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１Ｇ０４ 

クリニカルシーケンシングの普及要件に関する研究 

 
○佐藤真輔（文部科学省）, 加納信吾（東京大学新領域創成科学研究科） 

 

 
１．研究の概要 

クリニカルシーケンシング（シーケンシング

（塩基配列決定）による臨床検査）はまだ日本

において普及していない。その普及のためには

どのような要件があり、各要件の状況に応じ、

どのような方策をいかなるプライオリティで

講じていくかについて一つの方法論を示すこ

とを考えた。 

このためにまず、ロジャースの「イノベーシ

ョンの普及」モデルを踏まえ、それを医療さら

には一般の臨床検査に適用することで一般的

な臨床検査の普及要件モデルを構築した。そこ

から各種文献や専門家調査を踏まえ、普及のた

めの評価項目として、検査一般の共通項目とク

リニカルシーケンシング向けの特殊項目を設

定したフレームワークを構築した。さらに各要

件について一般の遺伝子検査、研究、海外等の

状況との比較により必要な施策を導出し、施策

のプライオリティ付けを実施した。 

 

２．研究の背景 

従来の遺伝子検査としては、染色体検査、マ

イクロアレイによる変異解析・発現解析による

検査、主要な遺伝子の変異の検査等があるが、

これらは国内外で既に実用化されている。医療

機関において実施（通常、解析は委託）されて

いるほか、近年、消費者直販型の検査も出現し、

全体として増加しつつある[1]。 

これに対し、遺伝子検査のための新たな技術

として、ゲノムやエクソームのシーケンシング

があり、近年、次世代シーケンサーの進展等に

より、既に研究（臨床研究、臨床試験も含む）

の場ではその利用が急激に進展している。 

これを実際の臨床に適用するクリニカルシ

ーケンシングは、従来の遺伝子検査では検出で

きなかった疾患の可能性を広く示すことがで

き、またそれに基づく効果的な予防法や治療法

の提示にもつながる極めて有望な検査手法と

して期待されている。 

クリニカルシーケンシングは米国等では既

に臨床応用されているが[2]、日本ではまだが

んでの臨床応用に向けたがんゲノム医療中核

拠点病院の選定を検討する段階に留まってい

る[3]。これに関し、検査コスト、診断の正確

性、医療関係者の専門知識の有無、保険適用等、

様々な点が指摘されているが、何が真の原因で

あり、普及の阻害要因になっているかは検証さ

れていない。 

このため、本研究では、遺伝子シーケンシン

グによる新たな検査技術の普及もしくは普及

の阻害要因を解析するため、ロジャースのイノ

ベーションの普及についての理論[4]を適用し、

普及の阻害要因を他の臨床検査の事例との比

較を含めて解析することを目的とした。 

 

３．研究の方法 

研究の方法としては、以下のように 2つのス

テップを設定した。 

（１）新規臨床検査の一般的普及要件モデルの構

築 

①一般的なイノベーションと比較した新規臨

床検査の普及方法の特徴を、文献調査も踏ま

えつつ整理する。 

②①を踏まえ、新規臨床検査の一般的な普及要

件についての暫定的なモデル案を構築する。 

③②で作成した普及要件モデル案について、既

に普及している又は普及しなかった検査に

適用し、その妥当性を検証するとともに、各

普及要件の重要度や普及要件相互間の関係

を分析することで、モデルとしてのより精緻

化を図る。 

 

（２）新規臨床検査の一般的普及要件モデルのク

リニカルシーケンシングへの適用 

①文献調査によりクリニカルシーケンシング

の普及に必要と考えられる事項を抽出し、そ

れを（１）で作成・検証した新規臨床の一般

的普及要件モデルに当てはめる。それにより、

検査一般の共通項目とクリニカルシーケン

シング向けの特殊項目を設定したフレーム

ワークを構築する。 

②関係機関や専門家への訪問調査等も踏まえ、

①で設定した各要件・評価項目のそれぞれに

ついて、 

・従来の遺伝子検査とクリニカルシーケンシ

ングの比較 

・研究でのシーケンシングとクリニカルシー

ケンシングの比較 
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・海外（主として米国）と日本のクリニカル

シーケンシングの比較 

を整理することにより、クリニカルシーケン

シングの日本での普及のための要件と比較

する。 

③②の結果も踏まえ、普及のための方策案につ

いてのプライオリティ付けを行う。 

④検討・公表されている、国の類似した普及方

策との比較を行い、本研究で導出した普及方

策の妥当性（必要十分性等）について検討す

る。 

 

４．研究の結果 

（１）新規臨床検査の一般的普及要件モデルの構

築 

①新規臨床検査の一般的普及要件として、安全

性、有効性、目的性、利便性、経済性という

5 つの視点に整理し、それぞれについて、技

術面、環境整備面（検査制度・基準、施設整

備、人材育成）、マーケティング面という側

面を合わせて考える一般的普及要件モデル

を構築した（図）。 

②新規臨床検査の普及要件の妥当性について、

胃の内視鏡検査、視野検査、麻疹の RT-PCR

法検査、MRI 検査、超音波検査等により検証

を行い、各普及要件の妥当性や要件相互間の

関係についてある程度の示唆を得ることが

できた。 

 
 

（２）新規臨床検査の一般的普及要件モデルのク

リニカルシーケンシングへの適用 

①一般普及モデルの適用と評価項目の再検討 

新規臨床検査の一般的普及要件モデルをク

リニカルシーケンシングに適用することに

より、検査一般の評価項目に加え、以下の評

価項目が追加的に抽出された。 

・「安全性」において、身体的安全性だけで

なく、個人情報保護（セキュリティ面）、

遺伝子差別（社会面）、偶発的所見（生命

倫理面）についても考慮する必要があるこ

と。 

・「正確性」において、遺伝子と疾病との対

応関係が不明確な場合も多く、ゲノムだけ

でなく他のオームや医療データ等も踏ま

えた診断も必要になること。 

・「環境整備面」において、データの保管や

データベースの整備が必要になること。 

・「環境整備面」において、患者への説明に

多くの労力が割かれる可能性があること

（主として「利便性」関係）。 

・「経済性」において、遺伝子特許が問題に

なる可能性があること。 

②普及のための方策案 

日本のクリニカルシーケンシングを一般

的遺伝子検査、研究でのシーケンシング、海

外（主として米国）と比較した結果、以下の

点が普及促進策となり得る結果を得た（調査

当時の状況を踏まえたものであり、現行では

既に達成されているものあり）。 

・「安全性」では、遺伝子差別に対する明確

な規制の制定、偶発的所見として開示すべ

き遺伝子・変異や患者対応のガイドライン

制定等。 

・「有効性」では、日本人の多型データ、疾

病変異関係の標準セット整備、各種オミッ

クスプロジェクトへの積極的参加等。 

・「目的性」では、新たな目的のシーケンシ

ング技術開発やシーケンシング後の解析

に役立つソフトウェア開発、変異に対応し

た治療法・予防法等の開発・認可促進等。 

・「利便性」では、ユーザーフレンドリー・

小型機器の開発等。 

・「経済性」では、より低コストのシーケン

シング技術開発、クリニカルシーケンシン

グの保険適用推進、遺伝子特許の検査での

取扱いの明確化、クリアリングハウス・特

許プール等設置、公的データベース作製等。 

・「検査制度・基準」では、国際的な標準化

への参画・取入れ等。 

・「拠点等整備」では、シーケンシング試行・

実施、データ管理、人材育成のための拠点

整備、公的クラウドシステムの整備等。 

・「人材育成」では、医師の能力向上、支援

人材の整備等。 

③方策の優先順位付け 

②の方策について、3観点における比較（従

来の遺伝子検査との比較、研究との比較、海

外との比較）からプライオリティ付けを試行

した。その結果、遺伝子差別、偶発的所見、

遺伝子特許、標準化等の制度面の措置や、拠

点整備、人材育成等が高いプライオリティに
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位置付けられた。 

④既存政策との比較 

本研究で抽出された普及方策を、行政報告

として出されている「ゲノム医療実現推進協議

会中間とりまとめ」（平成 27 年 7 月）及び「が

んゲノム医療推進コンソーシアム懇談会報告

書」（平成 29 年 6 月）の取組との比較を行った

ところ、その目的の違いや報告された時期を考

慮すると、一定の整合性が見られた。 

 

５．本研究を踏まえての考察及び今後の方向 

本研究では、新規臨床検査の普及要件の設定

におけるエビデンスの補強、特に調査時点での

データから現状が進展していること、臨床検査

の普及を判断すべき基準に定量性を持たせる

必要性、普及要件モデルの妥当性の検証に用い

る他の臨床検査例の必要十分性の検討、普及要

件として他の検査の事例及びクリニカルシー

ケンシングの普及におけるマーケットセグメ

ントの比較検証、各普及方策に対するプライオ

リティ付けを3観点での比較のみにより求めた

こと等に課題があり、本研究の成果はこうした

限定の元に得られた結論であり、今後追加的な

検証を要する。 

イノベーション普及の具体化手法を探るた

めのモデル構築とそれに基づく他の検査とク

リニカルシーケンシングとの共通性と特殊性

の両者を抽出する作業を試行したことにあり、

今後はモデルの妥当性を検証していくために、

文献・データ等を増やしたり、検査の種類ごと

のマーケットセグメントの一般的な分割方法

を含めて客観的な評価基準を策定したりする

こと等により、より精緻なモデルの構築につな

がることを期待したい。 

また、クリニカルシーケンシングは今後普及

が予想されており、各普及方策の効果について

もその進展に従い得られることが期待される。

それを踏まえて適切なモデル作りに反映して

いきたい。 
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