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1. 事業要旨 

1. 事業の目的 

「全ゲノム解析等実行計画 2022（以下、実行計画）」の制定以降、がんや難病の克服に向けて、全ゲノム解析

等の推進を通した戦略的なデータ蓄積とそれに基づく研究・創薬の促進、個別化医療の実現が推進されている。2023

年には、国立高度専門医療研究センター医療研究連携推進本部内に事業実施準備室が設置され、2025 年度の

事業開始に向けて、情報基盤整備や産官学コンソーシアムの検討が進められている。厚生労働省は実行計画の基本

戦略に基づき、全ゲノム解析等の結果に基づいて全ての患者が質の高い医療を受けられるよう、出口戦略を整理・具

体化し、実用化に向けた取り組みを加速している。 

そこで本調査では、事業実施組織の出口戦略に基づいた取組が 2040 年までに具体化され、全ゲノム解析等の

結果を用いたゲノム医療が一般に普及したと仮定した際の、医療経済的（検査の対象者数・費用・市場規模・効

果）な視点を得ることを主な目的として調査を実施した。併せて、ゲノム解析の先進事例としてベンチマークした複数の

国におけるゲノム医療の予算規模及び、各国の組織の運営体制・ビジネスモデル等を調査することで、今後の我が国に

おけるゲノム医療の推進検討における示唆を提示することも試みている。 

 

2. 事業の実施内容 

上記の目的を踏まえ、本調査では「1.医療経済性評価」「2.海外事例調査」の２つのセクションを構成し、それぞれ

調査を実施した。 

「1.医療経済性評価」に関しては、がんおよび難病の、予防・診断・治療領域に関して、2040 年の 1 年間におけ

る全ゲノム検査の対象者・費用・市場規模の概算および、期待される効果の調査を実施した。主な調査手法は、論文

を中心とする文献調査による仮説の設計と 2 回に渡る専門家へ書面インタビュー調査による妥当性の検証とした。 

「2.海外事例調査」に関しては、解析実績規模等に基づき調査対象国を選定した上で、各国の予算規模や資金

調達の動向、運営体制等を網羅的に整理した。加えて、各国のビジネスモデルおよび一部調査国における民間企業の

活用事例も調査を実施した。主な調査手法は、各国のゲノム関連組織・プログラムの公式ホームページ・プレスリリース・

文献を中心とした公開情報による調査とした。 
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3. 調査等の結果 

1. 「医療経済性評価」に関して 

2040 年の 1 年間における全ゲノム検査の実施数は、がんで延べ 72 万件・難病で延べ 5 万件の計 77 万件と推

計した。（予防・診断・治療のうち、複数の領域を跨いで同一の患者が 1 年間で複数回検査を受けるシナリオも含む

推計のため、延べ数となっている。） 

一次予防・二次予防・三次予防の全てを含む予防領域においては、健常者を含み、将来的な病気の発症防止や

早期発見の一環として全ゲノム検査を受診し得る属性の人口を広く対象者と定義しているため、がんで述べ 50 万人、

難病で延べ 1.3 万人程度の推計となっている。一方で、診断・治療領域においては、対象者はがんで約 21 万人、難

病で約 3.3 万人となっており、2040 年の新規罹患者数に占める検査の実施割合はがん 19%、難病 69%となり、

実際に疾患を持つ患者還元への貢献という観点では、難病への寄与が高い推計結果となった。 

全ゲノム検査の費用に関しては、検査を分析・解析・解釈の 3 つの工程に分解して試算を実施した。技術革新に

伴う費用の低下に加え、分析工程では疾患や検査の目的に応じて要求される分析深度を価格の分岐要因として考慮

した。2040 年における全ゲノム検査の費用は疾患・領域ごとに異なり、22,808 円～428,424 円程度の範囲内であ

ると推計をしている。最も低い検査価格はがん×一次予防の領域で 22,808 円、最も高い検査価格で難病×診断・

治療の領域で 428,424 円程度であった。 

対象者・費用それぞれの算出結果を踏まえ、2040 年の 1 年間における全ゲノム検査の市場規模は、 「年間の検

査対象者数×1 回あたり費用」の計算式によって推計をした。結果としては、がんで約 1,185 億円～1,237 億円、難

病で約 162 億円、合計約 1,346～1,435 億円程度となった。がん領域で費用に幅があるのは、診断・治療領域に

おいて、がん細胞を組織で採取するか、血液で採取かにより費用が変動するためである。 

 

2. 「海外事例調査」に関して 

諸外国の組織/プログラムについては、英国・アメリカをはじめとするほとんどの国において運営は政府型が主であり、事

業立ち上げ時から民間企業の協力を得ているのは FinnGen のみであった。英国は研究向けのデータ利用料等から一

部収益を得ているが、その額は現段階では限定的な規模にとどまっていることが確認できた。 

また、各組織が備えている機能を比較したところ、政府出資額の比率が大きい組織では患者還元・研究・二次利用

の機能を有しているのに対し、民間から資金を調達している組織は患者還元を実施せず、研究・二次利用に特化した

運営体制を構築していることが確認された。民間企業のニーズを捉えた事業展開・機能配置を行っていると考えられる。

その他、All of Us においては研究開発に注力していることから人材育成に特化した機能を持たせていることは特徴的と

言える。 
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各国の組織の成り立ちや直近の動きに鑑みると、我が国の事業実施組織としても、Genomics England・

Australian Genomics の患者還元体制を基本として、FinnGen の二次利用モデルを検討材料に収益化を目指す

方針が考えられる。 

 

4. 分析・考察 

将来的に事業実施組織が全ゲノム検査で注力すべき疾患や対象者を定義するにあたっては、本調査で得られた医

療経済的な視点、すなわち市場規模の対象者数や費用・領域ごとの効果の知見に加えて、関連領域における民間企

業の動向や、事業実施組織のキャパシティ等の観点も鑑みて総合的な判断を下す必要がある。 

また、事業実施組織の設計にあたっては、本調査で判明した海外の制度・予算・体制・ビジネスモデル・民間連携の

実態を踏まえて、我が国の目指す方向性との比較検討が必要である。特に、患者還元と二次利用の両立を見据え、

民間参加を促す持続可能なエコシステムの構築や、収益モデルの多様化の検討が求められる。 

また、今回は調査しきれなかったものの重要な観点として、事業実施組織の初期フェーズにおける患者還元を効率

的に実現するための、解析データの蓄積や活用に際して国民の協力を得るための広報活動や、専門的なゲノム解析等

の業務を遂行するための高度人材や知見の集積方針等が挙げられる。 

将来的に政府資金だけでなく収益化を視野に二次利用インフラの拡充を促進する場合には、他国が実施している

ような民間企業とのパートナリングにも着目をする必要があるだろう。ただし、現時点においては、ゲノムデータの利活用に

成功し、持続可能な収益化に至っている公共事業は世界的にも限定的であるため、類似する先行事例（成功・失敗

の両面）を含めた継続的な調査が必要とされる。 
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2. 事業の目的 

1. 事業の背景 

2022 年 9 月に策定した実行計画においては、国民へ質の高い医療を届けるために、戦略的なデータの蓄積を進

め、それらを用いた研究・創薬などを促進することで、将来的な「がん・難病等の克服」を目指すことが、全ゲノム解析等

の推進によって目指す医療の姿であり、また、全ゲノム解析結果等の日常診療への早期導入や、全ゲノム解析結果等

を用いた新たな個別化医療の実現についてもさらに推進する事とされている。 

2023 年３月に事業実施準備室を国立高度専門医療研究センター医療研究連携推進本部内に設置し、実行

計画に係る事業実施組織、構成等の検討を開始した。事業実施準備室では、2025 年度に事業実施組織を発足さ

せるため、ゲノム情報や臨床情報などを有する質の高い情報基盤の構築や、蓄積された情報を用いた研究・創薬を推

進するため、産業界やアカデミアからなるコンソーシアムを立ち上げること等に関する検討を着実に進めている。 

厚生労働省は、実行計画の基本戦略に基づき、患者が、地域によらず、全ゲノム解析等の結果に基づく質の高い

医療を受けられるようにすることを目指して戦略をとりまとめ、研究開発等によって全ゲノム解析等の成果が得られた領域

から実用化をはじめ、がんや難病等の克服することを目指している。 2023 年度は基本戦略に基づき、「予防」、「診

断」、「治療」の観点で出口戦略の整理を行った。2024 年度には、実行計画に係る事業を行う事業実施組織を

2025 年度に発足させるための取組を更に推進するとともに、出口戦略を具体化する必要がある。  

 

2. 事業の目的 

本調査は、事業実施組織の出口戦略に基づいた取組が 2040 年までに具体化され、全ゲノム解析等の結果を用

いたゲノム医療が一般に普及したと仮定した際の、医療経済的（検査の対象者数・費用・市場規模・効果）な視点

を得ることを主な目的とする。併せて、先進事例としてベンチマークした国におけるゲノム医療の予算規模及び、各国の

組織の運営体制・ビジネスモデルを調査することで、今後我が国におけるゲノム医療の推進検討における示唆を提示す

ることも試みている。 
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3. 事業の実施内容 

1. 調査項目の定義 

本調査の目的を踏まえ、「1.医療経済性評価」「2.海外事例調査」の２つのセクションで調査を実施した。 

1. 医療経済性評価 

⚫ 1-1.全ゲノム検査の注力領域の定義 

⚫ 1-2.全ゲノム検査の対象者数の概算 

⚫ 1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算 

⚫ 1-4.全ゲノム検査の市場規模の概算 

⚫ 1-5.全ゲノム検査によって期待される効果 

2. 海外事例調査 

⚫ 2-1.調査対象国の選定 

⚫ 2-2.各国の政府予算の規模 

⚫ 2-3.各国の個別サマリ 

⚫ 2-4.各国のビジネスモデル 

⚫ 2-5.各国の民間企業の活用事例 

 

2. 調査の手法 

1. 医療経済性評価 

⚫ 「1-1.全ゲノム検査の注力領域の定義」「1-2.全ゲノム検査の対象者数の概算」「1-3.全ゲノム検査の検査

費用の概算」「1-4.全ゲノム検査の市場規模の概算」は、以下の過程を経て内容を取りまとめた。 

① 論文を中心とする文献調査に基づく初期仮説の設計 

② 有識者への書面インタビューによる仮説の検証（1 回目） 

③ 書面インタビューを踏まえた仮説の更新および、概算結果の算出 

④ 有識者への書面インタビューによる仮説・概算結果の検証（2 回目） 

⑤ 追加の文献調査を踏まえた最終化 

⚫ 「1-5.全ゲノム検査によって期待される効果」は、以下の過程を経て内容を取りまとめた。 

① 論文を中心とする文献調査に基づく初期仮説の設計 

② 有識者への書面インタビューによる仮説の検証（1 回目） 

③ 追加の論文調査を踏まえた最終化 
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（表 1）有識者への書面インタビュー調査の概要 

 

2. 海外事例調査 

⚫ 「2.海外事例調査」は、各国のゲノム関連組織・プログラムの公式ホームページ・プレスリリース・文献を中心とし

た公開情報による調査によって内容を取りまとめた。 

  

 第 1 回 第 2 回 

調査の目的 論文・臨床情報の調査を通して構築した仮説

（注力領域・対象者・費用の算出方法・効果

指標）に関して、妥当性を検証する 

第 1 回調査の結果を踏まえて修正した仮説や試

算の結果に関して、妥当性を検証する 

   

調査方法 ➢ 有識者リクルーティングサービス（ビザスク・Guide Point 等）を利用し、大学教授・医療機関

従事者・ゲノム関連企業所属者等の、ゲノム解析分野に知見のある候補者をリクルーティング 

➢ 本調査の内容に関して専門家としての回答が可能であった 2 名に、書面調査を依頼 

調査期間 2024 年 12 月下旬～2025 年 1 月上旬 2025 年 1 月下旬～2 月上旬 
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4. 調査等の結果 

1. 医療経済性評価 

⚫ 1-1.全ゲノム検査の注力領域の定義 

2024 年 12 月 23 日に実施された「第 21 回全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会」において、これまで

に国内で約 2 万 9,000 症例の解析が実施されており、希少がんの病態解明や難病の治療方針決定に貢献して

いる旨が報告された。また、既存の検査手法による診断が困難かつ、新たな遺伝領域の検査の必要性が高い可能

性が高い希少がん等や難病において全ゲノム解析の活用を重点化することが示されている。  

本調査では、2040 年までに全ゲノム解析等の結果を用いたゲノム医療が一般に普及した状況を仮定している

ため、がん・難病ともに特定の疾患に限定せず、有病者数の公的統計を入手可能な範囲内で、2040 年における

対象者が最大数となるように疾患を定義している。 

また、2023 年に厚生労働省が出口戦略の整理を行った「予防」、「診断」、「治療」の観点においてそれぞれ全

ゲノム検査の適用可能性を検討した。予防については、「第 58 巻 日本公衛誌 第 11 号 社会と健康を科学す

るパブリックヘルス「予防医療」」における分類を参考に、一次予防を「発症防止」、二次予防を「早期発見」・三次

予防を「再発防止」として細分化した。 

ただし、生活習慣の改善等によって発症防止が可能であるがんの一次予防とは異なり、難病は予防の手段が存

在しないことから、難病の一次予防は調査の対象外とした。また、難病は定義上、治療方法が未確立である疾患が

多く、三次予防についても同様に調査の対象外としている。 

 

（表 2）医療経済性調査の調査領域 

 がん 難病 

一次予防 

（発症防止） 

調査対象 調査対象外 

（生活習慣の改善等によって発症防止が可能であるがんとは異なり、難

病は予防の手段が存在しない場合が多く、領域としての意義が薄いため） 

二次予防 

（早期発見） 

調査対象 調査対象 

三次予防 

（再発防止） 

調査対象 調査対象外 

（難病の定義上、治療方法自体が未確立の疾患が多く、完治後に再発

防止を行う事例が少ないため） 

診断・治療 調査対象 調査対象 
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また、診断・治療は、定義上は介入領域として別個の概念であるものの、対象者の推計に際して、全ゲノム検査

を実施するタイミングを「診断のみで利用」「治療のみ利用」「診断・治療の双方で利用」等に場合分けをした推計が

困難であったため、「1-2.対象者」・「1-3.費用」・「1-4.市場規模」の概算においては、一律で「診断・治療」領域と

して定義をしている。 

一方、「1-5.期待される効果」のがん領域の調査時においてのみ、各領域にそれぞれ関連論文が複数存在して

いた状況を踏まえて、診断・治療をそれぞれ別個の領域として取り扱っている。 
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⚫ 1-2.全ゲノム検査の対象者数の概算 

本調査では、疾患・領域別に現在の類似検査の対象者や検診受診率の実績をベンチマークとして、「領域ごと

の母集団」「全ゲノム検査の受診割合」を定義し、2040 年の 1 年間における全ゲノム検査の対象者数を推計し

た。 

なお、推計にあたっては、2040 年までに全ゲノム解析等の結果を用いたゲノム医療が一般に普及した状況を仮

定して対象者を推計しているため、本調査における算出結果は、年齢や有病有無の属性条件から受診の対象者と

なり得る人を全て含めたものとなっている。これらの算出結果は、事業実施組織として重点的に支援すべき領域を選

定する際の検討の一助となることを目的としている。 

 

2040 年の全ゲノム検査の対象者数の算出では、疾患・領域ごとに「対象属性」を定性的に定義したのち、「当

該属性の母集団となる人口」及び「現実的に検査を受診し得る割合」に分解をして数値を設定し、2 つの項を乗算

することで最終的な数を算出した。領域ごとに対象者を定義している性質上、母集団の一部が複数の領域で共通

する場合があり、対象者の合計数は延べ数である。 

各領域の検査費用についは、次項の「1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算」にて推計した金額を、予防医療

に該当する一次予防・二次予防では自費診療、診療・臨床行為に該当する診断・治療領域および三次予防（再

発防止）では保険診療で受診する仮定とした。 

以下に、疾患・領域別の全体の対象者の定義および算出式のサマリを提示する。 

 

 

次頁以降に、疾患・領域別に対象者の考え方および計算項目を詳述する。 
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① がん×一次予防（発症防止） 

【全ゲノム検査の位置づけ】 

将来的ながんの罹患リスクの特定を目的とする全ゲノム検査は、主に先天的な遺伝子変異（Germline 変

異）に基づくリスク評価を目的とするものであり、後天的な遺伝子変異（Somatic）を定期的にモニタリングする

必要はないため、原則として生涯に一度の受診を前提とした。 

2025 年 3 月現在、がんの罹患リスク予測を目的とした遺伝子検査は一部の民間企業で商用化されているも

のの、医療行為を前提としたものではなく、臨床的意義には一定の限界があると思料した。そのため、2040 年にゲ

ノム医療の臨床的意義が高まり、広く一般に普及した状況下を想定する本調査では、独自に対象属性を定義し

た。 

 

【母集団の考え方】 

2040 年の 1 年間における対象人数を推計する便宜上、検査を受ける時期をがん検診の受診が始まる年齢で

ある 40 歳前後と固定し、罹患リスクに興味がある者は生涯に一度 40 歳時点で全ゲノム検査を受けると仮定し

母集団においた。また、40 歳までにがんに罹患したことのある者は、母集団から除いた。 

 

【検査の受診割合の考え方】 

全ゲノム検査に参加意向のある割合は、「がん既往歴のない一般市民のうち、全ゲノム検査の研究に参加意向

ありと回答した割合」（2021 年東大医科研の意識調査）に、月あたりの健康支出額（健康食品や運動関連

等、医療費以外の支出）が 1,000 円以上の割合（2014 年の厚生労働省の調査）を乗算した。 

後者に関しては、「1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算」にて推計した１次予防の費用が約 2.2 万円であった

ため、年換算で同金額に相当する金額レンジである月 1,000 円以上の支出層を対象とした。 
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（表 3）がん×一次予防（発症防止） 対象者の考え方 

対象属性 

＝母集団×検査の受診割合 

母集団 

（2040 年予測値） 

検査の受診割合 

（現在の実績値） 

ベンチマークした

類似検査 

2040 年に 40 歳のがん未疾患

者のうち、将来のがん罹患リスク

特定のための全ゲノム検査に関

心がある割合 

【約 8.7 万人】 

40 歳がん未疾患人口 

【約 116.9 万人】 

全ゲノム検査に参加意向

があり、一定の健康出費

がある割合 

【約 7.4%】 

なし 

 

 

 

1：e-Stat『人口動態調査』 2000 年出生数  2：公益財団法人がん研究振興財団『がんの統計 2024 年齢別罹患リスク』 3：Expectations, 

concerns, and attitudes regarding whole-genome sequencing studies: a survey of cancer patients, families, and the public in 

Japan | Journal of Human Genetics 4：厚生労働省『健康意識調査』 

  

https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00450011&tstat=000001028897&cycle=7&year=20000&month=0&tclass1=000001053058&tclass2=000001053061&tclass3=000001053064&tclass4val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00450011&tstat=000001028897&cycle=7&year=20000&month=0&tclass1=000001053058&tclass2=000001053061&tclass3=000001053064&tclass4val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00450011&tstat=000001028897&cycle=7&year=20000&month=0&tclass1=000001053058&tclass2=000001053061&tclass3=000001053064&tclass4val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00450011&tstat=000001028897&cycle=7&year=20000&month=0&tclass1=000001053058&tclass2=000001053061&tclass3=000001053064&tclass4val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00450011&tstat=000001028897&cycle=7&year=20000&month=0&tclass1=000001053058&tclass2=000001053061&tclass3=000001053064&tclass4val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00450011&tstat=000001028897&cycle=7&year=20000&month=0&tclass1=000001053058&tclass2=000001053061&tclass3=000001053064&tclass4val=0
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2024_fig_J.pdf
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2024_fig_J.pdf
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2024_fig_J.pdf
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2024_fig_J.pdf
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2024_fig_J.pdf
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2024_fig_J.pdf
https://www.nature.com/articles/s10038-022-01100-6
https://www.nature.com/articles/s10038-022-01100-6
https://www.nature.com/articles/s10038-022-01100-6
https://www.mhlw.go.jp/file/04-Houdouhappyou-12601000-Seisakutoukatsukan-Sanjikanshitsu_Shakaihoshoutantou/002.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/04-Houdouhappyou-12601000-Seisakutoukatsukan-Sanjikanshitsu_Shakaihoshoutantou/002.pdf
https://www.mhlw.go.jp/file/04-Houdouhappyou-12601000-Seisakutoukatsukan-Sanjikanshitsu_Shakaihoshoutantou/002.pdf
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② がん×二次予防（早期発見） 

【全ゲノム検査の位置づけ】 

2025 年 3 月現在、早期発見の手法として、がん検診が広く普及しているため、がん検診受診時にゲノム検査

が行われると仮定し、対象属性を定義した。 

がんの早期発見においては、腫瘍の進行等で変異が変化する後天的な遺伝子変異（Somatic）の検出が必

要のため、現在のがん検診と同様に、定期的な受診を前提とした。 

2040 年においても、病変の可視化のために用いられる X 線や CT 検査等の非遺伝子検査が完全に置き換わ

る可能性は低いと思料し、全ゲノム検査が従来のがん検診の追加のオプションとなるケースを仮定した。 

 

【母集団の考え方】 

がん検診の対象である 40 歳以上の人口のうち、受診率の統計の推計対象となっている 40～69 歳人口を対

象者と仮定した。 

 

【検査の受診割合の考え方】 

全ゲノム検査に参加意向のある割合は、「がん既往歴のない一般市民のうち、全ゲノム検査の研究に参加意向

ありと回答した割合」（2021 年東大医科研の意識調査）に、月あたりの健康支出額（健康食品や運動関連

等、医療費以外の支出）が 10,000 円以上の割合（2014 年の厚生労働省の調査）を乗算した。 

後者に関しては、「1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算」にて推計した１次予防の費用が約 14.2 万円であっ

たため、年換算で同金額に相当する金額レンジである月 10,000 円以上の支出層を対象とした。  
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（表 4）がん×二次予防（早期発見） 対象者の考え方 

対象属性 

＝母集団×検査の受診割合 

母集団 

（2040 年予測値） 

検査の受診割合 

（現在の実績値） 

ベンチマークした類

似検査 

2040 年のがん検診の対象者の

うち、追加の検査手法として全ゲ

ノム検査に関心がある割合 

【約 27.1 万人】 

がん検診の対象者×1 年

あたり受診率 

【約 1,892 万人】 

全ゲノム検査に参加意向

があり、一定の健康出費

がある割合 

【約 1.4%】 

なし 

 

 

1：厚生労働省『がん検診』 2：がん情報サービス『がん検診受診率』 3：Expectations, concerns, and attitudes regarding whole-genome 

sequencing studies: a survey of cancer patients, families, and the public in Japan | Journal of Human Genetics 

  

https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000059490.html
https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000059490.html
https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000059490.html
https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000059490.html
https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000059490.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/stat/screening/screening.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/stat/screening/screening.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/stat/screening/screening.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/stat/screening/screening.html
https://www.nature.com/articles/s10038-022-01100-6
https://www.nature.com/articles/s10038-022-01100-6
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③ がん×診断・治療 

【全ゲノム検査の位置づけ】 

診断・治療の手法として、X 線や病理検査をはじめとする非遺伝子検査に加え、遺伝子検査の一種であるパネ

ル検査が 2019 年より保険適用となった。2025 年 3 月現在、標準治療が無い、または終了した患者を対象に、

新たな薬物療法を探索するために調べることを目的としたパネル検査のみが適用対象となっている。 

全ゲノム検査はパネル検査よりも広い領域で遺伝子変異を検出できる一方、検査費用が急速に低下しており、

将来的には現在のパネル検査と同水準まで低下すると推定される。よって、2040 年にはパネル検査の代替手法と

して全ゲノム検査が使われると仮定した。 

 

【母集団の考え方】 

本調査では、2040 年までに全ゲノム検査が一般に普及した状況を仮定しているため、診断の対象を特定のが

ん疾患に限定せず、一般的ながんも含めて診断の対象とした。2040 年の罹患人数の予測が入手できる公的統

計として、がん統計上の 22 種類のがんを利用した。 

 

【検査の受診割合の考え方】 

全ゲノム検査がどの程度までパネル検査を代替するかは実際の費用・効果に応じて変動するが、本調査では「現

在診断・治療工程のいずれかでパネル検査を受診している者（2023 年日本医療政策機構調査）が、全て全ゲ

ノム検査代替されるケース」の割合を想定した。 
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（表 5）がん×診断・治療 対象者の考え方 

対象属性 

＝母集団×検査の受診割合 

母集団 

（2040 年予測値） 

検査の受診割合 

（現在の実績値） 

ベンチマークとした

類似検査 

2040 年に新たにがんに罹患する

者のうち、診断・治療のために全

ゲノム検査を受診する割合 

【約 21.3 万人】 

がん統計 22 種のがんの

罹患者数 

【約 114.7 万人】 

類似検査である遺伝子パ

ネル検査の受診率 

【約 18.6%】 

遺伝子パネル検

査 

 

 

 1：がん情報サービス『がん統計 将来推計』 2:Long-Term Projections of Cancer Incidence and Mortality in Japan and Decomposition 

Analysis of Changes in Cancer Burden, 2020–2054: An Empirical Validation Approach 3：日本医療政策機構『「がんゲノム医療」に関するイ

ンターネット調査結果』 

  

https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/data/dl/index.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/data/dl/index.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/data/dl/index.html
https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/data/dl/index.html
https://www.mdpi.com/2072-6694/14/24/6076
https://www.mdpi.com/2072-6694/14/24/6076
https://hgpi.org/wp-content/uploads/Research-Overview_Precision-Cancer-Medicine_20230511_v2_JPN.pdf
https://hgpi.org/wp-content/uploads/Research-Overview_Precision-Cancer-Medicine_20230511_v2_JPN.pdf
https://hgpi.org/wp-content/uploads/Research-Overview_Precision-Cancer-Medicine_20230511_v2_JPN.pdf
https://hgpi.org/wp-content/uploads/Research-Overview_Precision-Cancer-Medicine_20230511_v2_JPN.pdf
https://hgpi.org/wp-content/uploads/Research-Overview_Precision-Cancer-Medicine_20230511_v2_JPN.pdf
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④ がん×三次予防（再発防止） 

【全ゲノム検査の位置づけ】 

2025 年 3 月現在、低侵襲かつ短時間で解析が可能な再発検査として、リキッドバイオプシーを用いたパネル検

査が実用化され始めている。診断・治療領域と同様、2040 年にはリキッドバイオプシーを用いた全ゲノム検査が広

く実用化すると想定して、独自に対象属性を定義した。 

全ゲノム検査は他の遺伝子検査等よりも包括的な遺伝子変異の検出が可能のため、診断時に全ゲノム検査を

用いて遺伝子変異が特定された者は、再発検査にも同様の遺伝子範囲を検査できる全ゲノム検査が必要になり

得ると仮定した。 

 

【母集団・検査の受診割合の考え方】 

一般的に、多くのがんの経過観察期間は 5 年とされるため、診断・治療領域で全ゲノム検査を受診した対象者

のうち、5 年後も生存している者は、それまでの５年間のうち 1 回は全ゲノム検査を再受診すると仮定した。 

概算の便宜上、同年の診断・治療領域における全ゲノム検査の対象者は再検査を受診する時期も一定と仮定

し（例：2040 年に全ゲノム検査を受診した人は、共通して 2041 年に再受診すると仮定）、三次予防の対象

者≒「同年に診断・治療を受けた人数×その後 5 年間生存した人の割合」と仮定した。 
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（表 6）がん×三次予防（再発防止） 対象者の考え方 

対象属性 

＝母集団×検査の受診割合 

母集団 

（2040 年予測値） 

検査の受診割合 

（現在の実績値） 

ベンチマークとした

類似検査 

2040 年に診断・治療領域で全

ゲノム検査を実施した患者のう

ち、治療後 5 年間生存し、再検

査でも全ゲノム検査を受ける割

合 

【約 14.6 万人】 

診断・治療の全ゲノム検

査の対象者×5 年後生

存率 

【約 14.6 万人】 

再検査での全ゲノム検査

の受診率 

【100%（全員）】 

なし 

 

  

1：国立がん研究センター『全がん協加盟がん専門診療施設の 5 年生存率、10 年生存率データ更新 グラフデータベース KapWeb 更新』 2：再発転移がん

治療情報『【特集記事】手術後の経過観察は治療の一環』  

https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.ncc.go.jp/jp/information/pr_release/2021/1110/index.html
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
https://www.akiramenai-gan.com/da_treatment/treatment03/59734/
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⑤ 難病×二次予防（早期発見） 

【全ゲノム検査の位置づけ】 

2025 年 3 月現在、難病の早期発見を目的とした検査は出生前診断・新生児スクリーニングとして一部疾患で

実施されるのが主流であり、全年齢を対象とした検査は実用化されていない。そのため、2040 年にゲノム医療の臨

床的意義が高まり、広く一般に普及した状況下を想定する本調査では、独自に対象属性を定義した。 

難病の多くは遺伝子性疾患であり、主に先天的な遺伝子変異（Germline 変異）を解析しリスク評価や早

期発見を行うため、後天的な遺伝子変異（Somatic）変異を定期的にモニタリングする必要はないため、原則と

して生涯に一度の受診を前提とした。 

 

【母集団の考え方】 

難病の早期発見に関心がある者を、「近親者に指定難病がいる者」と定義し、同世帯に指定難病者がいる割

合を考慮した 

2040 年の 1 年間における対象人数を推計する便宜上、検査を受けるタイミングを難病の好発年齢の平均 34

歳より前の 30 歳前後と推定し、早期発見に興味がある者は生涯に一度 30 歳時点で全ゲノム検査を受けるとケ

ースを仮定した。 

指定難病家系のうち、既に指定難病の診断を受けている指定難病者自身は対象から除いた。 

 

【検査の受診割合の考え方】 

検査の受診割合については、2022 年の論文で推計された遺伝性腫瘍のカウンセリング実施率の 48%を参照

した。ただし、正確には遺伝性腫瘍と難病は疾患の定義が異なることや、希少疾患のデータが世界的に症例不足

であることを加味して、将来的には検査率が 100%に近づくと想定し、計算上は両者の中間にあたる数値

（75％）を定義した。 
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（表 7）難病×二次予防（早期発見） 対象者の考え方 

対象属性 

＝母集団×検査の受診割合 

母集団 

（2040 年予測値） 

検査の受診割合 

（現在の実績値） 

ベンチマークとした

類似検査 

難病の発症リスクが高い 2040 年

の難病家系者のうち、早期発見の

ための全ゲノム検査に関心がある

割合 

【約 1.4 万人】 

30 歳の健常人口×指定

難病の家系の割合 

【約 1.8 万人】 

遺伝性腫瘍の血縁者の

遺伝カウンセリング実施率 

【約 75%】 

なし 

 

 

1：e-Stat『人口動態調査 人口動態統計』 2： 難病情報センター『特定医療費（指定難病）受給者証所持者数』 3：総務省統計局『人口推計

（2022 年（令和 4 年）10 月 1 日現在』 4：厚生労働省『2023（令和 5）年 国民生活基礎調査の概況』 5：難病情報センター『特定医療費（指定

難病）受給者証所持者数』 6：Cascade Testing for Hereditary Cancer Syndromes: Should We Move Toward Direct Relative Contact? 

A Systematic Review and Meta-Analysis | Journal of Clinical Oncology 

  

https://www.e-stat.go.jp/dbview?sid=0003411595
https://www.e-stat.go.jp/dbview?sid=0003411595
https://www.e-stat.go.jp/dbview?sid=0003411595
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.stat.go.jp/data/jinsui/2022np/index.html
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/k-tyosa/k-tyosa23/dl/10.pdf
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/k-tyosa/k-tyosa23/dl/10.pdf
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/k-tyosa/k-tyosa23/dl/10.pdf
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/k-tyosa/k-tyosa23/dl/10.pdf
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/k-tyosa/k-tyosa23/dl/10.pdf
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/k-tyosa/k-tyosa23/dl/10.pdf
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://www.nanbyou.or.jp/entry/5354
https://ascopubs.org/doi/10.1200/JCO.22.00303?url_ver=Z39.88-2003&rfr_id=ori:rid:crossref.org&rfr_dat=cr_pub%20%200pubmed
https://ascopubs.org/doi/10.1200/JCO.22.00303?url_ver=Z39.88-2003&rfr_id=ori:rid:crossref.org&rfr_dat=cr_pub%20%200pubmed
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⑥ 難病×診断・治療 

【全ゲノム検査の位置づけ】 

2025 年 3 月現在、難病の診断は X 線や病理検査をはじめとする非遺伝子検査や、一部の指定難病では遺

伝子検査の一種のパネル検査が用いられている。一方、より広域な遺伝範囲を検査できる全エクソーム検査は

IRUD での研究利用が主であり、かかりつけ医の診察段階ではほとんど実用化されていない。 

「1-5.全ゲノム検査によって期待される効果」にて詳述の通り、パネル検査や全エクソーム検査では診断不可能

だった疾患に、全ゲノム検査によって新たに診断がついた事例が各国の研究機関で実証されている。 

よって 2040 年には、従来の手法でかかりつけ医での診断が困難な未診断疾患者に対して新たな診断をもたら

すために、全ゲノム検査が使用されると仮定した。 

 

【母集団の考え方】 

2015 年の未診断疾患イニシアチブ（IRUD）による調査により、医師を対象としたアンケートに基づくと、「過去

1 年間に診断が難しく、遺伝子異常が疑われる患者」、すなわち未診断疾患者が、国内で約 3.7 万人以上存在

すると推計されることが判明した。 

「2040 年までに検査技術の向上がなく、診断率が 2015 年から一定」という前提のもと、未診断疾患者は人

口に対して一定の割合で発生すると仮定し、2015 年の未診断疾患者の人口からから 2040 年の人数を推計し

た。 

 

【検査の受診割合の考え方】 

従来手法による診断が困難で、確定診断までに何年もの年数を費やす可能性がある患者に対して、早い段階

の診断で全ゲノム検査を実施する臨床的意義は高いと思料し、全員が受診すると仮定した。 
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（表 8）難病×診断・治療 対象者の考え方 

対象属性 

＝母集団×検査の受診割合 

母集団 

（2040 年予測値） 

検査の受診割合 

（現在の実績値） 

ベンチマークとした

類似検査 

2040 年の難病の未診断疾患

者のうち、診断・治療のために全

ゲノム検査を受ける割合 

【約 3.3 万人】 

年間で新たに難病の未診

断疾患者となる数 

【約 3.3 万人】 

診断・治療での全ゲノム

検査の受診率 

【100%（全員）】 

なし 

 

 

1：Survey on patients with undiagnosed diseases in Japan: potential patient numbers benefiting from Japan’s initiative on rare 

and undiagnosed diseases (IRUD) | Orphanet Journal of Rare Diseases 2.e-Stat『人口推計』 3：国立社会保障・人口問題研究所『日本の

将来推計人口(令和 5 年推計)』 

  

https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-018-0943-y
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-018-0943-y
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-018-0943-y
https://ojrd.biomedcentral.com/articles/10.1186/s13023-018-0943-y
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00200524&tstat=000000090001&cycle=1&year=20250&month=11010301&tclass1=000001011678&tclass2val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00200524&tstat=000000090001&cycle=1&year=20250&month=11010301&tclass1=000001011678&tclass2val=0
https://www.e-stat.go.jp/stat-search/files?page=1&layout=datalist&toukei=00200524&tstat=000000090001&cycle=1&year=20250&month=11010301&tclass1=000001011678&tclass2val=0
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
https://www.ipss.go.jp/pp-zenkoku/j/zenkoku2023/db_zenkoku2023/db_r5_suikeikekka_1.html
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なお、本調査では領域ごとに対象者を定義している性質上、母集団の一部が複数の領域で重複する場合があ

り、対象者の合計数は延べ数である。2040 年の 1 年間における全ゲノム検査の実施数はがんで約 72 万件・難

病で約 5 万件の計 77 万件と推計した。 

 

 

また、本調査の概算による 2040 年の年間の検査数である延べ 77 万件に関して、2040 年の新規罹患者数

に占める検査の実施割合はがん 19%、難病 69%であり、難病の診断・治療領域への寄与が特に高いと言える。 
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⚫ 1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算 

本調査では、2040 年における全ゲノム検査の費用を分析・解析・解釈の要素に分解し、技術革新に伴う費用

の低下に加え、分析工程では目的に応じて要求される分析深度を主な価格変動要因として算出した。 

 

 

【2040 年における全ゲノム検査の費用】 

2040 年における全ゲノム検査の費用は疾患・領域ごとに異なり、22,808 円～428,424 円程度の範囲内で

あると推察した。なお、本価格は全ゲノム検査のコスト総量を示しており、診療報酬額ベースではない点に留意が必

要である。 

 
1：難病の診断・治療領域はトリオ分析を想定し、本人＋両親の 3 人をかけることで算出した（15,534+7,242+120,000） ×3=428,424 円 
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各領域で求められる検査手法や精緻度に応じて、一部領域では工程を省略している箇所もある。 

 
1：難病の診断・治療領域はトリオ分析を想定し、本人＋両親の 3 人をかけることで算出した（15,534+7,242+120,000） ×3=428,424 円 

 

【費用算出結果のエキスパート見解】 

2040 年における全ゲノム検査の費用算出結果について、エキスパート 2 名から現実的であるとのコメントを頂戴

しており、現実から大きく離れている費用ではないことを確認済みである。 
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【2040 年における全ゲノム検査の費用（分析費用）】 

分析工程は技術革新に伴い現在のペースで価格が低下していくとの仮定および、正常細胞/がん細胞及び組織

検体/リキッドバイオプシーで求められる分析深度（カバレッジ）が異なることを加味し、3 つのパターンを算出した。 

 
1：DNA Sequencing Costs: Data（NIH,2022）を基に弊社で算出 ２：レアバリアント社の費用を基に弊社で算出 ３：厚生科学審議会科学技術部

会全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会（第 7 回・第 12 回）の議事録を基に弊社で整理 

 

【参考】分析費用の年間費用低下率 

全ゲノム検査の分析費用はムーア曲線よりもはるかに速いスピードで低下しており、2019 年-2022 年の平均

費用低下率は約 13%である。 

 
1：DNA Sequencing Costs: Data （NIH,2022）より引用。本費用は、分析に係る費用の総計（試薬等の消耗品費・設備費・インフォマティクス活動費

（初期解析費・情報管理システム利用費）・データベースへのデータ送信費・管理費）であり、データの解析・解釈に係る費用は含まれていない 

  

https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/DNA-Sequencing-Costs-Data
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/DNA-Sequencing-Costs-Data
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/DNA-Sequencing-Costs-Data
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/DNA-Sequencing-Costs-Data
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【2040 年における全ゲノム検査の費用（解析・解釈費用）】 

解析工程は分析工程の費用と比例して価格変動すると仮定して計算した。一方、解釈工程は、専門家による

議論が必要であるため大幅な価格変動は起こらないと仮定して算出した。 

 
1：DNA Sequencing Costs: Data（NIH,2022）を基に弊社で算出 
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⚫ 1-4.全ゲノム検査の市場規模の概算 

2040 年の全ゲノム検査の市場規模は、 『年間の検査対象者数（「1-2.全ゲノム検査の対象者数の概算」

の結果）×1 回あたり費用（「1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算」の結果）』の計算式で推計した。 

対象者数および費用の概算を踏まえた 2040 年の年間の市場規模は、合計で 1,346～1,435 億円程度で

あった。ただし、「1-2.全ゲノム検査の対象者数の概算」の冒頭でも説明している通り、一部領域において対象者数

の重複を含む数値である。 

 

 

【参考】他社のゲノム関連市場の調査結果 

全ゲノム検査に関連する市場規模を、富士経済は 2030 年 486 億円、マーケットリサーチセンターは 2031 年

852 億円と予測。2030 年以降の研究や認知の広がりを踏まえると、2040 年頃には約 1,000 億円を超えること

も考えられる。 

 

 1：富士経済（2023 年）「ゲノムデータ利活用が高まるゲノム・遺伝子解析関連市場の最新動向とビジネスモデル分析」 2：マーケットリサーチセンター

（2025 年）「全ゲノムシーケンスの世界市場：製品別（機器、消耗品、サービス）市場予測 2024 年～2031 年）」 

  

https://www.fuji-keizai.co.jp/press/detail.html?cid=23004
https://www.marketresearch.co.jp/insights/whole-genome-sequencing-market-pmr/
https://www.marketresearch.co.jp/insights/whole-genome-sequencing-market-pmr/
https://www.marketresearch.co.jp/insights/whole-genome-sequencing-market-pmr/
https://www.marketresearch.co.jp/insights/whole-genome-sequencing-market-pmr/
https://www.marketresearch.co.jp/insights/whole-genome-sequencing-market-pmr/
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⚫ 1-5.全ゲノム検査によって期待される効果 

論文検索ツールを用いて、全ゲノム検査の有効性への関連が高かった論文を各領域で 5 本前後抽出し、領域

ごとに全体的な傾向を整理した。PubMed 等のキーワード論文検索ツールは検索結果に関連のない論文が多く含

まれたため、文章による検索が可能な AI 論文検索ツールである「Consensus」及び「Semantic Scholar」を利

用した。 

 

（表 9）Consensus 及び Semantic Scholar の詳細 

Consensus1 検索エンジンは LMM 言語モデルと独自のモデルを利用、ソースは Semantic 

Scholar の 2 億件超の論文から取得している。 

検索結果は、引用数・引用速度・研究設計・公開日など、多くのメタデータを組み合

わせて表示している。 

Semantic 

Scalar2 

独自の AI モデルにより、科学分野の 2 億件超の論文を検索している。 

検索結果は、関連度の高い順に表示している。 （※選択が可能） 

1：How it Works & Consensus FAQ‘s - Consensus: AI Search Engine for Research 2：Semantic Scholar | Product 

 

以下の手順で 3 段階の検索をかけて、各領域で全ゲノム検査の有効性に関連する論文の上位 5 本前後を抽

出した。なお、検索結果は全て 2025 年年 3 月 19～21 日時点のものである。 

➢ ⑴Consensus で下記の表に記載する検索文を入れて、上位 10～20 本程度の論文を確認した。 

➢ ⑵ ⑴では抽出数が 5 本に満たなかった領域について、Consensus で検索文の一部を変更して、再度上

位 10～20 本程度の論文を確認した。 

➢ ⑶ ⑵では抽出数が 5 本に満たなかった領域について、Semantic Scholar で⑴と同様の検索文を入れ

て、上位 10 本の論文を確認した。 

関連性のある論文の主旨として、全ゲノム検査の有効性対して肯定的・懐疑的なものの双方を含めた。また、上

記以外の手法・検索エンジンを通して得た論文は、記載している論文の番号に「※」を記載した。 

 

（表 10）【参考】全ゲノム検査の効果に関連する用語集 

検査手法 検査の指標・精度等 

WGS：全ゲノム検査 

WES：全エクソーム検査 

TS：トランスクリプトーム解析 

WGTS：全ゲノム検査＋トランスクリプトーム解析 

PRS：ポリジェニックスコア（多遺伝子性を持つ疾患や

体質を、多数の遺伝子を考慮して評価したスコア） 

感度：疾患のある人を陽性と判定する確率 

特異度：疾患のない人を陰性と判定する確率 

AUC：正しい判別ができる能力の高さ 

https://consensus.app/home/blog/welcome-to-consensus/
https://www.semanticscholar.org/product
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（表 11）各領域における検索ツール及び検索文 

疾

患 

領域 ツール 検索文 

が
ん 

一次予防 Consensus 

1 回目 

Is whole genome sequencing effective for predicting 

cancer risk?  

Consensus 

2 回目 

Is whole-genome sequencing effective for predicting 

cancer risk? 

Semantic 

1 回目 

Is whole genome sequencing effective for predicting 

cancer risk? 

二次予防 Consensus 

1 回目 

Is whole genome sequencing effective for early cancer 

detection? 

Consensus 

2 回目 

Is whole-genome sequencing effective for early cancer 

detection? 

Semantic 

1 回目 

Is whole genome sequencing effective for early cancer 

detection? 

三次予防 Consensus Is whole genome sequencing effective for detecting 

cancer recurrence? 

診断 Consensus Is whole genome sequencing effective for cancer 

diagnosis? 

治療 Consensus Is whole genome sequencing effective for cancer 

treatment? 

難
病 

二次予防 Consensus 

1 回目 

Is whole genome sequencing effective for early detection 

of rare disease 

Consensus 

2 回目 

Is whole-genome sequencing effective for early detection 

of rare disease 

Semantic 

1 回目 

Is whole genome sequencing effective for early detection 

of rare disease 

治療・診

断 

Consensus Is whole genome sequencing effective for rare disease 

diagnosis? 

上記の検索文で論文を検索することで、全ての疾患・領域において、全ゲノム検査の有効性を示す論文が存在

していたことが確認できた。以降、領域別にサマリおよび詳細について記載する。 
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① がん×一次予防（発症防止） 

確認できた論文全体を通して、個別の疾患を中心に、WGS で解析した変異情報をリスク予測に活用し得ること

が実証されている。また、従来は遺伝子変異の解釈が困難であったが（論文番号#4）、AI の活用で大量のゲノ

ムデータを学習できるようになり（論文番号#1・2）、複数のがんのリスクを一定の感度で包括的に予測するモデル

も一部で開発されている。（論文番号#1） 

総じて、現在は特定の疾患に限定した活用が中心だが、解析データが蓄積するにつれて、罹患リスクの予測精

度が向上し、将来的に包括的なリスク予測が可能となる可能性があると考えられる。 

 

 

他検査との比較については、「罹患リスクの予測精度（感度・AUC 等）」の観点で、以下が確認された。 

 

（表 12）がん×一次予防（発症防止） 他検査との比較 

非遺伝子検査との比較 ◆ 乳がんでは、WGS の SNP を用いた方が、PRS の SNP・疫学情報を用いる場

合よりも予測精度が高い。（論文番号#5） 遺伝子検査との比較 

 

② がん×二次予防（早期発見） 

確認できた論文全体を通して、WGS が複数のがんを一度に早期発見でき、多くの疾患において感度も 90%

前後と高いことが実証されている。また、感度の異なる検査を 2 段階で実施することが、コスト削減につながることも
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実証されている。（論文番号#5） 

総じて、従来のがん検診対象以外の種類も含む複数のがんを一度に検出しながら、従来のがん検診と同等の感

度でがんを検知することが期待される。 

 

 

他検査との比較については、「早期診断の精度（感度・AUC 等）」の観点で、以下が確認された。 

 

（表 13）がん×二次予防（早期発見） 他検査との比較 

非遺伝子検査

との比較 

◆ 90%前後の感度を達成した研究が複数あり（論文番号#1・2・3）、肺・大腸・乳が

んは従来のがん検診の感度を上回る研究も存在する。（論文番号#2）  

◆ 【参考】従来のがん検診の感度 

大腸（便潜血検査）:30-92.9%1 

肺（X 線）:63-88%1 

胃（X 線）:70-80%1 

乳（X 線）:80%前後 2 

遺伝子検査 

との比較 

◆ 全ゲノムメチル化を利用した早期発見モデルは、感度 80～90%程度である。 

◆ 【参考】cfDNA のメチル化を利用した早期発見の研究 

❶全ゲノムメチル化：感度 77.2%・特異度 99.1%3 

❷全ゲノムメチル化・コピー数・フラグメントパターン：感度 88.9%・特異度 95.2%4 

1：がん情報サービス『がん対策情報 がん検診』] 2： 日本対がん協会『乳がん検診についてのよくある質問』 3：Huiyan Luo et al.（2024） 

4：Su Yeon Kim et al.（2023） 

  

https://ganjoho.jp/med_pro/cancer_control/screening/index.html
https://ganjoho.jp/med_pro/cancer_control/screening/index.html
https://ganjoho.jp/med_pro/cancer_control/screening/index.html
https://ganjoho.jp/med_pro/cancer_control/screening/index.html
https://ganjoho.jp/med_pro/cancer_control/screening/index.html
https://www.jcancer.jp/about_cancer_and_checkup/%E5%90%84%E7%A8%AE%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E4%B9%B3%E3%81%8C%E3%82%93%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E3%82%88%E3%81%8F%E3%81%82%E3%82%8B%E8%B3%AA%E5%95%8F
https://www.jcancer.jp/about_cancer_and_checkup/%E5%90%84%E7%A8%AE%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E4%B9%B3%E3%81%8C%E3%82%93%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E3%82%88%E3%81%8F%E3%81%82%E3%82%8B%E8%B3%AA%E5%95%8F
https://www.jcancer.jp/about_cancer_and_checkup/%E5%90%84%E7%A8%AE%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E4%B9%B3%E3%81%8C%E3%82%93%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E3%82%88%E3%81%8F%E3%81%82%E3%82%8B%E8%B3%AA%E5%95%8F
https://www.jcancer.jp/about_cancer_and_checkup/%E5%90%84%E7%A8%AE%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E4%B9%B3%E3%81%8C%E3%82%93%E3%81%AE%E6%A4%9C%E8%A8%BA%E3%81%AB%E3%81%A4%E3%81%84%E3%81%A6/%E3%82%88%E3%81%8F%E3%81%82%E3%82%8B%E8%B3%AA%E5%95%8F
https://ascopubs.org/doi/10.1200/JCO.2024.42.16_suppl.3043
https://ascopubs.org/doi/10.1200/JCO.2024.42.16_suppl.3043
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③ がん×三次予防（再発防止） 

確認できた論文全体を通して、感度は疾患によってばらつきがあるが、複数の研究で WGS によりがんの再発を

発見できることが実証されている。ctDNA の存在は再発の予測因子であり（論文番号#1）、がん再発と有意に

相関するが、再発者の中に、ctDNA を放出しない患者も存在することが臨床上の課題である。（論文番号#5） 

総じて、がん種による差異はあるものの、ある程度の感度で再発の発見が可能で、画像検査よりも早く検知する

ことが期待される。 

 

 

他検査との比較については、「再発検査の精度（感度・ctDNA 検出率等）」の観点で、以下が確認された。 

 

（表 14）がん×三次予防（再発防止） 他検査との比較 

非遺伝子検査

との比較 

◆ 画像検査と比較して、約 4～17 か月早くがんの再発が検知可能である。（論文番号

#1・2・3） 

◆ 非小細胞がんの感度は 50～75%程度で X 線よりやや劣後するが（論文番号#2・

4）、膀胱がんは、従来の再発検査手法の感度を上回る。（論文番号#3） 

◆ 【参考】従来のがん検査の感度（※再発検査に限らず、検査全体の感度） 

膀胱がん（膀胱鏡検査:85-90%1、尿細胞診:40-60%2） 

非小細胞肺がん 3（X 線:60-80%、CT:93-94%） 

遺伝子検査 

との比較 

◆ 該当論文なし 

 1：原林透『腎盂尿管癌の診断に尿管鏡は必須か？』 2：泉大津急性期メディカルセンター『膀胱がん』 3：日本肺癌学会『肺癌の診断』  

https://hokkaido-cc.hosp.go.jp/Uro/info/manual/operation/uut.htm
https://hokkaido-cc.hosp.go.jp/Uro/info/manual/operation/uut.htm
https://hokkaido-cc.hosp.go.jp/Uro/info/manual/operation/uut.htm
https://www.seichokai.or.jp/ozumc/dept/urology/page/81
https://www.seichokai.or.jp/ozumc/dept/urology/page/81
https://www.seichokai.or.jp/ozumc/dept/urology/page/81
https://www.seichokai.or.jp/ozumc/dept/urology/page/81
https://www.haigan.gr.jp/publication/guideline/examination/2016/1/1/160101010100.html
https://www.haigan.gr.jp/publication/guideline/examination/2016/1/1/160101010100.html
https://www.haigan.gr.jp/publication/guideline/examination/2016/1/1/160101010100.html
https://www.haigan.gr.jp/publication/guideline/examination/2016/1/1/160101010100.html
https://www.haigan.gr.jp/publication/guideline/examination/2016/1/1/160101010100.html
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④ がん×診断 

20 種類以上の主要がんにおいて、WGS の標準診断と同等の診断率が実現されている。（論文番号#1・2）

また、従来の診断が難しい骨髄腫・血液がん・希少がん・原発不明がん・小児がん・肉腫に対して、追加変異の特

定や、診断の精緻化等の効果がある。（論文番号#3・4・5） 

総じて、一般的な固形がんは標準診断で特定可能であるものが多く WGS の導入効果は低い一方で、標準診

断が困難ながんや肉腫等において、診断の精緻化が期待される。 

 

 

他検査との比較については、「診断率（追加の診断率・変異の検出率等）」の観点で、以下が確認された。 

 

（表 15）がん×診断 他検査との比較 

非遺伝子検査 

との比較  

◆ 一般的な成人の固形がんは、標準診断でほぼ全て特定可能のため（論文番号

#1）、WGS の導入効果は低い。 

◆ 従来の診断が難しい骨髄腫・血液がん・希少がん・原発不明がん・小児がん・肉腫に

対して、臨床上の効果がある。（論文番号#3・4・5） 

遺伝子検査 

との比較 

◆ 該当論文なし 
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⑤ がん×治療 

確認できた論文全体を通して、WGTS は、主要な進行性がんや転移性がん等の複数がんにおいて治療ターゲッ

トの特定や変異特定の精緻化ができている。WGTS の解析結果に基づき実際の治療が行われた研究の一つで

は、治療を実施した患者のうち、46%で臨床上の効果が実証された。（論文番号#1）また、標準の治療法が効

きにくい希少がんにおいて、より良い治療法が特定された。（論文番号#3） 

総じて、WGS は治療ターゲット特定に有用であり、特に標準的な治療法の特定が困難な希少がん等におい

て、より良い治療法の特定が期待できる。ただし、治療法の特定につながる解析結果に対しては、DNA データよりも

RNA データの影響度が大きい（論文番号#1・2）ため、TS とセットでの実施が望ましい。 

 
1：Consensus・Semantic Scholar 以外の検索エンジンや手法で発見した論文 

 

他検査との比較については、「治療に有効な変異の特定率や推奨治療数」の観点で、以下が確認された。 

 

（表 16）がん×治療 他検査との比較 

非遺伝子検査 

との比較 

◆ 標準の治療法が効きにくい希少がん（論文番号#3）において、より良い治療法が

特定されている。 

遺伝子検査 

との比較 

◆ パネル検査と比較して、推奨治療数が増加している。（論文番号#5） 

◆ 治療法の特定につながる解析結果に対しては、DNA データよりも RNA データの影

響度が大きい（論文番号#1・2）ため、TS とセットでの実施が望ましい。 
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⑥ 難病×二次予防（早期発見） 

全年齢における希少疾患の早期発見に関する論文は発見できず、新生児向けの希少疾患の早期検査に絞っ

て論文を抽出した。確認できた論文全体を通して、WGS は追加の所見や変異の特定が可能である。（論文番号

#1・3・6）英国では、新生児スクリーニングへの WGS の導入に向けて大規模な研究が行われている。（論文番

号#6） 

総じて、従来の新生児スクリーニングよりも、疾患数が拡大し、診断の精度が向上することが期待される。 

 

1：Consensus・Semantic Scholar 以外の検索エンジンや手法で発見した論文 2：rWGS と urWGS は同様の機械・カバレッジで実施され、具体的な差異は明記

なし。一般的には、パイプライン自動化や AI 解析等による効率化が差分と想定される 

 

他検査との比較については、「診断率（追加の変異特定率も含む）及び検出可能な疾患数」の観点で、以

下が確認された。 

 

（表 17）難病×二次予防（早期発見） 他検査との比較 

非遺伝子検査

との比較 

◆ 標準検査よりも高い診断率が示されている。（論文番号#4） 

◆ 従来の新生児スクリーニング検査よりも、対象疾患数が拡大している。（論文番号

#6） 

遺伝子検査 

との比較 

◆ 同様の検査体制において、WGS と WE はと診断率・診断時間に大差がない。（論

文番号#2） 

◆ 米国の大規模研究では、WGS ではなくパネル検査が用いられ、対象疾患数の拡大

がもたらされている。（論文番号#5） 
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⑦ 難病×診断・治療 

確認できた論文全体を通して、パネル検査や WES では診断がつかない未診断疾患者に対して、WGS が新た

な診断をもたらすことが実証されている。（論文番号#3・4・5）特に、WGS によって新たにもたらされた診断全体

のうち、米国の事例では 28%、英国の事例 14%が他の検査手法では検知ができない領域に変異を特定してお

り、診断時に WGS が必須であったとされる。（論文番号#3・4）日本国内では、WES で疾患の特定に至らなか

った患者のうち、9.4%で確定診断を実現している。（#5） 

総じて、標準診断や他の遺伝子検査では診断がつかない未診断疾患者に対して、追加の診断をもたらすことが

期待される。 

 
1：Consensus・Semantic Scholar 以外の検索エンジンや手法で発見した論文 

 

他検査との比較については、「診断率（追加の診断率）」の観点で、以下が確認された。 

 

（表 18）難病×診断・治療 他検査との比較 

非遺伝子検

査との比較 

◆ 一般的に、従来の手法では、診断不可能な疾患が多数存在している。 

遺伝子検査 

との比較 

◆ 「全体サマリ」と同じ。 
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2. 海外事例調査 

⚫ 2-1.調査対象国の選定 

本調査では、解析症例数の上位 3 カ国の英国・米国・フィンランド及び、患者還元を目的とする Genomics 

Australia を新設するオーストラリアを調査対象国として選定した。 

 
1：公式 HP を基に整理 2：公式 HP の掲載数（2024 年 12 月 4 日時点） 

3：医薬産業政策研究所『バイオバンク（UK Biobank）利用の現状』より 複数著者は重複計上のため、合計が 100%ではない 

解析症例数のソースについて、UK Biobank・Genomics England・All of Us は、公知情報から全ゲノム解

析の解析症例数を引用した。FinnGen・Australian Genomics は、公知情報に解析症例数に他の遺伝子解

析結果が含まれているため、参考値とする。 

 
Source：UK Biobank|Genetic data、A Genomics England haplotype reference panel and imputation of UK Biobank、

FINNGEN|BASIC、All of Us|Data Sources、Australian Genomics: Outcomes of a 5-year national program to accelerate the 

integration of genomics in healthcare 

https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/about-our-data/genetic-data
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/about-our-data/genetic-data
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/about-our-data/genetic-data
https://www.nature.com/articles/s41588-024-01868-7
https://www.finngen.fi/en/node/1987
https://www.finngen.fi/en/node/1987
https://www.researchallofus.org/data-tools/data-sources/
https://www.researchallofus.org/data-tools/data-sources/
https://www.researchallofus.org/data-tools/data-sources/
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【参考】FinnGen 及び Australian Genomics のデータセット内訳 

FinnGen、Australian Genomics は、データセットの内訳から類推した値を採用した。 

 

1：Data available in FinnGen | FinnGen 2： Accessing Australian Genomics data — Australian Genomics  

 

  

https://www.finngen.fi/en/researchers/data_available
https://www.finngen.fi/en/researchers/data_available
https://www.finngen.fi/en/researchers/data_available
https://www.finngen.fi/en/researchers/data_available
https://www.finngen.fi/en/researchers/data_available
https://www.finngen.fi/en/researchers/data_available
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
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⚫ 2-2.各国の政府予算の規模 

各組織/プログラムの運営は政府による調達が主であり、事業立ち上げ時から民間企業からの調達を得ているの

は FinnGen のみであった。英国は研究向けのデータ利用料等から一部収益を得ているが、その額は限定的であ

る。 

 
Source： Genomic Medicine | Genomics England、UK Biobank | About us、Genomic data in the All of Us Research Program | 

Nature、Summary & goals | FinnGen、Australian Genomics: Outcomes of a 5-year national program to accelerate the integration 

of genomics in healthcare – ScienceDirect を基に弊社で整理  1：単年度換算 15 百万€/年として並び替えを実施  

 

運営体制（具備している機能）については、事業実施組織において現在検討されている機能に沿って、各組

織/プログラムの機能を整理した。 

政府出資額の比率が大きい組織では患者還元・研究・二次利用の機能を有しているのに対し、民間から資金

を調達している組織は患者還元を実施せず、研究・二次利用に特化した運営体制を構築していることが確認され

た。民間企業のニーズを捉えた事業展開・機能配置を行っていると考えられる。その他、All of Us においては研究

開発に注力していることから、人材育成に特化した機能を持たせていることは特徴的と言える。 

https://www.genomicsengland.co.uk/genomic-medicine
https://www.ukbiobank.ac.uk/learn-more-about-uk-biobank/about-us
https://www.nature.com/articles/s41586-023-06957-x
https://www.nature.com/articles/s41586-023-06957-x
https://www.finngen.fi/en/node/2637
https://www.finngen.fi/en/node/2637
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0002929723000435
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0002929723000435
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Source： Homepage | Genomics England 、All of Us Research Program | National Institutes of Health （NIH）、 UK Biobank - UK 

Biobank 、FinnGen: an expedition into genomics and medicine | FinnGen、Home — Australian Genomics を基に弊社で整理 

事業実施組織が参考にできうる諸外国における取組の特徴について、患者還元・研究・二次利用（データ活

用）の観点から整理を行った。Genomics England・Australian Genomics の患者還元・研究・二次利用体

制は、国家主導での患者視点からの取組として参考になると考えられることに加え、FinnGen の二次利用モデルを

検討材料に収益化のヒントを得られると考えられる。 

 

  

https://www.genomicsengland.co.uk/
https://allofus.nih.gov/
https://allofus.nih.gov/
https://allofus.nih.gov/
https://allofus.nih.gov/
https://www.ukbiobank.ac.uk/
https://www.ukbiobank.ac.uk/
https://www.finngen.fi/en
https://www.finngen.fi/en
https://www.finngen.fi/en
https://www.australiangenomics.org.au/
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⚫ 2-3.各組織/プログラムの個別サマリ 

本章では、各組織/プログラムについて、概要（直近の資金調達状況およびビジネスモデル）・資金調達トレン

ド・運営体制について紹介する。 

 

① イギリス：Genomics England 

➢ サマリ：Genomics England は、NHS を介した患者還元を強みである。また、研究機関には無償のデータ

二次利用、民間企業には有償のデータ二次利用サービスを提供しており、後者で一部収益化を認めている。 

 
Source：The 100,000 Genomes Project: research and clinical legacy, GenomicsEngland Annual report2022  

  

https://www.rcpath.org/profession/publications/college-bulletin/april-2021/the-100-000-genomes-project-research-and-clinical-legacy.html
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf
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➢ 資金調達トレンド：立ち上げ初期はインフラ開発目的の民間資金・コンソーシアム設立による二次利用を目

的とする民間資金が存在していたが、現在は基本的に政府資金が患者還元・研究・二次利用に充てられて

いる。 

 
Source： From rare diseases to Covid-19: charting the history of Genomics England - Pharmaceutical Technology、 Genomics 

England receives funding for cutting-edge genomics research…、Genomics-England-Annual-Report-2020-2021.pdf、

GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf、データ利活用に関するご提案（日本製薬工業協会、2021） 

 

➢ 運営体制：Genomics England の総従業員数は 482 名であり、患者還元・研究・二次利用を目的とし

た主たる 8 つのガバナンス体制を有する。（2024 年時点） 

 

Source：Governance | Genomics England、GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf、GEL_Gender-pay-gap_2024_External-

final.pdf 

  

https://www.pharmaceutical-technology.com/features/from-rare-diseases-to-covid-19-charting-the-history-of-genomics-england/?cf-view
https://www.genomicsengland.co.uk/news/funding-genomics-research
https://www.genomicsengland.co.uk/news/funding-genomics-research
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/Genomics-England-Annual-Report-2020-2021.pdf
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf
https://nanbyo-genome-tkh.org/pdf/20210816_5_hayashi.pdf
https://nanbyo-genome-tkh.org/pdf/20210816_5_hayashi.pdf
https://nanbyo-genome-tkh.org/pdf/20210816_5_hayashi.pdf
https://www.genomicsengland.co.uk/about-us/governance?team=panel-research-network-committee
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GenomicsEngland_AnnualReport_2022.pdf
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GEL_Gender-pay-gap_2024_External-final.pdf
https://www.genomicsengland.co.uk/assets/documents/GEL_Gender-pay-gap_2024_External-final.pdf
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② イギリス：UK Biobank 

➢ サマリ：UK Biobank はデータの収集・二次利用推進に特化しており、基本的には患者還元を実施してい

ないことが特徴。研究機関・民間企業からの二次利用料・検体提供料で一部収益化している。 

 
Source：UK Biobank - UK Biobank 

 

➢ 資金調達トレド：UK Biobank は政府資金・公的資金での運営を基本とし、収集するデータ毎に個別で資

金を調達する形態を採用。全エクソーム検査は 100％、全ゲノム検査は全体の 50％の民間出資を獲得し

ている。 

 
Source：Celebrating 15 years of UK Biobank、uk-biobank-funding-details-summary.pdf 

  

https://www.ukbiobank.ac.uk/
https://www.ukbiobank.ac.uk/learn-more-about-uk-biobank/our-impact/celebrating-15-years-of-uk-biobank
https://www.ukbiobank.ac.uk/media/wgsfd0qg/uk-biobank-funding-details-summary.pdf
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➢ 運営体制：UK Biobank の総従業員数は約 200 名であり、データ収集・データ（及び検体）の二次利

用推進を目的とした主たる 7 つのガバナンス体制を有する。（2024 年時点） 

 

Source：UK Biobank About us, UK Biobank Governance 

  

https://www.ukbiobank.ac.uk/learn-more-about-uk-biobank/about-us
https://www.ukbiobank.ac.uk/learn-more-about-uk-biobank/about-us
https://www.ukbiobank.ac.uk/learn-more-about-uk-biobank/about-us
https://www.ukbiobank.ac.uk/learn-more-about-uk-biobank/governance
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③ アメリカ：All of Us 

➢ サマリ：政府資金を用いてデータ収集・研究推進・データの二次利用推進を実施し、臨床的な患者還元は

実施していないのが特徴である。データ二次利用料はデータ抽出料・解析環境利用料を従量課金制で徴収

している。 

 
Source：All of Us Research Program | National Institutes of Health （NIH）、Getting Started and What to Know About Costs – 

User Support 
 

➢ 資金調達トレンド：民間出資を確認しておらず、政府出資を用いて参加者募集・維持のためのサービス拡

充・研究促進を実行している。 

 
Source：All of Us Research Program: Key Updates Including New Data Release、NIH All of Us Research Program highlights 

progress Next steps in building largest, most diverse health research effort - Mayo Clinic News Network、All of Us Research 

Program Backgrounder | National Institutes of Health （NIH）、All of Us Research Program Backgrounder | National Institutes of 

Health （NIH） 

 

https://allofus.nih.gov/
https://allofus.nih.gov/
https://allofus.nih.gov/
https://allofus.nih.gov/
https://support.researchallofus.org/hc/en-us/articles/360039539411-Getting-Started-and-What-to-Know-About-Costs
https://support.researchallofus.org/hc/en-us/articles/360039539411-Getting-Started-and-What-to-Know-About-Costs
https://dpcpsi.nih.gov/sites/default/files/2025-01/Day-1-215PM-All-of-Us-Program-Update-Denny-v3-508.pdf
https://newsnetwork.mayoclinic.org/discussion/nih-all-of-us-research-program-highlights-progress-next-steps-in-building-largest-most-diverse-health-research-effort/
https://newsnetwork.mayoclinic.org/discussion/nih-all-of-us-research-program-highlights-progress-next-steps-in-building-largest-most-diverse-health-research-effort/
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
https://www.nih.gov/news-events/all-us-research-program-backgrounder
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➢ 運営体制【ガバナンス体制】：All of Us は臨床を除く参加者還元・研究・二次利用促進を目的とした主た

る 10 つのガバナンス体制を有する。（2023 年時点） 

 
Source：All of Us Research Program Governance | All of Us Research Program | NIH、All of US 研究プログラムについて（2019 年 10

月）、OD Organizational Chart、 

 

➢ 運営体制【プログラム体制】：All of Us の総従業員数は 85 名以上であり、 NIH 有する Research 

Program を中心として構成され、5 つのサポート機関を具備している。（2024 年時点） 

 
Source：All of Us Research Program Governance | All of Us Research Program | NIH、OD Organizational Chart、Who We Are | All 

of Us Research Program | NIH、All of Us Research Program Staff | All of Us Research Program | NIH を基に弊社で整理 

  

https://allofus.nih.gov/about/who-we-are/all-us-research-program-governance
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://www.amed.go.jp/content/000094223.pdf
https://oma.od.nih.gov/IC_Organization_Chart/OD%20Organizational%20Chart.pdf
https://allofus.nih.gov/about/who-we-are/all-us-research-program-governance
https://oma.od.nih.gov/IC_Organization_Chart/OD%20Organizational%20Chart.pdf
https://allofus.nih.gov/about/who-we-are
https://allofus.nih.gov/about/who-we-are
https://allofus.nih.gov/about/who-we-are/nih-all-us-research-program-staff
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④ フィンランド：FinnGen 

➢ サマリ：設立段階から高額の民間出資を受けており、出資パートナー目線でデータ収集・研究促進・データの

二次利用を実施しているのが強み。また、一部の研究プログラムを除き患者への還元を一切していないのが特

徴である。 

 
Source：Recontacting biobank participants to collect lifestyle, behavioural and cognitive information via online questionnaires: 

lessons from a pilot study within FinnGen | BMJ Open、Information on the processing of personal data in the FinnGen study | 

FinnGen 

 

➢ 資金調達トレンド：FinnGen は三段階に分けて資金調達を実施しており、一段階目はサンプル収集及び

解析基盤等リソースの確立・二段階目はサンプル収集及び研究拡大、三段階目は研究促進・臨床情報との

リンクを主目的としている。 

 

 

  

https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://www.finngen.fi/en/data_protection/data-protection-statement
https://www.finngen.fi/en/data_protection/data-protection-statement
https://www.finngen.fi/en/data_protection/data-protection-statement
https://www.finngen.fi/en/data_protection/data-protection-statement
https://www.finngen.fi/en/data_protection/data-protection-statement
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➢ 運営体制：FinnGen の総従業員数は 40 名以上であり、研究・二次利用を目的とした主たる 7 つのガバ

ナンス体制を有する。（2024 年時点） 

 
Source：Governance | FinnGen、Steering Committee members | FinnGen、Teams | FinnGen 

  

https://www.finngen.fi/en/governance
https://www.finngen.fi/en/governance
https://www.finngen.fi/en/governance/steering-committee
https://www.finngen.fi/en/governance/steering-committee
https://www.finngen.fi/en/working_groups
https://www.finngen.fi/en/working_groups
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⑤ オーストラリア：Australian Genomics（2025 より Genomics Australia） 

➢ サマリ：Australian Genomics は非常に低予算ながら、研究プログラムを介した患者還元を実施している

のが特徴。一方、二次利用に係る利用料は設けておらず収益化には至っていない。 

 

➢ 資金調達トレンド：民間出資は認めていないものの、立ち上げ当初よりがん・希少疾患に限定したコホート研

究を中心とすることで、低予算で患者還元を実施している。その際、インフラ整備と併せて臨床施設ネットワー

クの構築に注力しているのが特徴的ある。 

 

Source：Australian Genomics: Outcomes of a 5-year national program to accelerate the integration of genomics in healthcare – 

ScienceDirect、Australian Genomics grant success — Australian Genomics、MRFF delivers $56 million for genomics research — 

Australian Genomics、Australian Genomics 2024-2025 grant approved — Australian Genomics、 National Health Genomics Policy 

Framework 2018–2021 を基に弊社で整理 

  

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0002929723000435?dgcid=author
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0002929723000435?dgcid=author
https://www.australiangenomics.org.au/australian-genomics-grant-success/
https://www.australiangenomics.org.au/mrff-delivers-56-million-for-genomics-research/
https://www.australiangenomics.org.au/mrff-delivers-56-million-for-genomics-research/
https://www.australiangenomics.org.au/australian-genomics-2024-2025-grant-approved/
https://www.health.gov.au/sites/default/files/documents/2022/03/national-health-genomics-policy-framework-2018-2021.pdf
https://www.health.gov.au/sites/default/files/documents/2022/03/national-health-genomics-policy-framework-2018-2021.pdf
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➢ 運営体制【ガバナンス体制】：Australian Genomics は、患者還元・研究を目的とした主たる 7 つのガバ

ナンス体制を有する。（2024 年時点） 

 

Source：Our committees — Australian Genomics 

 

➢ 運営体制【チーム体制】：Australian Genomics の総従業員数は 42 名以上であり、Leadership

を含む 4 つのチームで構成されている。 

 
Source：Our team — Australian Genomics 

 

  

https://www.australiangenomics.org.au/our-committees/
https://www.australiangenomics.org.au/our-team/
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以上の調査結果をもとに、各組織の事業内容について、特に創設期から直近までの変化が確認できたところはそ

の変遷も含め、下図のように整理をした。 

 

 

 

FinnGen はデータの二次利用を起点として患者への臨床還元に移行しつつある一方で、Australian 

Genomics はまず臨床に注力した上で二次利用への拡大を狙っている。我が国の事業実施組織については、これ

までの厚生労働省内の各種検討状況を踏まえ、初期フェーズでは患者還元体制の構築・WGS の有効性検証・デ

ータの収集のため政府資金で運営し、将来的には、政府資金だけでなく収益化を視野に二次利用インフラの拡充・

パートナリングなどの二次利用を促進していく流れが考えられる。 

Australian Genomics の移行方法及び Genomics England の事例を参考に、初期フェーズと移行後のフ

ェーズで必要な投資や体制作りを見極めていく必要がある。 
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⚫ 2-4.各国のビジネスモデル 

海外事例調査においては、今後事業実施組織が収益化を目指すことを想定し、ビジネスモデルの中でも特に二

次利用に関する取組状況について追加で調査を行っている。 

下図では、専門委員会の議論を基に、ビジネスモデルを患者還元・二次利用の 2 つの類型に整理している。 

 

データの販売形態は、各組織/プログラムでデータセットの提供のみではなく、データ解析環境および解析ツールの

提供を行っていることが確認されている。提供方法に応じたパターンがあり、申請が受理されれば誰でも利用可能な

オープンリソース販売、コンソーシアムメンバー/出資パートナーのみ利用可能な限定販売が存在すると考えられる。 

 
Source：Is there a cost to use the Researcher Workbench? – All of Us Research Hub、All of Us Research Program: Key Updates 

Including New Data Release、 Genome UK: 2022 to 2025 implementation plan for England - GOV.UK 、Genomics-England-

Annual-Report-2020-2021.pdf、GenomicsEngland_AR_2022.pdf、 UK Biobank: what can it do, how you can use it and how is it 

being used? 、UK Biobank Approved research、 Public data releases | FinnGen、 National impact | FinnGen、 The Finnish 

Genomics Initiative FinnGen enters its next phase with 52M€ of new funding | University of Helsinki、Accessing Australian 

Genomics data — Australian Genomics、Research projects using our data — Australian Genomics、諸外国におけるゲノム医療の制度・体

制・ 運用等に関する調査（内閣官房 健康・医療戦略室委託事業,2019） 

https://researchallofus.org/faq/is-there-a-cost-to-use-the-researcher-workbench/
https://dpcpsi.nih.gov/sites/default/files/2024-09/Day-1-215PM-All-of-Us-Program-Update-Denny-508_0.pdf
https://dpcpsi.nih.gov/sites/default/files/2024-09/Day-1-215PM-All-of-Us-Program-Update-Denny-508_0.pdf
https://www.gov.uk/government/publications/genome-uk-2022-to-2025-implementation-plan-for-england/genome-uk-2022-to-2025-implementation-plan-for-england
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/Genomics-England-Annual-Report-2020-2021.pdf
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/Genomics-England-Annual-Report-2020-2021.pdf
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/GenomicsEngland_AR_2022.pdf
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.tandfonline.com/doi/pdf/10.1080/07366205.2024.2441639
https://www.tandfonline.com/doi/pdf/10.1080/07366205.2024.2441639
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.finngen.fi/en/node/2650
https://www.finngen.fi/en/node/2650
https://www.finngen.fi/en/node/1973
https://www.finngen.fi/en/node/1973
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/research-projects-using-our-data/
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
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【参考】諸外国のデータ販売の詳細 

 
Source：Is there a cost to use the Researcher Workbench? – All of Us Research Hub、All of Us Research Program: Key Updates 

Including New Data Release、 Genome UK: 2022 to 2025 implementation plan for England - GOV.UK 、Genomics-England-

Annual-Report-2020-2021.pdf、GenomicsEngland_AR_2022.pdf、 UK Biobank: what can it do, how you can use it and how is it 

being used? 、UK Biobank Approved research、 Public data releases | FinnGen、 National impact | FinnGen、 The Finnish 

Genomics Initiative FinnGen enters its next phase with 52M€ of new funding | University of Helsinki、Accessing Australian 

Genomics data — Australian Genomics、Research projects using our data — Australian Genomics、諸外国におけるゲノム医療の制度・体

制・ 運用等に関する調査（内閣官房 健康・医療戦略室委託事業,2019） 

 

各組織/プログラムがどのようなデータを収集しているかについて、下図のようにまとめている。データ利用数を増やす

（≒データの価値を高める）ためには、解析症例数・データ種を増やすことが慣例となっていることが確認された。 

 

Source：Data Sources – All of Us Research Hub、About our data、Past data releases、Data in the Research Environment - 

Genomics England Research Environment User Guide、For Researchers | FinnGen、Research projects using our data — Australian 

Genomics、Australian Genomics: Outcomes of a 5-year national program to accelerate the integration of genomics in healthcare - 

PMC 

  

https://researchallofus.org/faq/is-there-a-cost-to-use-the-researcher-workbench/
https://dpcpsi.nih.gov/sites/default/files/2024-09/Day-1-215PM-All-of-Us-Program-Update-Denny-508_0.pdf
https://dpcpsi.nih.gov/sites/default/files/2024-09/Day-1-215PM-All-of-Us-Program-Update-Denny-508_0.pdf
https://www.gov.uk/government/publications/genome-uk-2022-to-2025-implementation-plan-for-england/genome-uk-2022-to-2025-implementation-plan-for-england
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/Genomics-England-Annual-Report-2020-2021.pdf
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/Genomics-England-Annual-Report-2020-2021.pdf
https://files.genomicsengland.co.uk/documents/GenomicsEngland_AR_2022.pdf
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.tandfonline.com/doi/pdf/10.1080/07366205.2024.2441639
https://www.tandfonline.com/doi/pdf/10.1080/07366205.2024.2441639
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research
https://www.finngen.fi/en/node/2650
https://www.finngen.fi/en/node/2650
https://www.finngen.fi/en/node/1973
https://www.finngen.fi/en/node/1973
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.helsinki.fi/en/news/genes/finnish-genomics-initiative-finngen-enters-its-next-phase-52meu-new-funding
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/accessing-australian-genomics-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/research-projects-using-our-data/
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.kantei.go.jp/jp/singi/kenkouiryou/siryou/pdf/genome_chousa.pdf
https://www.researchallofus.org/data-tools/data-sources/
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/about-our-data
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/about-our-data/past-data-releases
https://re-docs.genomicsengland.co.uk/data_overview/
https://re-docs.genomicsengland.co.uk/data_overview/
https://www.finngen.fi/en/node/2635
https://www.finngen.fi/en/node/2635
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/research-projects-using-our-data/
https://www.australiangenomics.org.au/tools-and-resources/research-projects-using-our-data/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10027474/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC10027474/
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データ収集に向けた施策についても下図の通り調査した。患者還元を行っているところはもちろんであるが、二次利

用目的が主であった場合においても、幅広く金銭的インセンティブを設計したり継続して参加し続けてもらうためのコミュニ

ケーションを充実させるなど、新規参加者の募集及び既存参加者の継続の両輪での施策が必要である。 

 
Source： How are participants recruited, and what does participation entail? – All of Us Research Hub、 All of Us Research 

Program | Essentia Health、 NIH’s All of Us Research Program returns genetic health-related results to participants | National 

Institutes of Health （NIH）、biobank-leaflet-sept_final.pdf、Deepening UK Biobank participant engagement 、UK Biobank｜Stay 

involved、UK Biobank｜Contribute further、 A Shared Journey of Discovery – Jillian Hastings Ward reflects on the…、 100,000 

Genomes Project | Genomics England、 100,000 Genomes Project | Genomics England、 Involve-Australia_Guidelines-for-

Community-Involvement-in-Genomic-Research-1.pdf、 Involve-Australia_Guidelines-for-Community-Involvement-in-Genomic-

Research-1.pdf、 Recontacting biobank participants to collect lifestyle, behavioural and cognitive information via online 

questionnaires: lessons from a pilot study within FinnGen | BMJ Open、 MyBiobank and FinnGen | Finnish Biobank Cooperative – 

FINBB 

 

各組織/プログラムが提供しているサービスについては、公知情報からの調査では限定的な情報量にとどまっている。

治験参加者のリクルーティング・データ解析トレーニングについては、一部組織で実施しているものの、現時点では、収益

を得ていることについて確認できなかった。 

 
Source： Australia’s PrOSPeCT project is sequencing thousands of cancer patients、 SAS Analytics Guide - How to Estimate 

Frequency – User Support、 Upcoming live training - Genomics England Research Environment User Guide、 Researcher training 

now available – UK Biobank、 Approved Research、Training | FinnGenn-support 

https://www.researchallofus.org/faq/how-are-participants-recruited-and-what-does-participation-entail/
https://www.essentiahealth.org/education-research/research/participating-in-research/other-clinical-research/all-of-us-research-program
https://www.essentiahealth.org/education-research/research/participating-in-research/other-clinical-research/all-of-us-research-program
https://www.nih.gov/news-events/news-releases/nih-s-all-us-research-program-returns-genetic-health-related-results-participants
https://www.nih.gov/news-events/news-releases/nih-s-all-us-research-program-returns-genetic-health-related-results-participants
https://www.nih.gov/news-events/news-releases/nih-s-all-us-research-program-returns-genetic-health-related-results-participants
https://www.nih.gov/news-events/news-releases/nih-s-all-us-research-program-returns-genetic-health-related-results-participants
https://www.nih.gov/news-events/news-releases/nih-s-all-us-research-program-returns-genetic-health-related-results-participants
https://www.ukbiobank.ac.uk/media/mt0femqh/biobank-leaflet-sept_final.pdf
https://www.involve.org.uk/sites/default/files/uploads/docuemnt/Deepening%20UK%20Biobank%20Participant%20Engagement_0.pdf
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.ukbiobank.ac.uk/explore-your-participation/stay-involved
https://www.genomicsengland.co.uk/news/fifth-anniversary-of-participant-panel
https://www.genomicsengland.co.uk/initiatives/100000-genomes-project
https://www.genomicsengland.co.uk/initiatives/100000-genomes-project
https://www.genomicsengland.co.uk/initiatives/100000-genomes-project
https://www.australiangenomics.org.au/wp-content/uploads/2021/06/Involve-Australia_Guidelines-for-Community-Involvement-in-Genomic-Research-1.pdf
https://www.australiangenomics.org.au/wp-content/uploads/2021/06/Involve-Australia_Guidelines-for-Community-Involvement-in-Genomic-Research-1.pdf
https://www.australiangenomics.org.au/wp-content/uploads/2021/06/Involve-Australia_Guidelines-for-Community-Involvement-in-Genomic-Research-1.pdf
https://www.australiangenomics.org.au/wp-content/uploads/2021/06/Involve-Australia_Guidelines-for-Community-Involvement-in-Genomic-Research-1.pdf
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://bmjopen.bmj.com/content/12/10/e064695
https://finbb.fi/en/articles/finngen-pilotti-omabiopankki
https://finbb.fi/en/articles/finngen-pilotti-omabiopankki
https://finbb.fi/en/articles/finngen-pilotti-omabiopankki
https://finbb.fi/en/articles/finngen-pilotti-omabiopankki
https://finbb.fi/en/articles/finngen-pilotti-omabiopankki
https://finbb.fi/en/articles/finngen-pilotti-omabiopankki
https://www.illumina.com/company/news-center/feature-articles/australia-s-prospect-project-is-sequencing-thousands-of-cancer-p.html
https://www.illumina.com/company/news-center/feature-articles/australia-s-prospect-project-is-sequencing-thousands-of-cancer-p.html
https://www.illumina.com/company/news-center/feature-articles/australia-s-prospect-project-is-sequencing-thousands-of-cancer-p.html
https://support.researchallofus.org/hc/en-us/articles/25332072823828-SAS-Analytics-Guide-How-to-Estimate-Frequency
https://support.researchallofus.org/hc/en-us/articles/25332072823828-SAS-Analytics-Guide-How-to-Estimate-Frequency
https://re-docs.genomicsengland.co.uk/upcoming/
https://community.ukbiobank.ac.uk/hc/en-gb/community/posts/22429926527773-Researcher-Training-now-available
https://community.ukbiobank.ac.uk/hc/en-gb/community/posts/22429926527773-Researcher-Training-now-available
https://www.ukbiobank.ac.uk/enable-your-research/approved-research/using-uk-biobank-data-for-the-training-of-health-and-bio-informaticians-in-uk-and-abroad
https://sites.utu.fi/finngen/en/training/
https://sites.utu.fi/finngen/en/training/
https://sites.utu.fi/finngen/en/training/
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⚫ 2-5.各国の民間企業の活用事例 

各組織/プログラムの調査を通して、それぞれ民間企業からの資金調達や事業立ち上げに向けた民間との連携が

確認されている。事業実施組織が備えると考えられている機能・役割に沿って、どのように民間企業が活用されてい

るかについてプレスリリース情報を基に整理した。 

中でも事業と民間企業が共同でサービスを創出している①Genomics England × illumina、②Genomics 

England × Lifebit の例については、ただ単なる委託関係に留まらず、長期的なパートナーシップを築いている例と

して今後の事業実施組織の体制検討において参考になると考える。 

 

1：第 22 回全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会資料 4 「事業実施組織の機能・役割」から民間活用事例を確認した機能・役割を一部抜粋 2：プ

レスリリースの中で企業名が明示されている事例を弊社整理 Source：各種公開情報を基にした弊社整理 

 

Genomics England の具体的なパートナリングの詳細は、下図の通りである。Genomics England はパート

ナリングを締結している民間企業に収集した全ゲノム情報・医療情報を提供し、共同で開発を行うことで単なるイン

フラ整備にとどまらない事業の付加価値化や新しいサービスの開発・提供を実現できていると考えられる。 
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Genomics England のパートナリング戦略として、illumina は全ゲノム解析の開始時から、Lifebit は TRE

環境の構築から現在に至るまで、長期的に Genomics England を支援している。双方ともに、一方的に事業組

織が委託するのみならず、事業の企画・構想の段階から継続的に事業内容・新規サービス開発等の戦略的なパー

トナーとして機能している。 
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5. 分析・考察 

1. 医療経済性評価 

⚫ 1-1.全ゲノム検査の注力領域の定義 

がん領域において全ゲノム検査の対象とする疾患に関しては、2040 年までに全ゲノム解析等の結果を用いたゲ

ノム医療が一般に普及した状況を想定して対象者を推計しているため、全てのがん疾患（がん統計の 22 種）と定

義した。また、がんの有病集の将来予測に関して入手可能な統計情報の制約もあり、希少がんや難治性がん（血

液・骨髄・肉腫等）に絞った推計は困難であった。 

⚫ 1-2.全ゲノム検査の対象者数の概算 

対象者数の推計あたっては、母集団および関心のある割合をそれぞれ定義し、潜在的な対象者層も含めて広く

規模を見積もっている。今後、事業実施組織として特に注力すべきターゲットの決定に際しては、既に一次予防領

域で簡易的な遺伝子検査キットを商用化し始めている民間企業との棲み分けや、事業実施組織の検査体制のキ

ャパシティ（検査可能数）の観点を踏まえた検討が必要である。 

⚫ 1-3.全ゲノム検査の検査費用の概算 

分析・解析・解釈の全工程に共通して、将来的な費用は AI 技術の発展に伴い指数関数的に下落する可能

性がある。一方、今回は 2025 年 3 月末時点で開示されていた 2019 年～2022 年の費用情報を基に試算した

ため、本要因は考慮しない試算結果である。 

分析工程においては、予防領域における要求カバレッジについて、今回は厚生科学審議会科学技術部会 全ゲ

ノム解析等の推進に関する専門委員会（第 7 回・第 12 回）の議事録を参考に、x30～x200 カバレッジの適

用を想定した。一方で、早期発見の領域を中心により低カバレッジでの検査が可能という海外論文も散見されるた

め、カバレッジの定義に際しては、専門家を含めた議論による決定が必要である。 

解析工程においては、時系列費用の情報が存在しなかったため、分析費用と同じ費用減少率であると仮定して

算出し、2 名の専門家には書面アンケートを通して「違和感はない」との回答をいただいた。一方で、費用の減少幅

を過大評価している可能性もあるため、実際に解析を実施している企業へのヒアリングを通して費用の費目を精緻化

することで、より精度を高く算出できると思料している。 

解釈工程おいては、全ゲノム検査の解釈費用をがん・難病ともにがん現在のパネル検査の保険診療点数に基づ

いて試算した。費用を精緻化する際には、がんのエキスパートパネル・難病のバリアント検討会の費用を考慮する必

要がある。 
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⚫ 1-4.全ゲノム検査の市場規模の概算 

がん・難病領域ともに、領域ごとの断面で対象者を定義している都合上、最終的な市場規模の概算値には同

一人物による同年度内の複数回受診も一部含まれている。数値の精緻化にあたっては、現実的なペイシェントジャ

ーニーに即した受診回数の検討が必要である。 

⚫ 1-5.全ゲノム検査によって期待される効果 

がん・難病領域ともに、今回は海外の研究論文で報告されている全ゲノム検査の有効性を調査し、従来手法

（非遺伝子検査・遺伝子検査）との比較が検証されていた研究についてはその旨を記載した。また、がんの二次予

防・三次予防における検査感度や、難病の早期発見において検知可能な疾患数など、共通の指標を用いて従来

手法との比較が可能な領域については、比較の参考となる情報源を記載した。 

しかしながら、これらはあくまで研究段階における限定的な実験結果に基づく数値であるため、実際の臨床現場に

おいても適用可能かどうかを判断するためには、当該領域で臨床経験を有する専門医等へのヒアリングが不可欠で

ある。 

 

総じて、全ゲノム検査の医療経済性については、様々な前提を置く必要があり、精緻な推計は困難であった。将

来的に事業実施組織が全ゲノム検査で注力すべき疾患や対象者を定義するにあたっては、本調査で得た医療経

済的な視点、すなわち市場規模の対象者数や費用・領域ごとの効果の知見に加えて、関連領域における民間企

業の動向や、事業実施組織のキャパシティ等の観点も鑑みて総合的な判断を下す必要がある。 

 

2. 海外事例調査 

⚫ 2-1.調査対象国の選定 

本調査では、全ゲノム検査の先進国として 2024 年 3 月末時点での解析症例数に基づき 4 つの調査対象国

を選定した。これらの国以外にも、電子カルテ連携を推進しているシンガポールの「TRUST in Singapore」、

Trusted Research Environment 内でハイパフォーマンスコンピューティングを実施可能なデンマークの「Danish 

National Genome Center」等、継続調査が必要である。 

⚫ 2-2.各国の政府予算の規模 

予算規模について、我が国の事業実施組織が患者還元・二次利用を主目的とする場合、Genomics 

England と同程度の政府予算の確保を検討すべきと考えられる。政府予算が限定的な例として FinnGen が挙げ
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られるが、FinnGen は産業パートナー・研究パートナー中心の運営を実施することで民間からの調達を獲得してお

り、患者還元かつオープンな研究促進を目指す場合には適さないと思料している。 

また今回の調査において、諸外国の政府予算に関しては、IR 情報の未開示によりデスクトップリサーチでは限定

的な情報しか取れず、患者還元・研究・二次利用にどれだけ予算を投じたかが不明瞭なケースが多かった。今後は

全ゲノム検査の実施機関へのヒアリングや調査協力依頼を通じて、事業に対する予算規模や投資状況をより精緻

化する必要がある。 

 

⚫ 2-3.各国の個別サマリ（機能の整理） 

各国の類似組織が具備する機能を比較すると、少なくとも、組織運営・広報・PPI・ELSI・利活用審査に係る体

制は頬全ての組織で有しており、最低限のガバナンスとして有するべき体制であると言える。民間調達額を上げる場

合、データの二次利用を主目的に掲げ、産業界のニーズに合わせて事業運営していくことが必要と考えられる。 

一方で調査方法においては、内部委員会・外部委員会等事業ガバナンス体制のみしか公開されていない事業・

プログラムが大半であり、会社の部門等の情報が不明であった。部門及びその構成人数を調査するためには、関係

者へのヒアリング実施が必要である。 

 

⚫ 2-4.各国のビジネスモデル 

今回行った公開情報からの調査ではデータ利用料・利活用環境利用料・サンプル利用料・解析受託料・コンソ

ーシアム会費による収益を確認するにとどまっており、その内実については各社に直接確認する必要がある。アカデミア

や製薬企業へのデータ販売による収益は事業運営費の最大 15%程度であり、収益化について現時点で成功を収

めている組織が少なく、アカデミアや製薬企業側のニーズについては改めて確認が必要と考える。可能性として、デー

タ販売以外のデータサービスを検討すべきであるが、海外の類似事業で参考になる事例は存在しなかった。さらなる

収益化の可能性を検討する上では、遺伝子検査を主とする民間企業や、他分野のデータビジネスを基にビジネスモ

デルを整理する必要がある。 

 

⚫ 2-5.各国の民間企業の活用事例 

プレスリリース等の公開情報からはシステム開発におけるパートナーシップなどの情報しか入手できず、事業戦略立

案・業務のアウトソーシング等、業務実行に係る民間企業の活用状況が不明であった。実態を把握するためには、

対象組織に対するヒアリング等、インターネット調査外の定性調査が必要である。 

 

総じて、事業実施組織の設計にあたっては、本調査で判明した海外の制度・予算・体制・ビジネスモデル・民間

連携の実態を踏まえて、我が国の目指す方向性との比較検討が必要である。特に、患者還元と二次利用の両立を
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見据え、民間参加を促す持続可能なエコシステムの構築や、ゲノム関連サービスを始めとする収益モデルの多様化

の検討が重要である。 

 

3. 今後の検討方針 

全ゲノム解析等実行計画の実現に向けては、今後も事業実施組織の事業内容や組織のあり方について、引き

続き検討が続くことが予想される。特に今回調査を行った医療経済性を踏まえた事業範囲の優先順位付けや、海

外事例調査に基づく事業実施組織の機能・体制の在り方の議論が継続して主要なテーマである。検討に当たって

は、全ゲノム検査市場における民間企業との棲み分けや、事業を実施する上での産官学との協業可能性等を踏ま

えながら、事業実施組織が公共部門として担うべき領域を明確化するとともに、何を自前で整備し、何を外部委託

すべきか、また事業実施にあたっての座組についても、検討を深めていく必要がある。 

 

また、今回は調査し切れなかったものの重要な観点として、事業実施組織の初期フェーズにおける患者還元を効

率的に実現するための、解析データの蓄積や活用に際して国民の協力を得るための広報活動や、専門的な全ゲノ

ム解析等の業務を遂行するための高度人材や知見の集積方針が挙げられる。 

将来的に政府資金だけでなく収益化を視野に二次利用インフラの拡充を促進する場合には、Genomics 

England や FinnGen が実施しているような民間企業とのパートナリングにも着目をする必要があるだろう。ただし、

現時点においては、全ゲノムデータの利活用に成功し、持続可能な収益化に至っている公共事業は世界的にも限

定的であるため、類似する他業界での先行事例（成功・失敗の両面）を含めた継続的な調査が必要とされる。 

 

最後に、全ゲノム解析等の事業の目的・提供価値・役割の明確化に向けた検討の枠組みとして、体系的かつ実

効性のある検討を進めるための論点を一案として以下に提示する。 

 

【今後の検討論点（案）】 

➢ 全ゲノム解析等の事業の目的・提供価値は？ 

- 全ゲノム解析等の事業の展開が社会にもたらす価値とは？ 

- 全ゲノム解析等の事業を公共部門が事業実施組織を立ち上げて実施する意義とは？ 

➢ 全ゲノム検査市場において、事業実施組織の目指す方向性は？ 

- 事業実施組織が提供すべき価値（期待される役割）は？ 

- どのような事業目標を置くべきか？ 

➢ 価値提供および事業目標達成に向け、具備すべき機能は？ 

- 事業目標達成に向けての要諦は？ 

- 価値提供のプロセスは？ 



令和 6 年度 厚生労働省 地域医療基盤総合推進調査事業 

 

64 

 

- 体制・官民連携のあるべき姿は？ 

- マネタイズポイントおよびビジネスモデルは？ 

➢ 事業展開に向けてのステップは？ 

- 事業開始時点の絵姿は？ 

- 事業展開の中長期的な投資計画は？ 
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6. 検討委員会の実施状況 

本調査においては、検討委員会は実施していない。 

 

7. 成果の公表方法 

本資料は、令和 7 年 4 月以降に厚生労働省のホームページに記載される予定である。いつでも、どこでも、誰もが

全ゲノム解析等の結果を用いたゲノム医療を享受することができる体制整備を進めるための検討を行うための基礎資料

として活用可能であり、全ゲノム解析等実行計画に係る基本戦略を検討する上での市場調査・市場予測結果として

活用可能である。 
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