
 武田 参考人資料 

資料６ 



ＮＣＮＰにおける 
難病医療の現況と課題 
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NCNPで行っている難病症例の診断までの流れ 

筋疾患 
成人及び小児 

神経変性疾患等 
成人及び小児 

発達障害 
奇形、てんかん、 
自閉症関連など 

全国の大学病院や 
総合病院 

NCNP-MGC 

未診断症例 

他の診断 
拠点施設 

など 

生検筋等 

DNA/RNA 

神経学的 
診察、電気 
生理検査、 
神経画像 
検査などを 
実施 

NCNP病院 

研究的 
先端的 
検査 

病理、生化学 
遺伝子検査 
の統合的診断 

WES/WGS 
遺伝子検査等 

神経内科入院患者

 

 

 

 

 

 

神経系未診断 約10％ 

(2013年 170／1677人） 

筋系未診断   約 5％ 

（2013年 50／1677人） 
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神経系未診断 約10％ 

(2013年 135／1254人） 

筋系未診断   約 5％ 

（2013年 65／1254人） 
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ＮＣＮＰ病院では 
20年以上継続的に 
未診断患者を受入 患者紹介 

一部は、 
診断が確定 

診断が未 
確定の場合 

生検筋等 

筋疾患 

神経 
疾患 

発達障 
害疾患 

アレイCGH等 

生化学検査 
遺伝子検査等 

○ 診断に関する相談の受付 
○ 専門医によるネットワークや 
  診断困難症例セミナーへの参加 
  （専門医メールネットワークなど） 2 
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福山型先天性筋ジストロフィー 登録 185名 
( - 2014.10） 

GNEミオパチー 登録 165名 DMD/BMD 登録 1,400名 

筋強直性ジストロフィー 登録 190名 
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NCNPによる患者レジストリーの発展 
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 実績 2012.12～ 

患者組み入れ支援 ２件 

企業治験受託   １件 
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バイオリソース情報とゲノム情報の統合 
NCNP筋レポジトリーの活用 

2014年12月31日現在 

凍結筋1万5千検体以上、培養筋1500検体以上 

世界最大規模の検体数 

集中管理、非常電源確保 多用途に利用可能 

凍結筋 

バイオリソースで得られた病理所見を基点と
して、ＮＧＳの成果を活用して発見された新
たな疾患概念 

 
  

 

Tubular aggregate 
myopathyは 
ORAI1変異による 

ORAI1 c.292G>A  
(p.Gly98Ser) 

Endo et al. Hum Mol Genet. [Epub ahead of print] 5 



NCNPへの診断依頼件数（2014） 

北海道 東北 関東 中部 近畿 中国 四国 九州・沖縄 海外 （合計） 

NCNP - - 258 - - - - - - 258 

6NC + NHO 4 7 30 10 35 12 3 7 - 108 

大学病院 19 47 165 52 97 63 29 69 - 541 

赤十字病院 9 0 5 4 29 10 7 0 - 64 

その他 24 12 51 76 76 19 15 28 - 301 

海外 - - - - - - - - 98 98 

 （合計） 56 66 509 142 237 104 54 104 98 1370 

北海道 東北 関東 中部 近畿 中国 四国 九州・沖縄 海外 （合計） 

NCNP - - 94 - - - - - - 94 

6NC + NHO 3 2 12 5 26 8 0 1 - 57 

大学病院 10 35 116 34 77 44 28 53 - 397 

赤十字病院 9 0 5 2 23 6 5 0 - 50 

その他 15 9 32 44 63 13 14 20 - 210 

海外 - - - - - - - - 19 19 

 （合計） 37 46 259 85 189 71 47 74 19 827 

筋病理検査＋遺伝子検査（血液のみも含む） 

筋病理検査 

19 ％ 

39 ％ 

11 ％ 

48 ％ 
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既知遺伝子 
ターゲット解析  

ハイスループット診断 

• しばしば巨大遺伝子 
• 既知遺伝子の増加 

MiSeq Ion PGM 

ゲノム情報に基づいた原因遺伝子の同定 

未知遺伝子 

全エクソーム解析 

HiSeq1000 

探索研究の段階 機能解析必要 すぐにでも臨床応用可能 
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NCNPへ骨格筋検査が集中するメリット・デメリット 

メリット １．診断施設の集約化が正確な診断につながる 
• 希少疾患の専門医は少なく，施設あたり検体数が多いほど診断医のスキルは上がる 
• 超希少疾病では施設の集約化が重要（欧米でも主要施設は1-2箇所） 

 

２．基礎研究での実績を活用した高度な診断につながる 
• NGSなどを含め最先端の診断手法を適用することが可能 
• 遺伝子診断の結果が曖昧な場合でも詳細な機能解析で確認することが可能 
• バイオリソース（NCNP筋レポジトリ−）を用いた臨床研究に展開できる 

 

３．患者レジストリーの充実，治験・臨床研究の推進につながる 
• 治験・臨床研究を進めるうえでの症例集積性が向上する 
• 患者が治験などの情報にアクセスしやすくなる 

 
１．依頼元との診療技術の格差のため一部不適切な検体，不充分な情報での依頼がある 

このような課題に対するNCNPの取り組み 
•診断に関する相談に対応し，必要に応じてNCNPの医師が出張生検を行う 
•検体処理方法の統一化，及び統一フォーマットによる臨床情報の提供を依頼 
（約30年前より検体処理，病理診断学のセミナーを開催し受講した医師は全国に500名以上） 

 

２．依頼数があまりに多く，診断医が休日，時間外労働を余儀なくされる 
 

３．診断業務に対する正当な報酬が得られていない 
 

デメリット 
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確定診断（原因診断）が付かない場合 
• 筋病理検査で所見があれば、ほぼ筋疾患であることの 
  診断は可能。 
• 臨床情報、筋病理所見から推定される遺伝子群をターゲッ
ト遺伝子解析を行う。将来的には遺伝子検査のみでの診
断を模索。 

• それでも診断がつかない時（エクソーム解析の実行）  
  探索研究の段階！ 
 
  問題は、筋疾患かどうか自体が不明な場合 
    → 専門医による患者診察が必要（大学病院等の紹介） 
  → ＮＣＮＰへの紹介を促す 
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診断後のフォローアップ体制 
疾患の特性（治療、経過観察の内容など），患者居住地（NCNPに通院できるのか
など），患者家族の希望によって異なる 

1. 根治治療のない場合が多いので、対症療法中心の経過観察を
行うことが多い。治療に関するアドバイスは、ＮＣＮＰ病院にいる
専門医から可能。 

2. 治療や経過観察の方針を伝えた上で、紹介元の総合病院に
フォローをしてもらうことが多い。（場合によって、定期的に 

       ＮＣＮＰ病院に来院してもらうことがある） 
3. 神経・筋疾患として確定診断できても、生命予後に影響する 
       合併症（心臓、感染症など）が出現する可能性があるために、 
       総合病院でのフォローが重要 
 
診断と治療に関する相談を受ける体制を確保することが重要 
→ それぞれの専門分野のゲノム診断医と専門医によるネット 
         ワークが必要 
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かかりつけ 
医療機関 

地域基幹総合病院 

専門的医療を行う 
医療機関 

責任担当医 

各科担当医 各科担当医 各科担当医 

地域保健所 

他の病院 
など 

準緊急性、かかりやすさ 専門性、グローバル性 

総合性、緊急性 

遺伝カウンセリング 

難病診断治療研究センター かかりつけ医 

難病対策地域ネットワーク 

専門診断サービス 
研究資源提供 
疾患情報提供 
医師主導型治験 

難病医療の全体像〜だれが何を担うのか〜 

難病指定医の役割と 
総合医の役割の両者 
を担う必要がある。 

11 



難病の診断、医療の提供を行う際の課題（まとめ） 

１．既知遺伝子診断が制度化されていない 
  ○ 既に4000疾患の臨床的遺伝子検査が欧米では可能となっている 
  ○ 費用問題（保険診療、先進医療などの活用など）をどうするか 
  ○ 遺伝学的差別禁止法が必要、検査前の十分な説明と同意 

 
２．難病医療の事業化 
  ○ 専門的診断や治療法のアドバイスへの対価が支払われていない 
        継続的に行うには経済的基盤の確立が必須 
  ○ 診断サービスに掛かる費用は研究費で賄われているのは奇妙 
  ○ 診断と研究を便宜上でも峻別する方策を専門家に答申すべき 

 
３．多職種の人材不足 
  ○ 遺伝カウンセラー 
  ○ ゲノム医療を各領域で活かす専門医、ゲノム総合診療医の育成 
       もしくは、ネットワークを構築 
  ○ 臨床研究を推進する臨床医の育成 （医学部教育から始める） 
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