射線
治療科、病理診断科、臨床検査科、
救急科

Diagnostic
Odesseyの解消

どの医療機関に遺伝専門医が
いるのかわからない！

• 社会（患者・市民）の認知度の上昇

→「遺伝専門医を探せ！」からの脱却

→ゲノム医療実施機関へのアクセス増加

→希少疾患・難病などの早期診断・治療の可能性
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診療報酬点数表に収載されている

遺伝性疾患数（指定難病以外も含む）

ゲノム医療における標榜診療科の重要性

施設基準の未申請による診療体制の不備

保険診療で実施可能な遺伝学的検査の増加

ゲノム診療科
の必要性



［記載上の注意］

１ 「１」については、遺伝カウンセリングを要する診療に係る経験を有する常勤医師につき

記載すること。なお、週３日以上常態として勤務しており、かつ、所定労働時間が週24 

時間以上の勤務を行っている非常勤医師を組み合わせて配置している場合には、当

該医師の「常勤換算」の□に「✓」を記入すること。また、当該医師の経歴（遺伝カウン

セリングを要する診療に係る経験、当該保険医療機関における勤務状況がわかるも

の）を添付すること。

２ 「２」については、１月から12 月までの件数（新規届出の場合は届出前３か月間の件数

（５例以上）） を記入すること。

３ 「４」については、遺伝学的検査の一部を他の保険医療機関又は衛生検査所に委託する

場合に限り記載すること。また、確認方法の欄には、当該保険医療機関又は衛生検査

所が関係学会の作成する遺伝学的検査の実施に関する指針を遵守し検査を実施して

いることを確認できるウェブページのＵＲＬを記載する等、確認方法を記載した上で、

当該ウェブページのコピー等を添付すること。

遺伝学的検査の施設基準と届け出
…
3 届出に関する事項

遺伝学的検査の施設基準に係る届出は、 別添2の様式23を用いる事。

保医発0304第3号 令和4年3月4日



ゲノム診療科の標榜診療科の必要性

医療機関内でのゲノム診療実績が可視化

ゲノム診療科としての診療報酬請求が可能
内科もしくは外科とその他の事

項との組み合わ

診療科間の連携強化

NDBにおける
ゲノム医療データの
利活用促進

ゲノム医療RWD集積を通じたゲノム医療の推進

DPCへの反映

患者アクセスの向上

NDB Nataional DataBase

●レセプト情報・特定健診等情報デー
タベースは、厚生労働省が、 法律に
基づき、レセプト情報（診療報酬明細
書）等を収集し、 個人の特定ができ
ない形でデータベース化したもの

●1件あたり約1600項目を有するレ
セプトを約240億件分を格納

Diagnostic Odesseyの解消



国民のゲノム医療アクセス確保に必要なこと

１）ゲノム医療の標榜診療科の制定

２）ゲノム医療関連人材の育成

３）患者・市民のゲノム医療・研究への参画



ゲノム医療関連人材育成事業の充実化

「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・医療戦略室より



ゲノム医療関連人材育成事業の充実化

 臨床遺伝専門医制度委員会による認定
日本人類遺伝学会および日本遺伝カウンセ
リング学会が運営

 3年間の研修後、筆記試験・面接試験にて認定
– 遺伝医学についての広範な専門知識
– 遺伝カウンセリングの実施
– 遺伝学的検査に関する十分な知識・経験
– 遺伝医学研究の十分な業績
– 遺伝医学教育の実践

医師：臨床遺伝専門医 非医師：認定遺伝カウンセラー

 認定遺伝カウンセラー制度委員会による認定
日本人類遺伝学会および日本遺伝カウンセリング学
会が運営

 認定遺伝カウンセラー養成課程(大学院修士課程)修
了後、制度委員会による筆記試験・面接試験にて認定
– 倫理的・法的・社会的課題(ELSI)への対応
– 専門的な遺伝カウンセリングの提供
– 臨床遺伝専門医・他の診療部門との協力関係

の構築・維持
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2024年02月23日現在

1,894名
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北海道 78
青森県 7
岩手県 8
宮城県 38
秋田県 13
山形県 12
福島県 11
茨城県 25
栃木県 36
群馬県 15
埼玉県 58
千葉県 59
東京都 446
神奈川県 100
新潟県 36
富山県 14
石川県 22
福井県 16
山梨県 11
長野県 29
岐阜県 15
静岡県 58
愛知県 119

三重県 22
滋賀県 25
京都府 54
大阪府 150
兵庫県 67
奈良県 18
和歌山県 11
鳥取県 11
島根県 9
岡山県 38
広島県 44
山口県 10
徳島県 12
香川県 14
愛媛県 17
高知県 15
福岡県 58
佐賀県 4
長崎県 17
熊本県 17
大分県 18
宮崎県 9
鹿児島県 12
沖縄県 12

わが国の臨床遺伝専門医の現状

総医師数（医療施設従事者数）

311,963名 の わずか0.53%

100人以上

10～100人

10人未満

都道府県別
遺伝専門医数
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北海道 31
青森県 3
岩手県 3
宮城県 11
秋田県 5
山形県 5
福島県 5
茨城県 13
栃木県 8
群馬県 9
埼玉県 21
千葉県 28
東京都 118
神奈川県 42
新潟県 15
富山県 6
石川県 7
福井県 7
山梨県 5
長野県 8
岐阜県 7
静岡県 22
愛知県 38

三重県 10
滋賀県 11
京都府 11
大阪府 67
兵庫県 27
奈良県 7
和歌山県 7
鳥取県 5
島根県 4
岡山県 14
広島県 20
山口県 7
徳島県 4
香川県 7
愛媛県 7
高知県 5
福岡県 25
佐賀県 1
長崎県 6
熊本県 10
大分県 9
宮崎県 4
鹿児島県 7
沖縄県 8

わが国の遺伝専門医施設の現状

３０以上

５～３０

５未満

都道府県別
遺伝専門医施設

2024年02月23日現在

700施設
（複数の遺伝専門医が在籍する施設：249)

全国総医療施設数

112,282施設 の わずか0.62%



全国の認定遺伝カウンセラー数
2023年12月現在

389名
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北海道 15
青森県 0
岩手県 4
宮城県 4
秋田県 0
山形県 1
福島県 3
茨城県 4
栃木県 2
群馬県 2
埼玉県 17
千葉県 21
東京都 93
神奈川県 23
新潟県 7
富山県 1
石川県 2
福井県 1
山梨県 0
長野県 10
岐阜県 4
静岡県 13
愛知県 31

三重県 1
滋賀県 3
京都府 15
大阪府 39
兵庫県 22
奈良県 5
和歌山県 1
鳥取県 3
島根県 3
岡山県 7
広島県 6
山口県 2
徳島県 1
香川県 2
愛媛県 4
高知県 1
福岡県 6
佐賀県 0
長崎県 3
熊本県 2
大分県 1
宮崎県 2
鹿児島県 0
沖縄県 1

わが国の認定遺伝カウンセラーの現状

10人以上

２～10人

1人

０人

都道府県別
認定遺伝カウンセラー数

５つの県では遺伝カウンセラーが不在
９つの県では1名のみ在籍



国民のゲノム医療アクセス確保に必要なこと

１）ゲノム医療関連人材の育成

２）ゲノム医療の標榜診療科の制定

３）患者・市民のゲノム医療・研究への参画



患者・市民のゲノム医療・研究への参画

全ゲノム解析研究結果を患者・市民に還元するためには、ゲノム研
究・医療の意味を理解することだけでなく、国民一人一人に「自分ご
と」としてゲノム医療に向き合ってもらう必要がある

ゲノム研究・医療におけるPPI（Patient and Public Involvement）の推進

患者・市民を交えた
ラウンドテーブル会議 「DNAの日」イベント

研究テーマ
の決定

実施体制
の構築

研究計画
の策定

研究資金
の獲得

研究
倫理審査

研究実施
対象者

リクルート

研究実施
ゲノム情報

の
取得・解析

研究実施
結果の解
析・

考察など

成果発表
学会報告・
論文作成

プレス・
リリース

ゲノム研究の10ステップ

患者・市民向けの
ゲノム研究進め方の
説明スライド

AMED
ゲノム医療実現バイオバンク利活用プログラム（ R04～R06 ）
『ゲノム医療・研究推進社会の実現に向けた
PPI施策に関する研究開発』 研究代表者：吉田雅幸



まとめ

ゲノム医療推進法によって、患者・市民のゲノム医療へのアクセ
ス確保を実現しなくてはならない。そのための具体策として。。。

１）ゲノム診療科を標榜診療科に制定し、ゲノム医療の充実

２）臨床遺伝専門医、認定遺伝カウンセラーの育成体制の強化

３）患者・市民に対して積極的にゲノム研究・医療にかかわるた
めのPPI施策



患者・市民

ゲノム医療推進法によってゲノム医療へのアクセス確保を

ゲノム医療者・研究者

ゲノム医療推進法
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