
N. 中間とりまとめに基づく施策の推進

m.の具体的取組に掲げた各取組について、別添2の「求められる具体的な

取組に関する工程表」（以下「工程表」という。）に基づき推進していく 。

協議会は、毎年度工程表の実行状況をフォローアップすることとする。
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用結集

－アノテーション

遺伝子の塩基配列の持つ機能についての解釈。

遺伝子多型

ゲノム配列の個体差であり、ある塩基が他の塩基に置き換わっている配列の

違い。

インフオームド ・コ ンセント

医療においては、医師等が当該医療を提供するに当たり適切な説明

を行い、患者文はその代諾者等が理解して与える同意をいう。ゲノム解

析研究・各種オミックス検査等においては、試料・情報の提供を求められた

人文はその代諾者等が、研究・検査責任者から事前に当該研究・検査に関する

十分な説明を受け、その研究・検査の意義、目的、方法、予測される結果や不利

益等を理解し、自由意思に基づいて与える、試料・情報の提供及び試料・情報の

取扱いに関する同意をいう。

－オミックス解析

生体中に存在する DNA、RNA、タンパク質、代謝分子全体の網羅的な解析。

介入研究

研究目的で、人の健康に関する様々な事象に影響を与える要因（健康の保持増

進につながる行動及び医療における傷病の予防、診断文は治療のための投薬、

検査等を含む。）の有無文は程度を制御する行為（通常の診療を超える医療行為

であって、研究目的で実施するものを含む。）を伴う研究手法。

－観察研究

対象とする集団に対して研究者が何の介入もしないで、健康・疾病に関する

データを集めて観察する研究手法。

－ゲノム

遺伝子（gene）と染色体（chromosome）から合成された言葉で、 DNAの全て

の遺伝情報のこと。
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ゲソムパネル

大規模な人数の全ゲノム解読を行った結果を総合し、 DNA配列の個人差の頻

度などの情報をまとめたもの。

ゲノムメデイカルリサーチコーディネーター

調査対象者となる方々に対して、調査の趣旨、「病気と遺伝子と生活習慣等J

についての分かりやすい説明、調査の具体的な内容の説明を行った上で対象

者の同意を得る業務を行う職種。

コホート （研究）

一定の集団における、長期間にわたる健康・疾病状態の追跡研究。

バイオインフォマ子ィクス

生物学のデータを情報科学の手法によって解析する学問及び技術。

バイオバンク

生体試料と関連情報を組織的に管理・保管等する仕組み。

－表現型

症状など観察できる形質として現れたもの。

・ファーマコゲノミクス

薬物応答と関連する DNA及びRNAの特性の変異に関する研究。

臨床遺伝専門医

全ての診療科からの相談に応じ、適切な遺伝医療を実行するとともに、各医

療機関において発生することが予想される遺伝子に関係した問題の解決を担

う医師。

臨床研究

医療における疾病の予防方法、診断方法及び治療方法の改善、疾病原因及び

病態の理解並びに患者の生活の質の向上を目的として実施される医学系研究

であって、人を対象とするもの。
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ゲノム医療実現推進協議会構成員
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文部科学省研究振興局長

厚生労働省医政局長

厚生労働省健康局長

厚生労働省 大臣官房技術総括審議官

経済産業省商務情報政策局長
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我妻利紀 一般財団法人バイオインダストリー協会運営会議委員

磯 博康日本疫学会理事長
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塩田浩平滋賀医科大 学学長

末松 誠国立研究開発法人日本医療研究開発機構理事長

高木利久東京大学大学院理学系研究科生物科学専攻教授
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武藤香織東京大学医科学研究所公共政策研究分野教授

山本雅之東北大学大学院医学系研究科教授

25 



26 



〈概怠図〉 ｜別添1 I 研究体制． ゲノム医療実現に向けた診療

｜研究から医療ヘ A-K l ／／一一ーで〉＼ 直司 ・1 

ムヘ 4く古う門 ｜ぷ~~;h~議~1~；7~~九J
粧品；i~iii~ （ド雪国民Gきつけ
鶏：a面詰！~~i器iaS鶴 子 ＼ 守竺j i也I或の益事字病院

かかりつけ医等受診

｜健康な方 ｜ 二一一一一 －~一一一一一一一－
J一一一~~， ！ 訟思 ！（ゲノム医療に係る高い11
L望号室亨2二理lロJ示 ：：＿専門性を有する機関＿） 1

医師 .e~ 8,C,F i 

__,,...,..,, 病理昔日 I 
倹査部 ド、t〆. . 

I 倫理受緩
遺伝カウンゼリング : 

害援8車

「診断およひ冶療 ・予瓦！
｜ ・発症予測の提供 : 
tー同ーーーーーーーーーーーーーー自由ーーー』

る盛日目 適切な遺伝カウンセリング

l日l臨床遺伝専門医、遺伝カウンセラー等

B,C,F 

診
療
空

D 

「一一一一一一一一一寸

！ 検査 i /¥ I f鐸供者の保留こ留意
し一 一 一 一 ＿JP.., ｜プロジェクト閥、産業利用等
国内における昂質・精度管理の ｜も筈j恕したインフ2ームドコ
基準設定の必要性｜こ関する草案討 Lンセントに関するルール作り

「ーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーーl

｜ インフォームドコンセント J 

S
子
力
ル
テ
か
ら
他
出

さ
れ
だ
傍
系
列
を
含
む

疾
患
・
健
康
鈎
通
情
穏

W 町 1ふ E

墜事翠）解釈 ！
多S季療領l葺にわ正三る~！！床i置伝専門医チーム ・
研究者らが結集して各礎コヲミックス情報明富
床的な解釈（系統だつだアノテーシヨン）
日本人鍵常蓄の多織性や疾患関連の変異に隠
する各緩知男及びデータベース等を利用

直面日寸

l
l

・－
一化

一

一名一
一匿一

「
l
l

」

正確な鶴床情報が

． 一一一一一・ 紐づけされた

j研究開発の為の 1笠 鰍 料

生体試料 j j臨床・健診情報j

；個別研究 民盃ミア
i一五雨戸石毛一一行海外との協力 l

't 't 
；副長雨量五議；・1r-・更緊燕完－－1

解析
！ ・データベース : 

既存の研究基滋 〈シーケンサー、バイオ
パンク ・コホート〉を有均利潤しつつ、
解析受託企業等への外部発注も軽量詞

研究成果
1・疾患関連遺伝子の発売 ; 
｜・創薬、診断薬の開発 ！ 
｜・最適な薬剤投与量の決定J

！ 研究成果を患者の診療に還元 ！ 
！ （ゲノム診断、）p-y］ゲjミ月、ゲノム創薬〉 J 

研 ー一一一一一

庁守守

71.. 

ゲロ
二工二

基礎研究の成果を
ゲノム医療に橋渡し

トランスレーシヨナルリサーチの実施
． 各港＝ヲミックス島幸析の臨床的な解釈に

資する工ビデンヌの蓄積
被拠に基づく持重量tガイ ドラインの策定

間

臨床情報が紐づけ
され疋生体試料

医療従事者への教育強化 K ］－－－－~~：~~~~~士竺士竺竺士一j

｜研究の促進 J ｜ 
クロアトリビュージョンを絡まえること

を繍明くー待 ｜ 
人材育成、

次世代医療ICT基盤協議会とも共同で進める

｜ 国民及び社会の理解と協力
一一一 一一一 一一一 一一一 一一一 一一一 一一一 一一一 一一『 r-- - －ー睡 ーーー ーーー

｜① 倫理的、法的、社会的課題への対応及びルールの整備ー｜｜ ② 戦略？広報

｜ ・医学研究や医療における遺伝情報の利活用する上での保護｜」 ・ 研究刈象者の研究参画等の促進

関するルール作り ｜｜ ・国民に苅する啓発 ・コミュニケーシヨン活動の促進
｜ ・提供者の保護に留意しつつ、プロジェク ト問、産業利用等も l 一一一一一一一一一一一

考慮したインフォームドコンセントに関するルール作り ｜ 

I－..！ 型空宅竺竺整豆 ※ 
27 



28 



｜別添2 I 

求められる具体的な取組に関する工程表
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1.医療に用いることのできる信頼性と質の確保された試料・情報の獲得・管理

医療に用いる各種｜ ｜国内における品質・精度管 E

オミックス検査の、 ｜庁、｜理の基準設定（CUA、CAP I cu人 C帆問等品質・脈管
I (1) I 、｜理についての現状把獲と稼怨の

国内における品 I¥,!./ IISO等 ）等の必要性に関する｜抽山

質 ・精度の健保 ｜ ｜検討及びLDTに関する検討 ，，~~ 

ゲ
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ム
情
報
等
を
用
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医
療
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実
用
化
に

向
け
た
体
制
等
の
織
築

ゲノム医療に係る高い専門

② ｜度お諜踏襲方よ~~~＝·；る醐従事吋…糊や資質等
等を検討）

量産討結果及び（1）の倹討状況を絞ま
え、必要な錨置を後約｛※）

医療従事者（開業医、一般 ，
③ ｜臨床医含む）に対する教育、 1：：従事者の教育コンテンツの整備等に関する研究を

軍事発 ’ 

研究結果及び他の知見の収集状況も

踏まえ、ゲノム医療に係る医綴従軍

者の育成プログラム等‘必要な指置

を綴討｛※｝
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片
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究

④
 

踊査結果及び（1）の倹討状況を踏ま

え、今後の対応や必婆な給置を検討

（※） 

オミッウス解析の必要性、現状等の

観査

※ft砲や被討結集が現時点では不明であるので、2f事の繊討期間を確保しているが．銀勉や畿討結果によって、期間を前倒しする可能性あり．
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⑥
 

研究結果及び他の知見の収集状況

等も踏まえ、偶発的所見への対応に

ついて、必要な鎗貨を検討｛※）
遺伝カウンセリング体制のfl備につ

いては、 （2）で併せて倹討

の
か

数
の

同

固

な

項
療
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か
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ぴ
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③
 

偶発的所晃の取り扱い、患者／家族への報告のあり方

等に関する研究を実総

医療等分野の予γ~J~7·ー世の~）活用を円滑にするための子·－~収集・交自民の機準化、医療情報の取彼い

ゲノム情報等の付随した患 l制度の鰐聾等の検討において、ゲノム医療実現縫巡協総会と適切な連機を図る。

⑦ I~~~＝~管室：鰭惜 ー－－－
するインフラ整備

団付の検討・実施を通じた適切な回付体制の在り方に関する知見の醤積
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2.国民及び社会の理解と協力

法
的
、
社
会
的
課
題
へ
の
対
応
及
び

ル
ー
ル
の
整
備

医学 研 究 や 医 療 に お け る 遺 E

⑨ ｜伝情報の利活用する上での 1 ：~情報保猷の改正状況を鈴まえつつ必要な慨を
保護に関するルール作り I 

提供者の保護に留意しつ

つ、プロジェクト問、産業手IJ ｜個人情報保鎌法の改正状況を絡まえつつ必要な織置を
⑩ ｜用等も考慮したインフォーム｜後討

ドコンセントlこ関するルール ．

作り

⑪ ｜関連指針との整理
傭人情報保ll；去の改正状況を踏まえつつ必要な織貨を

犠鈴

戦略的広報

⑫ I~~＝象者の研究参画等 研究への患者・国民の参画方法に
ついて検討

検討結果を絡まえた研究の実絡

機織と関係各省が協力して戦略的広報を実施

⑮｜厚切な晶子
検討結果を締まえ、よ包矢冒職権進効果的な普及啓発の倹討

3.研究の推進（知見の蓄積・活用にむけた取組）及び臨床現場・研究・産業界の協働・連携

1.ゲノム医療実現に向
けた推進疾患の鮫定と
知見の3蓄積

2ゲノム情報等の｛守備
したE患者の正磁な臨
床。健診情報の包徳的
な管理、利用

⑤ 
3.正確な臨床・健診情
絡が付加されたゲノム ｜偽
情報等のブロジェヲト問｜γ 
でのデーヲシェアリング ｜ム
に向けた検討 ｜畦P

4研究1!鎗の艶備

5.産業界の利用の促
進にj賀する仕組みの創
生

4.人材育成及び医療従事者への教育強化
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礎
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の

基
段
テ
お
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新
等

⑫
 

後備と関係各省が協力して、専門的人材の育成・61!保等を推進

」，－•－－＇ v ' .... 
I 倹討結果を鰭

l噂門的な人材育成・砥保に関する緩討
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