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国立高度専門医療研究センター・メディカルゲノムセンター検討会ワーキンググループ

わが国の保健医療システムにおけるゲノム医療の展望
―国立高度専門医療研究センターの取り組みと提言―

ゲノム医療とは「ゲノム情報を網羅的に調べて，その結果をもとに，より効率的・効果的に
病気の診断・治療などを行う」ことを意味し，臨床的インパクトのみならず，学術的・経済

的インパクトも大きな分野である．ゲノム検査を軸とするゲノム医療は，探索した結果を，その時々の，
研究の進捗状況・成果に照らして診療に活用するという，従来の遺伝子検査とはまったく異なる概念に
立脚するため，医学研究と臨床活用との厳密な区別が難しくなりつつある．１９９０年から２００３年までのヒ
トゲノム計画を基盤として，ヒトゲノム科学研究は，次世代シークエンサー（next―generation se-
quencer：NGS）（→３８３pを参照）の開発・改良を駆動力としつつ，目覚ましいスピードで進展してい
る．NGS技術を先導する米国では，難病などの希少遺伝性疾患の遺伝子診断，がんの分子標的薬に対
するコンパニオン診断薬の開発などの分野でゲノム医療の臨床活用がすでに始まっている．一方，わが
国では，６つの国立高度専門医療研究センター（NC）が，２０１１年から共同でナショナルセンター・バ
イオバンク・ネットワーク（National Center Biobank Network：NCBN）を構築し，新たにメディカル
ゲノムセンター（Medical Genome Center：MGC）の整備を進めており，大学，関連学会等でも，きた
るべきゲノム医療の準備に着手している．今後数年の間には，ゲノム医療の対象疾患・病態等は順次拡
大し，より早期の医療介入，予防・先制医療に軸足が移っていくものと推測される．ゲノム情報を医療
／ヘルスケアに導入する際には，その機微情報という性質，偶発的所見への対処（遺伝カウンセリング
を含む），莫大かつ高い精度が求められる全ゲノムシークエンスデータの情報処理・品質管理，そして
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は じ め に

ゲノム科学研究分野の国際的動向

米国・英国でのゲノム医療実現化への
取り組み例

ゲノム医療とは，「ゲノム情報を網羅的に調べて，
その結果をもとに，より効率的・効果的に病気の診
断・治療などを行う」ことを意味する．診療・研究
の観点からすると，遺伝子検査（genetic testing）が，
通常，タンパクコード遺伝子で既知の機能を持つ，
特定のDNA断片を調べることを指すのに対し，ゲ
ノム検査（genomic testing）は，先行する知識に頼
らず，ゲノム情報―遺伝的な情報全体―を対象にして，
注目する疾患に関わるバリエーション（群）を網羅
的に探索するものである．このゲノム検査を軸とす
るゲノム医療は，探索した結果を，その時その時の，
研究の進捗状況・成果に照らして診療に活用すると
いう，従来の遺伝子検査とはまったく異なる概念に
立脚するため，医学研究と臨床活用との厳密な区別
が難しくなりつつある．それにともない，患者・被
験者のゲノム情報を取り扱ううえでの，アクセス権
とプライバシー権の問題が生じてきている．

１９９０年から２００３年までのヒトゲノム計画を基盤と
してヒトゲノム科学研究（以下，ゲノム研究）は目
覚ましいスピードで進展しており，次世代シークエ
ンサー（next―generation sequencer：NGS）の開
発・改良がその駆動力となっていることはいうまで
もない．
ゲノム医療は，臨床的インパクトのみならず，ゲ

ノム研究における学術的・経済的インパクトも大き
な分野であり，新たなパラダイムとして，大きく４
つの課題―①機器・ツールの開発，② bioinformatics
研究者などの人材育成，③生体試料の収集（バイオ
バンク）と-omics 等の基盤データの整備，④社会
還元システムの整備―を提示している．これらの課
題は，ゲノム研究の進展段階に応じて，各々注目さ
れる時期がやや異なっている．データ処理技術とシ
ークエンシングの精度向上・低コスト化が不十分な

段階においては，microarray 技術が国際HapMap
計画などに大いに貢献した．その後にNGSの開発・
改良が進み，１０００人ゲノム計画が実施されて，ビッ
グデータ産出の傾向が一気に進んだ．３０億塩基対の
配列情報だけでもギガバイト単位の莫大なデータ容
量となるため，その処理技術の開発（解析の高速化，
データ圧縮技術・暗号化技術の向上など）は新たな
産業分野として注目されている．

米国は，２０２０年頃までには個別化医療への取り組
みが一層活発化するものと予測している１）．National
Institute of Health（NIH）の Genomic Medicine Pro-
gramや Precision Medicine Initiative は，こうした
展望に基づき推進されており，今から５年後の２０２０
年がマイルストーンと考えられている２）．Genomic
Medicine Programの柱は６つ（がんゲノム，ファ
ーマコゲノミクス，Test Drive Program，新生児ゲ
ノム，臨床ゲノム情報システム，超希少遺伝性疾患
診断）であり，疾患としては，とくに“がん”と“希
少遺伝性疾患”が取り上げられている．これらの疾
患は，社会的なインパクトが大きいこととともに，
現状の医療に限界があり，それを打開する方策とし
てゲノム医療が期待されていることを意味している．
こうしたゲノム医療の実現化に向けて，米国では，
NIH研究費に支援された“TestDrive（試運転）Pro-
gram”が２０１１年より進行中である．また，２００８年か
らNIH Clinical Center で開始されていた“Undiag-
nosed Diseases（未診断疾患）Program”３）が，２０１２
年以後は大学医療機関等に拡張されるとともに，民
間企業である米国イルミナ社が，２０１３年１０月より，
医家向けにTruGenome 未診断疾患検査のサービス
を開始した．さらに２０１５年１月に，１００万人のボラ
ンティア・コホート整備計画を含む“Precision
Medicine Initiative”４）が提唱された．
米国と並び，ゲノム医療に精力的・戦略的に取り

臨床的および遺伝医学的観点からみた有用性の解釈，わかりやすく誤解のない形での患者・被験者への
説明方法，など検討すべき課題は多い．本稿では，わが国の保健医療システムにおけるゲノム医療の展
望，そのなかでの，６つのNCの取り組むMGC機能について概説した．

キーワード ゲノム医療，先制医療，偶発的所見，全ゲノムシークエンス

― 376 ― Aug./Sep. ２０１５



わが国でのゲノム医療実現化への動き

NCの取り組み

組んでいるのは英国である．英国は，２０１０年に
“StratifiedMedicine（層別化医療：基本的概念は個別
化医療とほぼ同じ）”計画を立ち上げ，そのうえで，
さらに全ゲノムシークエンシング（whole genome
sequencing : WGS）を 導入すべ く２０１３年 に１００K
GenomesProject（１０万人ゲノム計画：http : //www.
genomicsengland.co.uk/）を 立 ち 上 げ た．１００K
Genomes Project は，がん（腫瘍組織の解析も含む），
希少疾患，感染症（HIV，結核，C型肝炎など）の
３つを主軸疾患と位置付けて，計１０万人分のヒトゲ
ノムをシークエンシングしようという計画である．
目標は，医療・製薬，その他の関連企業と連携して，
personalized care を医療／ヘルスケア・システムの
本流に導入することであり，健康保険制度等の違い
はあるにせよ，米国やわが国が目指すものとほぼ同
様である．英国では，まず一般住民５０万人を対象と
したUKバイオバンクを２００６年に立ち上げ，血液，
尿，唾液などの生体試料と医療・健康情報の収集，
および長期的な追跡調査を開始した．その後に，
Stratified Medicine 計画（２０１０年），１００K Genomes
Project（２０１３年）へと進んできている．このよう
に，バイオバンクから個別化医療，とくにWGSの
活用へという大きな流れは，ゲノム医療実現化に向
けた国際的動向を象徴するものである．

わが国では，平成２３年度（２０１１年）から，６つの
国立高度専門医療研究センター（National Center :
NC）が共同でナショナルセンター・バイオバンク・
ネットワーク（National Center Biobank Network :
NCBN）を組織し，ゲノム・再生医療技術の開発，
創薬を推進するための研究基盤の整備を進めている．
バイオバンクは，血液，組織などの生体試料と付随
する医療・健康情報を系統的に収集・保管し，研究
者に効率よく提供していくシステムであるが，基盤
研究から橋渡し研究（トランスレーショナル・リサ
ーチ）まで幅広く活用され得るものである．このな
かで，ゲノム情報を，疾患の診断精度の向上や適切
な治療選択に活用することにより，患者への研究成
果の還元，臨床応用を進めようとするのが，本稿で
紹介するメディカルゲノムセンター（Medical
Genome Center : MGC）である．バイオバンクと
MGCに共通する課題は安全な生体試料データと診
療情報の連結であり，とくに生体試料データにWGS

情報を含む場合，ICT（情報通信技術）インフラの
整備，倫理的配慮などにおいて特別な対応・取り組
みが必要となる．
大学，関連学会等でも，きたるべきゲノム医療の

準備に着手している．いくつかの大学では，NCと
同様，疾患に注目したバイオバンクの整備が進めら
れるとともに，ゲノム医療，ゲノム医科学などの名
称を冠した部署が設置されている．NCBN以外に，
「オーダーメイド医療の実現プログラム／バイオバ
ンクジャパン」や東北メディカル・メガバンクなど
の大規模バイオバンク事業も推進されている．また
日本人類遺伝学会などでは，ゲノム医療に関わる人
材の育成・養成が推進され，臨床検査施設などでは，
徐々にではあるが，遺伝子関連検査としての品質管
理，倫理的対応の検討も進められつつある．

MGCが患者に還元しようとする，“Clinical Diag-
nostic Sequencing”と呼ばれる臨床的および遺伝医
学的に有用なゲノム情報（疾患の原因遺伝子変異な
ど）には，相当に高い精度が求められる５）．今後数
年の間に，ゲノム医療の対象となる疾患・病態等は
順次拡大し，より早期の医療介入，予防・先制医療
に軸足が移っていくと推測される．その際の個別化
医療とは，臨床情報に，遺伝情報（DNAベース），
ゲノム情報（全ゲノムないしその産物），環境情報
を組み合わせることによって実施可能なものである．
以下，MGCの設置・整備を行ううえでの要検討課
題と，MGCのあり方を述べる．

１．ゲノム医療の対象疾患・病態
近年，ゲノムレベルで疾患の発症機序の解析が進

むにつれて，“自己”の定義は拡大してきた．ゲノ
ム解析の対象となる“自己”の範囲は，親から受け
継いだ生殖細胞系列のみならず，腫瘍組織の（突然
変異を生じた）体細胞系列，感染症の病原体（細菌・
ウィルスなど），そして人の体内で共棲する微生物
（マイクロバイオーム：腸内細菌叢など）にまで広
がってきた６）．これに対応して，希少遺伝性疾患の
臨床診断とともに，腫瘍組織の分子特性に基づくが
んの治療法選択，および感染症アウトブレイクにお
ける即時の追跡などもゲノム医療の対象として注目
を集めている．ゲノム医療の対象疾患・病態と概要
を表１に示す．
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疾患・病態名 概要

希少遺伝性疾患 希少遺伝性疾患は 7,000 種類程度存在すると推定されており，そのうち半分
近くの責任（原因）遺伝子がこれまでに報告されている．一見，臨床的表現
型が異なっていても，ゲノム情報を詳細に検討した結果，既知の疾患原因遺
伝子の変異によることが判明するケースも相当あり，ゲノム医療は，希少遺
伝性疾患の「再編成・再分類」をもたらすものと期待されている．

がん（悪性腫瘍） 腫瘍等で特有あるいは過剰に発現している特定の標的分子を狙い撃ちし，そ
の機能を抑える薬剤（分子標的薬）による治療が，近年，がん治療では主流
となっている．同薬剤は，標的分子の変異を有する患者のみに有効なため，
腫瘍組織の病理診断が求められるが，それに頼るだけでなく，当該分子の発
現や変異の有無を低侵襲に調べるためのコンパニオン診断薬の開発も進めら
れている．

感染症 感染症を引き起こす病原体と宿主側の変異の双方がゲノム医療の対象とな
る．病原体のゲノム解析は，すでに，院内感染対策における感染経路の同定
や，薬剤耐性菌出現時の原因変異の決定などで臨床応用されており，また，
未知病原体の特定やアウトブレイクの制圧においても強力な手段となる．一
方，宿主側のゲノム解析は，主に感染抵抗性や抗病原体薬の感受性・副作用
（ファーマコゲノミクス）の観点から行われる．

多因子疾患 がん，心血管病とその危険因子である糖尿病，認知症，アレルギー疾患など
の，頻度の高い複雑な疾患は多因子疾患であり，一部を除いて，DNAバリ
エーションのみでその発症リスクを評価することは困難である．少なくとも
その一部は，低頻度で遺伝的効果の強いバリエーションによるものであるこ
とが判明しつつある．国民全体への影響力という観点から，ゲノム情報も組
み入れた，多因子疾患に関する効果的な予防・先制医療の開発，その臨床応
用に向けた取り組みは重要である．

ファーマコゲノミクス：PGx
（薬理ゲノム学）

個々人に適した薬物投与量の決定と重篤な副作用回避のために遺伝的情報
（必ずしもDNAバリエーションに限定しない）を活用しようという動きはす
でに始まっており，たとえば米国FDA承認薬のうち，該当するもののラベ
ルには，PGx バイオマーカーが記載されている．

新生児スクリーニング・
出生前診断

新生児のヘルスケアにおける，現状のタンデムマス・スクリーニングに代わ
る手法としての，全ゲノムシークエンスの有用性評価が米国で精力的に進め
られている．また，母体血中に循環している，微量の胎児DNAを同定する
方法による，ダウン症（21 番トリソミー）などのスクリーニング検査（新た
な出生前診断）が 2013 年よりわが国でも開始された．

その他 ヒトの体（皮膚，粘膜，消化器）に共棲する微生物（マイクロバイオーム）
は，がん，心臓病，肥満，自己免疫疾患などに関わることが報告され，近年
注目されている．マイクロバイオームが持つ遺伝子を片っ端からすべて調べ
あげるメタゲノム解析により，腸内細菌叢の調整に重点を置いた診断法や治
療薬の開発が進められている．

６つのNCは，多岐にわたるゲノム医療の対象疾
患・病態（表１）の主要なものを網羅しており，ま
た，市中病院と同様な総合診療の機能を持つ医療機
関も含まれているため，６NCが共同し，大学，さ
まざまな医療機関，企業等と連携することによって，
国全体に展開可能な，ゲノム医療のモデル・システ
ムの開発に貢献できる．

２．ゲノム医療実現化に向けた研究
これまでの医療技術と，新たなゲノム医療との大

きな違いの一つは，研究（research）と医療（clinical
practice）の区別が難しくなっている点だと思われ
る２）７）．従来は大まかに１５年もの長い歳月を要してい
た，科学的発見から臨床応用までの過程とは全く異
なる“学習する保健医療システム（learning health
system）”の整備の必要性が，ゲノム医療実現化に
おいて提唱されている８）９）．この learning health sys-
tem は，医療技術等の品質，安全性，費用対効果を
持続的に改良すべく，匿名化された患者情報・電子
カルテの大規模データベースからビッグデータ解析

表１ ゲノム医療の対象疾患・病態と概要
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課題名 概要

ゲノム情報のプライバシー保護 倫理指針上は，匿名化され他の情報と照合しても容易に個人を特定でき
ない状況にあれば（すなわち連結不可能匿名化されていれば），ゲノム情
報は個人情報とみなされないものの，特殊な機微情報として安全管理措
置など必要な措置を講ずることが求められる．ゲノム情報は，疾患形質
情報や血縁情報などと統計的な依存性を持つため，属性推定（最終的に
は個人の特定・識別）のリスクが存在している．

全ゲノムシークエンシング（WGS）
による遺伝子変異分析の技術的課題

WGSはまだ発展段階にあるため，データの正確性，ゲノム情報の網羅性
（coverage）などは十分でない．そして技術的偽陽性のなかには，臨床
的見地から重大な過誤（誤った解釈）をもたらすものも含まれ得るため，
追加の clinical diagnostic sequencing が必要となる．

遺伝子関連検査としての
品質管理・品質保証

現状の次世代シークエンサーの精度は，医療サービスという観点からす
ると十分とはいえず，臨床検査としての品質管理・品質保証が必要とさ
れる．米国ではその標準化（CLIA 認定など）が進められているが，わ
が国では，相当する臨床検査精度の管理基準はいまだ設けられていない．

倫理的課題 ゲノム医療の実践に向けて，偶発的所見（“最初に行われた研究や処置の
目的とは別に得られる結果”で，患者・被験者および実施者にとって，
実践的，法的，倫理的などの一連の問題を引き起こすもの）の取り扱い
が議論されている．ゲノム情報については，アクセス権（被験者の知る
権利）と，プライバシーの保護（上述）および差別の禁止も大きな課題
である．

教育・研修および人材育成 かかりつけ医などが，ゲノム検査の指示・データ管理をしたり，患者か
らの質問をさばいたりして，ゲノム医療の最前線で主要な役割を担うと
想定されている．そこで，臨床業務においてゲノム情報を批判的吟味で
きるレベルの概念的基盤の習得が期待されており，かかりつけ医などの
卒後教育の充実，人材育成など，ヘルスケア提供側の体制強化と，被提
供側（患者側）の，関連分野についての素養（リテラシー）の向上が課
題である．

費用負担 わが国では，ごく一部の遺伝学的検査を除いて保険適用となっていない
ため，遺伝子・ゲノム検査のほとんどは自費診療（先進医療含む）ない
しは研究として行われている．しかし，希少遺伝性疾患の責任遺伝子変
異に限っても，その臨床的意義が大きく，医学的な治療・介入手段が存
在するものは相当数存在し，費用負担をどうするかという問題は大きな
懸案となっている．

を行い「最善」の知識を医療者や患者に迅速に還元
しようというものである．こうした仕組みをゲノム
医療に導入するには，ヘルスケアを提供するなかで
の『発見から，開発，普及までの連鎖』が効率的に
進むよう，適切な研究環境と，トランスレーショナ
ル・リサーチのためのインフラが整備されねばなら
ない．そこには，高品質な医療・健康情報を備えた
生体試料の保存（すなわちバイオバンク），高精度
なゲノム解析技術，相互連携するデータベース群の
整備，予測のためのツール／アルゴリズム構築，患
者・一般の人々およびヘルスケア提供者への教育，
およびチーム・アプローチが必要となる．また，
learning health systemに対応した，患者の自己決
定権（autonomy）の問題も活発に議論されている７）．

ゲノム医療を実践するまでには，さまざまな問題
を解決する必要があり，その点については次項で述
べる．しばしば軽視されがちであるが，ゲノム医療
の実現化に向けてとくに重要なのは，遺伝情報の“解
釈のための研究”である．過去数年間の目覚ましい
技術的進歩とともに，WGSでの塩基配列決定自体
の費用は数十万円程度にまで下がり，さほど遠くな
い時期に１０万円を切る見通しである．しかし，解釈
の作業には，その１０倍かそれ以上の費用と，相当な
時間・労力を要する１０）．個人のゲノム中には，約４００
万カ所の塩基配列バリエーションが存在し，そのう
ち，６０カ所程度は両親に認められない de novoの（受
精前後で新規に生じた）変異であり，１００カ所程度
は遺伝子機能を“破壊するような”変異と推定され

表２ ゲノム医療の実践に係る課題と概要
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ている１１）．このように多くの塩基配列バリエーショ
ンのうち，いずれが“病的”であるかを決定する，
あるいは高い確実性をもって推定するのは困難な作
業である．未知の疾患に関して，特定の遺伝子変異
をその原因とみなすには，通常，細胞・組織・動物
などを用いた多数の実験システムによる機能的意義
の検証が必要となる．こうした実験的検証とともに，
bioinformatics 技術を駆使した計算上の機能予測は，
特徴付けが比較的弱い遺伝子変異等を推定するうえ
で大きな助けとなる．
上述した learning health systemの概念に沿って，
未発症者も含めたWGSデータを大規模に準備し，
それを発見的（探索的）研究のための“共通資源”
にしようという提案がなされている８）．また，特定
疾患の罹患者がどのような変異を持つかという点と
ともに，集団内で注目する遺伝子の変異を持つ人を
探して，その人がどのような疾患形質を示している
かという点の解析に活用しようという提案に進んで
きている１２）．さらに，NGSで見いだされた遺伝子変
異の機能的意義（clinical validity と clinical utility）
を検証するためのツールとしても，こうした大規模
な“共通資源”は有用性が高いと考えられ６），米国
を中心に産学官連携して整備されている．

３．ゲノム医療の実践に係る諸問題
ゲノム情報を医療／ヘルスケアに導入する際には，
その機微情報という性質，偶発的所見への対処１３）

（遺伝カウンセリングを含む），莫大かつ高い精度
が求められるWGSデータの情報処理・品質管理，
そして臨床的および遺伝医学的観点からみた有用性
の解釈，わかりやすく誤解のない形での患者・被験
者への説明方法，など検討すべき課題は多い．その
概要を表２に示す．

４．ゲノム医療実現化に向けたMGC機能
これまで述べてきたような，ゲノム医療実現化に

関する諸課題を解決すべく，６つのNCのMGCが
目指す姿と，そのために備える機能を紹介する．図
は，ある人が，ゲノム医療のための「検査」を受け
てから，その「結果」を返却されるまでの過程を模
式的に示したものである．ここでは，従来の臨床検
査では診断のつかなかった疾患（ただし，遺伝性が
強く疑われるもの）などを念頭に置いて説明する．
なおわが国では，『疾病克服に向けたゲノム医療実
現化プロジェクト』（http : //www 8.cao.go.jp/cstp
/siryo/haihui001/siryo2―3―4.pdf）のなかで，バイ
オバンク事業（NCBNもその一つ）による研究・

図 MGCが取り組む機能
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お わ り に

基盤の整備から，大規模シークエンシング拠点（Cen-
tral Genome Center : CGC）での集中的シークエン
シング解析，そしてMGCにおける臨床応用へと展
開する，NC，大学等が力を合わせて実現する，国
全体としての大きな機能連携が構想されている．

１）倫理的・法的・社会的課題（ethical，legal and
social implications：ELSI）等解決／人材育成機能
WGSの前に，検査の説明，遺伝カウンセリング

が行われるが，それに関わる人材の教育・研修や専
門家の育成等が必要となる．WGSデータの分析・
解釈の結果を患者・被験者に返す際も，同様に遺伝
カウンセリングが行われるが，加えて，偶発的所見
の取り扱い，フォローアップのあり方などの倫理的
課題が生ずる．医療サービスとして行われる場合，
WGSや，その分析・解釈などの費用をどう負担す
るかも要検討課題である．また高精度（すなわち臨
床グレード）のデータ処理・管理，および新たな医
療サービスとしての品質確保のための制度的（資
格・認可などの）仕組みの整備も必要となる．

２）臨床品質ゲノム／機能解析機能
NGSの，現状の技術的課題（表２）を考慮して

Clinical Diagnostic Sequencing を行ったうえで，見
いだされた遺伝子変異の病的意義を解釈する必要が
ある．当該変異が，既報の（すなわち既知の遺伝性
疾患の）病的変異と一致するかどうかをまず調べ，
いずれにも当たらない場合には，新規（未知）の変
異として病原性予測を行うことになる．前述したと
おり，これは，ゲノム／機能解析研究として行われ
るが，未知の疾患に関して，特定の遺伝子変異をそ
の原因とみなすには，wet,dry を組み合わせた多数
の実験システムによる機能的意義の検証が必要とな
り，その際，高品質な臨床情報の付随した生体試料
は強力なツールとなる．この目的に合わせて，６NC
はバイオバンク―NCBN―を整備している．

３）施設連携インフラ機能
施設連携インフラ機能は，大きく，臨床ゲノム da-

tabase（DB）構築とデータ共有からなる．前項で
も述べたとおり，患者で見いだされた遺伝子変異の
病的意義を解釈するためには，既報の病的変異情報
を収集・整理したもの―遺伝子変異DB―と，新規（未
知）の変異の病原性予測を可能とするツール（アル
ゴリズム）とが必要であり，両者を合わせたものが

臨床ゲノムDBである．米国を中心に，遺伝子変異
DBが整備されつつあり，病原性予測ツールの開発
も進められている．しかし，希少遺伝性疾患の原因
遺伝子変異には人種差が無視できないこと，および
日本人での安全なデータ共有システム／ITネットワ
ークの構築とリンクさせる必要があることから，他
の公的DBとも連携しつつ，日本人独自の臨床ゲノ
ムDBを整備する必要性は高いと考えられる．また
遺伝子変異の機能的意義の検証ツールとして，大規
模な“共通資源”の整備，およびデータ共有の必要
性が高いことはすでに述べたとおりである．データ
共有のシステムは，ゲノム／機能解析研究のみなら
ず，実臨床における診療連携（他施設に所属する専
門家からの助言・診断支援など）の基盤インフラと
しても有用である．

４）臨床応用／実臨床機能
learning health systemの概念では，創薬・医療

技術開発などでの臨床開発のプロセス（基礎研究→
探索研究・開発→前臨床から臨床試験へという流

な じ

れ）は必ずしも馴染まない．NGS技術の進歩とと
もにゲノム・システム自体の理解が急速に深まりつ
つあること，注目する遺伝子変異の病的意義を直接
ヒトで検証すべく莫大な規模の（これまでの，新技
術の臨床応用過程では想定されなかったレベルの）
データ共有システムが国際的に整備されつつあるこ
と，そして人工知能をも活用したビッグデータ解析
の取り組みがすでに始まっていること，などから，
臨床応用に向けた，遺伝子・ゲノム検査の，エビデ
ンス創出のための臨床試験の枠組みも大きく変化す
ると思われる．とくに実臨床においては，ELSI や
費用負担等への対応，教育・研修および人材育成な
どが大きな課題である．

NGSや bioinformatics の目覚ましい進歩にとも
ない，ゲノム医療の主軸アプローチは，単一遺伝子
疾患の遺伝子検査からゲノム検査へと移行しつつあ
る．WGSで同定される遺伝子変異の臨床的意義に
は相当なバラツキがあり，現状の保険適用基準を満
たすものは一部にとどまるため，当面は（少なくと
も，検査費用負担等の新たな枠組みが定まるまで
は）同定された多くの遺伝子変異への対応は，臨床
研究として実施されていく見通しである．しかし，
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将来的には，新たな診断・健康指導ツールの一つと
して，ゲノム情報が電子カルテ等に導入されると期
待されており，関連する分野において，さまざまな
企業が積極的に参入し始めている．NCは，本稿で
述べたようなMGC機能を整備してゲノム医療を部
分的にでも実践し始め，検証・実証的研究から医療
現場への展開を強く意識して，その活動を拡大しつ
つある時期にある．
ゲノム医療は，将来的には，エックス線検査や，

血液でのコレステロール検査などのような日常的な
ものになる可能性があるとしても，臨床導入し始め
る段階では必ずしも完成されたものでなく，段階的
に発展・成熟していくものである．
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