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ゲノム情報に基づく個別化医療（＝ゲノム医療）が，さまざまな疾患分野において実現に
向かっている。臨床ゲノム情報統合データベース整備事業やがんゲノム医療中核拠点
病院の立ち上げなど，医療現場での基盤が構築されつつあり，国民皆保険制度下での
ゲノム医療実施に向け国を挙げた議論がなされている。本企画では，がん，難病・遺伝
性疾患，認知症，感染症といった各領域でのゲノム医療の最新情報，背景にある次世代
シーケンス技術やデータ解析技術，データベース，人材育成などの基盤構築の現状を紹
介し，日本のゲノム医療の新時代を展望する。
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■特集　ゲノム　「サイエンス」から「医療」へ 
 1―8面
•［カラー解説］臨床と研究のデータ蓄積・
共有がゲノム医療をさらなる発展へ
•［座談会］日本のゲノム医療（中川英刀，髙坂
新一，徳永勝士，小﨑健次郎）
•［寄稿］日本のがんゲノム医療（西田俊朗）
•［寄稿］いま取り組むべき3つの課題（鎌田
真由美，奥野恭史，加藤和人，小杉眞司）
■新春随想 10―13面

ゲノム医療の変遷
1953　ワトソンとクリックがDNAの2重らせん構造を提唱

1977　DNAシーケンス技術（サンガー法）の発表

1982　ヒトがん原遺伝子RAS発見

1983　ハンチントン病の原因遺伝子の染色体上の位置解明

1994　遺伝性乳がんの原因遺伝子BRCA1同定

2002　ゲノムワイド関連解析（GWAS）によって，心筋梗塞発症の原因SNPs同定

2003　ヒトゲノム計画完了（1991開始）

2004　EGFR変異に基づく肺がんの個別化治療の効果を報告

2005　世界初の次世代シーケンサー（NGS）「454」発売

2007　ワトソン博士の全ゲノムをNGSで解読

2008　米国で遺伝情報差別禁止法（GINA）成立

2010　日本人の全ゲノムを初めて解読

2012　多民族から成る「1000人ゲノム計画」データ公開
 ヒトのVariantデータベース「ClinVar」運用開始

2014　「HiSeqX Ten」ヒト全ゲノムシーケンス費用1000ドルの壁を突破

2015　オバマ米国大統領（当時）が「Precision Medicine Initiative」を発表
 東北メディカル・メガバンク機構（ToMMo）日本人1070人の全ゲノムデータ公開

2017　米国「Genome Aggregation Database（gnomAD）」14万人のゲノムデータベース公開
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　2003 年のヒトゲノム計画の完了以
降，欧米を中心に，ヒトゲノム多様性
のデータ蓄積（30 億塩基対からなる
ヒトゲノム配列の約 0.1％は各個人で
異なる），NGS の開発，それら大量の
データを解析するための情報解析技術
の開発が進められてきた。そして，塩
基配列と臨床上の意義付け，さまざま
な疾患の分子病態の解明が進み，それ
に基づく新たな診断法や治療薬が続々
と開発されてきている（図 1）。 

　これらの潮流の結果として今日，世
界中でゲノム情報に基づく個別化医療
（＝ゲノム医療）が，がんと難病・遺
伝性疾患の領域を中心に実現してい
る。欧米では，臨床と研究での臨床情
報やゲノム情報の蓄積，データの研究
者間や医療者間，国内外での共有がす
さまじい勢いで進められており（図2），
これによりゲノム診断・解釈の精度が
向上し，ゲノム医療がさらに発展する
正のスパイラルに入りつつある。

　日本でもがんと難病についてゲノム
医療への展開が始まっている。日本は
優れた国民皆保険制度のもと均一な医
療を全国民に提供しており，かつ日本
人は比較的均一な塩基配列を持つこと
から，ゲノム解析やその情報に基づく
個別化医療を開発し推進していくには
適した国であると考える。しかし，ゲ
ノム医療を日本で展開していくには，
費用（保険／自費）の問題，遺伝カウ
ンセリングやデータ解析などの人材不

足，ゲノム情報の解釈のための日本人
のデータ蓄積不足など，さまざまな問
題点を解決しなければならない。また，
ゲノム情報は，患者本人だけでなく子
どもなどの親族にも影響を与えること
から，「次世代への医療」とも言える。
究極の個人情報として，secondary 
fi ndings（診断対象以外の疾患リスク
などが見つかること）を含めた個人の
ゲノム情報とその解釈結果をどのよう
に扱っていくべきか，そして，これら
の問題点を日本の医療保険制度の中で
どう解決していくべきか，議論が始ま
ったばかりである。
　まずはゲノム医療の現状を俯瞰する
ため，注目の 5分野の最新情報を紹介
する。

体細胞変異腫瘍
ゲノム異常に基づいた治療が拡大，
さらなるエビデンスと体制整備を
豊岡伸一
岡山大学大学院医歯薬学総合研究科
呼吸器・乳腺内分泌外科学教授／
岡山大学病院呼吸器外科科長 

　新しい技術の登場により網羅的ゲノ
ム解析が身近になった。肺がんでは
EGFR遺伝子変異，ALK融合遺伝子
異常に対する阻害薬が保険収載されて
おり，ゲノム異常に基づいた治療が定
着している。しかし，網羅的ゲノム解
析で判明するまれな変異に対しては薬
効を含め知見が少ない。
　当院では家族性肺がんの家系に対
し，NGS 解析によりHER2 遺伝子に
新変異を見いだし，阻害薬が奏功した
症例を経験した 1）。さらに，肺がんで
の経験を他施設と共有したところ，同

じ変異を体細胞変異として有する十二
指腸乳頭部がんに対し，HER 阻害薬
による腫瘍縮小効果が他施設で認めら
れた 1）。これはゲノム情報と治療効果
を含めた臨床情報のデータベースの有
用性を示唆している。頻度は低いが，
泌尿器がん 2），消化器がん 3）等でも同
様のHER2変異がNGS 解析で見つか
っており，標準治療ではない HER2
阻害薬が「HER2 変異がん」に対して
奏功した症例も報告されている。
　今後，網羅的ゲノム解析の診療への
導入が予想されるが，それは臓器別が
ん標準治療に加え，ゲノム異常別の治
療法確立の必要性を意味する。ゲノム
異常に基づいた臨床試験により新しい
エビデンスを創出する体制整備ととも
に，質の高い臨床・ゲノム情報データ
ベースの構築が必要である。

1）Oncologist. 2017［PMID：29146616］
2）Clin Cancer Res. 2014［PMID：24192927］
3） J Natl Compr Canc Netw. 2017［PMID：
28040715］
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図1 ゲノム医療を取り巻く状況と今後の課題
がんや難病など一部の疾患ではすでに実用化されているゲノム医療。
これまで，技術の発展によりヒトゲノムの機能や疾患の分子病態の解
明が進み，臨床・研究双方からデータが蓄積され，それを活用した新
たな診断法・治療薬が創出されてきた。一層の発展に向けて現在，デー
タ共有の推進，ゲノム医療に携わる人材育成や実施体制の構築が進め
られている。ゲノム情報をどう取り扱うか，臨床上の意義解釈，費用な
どを今後議論していく必要があるだろう。

（https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gapより改変） 

図 2 米国のゲノムデータベースdatabase 
 of Genotypes and Phenotypes
 （dbGaP）に登録されたゲノムシークエ
 ンス解析アッセイ数の推移

米国のゲノムデータベースdbGaPに登録され
てきたターゲット（限定された遺伝子）シーケ
ンス，全エクソンシーケンス，全ゲノムシーケ
ンスのアッセイ数の推移を示している。2017
年にこれら約14万人のデータを共有，解析し
て，ゲノム医療での診断・解釈に有用なデータ
ベース（gnomAD）が公開された。
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新年号特集｜ゲノム　「サイエンス」から「医療」へ
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遺伝性腫瘍
診断だけでなく
「治療」にも活用可能な時代に
赤木 究 
埼玉県立がんセンター
腫瘍診断・予防科科長兼部長

　生物は，ゲノム情報を正確で安定的
に維持するために，損傷したDNAや
複製時に生じるミスマッチ塩基を修復
するメカニズムを備えている。これら
の修復機構が損なわれると，遺伝子に
多くの変異が蓄積し，がん発症の原因
となり得る。こうした修復機構をつか
さどる遺伝子が変異している遺伝性疾
患がある。その代表である遺伝性乳が
ん・卵巣がん症候群（HBOC）ではが
ん細胞において相同組換え修復機構が
破たんしており，遺伝性大腸がんのリ
ンチ症候群においてはミスマッチ修復
機構が破たんしている。 
　生命維持に極めて重要な
ゲノム情報の安定維持機構
が破たんすることは発がん
の原因となり得る一方で，
がん細胞にとって「アキレ
ス腱」にもなり得る。例え
ば HBOC で は，PARP 阻
害薬による一本鎖切断修復
の阻害により，相同組換え
修復機構の破たんしたがん
細胞のみを選択的に細胞死
に誘導することができる
（合成致死） 1）。また，リン
チ症候群より発症したがん
では，ミスマッチ修復機構

の破たんにより遺伝子内に多くの変異
が蓄積する。そこから作られたタンパ
ク質は，免疫細胞の標的である「がん
特異的な新規抗原（ネオアンチゲン）」
となり得る。このような腫瘍に対して，
免疫チェックポイント阻害薬の有効性
が最近の臨床試験 2）で証明され，米国
ではミスマッチ修復欠損腫瘍に対し承
認された。
　遺伝性腫瘍の原因遺伝子には，ゲノ
ム安定維持機構に関与する遺伝子が多
く含まれる。がんゲノムにおける変異
プロファイルやゲノムの構造異常プロ
ファイルを調べることで，どのような
ゲノム安定維持機構が破たんしている
かを知ることができる。発がんの原因
となる「ゲノム安定維持機構の破たん」
を逆手に取ったがんの治療や予防がさ
らに発展することが期待される。

1）N Engl J Med. 2009［PMID：19553641］
2）N Engl J Med. 2017［PMID：29020592］

難病
未診断疾患の30％に診断，
新規疾患の治療成功例も
小﨑健次郎
慶應義塾大学医学部
臨床遺伝学センター教授／センター長

　さまざまな症状があって，何らかの
原因はあるはずなのに診断が付かず，
大病院でも「今は原因不明」とされる
患者がいる。全 2万個の遺伝子を同時
に調べるNGS の解析技術が利用可能
となったことから，原因診断の切り札
となっている。
　日本医療研究開発機構（AMED）
により「未診断疾患イニシアチブ
（IRUD；Initiative on Rare and Undi-
agnosed Diseases）」が 2015 年に開始
され，2 年間で全国から 2000 家系を

超える患者・家族がプロジェクトに参
加している。筆者の施設は患者の診
療・ゲノムデータ解析・データセン
ター機能を担当している。1000 家系
を超える患者・家族の協力を得て，分
子遺伝学的な診断確定率は約 30％と
なった。未知の疾患も同定され，デー
タベースを通じて国内外で情報共有が
進んでいる。われわれが同定した新規
疾患（CDC42 遺伝子異常症：巨大血
小板性血小板減少症＋知的障害＋リン
パ浮腫）は，2 年間のうちに 20 人ほ
どの患者が国内外で同定され，カナダ
を中心に患者家族会が設立されるに至
っている。別の新規疾患（PDGFRB
遺伝子異常症：過成長＋骨格異常ほ
か）は，われわれによる発見後わずか
2年間でイマチニブによる治療成功例
が海外から報告された。まさにゲノム
科学がサイエンスから医療に進展して
いると実感している。

感染症
ウイルス因子の特定から
宿主因子，相互作用解明へ
西田奈央 
国立国際医療研究センター国府台病院
肝炎免疫センター肝疾患研究部上級研究員

溝上雅史
同ゲノム医科学プロジェクト長

　C型肝炎は新規経口薬により，副作
用が少なく 100% に近い確率でウイル
ス駆除が可能となった。一方で，B型
肝炎は現在の治療薬ではウイルス
（HBV）の完全駆除はできない。後天
性免疫不全症候群（AIDS）は，複数
の抗ウイルス薬を組み合わせる抗ウイ
ルス療法（HAART）により患者予後
が飛躍的に改善している。HTLV-1 感
染による成人T細胞白血病（ATL）は，
分子標的治療薬の開発，造血幹細胞移
植などにより予後が改善しつつある。
　従来，感染症発症要因はウイルス因
子しか検討できなかったが，ゲノム解
析技術の進展に伴い宿主因子の同定も

可能となってきた。B型肝炎やAIDS，
ATL などには個々人のHLA 遺伝子
型が関与していることが明らかとなっ
ている。GWAS により慢性 B型肝炎
の宿主因子が複数報告されているが，
日本人でもHLA class II 遺伝子が有
意な関連を示す。中でも DPB1 遺伝
子の特定の遺伝子型は B型肝炎由来
肝がんに強い抵抗性を示し 1），さらに
肝がん抵抗性の DPB1 遺伝子型での
肝がん発症例で特徴的なHBV変異（ウ
イルス因子）が存在することを最新の
研究で明らかにした。
　疾患発症にかかわる宿主・ウイルス
因子を明らかにするには患者の臨床背
景をそろえた解析が必須となる。われ
われは宿主・ウイルス因子とともに詳
細な臨床情報を全国の研究協力施設か
ら収集・管理する感染症データベース
の構築を進めている。蓄積したデータ
から疾患リスク診断や予後の予測精度
の向上をめざし，臨床の現場で予測結
果をもとにした治療の方針決定が可能
となる仕組みを実現したい。

1）PLoS One. 2014［PMID：24520320］

認知症
認知症発症リスク予測と予防の
実現に向けた研究が進む
池内 健 
新潟大学脳研究所附属
生命科学リソース研究センター
バイオリソース研究部門
遺伝子機能解析学分野教授

　認知症発症の遺伝要因には，さまざ
まなリスク因子と防御因子がある
（図）。遺伝因子が最も強く影響するの
が常染色体優性遺伝性の認知症であ
る。優性遺伝性アルツハイマー病の発
症率はほぼ 100% である。発症者の子
どもは，親の発症年齢とほぼ同じ時期
に 2分の 1の確率で発症する。このよ
うな遺伝的高リスク者に対し，未発症
の段階で予防的介入を行う臨床試験が
複数進行中である。その一
例であるDominantly In-
herited Alzheimer Net-
work（DIAN）研究 1）は米
英豪日などの多施設共同
で，遺伝子変異が同定され
た家系の未発症者を対象
に，疾患修飾薬（抗アミロ
イドβ抗体 solanezumab, 
gantenerumab と BACE1
阻害薬）による発症予防効
果を検証している。また，
PSEN1 p.E280A 変異家系
を対象にしたアルツハイ
マー病予防イニシアチブ
（API） 2）も進んでいる。
　一方，孤発性アルツハイ
マー病の最大の感受性遺伝
子はAPOEである。APOE 

ε4ホモ接合体の人が発症する相対危険
度は28.8と顕著な影響力を示す。APOE
ε4ホモ接合体の未発症者を対象に予
防的介入を行うAPIのGENERATION
試験 2）や，APOE／TOMM40 遺伝型で
リスクを階層化しピオグリタゾンの効
果を検証する TOMMORROW 3）が海
外で始まっている。
　また，GWASで同定された複数の感
受性遺伝子の累積効果を数理モデルに
より予測するポリジェニックスコアが
開発されている 4, 5）。膨大なゲノム情
報を活用することにより個々人の認知
症発症リスクを精度よく予測し，効果
的かつ効率的な予防法を提供するため
の研究が進んでいる。

1）http://dian.jumpserver.net/en/home/
2）http://banneralz.org/research-clinical-trials.aspx
3）http://www.tommorrowstudy.com
4）PLoS Med. 2017［PMID：28323831］
5）Ann Neurol. 2017［PMID：28940650］

図 ゲノム安定維持機構の破たんを利用したがん治療例
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図 アルツハイマー病の発症に関与する遺伝的要因
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図 ウイルス因子と宿主（ヒト）因子との相互作用

こうした相互作用の解明を進めることで
将来的には……

CD4陽性T細胞

HBV由来
抗原ペプチド抗原提示細胞

HLA-DPA1 HLA-DPB1

感染症患者のゲノム解析

ゲノム解析の進展

慢性B型肝炎にはHLAclass II
分子による抗原ペプチド認識
が重要な役割を果たしている。
HLA遺伝子型によってアン
カー残基の形状が異なり，抗
原との結合能を左右する。

同じ病気でも
患者の遺伝子型に合わせた，
より体質に合う薬が
使用可能に

アンカー残基：HLAとの相互作用をするペプチド側の残基
PDBID：3LQZ HLA-DP2

PDBID：3LQZ HLA-DP2

PDBID：3O6F/HLA-DR4

臨床と研究のデータ蓄積・共有がゲノム医療をさらなる発展へ｜カラー解説
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今日の治療指針　2018年版
私はこう治療している
総編集　福井次矢、高木　誠、小室一成
デスク判：B5　頁2192　19,000円　［ISBN978-4-260-03233-9］
ポケット判：B6　頁2192　15,000円　［ISBN978-4-260-03234-6］

治療薬マニュアル 2018
監修　髙久史麿、矢﨑義雄
編集　北原光夫、上野文昭、越前宏俊
B6　頁2752　5,000円　［ISBN978-4-260-03257-5］

Pocket Drugs 2018
監修　福井次矢
編集　小松康宏、渡邉裕司
A6　頁1088　4,200円　［ISBN978-4-260-03196-7］

よくわかる血液内科
萩原將太郎
A5　頁284　3,800円　［ISBN978-4-260-03207-0］

IPMN国際診療ガイドライン 
2017年版　日本語版
著　国際膵臓学会ワーキンググループ〔代表：田中雅夫〕
訳　田中雅夫
B5　頁100　4,000円　［ISBN978-4-260-03537-8］

〈標準理学療法学・作業療法学　専門基礎分野〉
小児科学
（第5版）
シリーズ監修　奈良　勲、鎌倉矩子
編集　冨田　豊
著　前垣義弘、難波栄二、森下孝夫、倉澤茂樹
B5　頁272　4,200円　［ISBN978-4-260-03434-0］

触診解剖アトラス
（第3版）
原著　Tixa S
監訳　奈良　勲
訳　川口浩太郎、金子文成、藤村昌彦、佐藤春彦
B5　頁560　8,000円　［ISBN978-4-260-03247-6］

絵でみる脳と神経
しくみと障害のメカニズム
（第4版）
馬場元毅
A4変型　頁264　2,800円　［ISBN978-4-260-02783-0］

看護師のための不穏・暴力対処
マニュアル ［Web動画付］
編集　本田　明
B5　頁160　2,600円　［ISBN978-4-260-03236-0］

慢性痛のサイエンス
脳からみた痛みの機序と治療戦略
半場道子
A5　頁212　3,400円　［ISBN978-4-260-03428-9］

中川　がんや難病など一部の疾患でゲ
ノム情報に基づく個別化医療（ゲノム
医療）が実現しつつある一方，日本の
ゲノム医療の体制構築は始まったばか
りです。そこで今日は，医学と医療双
方の発展に欠かせないインフラである
データベース（以下，DB）と人材に
焦点を当て，日本における現状と課題
を議論したいと思います。
　最初に髙坂先生，日本のDB整備の
現状をお話しください。
髙坂　日本版ClinVarといえる「臨床ゲ
ノム情報統合データベース（MGeND；
Medical Genomics Japan Database）」
が 2018 年から非制限公開される予定
です。AMEDによる整備事業は 2016

年に開始されました。ヒトゲノムの多
様性と関連する疾患の情報を統合・解
析するDBとして，研究者のみならず，
臨床の医療従事者にも広く活用しても
らうことをめざします。
中川　なぜそのようなDBを整備する
ことになったのでしょうか。
髙坂　日本にはもともと優れたバイオ
バンク（表）があり，ゲノム研究でも
それぞれ独自の研究成果を出してきま
した。しかし，ゲノム医療などへの二
次利用はあまりされてきませんでし
た。また，公的資金を用いた研究で多
数のゲノム解析が行われるものの集約
されておらず，研究代表者が替われば
データは霧散してしまっていました。
中川　一定規模のDBが一時的にでき
ることはあっても，永続するものでは
なかったのですね。
髙坂　2015 年に発足した「ゲノム医
療実現推進協議会」で議論となり，
AMEDが所管するゲノム研究はデー
タシェアリングポリシーにのっとり
DBに登録し，制限公開または非制限
公開することになりました。これをさ
らに発展させ，疾患横断的なDBを構
築していきます（5面・図 1）。

臨床で役立つデータベースに必要なのは？ 

患者
ゲノム情報

健常者
ゲノム情報

中川　小﨑先生は IRUDで，DBを活
用したゲノム医療に取り組んでいます。
小﨑　難病の臨床現場では，エクソー
ム解析や全ゲノム解析による診断がこ
こ 5年ほどで劇的に進んでいます。多
くの医師が何年かけても診断できなか
った未診断疾患の約 3割に診断が付い
ています。
中川　診断が付くようになった要因は
何でしょうか。
小﨑　未診断疾患の多くは頻度が低い
疾患です。たとえ既知の疾患であって
も十分な症例経験を積むのが難しく，
診断は困難でした。その問題が疾患
データの共有とゲノム解析によって解
決されたのです。
中川　どのように診断するのですか。
小﨑　遺伝子変異が原因と思われる患
者に対して，疾患原因遺伝子を特定し
ない網羅的ゲノム解析をします。そし
て健常者データを「引き算」します。
ToMMoによって大量の日本人健常者

データが得られるようになり，ゲノム
医療が大きく進みました。
中川　健常者データも用いるのですね。
小﨑　疾患の原因変異を探索するため
には，病的変異のデータだけでなく，
どの範囲の変化であれば「健常」かの
データが必要です。
　ヒトゲノム計画が始まった当初は，
ヒト標準塩基配列が一度わかれば，そ
の後は患者のゲノムを全部調べれば疾
患の原因が何でも解明できるようにな
るという楽観的な見方もありました。
しかし実際には単一遺伝子疾患でもそ
う簡単ではありません。ヒト標準塩基
配列は，数人の遺伝子を組み合わせて
作られたいわばモンタージュ写真で
す。健常者でも，全ゲノムの 1～1.5％
にすぎないエクソンに 3万箇所以上の
variant（ヒト標準塩基配列との差）
が見つかっています。
中川　健常のパターンはヒト標準塩基
配列以外にもたくさんあるということ
ですね。
小﨑　病的変異にも健常な変異と同様
に幅があります。同じタンパク質を
コードする遺伝子でも機能に与える影
響が比較的少ない部分が変異している
症例が，診断基準の全ては満たさない
非典型例の中にあるというデータが蓄
積されてきています。今後，患者ゲノ
ム，健常者ゲノム両方のデータ蓄積を
一層進めていく必要があります。
中川　米国ではすでに 10 万を超える
病的 variant データが蓄積され，Clin 
Var DB として世界に向けて非制限公
開されています。世界規模のDBがあ
る中，日本独自のDBを作る必要があ
るのでしょうか。
小﨑　海外DBの多くは欧米人の情報
をもとにしており日本人はほとんど含
まれていません。日本と欧米では明ら
かに遺伝的特徴が異なります。アジア
系の中でも差は大きいです。疾患遺伝

表  日本の3大バイオバンク

BioBank Japan
（BBJ） 2003年 約25万人

約42万症例

多因子疾患中心。
生活習慣病や一部のがんなど51疾患。
血液DNAと血清。

National Center 
Biobank Network
（NCBN）

2011年 約8万人
約15万検体

特定の疾患中心。本邦の6つのナショナルセンターが
連携して構築。がん，循環器疾患，精神・神経・筋疾
患，感染症・代謝疾患・免疫異常等，成育疾患，老年
病。血液，組織などの多様なバイオリソース。

東北メディカル・
メガバンク機構
（ToMMo）

2012年 約15万人
一般住民，健常者。
3世代コホート，地域住民コホート。
血液のDNA，血漿。

設立 特徴 人数

バイオバンクも，バイオバンク情報横断検索システム（http://www.biobank.amed.go.jp/）において容易に試料を
探索できるよう可視化され，国内で広く共有されるようになる。

日本のゲノム医療
構築の基盤はデータベースと人材育成

理化学研究所
統合生命医科学研究センター
ゲノムシーケンス解析研究
チームチームリーダー

中川英刀◉司会

国立精神・神経医療研究センター
神経研究所名誉所長

髙坂新一
東京大学大学院医学系研究科
国際保健学専攻
人類遺伝学分野教授

徳永勝士
慶應義塾大学医学部
臨床遺伝学センター教授

小﨑健次郎

近年，ゲノム医療実現の動きが世界中で急速に進んでいる。日本でも臨床応用に向けた研究が盛んに行われ，
がんや難病・遺伝性疾患など一部の治療薬や検査はすでに保険承認されている。その一方で，欧米に比べると
日本ではゲノム医療の体制構築が遅れてきた。日本におけるゲノム医療をさらに推進させるにはどうすればよい
のか。本座談会では，データベース整備と人材育成に焦点を当て，現状と今後の展望が議論された。

中川英刀氏

なかがわ・ひでわき　1991年阪大医学部卒，96年同
大大学院博士課程（医学）修了。同大第 2外科，国
立大阪病院（当時）外科でがん診療を経験。米オハイ
オ州立大Human Cancer Genetics Program Post-
doctoral Fellow，東大医科研ヒトゲノム解析センター准
教授などを経て，2008 年より現職。AMED「オーダーメ
イド医療の実現プログラム」「ゲノム創薬基盤推進研究
事業」「臨床ゲノム情報統合データベース整備事業」
プログラムオフィサー（PO）。NGSを用いた大規模解析で，
多型や変異と疾患や薬剤反応性との関連解明の基盤
情報を構築。国際がんゲノムコンソーシアム（ICGC）に
参画し，がんとゲノムのデータベース構築にも携わる。

（4）　　2018年1月1日（月曜日） 週刊　医学界新聞 第3254号

新年号特集｜ゲノム　「サイエンス」から「医療」へ



という環境要因が最大のリスク因子で
すが，宿主であるヒトの遺伝的変異と
病原体の変異の組み合わせでもリスク
が変わることがわかってきています。
中川　環境要因を組み合わせた解析に
より，発症予測，予防に関する研究が
進む可能性がありますね。
徳永　また，これまで多因子疾患解析
は網羅的なゲノム変異解析から表現型
にかかわる遺伝子変異を探していく
GWAS が主体でしたが，網羅的な表
現型解析から関連する遺伝子変異を特
定していくフェノムワイド関連研究
（PheWAS）も行われるようになって
います。表現型，つまり臨床症状を広
範かつ詳細に集め，特定のゲノム変異
との関連を検出する解析法です。
小﨑　ゲノム研究は長年，gene hunting
アプローチが一般的でした。病名が判明
している状況で，症状が均一な患者を
集め，共通の遺伝子変異を見つける方法
です。しかし医療現場では，一般的な傾
向や診断基準から外れる患者や，いくつ
かの要素を複合的に持つ患者もいます。
　今後は非典型症状を含めた幅広い情
報を蓄積していくべきだと思います。
典型例から外れるものの中にこそ新し
い発見があるかもしれません。
中川　そうした点からも，ゲノム情報
と臨床情報の両方が重要なのですね。
　しかしデータの収集・活用に当たっ
ては，個人情報の取り扱いが気になりま
す。2017 年に施行された改正個人情報
保護法では，ゲノムデータが個人識別符
号に位置付けられ，病歴や検査結果など
も要配慮個人情報とされました。徳永
先生は改正の委員を務められましたね。
徳永　はい。個人情報保護法の改正に
伴い，研究倫理指針も改正されました。
誤解されることもあるのですが，研究
として扱う場合は個人情報保護法の適

用除外とされています。また，以前に
承認されていた研究は一定の手続きを
取れば改正後も引き続き実施できます
し，多施設共同研究では代表機関の倫
理審査委員会での一括審査が認められ
るようになりました。
中川　臨床で「医療」として行う際は
どうなのでしょうか。
徳永　医療実践の場合，改正個人情報
保護法では「要配慮個人情報」という
定義が加わり適用範囲になります。ま
た，基礎研究では適用除外ですが，研
究の成果を利用した製品開発では適用
範囲です。
中川　ゲノム医療の臨床情報はオープ
ンな共有ができないということですか。
徳永　そうですね。個人情報に該当す
る情報の非制限公開は難しいです。
中川　なるほど。注意が必要ですね。
徳永　ただ，明確な研究目的があり，
目的外使用をしないことや第三者には
公開しないことを誓約した上で，倫理
審査委員会やDB管理委員会が妥当と
認めた場合には，研究利用申請者に提
供可能です。制限公開データに分類さ
れますが，適正な手続きをすれば問題
ないと思います。

表現型の収集に必要なのは？

カルテ情報 基礎研究

髙坂　表現型の収集にかかわる臨床情
報はどのように集積していけばよいで
しょうか。多忙な臨床医には入力が難
しいこともあり，現在のDBではあま
り記載されていません。
小﨑　IRUDでは，テキストマイニン
グの手法を用い，電子カルテのフリー
テキストから症状をコードに変換して
います。プログラムは世界的に共通の
ものが使われ始めています。
中川　コード化により個人の識別性を
下げ，表現型の情報も合わせた非制限
共有を可能にしているのですね。
小﨑　ただ，血圧などの定量的な記録
にその手法は活用できません。記録様
式を統一することで研究を進めている
施設もあるそうですが，日本の電子カ
ルテはメーカーや医師によって記載の
仕方が異なる点が課題です。
徳永　米国の健康保険会社 Geisinger
は EHR（Electronic Health Record）
の共通フォーマットを用いることで 5
万人規模の全患者エクソンシーケンス
と臨床情報との関連解析を行いまし
た。従来は異なる疾患と考えられてい
た疾患に共通の原因 variant がかかわ
ることなど，予想しないような発見が
出てきていると聞いています。
髙坂　オミックス情報は疾患の原因解
明や治療法の開発に役立つでしょうか。
徳永　ゲノム医学研究のトレンドの一
つですね。メチル化，遺伝子発現，タ
ンパク発現などの網羅的分子情報を組
み合わせることで，GWAS では統計

子の同定などでは国際的な情報共有が
重要ですが，日本の臨床現場で活用す
るには日本独自のDB構築が必須です。

非典型例や多因子疾患解明に必要なのは？

臨床情報 ゲノム情報

中川　徳永先生は日本人類遺伝学会
で，さまざまな疾患関連の variant や
免疫に重要なHLA型の情報を以前か
ら収集してきました。
徳永　疾患を遺伝学的見地から大きく
分けると，単一遺伝子疾患と多因子疾
患，そしてがんに代表される体細胞遺
伝子 variant による疾患です。求めら
れるゲノム情報，臨床情報の特徴はそ
れぞれ異なります。DBに収載される
情報も，疾患ごとに違う性質のものを
用意する必要があります。ゲノム情報
については，がんなら主に腫瘍組織に
おける体細胞遺伝子の variant 情報，
単一遺伝子疾患では発症の原因となる
疾患 variant 情報，多因子疾患では発
症に関連する多数のリスク variant 情
報が必要です。
中川　がんではドライバー遺伝子や治
療標的遺伝子が次々に発見され，診断
と特異的な薬剤の開発・選択が急速に
進んでいます。多遺伝子パネル検査に
よる包括的診断も可能です。また，先
ほど小﨑先生から紹介があった難病を
含む単一遺伝子疾患では変異の臨床的
な意義がどんどん明らかになっていま
す。しかし，それ以外の疾患はどうで
しょうか。多因子疾患では，さまざま
な variant が見つかる一方，解釈しき
れないこともまだ多い印象です。
徳永　発症予測には至らないものの，
リスクを上げる要因は見つかってきて
います。例えば感染症は，感染の機会

的に有意なレベルに達しなかった疾患
との関係が見え，多くの遺伝的要因が
同定されています。機能的解析から病
態機構の理解も進んでいます。
中川　タンパク質や代謝産物はゲノム
情報と比べると測定の確実性がまだ劣
りますが，将来的に必要なことは間違
いないでしょう。AST，ALT，HbA1c
など，通常の臨床検査でも測定されて
いる情報は蓄積していくべきです。
髙坂　実験動物などを用いた基礎研究

図1 各疾患データベースから疾患横断的なデータベースへ
各疾患において，臨床情報や生体試料，ゲノム解析データを蓄積するデータベースの構築が進んでいる。
臨床情報やゲノム情報が蓄積するほどリスク診断能・予後予測精度は向上していき，データベースが一層利
活用されるようになると期待される。そして，それらのデータを統合し，個々の変異・多型の日本人における
頻度と疾患との関連を示した疾患横断的なデータベース「臨床ゲノム情報統合データベース（MGeND）」（日
本版ClinVar）の整備が進められている。

NBDC：National Bioscience Database Center,　AGD：Amed Genome group sharing Database

NBDC，AGDなど

他データベースと
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•病名
•基本情報（年齢，性別，身長，
 体重など）
•問診情報（既往歴，家族歴，
 手術歴，アレルギー歴，
 飲酒・喫煙歴など）
•臨床検査値
•検体（血液，尿，病理組織など）
ゲノム解析データ
•全ゲノム
•エクソーム
•標的遺伝子変異
•多型
•ウイルス変異情報
•オミックス情報　など
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髙坂新一氏

こうさか・しんいち　1973 年慶大医学部卒。77年同
大大学院医学研究科（生理学）修了。同大生理学
教室助手，講師，助教授，米ミシガン大精神保健研究
所研究員，国立精神・神経センター神経研究所代謝研
究部部長，同所長などを経て，2014 年より現職。ミレニ
アム・ゲノム・プロジェクトからゲノム研究に深くかかわり，
NCBNの構築を主導した。AMED「ゲノム医療実用
化推進研究事業」（～15年度），「オーダーメイド医療の
実現プログラム」「臨床ゲノム情報統合データベース整
備事業」「創薬基盤推進研究事業」プログラムスーパー
バイザー（PS）。

徳永勝士氏

とくなが・かつし　1977 年東大理学部生物学科人類
学教室卒。82年同大大学院博士課程（理学）修了。
豪ロイヤル・パース病院臨床免疫学 Senior Research 
Fellow，東大理学部人類学教室助手，同大病院輸血
部助手，日赤中央血液センター研究部課長などを経て，
95 年より現職。2007～13 年東大医学系研究科国際
保健学専攻長。AMED「ゲノム医療実現推進プラット
フォーム事業」および「臨床ゲノム情報統合データベー
ス整備事業」では研究開発代表者および分担者を務
める。日本組織適合性学会理事長，日本人類遺伝学
会理事。『Human Genome Variation』『Journal of 
Human Genetics』編集長，編集委員。結核，肝炎，
睡眠障害など多様な疾患にかかわる遺伝子の発見と
発症メカニズム解明，治療法開発に取り組む。
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異を組み込んだゲノムを標準物質にす
る試みが発表されていました。
徳永　人材不足も課題です。日本人類
遺伝学会には今，毎年 200 人前後の新
入会員があります。特に小児科や産婦
人科の若い熱心な医師が多く，心強い
です。一方で，ゲノム解析技術や情報
学，統計学の専門家は，欧米に比べか
なり少ない。新しい手法が次々に開発
される分野ですので，より多くの専門
家が必要だと感じます。
中川　ゲノム医療を担う人材はどの領
域も不足していますが，特に他業種の
人材確保は大きな課題です。ゲノムな
どのヒトのビッグデータ解析に適した
人材発掘について，中国の Beijing 
Genomics Institute の所長と話したこ
とがあります。雑多で汚いデータから
一定のセオリーを拾い上げるには物理
学者が優れていると言っていました。
小﨑　理工系学部と異なり医学部では
プログラミングは必須科目ではありま
せんが，それでも得意な医師もいます。
大学院教育などでの人材育成は十分可
能だと感じます。私の施設で数人の小
児科医にトレーニングをしたところ，
3か月程度の現場研修でゲノムデータ
の解釈や遺伝性疾患の原因変異の評価
をやり遂げる力が付きました。
中川　医師自身も行っているのです
ね。実際に診断を経験するとモチベー
ションが上がりそうです。
小﨑　ゲノム医療にはさまざまな職種
がかかわりますが，他業種にお願いす
る領域も丸投げではなく，医師が基本
的リテラシーを持って責任を担うべき
です。データをどう判断するか，患者
に何を伝えるかを最終的に決めるのは
医師です。しかし，今の医学部教育で
は，ゲノム情報を臨床に生かすための
知識が足りていません。
中川　重要な点です。専門家だけでな
く一般の医師・医療者にもゲノム医療
の教育が求められる（図 2）。どうい

った知識が必要ですか。
小﨑　大量の知識が必要なわけではあ
りません。最低限知るべきなのは，健
常者の中にも個人差がかなりあるこ
と，明らかに病気と判断できる個人差
と，DBを使わないと判断できない個
人差，DBを使っても判断できず何ら
かの総合的な判断を要する個人差があ
るということです。
　また，他業種の場合はどんな試みが
医療に役立つかを直接的には判断でき
ない方もいます。現場の情熱を共有で
きるよう，お互いの言葉を理解しよう
とする努力も必要です。
中川　チーム医療としてしっかりコミ
ュニケーションを取るということですね。
徳永　大学院などでゲノムデータ解析
を学び，両方を理解できる医療職が増
えていけば，お互いをつなぐ存在にな
るのではないでしょうか。

患者とのコミュニケーションの鍵は？

遺伝
カウンセリング

社会全体への
教育

徳永　検査を実施する前後に，患者に
臨床的な意義を含めた説明をできる人
材も必要です。
中川　データを患者に返す役割は，医
師よりも認定遺伝カウンセラーのほう
がよいという意見も聞きますね。
髙坂　しかし遺伝カウンセリングの専
門家は多くありません。それを補う方
策，例えば臨床心理士が代わって行う
ことなどはあり得るのでしょうか。
小﨑　遺伝カウンセリングと心理カウ
ンセリングは大きく異なるため，難し
いと思います。認定遺伝カウンセラー
の仕事は，職種間，診療科間でリスク・
コミュニケーションした結論を共有
し，時間をかけて患者さんに説明する
ことです。その中で心の問題も解決す
ることはありますが，心理的ケアが主
眼ではありません。

中川　私も今，遺伝カウンセリングの
勉強をしています。実際に行っている
と，変異やその解釈の説明だけでなく，
それに対する治療法なども患者・家族
から問われます。遺伝と疾患，治療を
学んだ専門家でないと，踏み込んだ話
はできないと思います。
小﨑　やはり必要なのはチームでの実
践です。また，海外ではVariant Sci-
entist が臨床情報や，家系図，標準塩
基配列との違い，さらに動物モデルの
情報などを総合し，DBも活用して患
者に説明するそうです。Human Ge-
neticsを勉強したPh.Dが担い手です。
髙坂　人材は受け皿がないと定着しま
せん。現状では，雇用するとしてもほ
とんどが非常勤です。かつて文科省が
「ポストドクター等一万人支援計画」
を行いましたが，就職先が確保できず
に困る状況になりました。
中川　今後考えていくべき問題です。
ゲノム医療が日本で進めば医療施設や
大学にポストができ，インセンティブ
となると期待しています。
徳永　人材育成に当たっては，高校ま
での教育も重要だと感じています。日
本ではヒトの遺伝に関して学ぶ機会が
乏しく，統計も理系クラスの高校 3年
生しか学びません。それでは興味を持
てず，専門家も育ちません。
中川　社会全体への教育はゲノム医療
を発展させる上で重要なポイントだと
思います。遺伝カウンセリングで患
者・家族に理解してもらいやすくなる
ことにもつながりそうです。
髙坂　ゲノム医療は総合芸術だという
のが私の持論です。多岐にわたる要素
を含むため，推進していくには時間が
かかります。一例ずつ成功を積み重ね
ることで，一歩ずつ前に進んでいくこ
とを期待しています。
中川　ゲノム医療の最終目的は，患者
に何らかの action ができるようにな
ることです。がんや難病では変異に応
じた治療や臨床試験が見つかることも
あります。しかし難病やがんでも，そ
うした例はまだ一部です。
髙坂　保険適用を含めた費用の問題も
あります。
中川　そうですね。がんでも EGFR
など一部の体細胞変異腫瘍の検査は保
険適用されてきていますが，HBOC
などは適用になっていません。BRCA
変異を対象にした PARP 阻害薬が登
場し，2018 年の早いうちに日本でも
承認が見込まれているため動向が注目
されています。パネル検査やNGS 解
析の保険収載に向けた動きもあります
が，そこでは医療費の問題にも直面し
ます。
　他にもゲノム医療には課題がたくさ
んあります。しかし，患者によりよい
医療を提供することをめざして，医療
職，研究者，他業種の力を合わせて進
めていかねばなりません。本日はあり
がとうございました。 （了）

と組み合わせて有意性を明らかにして
いく必要性も感じます。再生医療分野
では「疾患特異的 iPS 細胞を活用した
難病研究」において，変異導入による
表現型の情報を大量収集しています。
中川　基礎・臨床両方からエビデンス
を積み重ねていくことで，真に疾患の
原因なのか，ネガティブデータを含め
た検証ができるのですね。
徳永　その先に発症メカニズムの理解
があり，新しい治療のヒントが出てく
ると期待しています。

ゲノム医療を担う人材は？

各専門家 一般の医療者

中川　患者のゲノム情報を読み解くに
は，DBの活用とともに，シーケンス
やデータ解析も行う必要があります。
海外では検査や情報処理を請け負う民
間企業がありますが，日本には少ない
です。小﨑先生，クリニカルシーケン
スを行っていて課題はありますか。
小﨑　シーケンス技術はここ数年で爆
発的によくなり，特に 1～数塩基の変
異検出の信頼性はかなり上がっていま
す。そうした中での課題は，機械やプ
ロトコルが施設ごとに違い，variant
の検出精度を検証する仕組みがなく，
標準化されていないことです。
中川　どのような仕組みがあればよい
でしょうか？
小﨑　品質管理の方法としては，同じ
患者に由来するゲノムを標準物質とし
てさまざまな方法でシーケンスし，複
数の研究室で比較・検証する方法が考
えられます。2017 年の米国人類遺伝
学会（ASHG）では，人工的に病的変

図2 ゲノム医療にかかわる人材
ゲノム医療専門家の数は限られている。ゲノム医療が普及していく中では，専門家だけでなく，一般の医
療者もゲノム医療に必要な知識を持ち，チーム医療で取り組んでいく必要がある。今後は臨床医や看護師，
コメディカルはもちろん，学生に対しても教育の機会を増やしていくべきだろう。
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主小﨑 健次郎氏

こさき・けんじろう　1989年慶大医学部卒。米カリフォ
ルニア大サンディエゴ校臨床遺伝学Clinical Fellow，
米ベーラー医大客員研究員，慶大医学部小児科学准
教授などを経て，2011年より現職。『American Journal 
of Medical Genetics』『European Journal of Medi-
cal Genetics』副編集長。日本小児遺伝学会理事長。
日本人類遺伝学会専門医指導医，米国臨床遺伝専門
医。AMED「ゲノム医療実現推進プラットフォーム事業」
「東北メディカル・メガバンク計画」PO。先天異常小児
の診療とともに遺伝子変異と表現型の関連を研究。
IRUDプロジェクトの旗手の一人であり，拠点病院・解析
センター・データセンターを担当。

（6）　　2018年1月1日（月曜日） 週刊　医学界新聞 第3254号

新年号特集｜ゲノム　「サイエンス」から「医療」へ



2018年1月1日（月曜日） 週刊　医学界新聞 第3254号　　（7）

　「がんゲノム医療中核拠点
病院（仮称）等の指定要件に
関するサブワーキンググルー
プ」では，ゲノム医療を中心
的に実施する中核病院の具体的
要件が検討された。

　この分野では開発的医療への取り組
みが必要なため，指定要件を満たす医
療機関の中から審査の際に優劣をつけ
る必要が生じた場合には，「新規医薬
品や未承認薬・適応外使用の臨床研究
等を，法令を遵守して，安全に実施で
きる体制」がある点が特に重視される。
すなわち中核病院には，臨床研究中核
病院もしくはこれに匹敵するような機
能や能力が求められている。また，現

状ではゲノム医療に精通した
人材は少ないため，各分野で
の人材育成も必要とされる。
なお，人材の育成状況，施設
の整備状況等を鑑み，初回認定

後 2 年をめどに指定要件の再検討
や施設拡大が考慮されている。
　2018 年度には，中核病院と連携病
院を地域性も考慮して選定し，限定的
ではあるが臨床現場でがんゲノム医療
が実施される（図 1）。成人だけでな
く小児がんもカバーされるように考慮
されており，小児がん拠点病院が実施
施設の候補に挙がっている。

パネル検査の保険承認に向け，
先進医療で実施を予定

　現在，がんゲノム医療実施に向けて
拠点施設の整備の他にも複数のプロジ
ェクトが並行して進んでいる（図 2）。
本邦では保険承認されたパネル検査が
まだない。そこで，2018 年度開始を
めどに，共通プロトコルを基にしたパ
ネル検査の先進医療での実施が計画さ
れている。この先進医療を通して，が
んパネル検査の体外診断用医薬品とし
ての承認，DNAシーケンサーの医療
機器としての承認，そしてシーケンス
されたDNA配列を解析するプログラ
ムの医療機器承認をめざしている。

　さらには，がんゲノム情報管理セン
ター（仮称）を中心に，本邦で行われ
るゲノム情報の解析結果と，それに基
づいて実施される診療情報を，個人が
特定できない形で収集して「がんゲノ
ム情報レポジトリー（仮称）」を構築し，
がんの知識データベースを造っていく
ことが企画されている。これは新規の
診断法や治療法開発につながるよう，
学会や製薬業界と協働して行われる。

＊
　以上，簡単ではあるががんゲノム医
療実施に向けた体制整備状況と今後の
展開を概説した。がんゲノム医療は，
現実的にはこれから造っていく医療で
ある。その多くが研究開発的な医療（治
験や先進医療）になるため，高い医療
の質と安全性が求められる。同時に，
その情報を収集し，適正かつ効率よく
次世代医療造りをすることも求められ
ている。一日でも早く，それぞれのが
ん患者に合ったがん医療が届けられる
日が来ることを祈念してやまない。

　近年，遺伝子型が病気の発症や治療
効果，薬の副作用などに影響すること
が明らかになってきた。特にがん領域
では，がん細胞が持つ独自の遺伝子変
異を標的とする分子標的治療薬が画期
的な治療効果と予後改善をもたらし
た。2015 年 1 月にオバマ前米大統領
が「Precision Medicine Initiative」を
発表し，患者個々のゲノムやその他の
生体分子情報に基づく Precision Med-
icine（精密医療）が，次世代の医療
として注目されようになった。一方で，
NGS が登場し，数百個の遺伝子を同
時かつ迅速に検査できるようになっ
た。これによりクリニカルシーケンス
が実施可能となり，「ゲノム医療」が
日常診療で実行可能なところまできた。
　中でも，ゲノム医療の実現が最も近
く，体制整備が進んでいるのは，がん
であろう。国は厚労省を中心にがんゲ
ノム医療中核拠点病院（仮称；以下，
中核病院）やがんゲノム医療連携病院
（仮称；以下，連携病院）を整備する
とともに，パネル検査を先進医療で実
施し，その実績に基づく薬事承認等を
計画している。さらには，先進医療や
治験等の研究的な医療を含めた臨床情
報とゲノム情報を収集し，より適切な
医療を，より早く国民に届けるための
仕組みも考えられている。

中核病院には，臨床研究中核病院
レベルが求められる

　本邦のがんゲノム医療の実現に向け
た取り組みは，政府の健康・医療戦略
推進本部の下に「ゲノム医療実現推進
協議会」が設置されたことに始まる。
その議論の中で，ゲノム情報を用いた
医療を行うには遺伝子関連検査の品
質・精度の確保，医療従事者の教育・
育成，体制構築，社会環境の整備を要
することが示された。2017 年 3 月に
は「がんゲノム医療推進コンソーシア
ム懇談会」が設置され，その報告書に
「がんゲノム医療の実施に必要な要件」
が明記された。

　これは，がんゲノム医療を保険診療
下で行うに当たっては，検体処理や解
析，診断に高い精度や専門性が求めら
れることを示している。適切な承認薬
等がない未開発領域では新しい治療法
を開発する必要があり，ゲノム情報と
ともに臨床情報を集積し，解析するこ
とも求められる。

国立がん研究センター中央病院
病院長

西田俊朗日本のがんゲノム医療
臨床実施に向けた2018年度体制整備の現状

図1 がんゲノム医療の提供体制の将来像（厚労省「がんゲノム医療の提供体制のあり方について」より一部改変）
中核病院には，パネル検査の医学的解釈が自施設内で完結でき，治験・先進医療を主導的に実施できること，そして人材の育成が求められる。連携病院には中核病院と連携
して，ゲノム医療を求める患者に適正な医療を行うことが求められる。両者共に複数施設との連携が可能である。申請時には中核病院が，その要件を満たす連携病院と共
に申請することが想定されている。厚労省は，申請を予定する施設に対しては，事前相談を受け付ける予定とのこと。詳細は厚労省のホームページを参考にされたい。

図 2 がんゲノム医療実用化に向けた工程表（厚労省「がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会 報告書　概要」より一部改変）
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•人材育成機能
•診療支援
•治験・先進医療主導
•研究開発
•パネル検査の医学的
解釈が自施設で完結
などが求められる。

パネル検査による医療
を中核病院等と連携
して行う。

がんゲノム医療
中核拠点病院
（仮称）

がんゲノム医療
連携病院
（仮称）
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必須 必須 必須 必須必須
（外注可）

•中核病院に依頼
•中核病院の会議
等へ参加

※1

必必須

必須 必須 必須 協力
※2

※1 中核病院には，未承認薬や適応外薬へのアクセスを確保するために，治験（医師主導含む）や先進医療を主導的に実施できる体制が必要。
※2 連携病院には，上記の治験や先進医療に参加できる体制が必要。

がんゲノム医療中核
拠点病院等の考え方・
施設選定要件設定

がんゲノム医療中核拠点
病院・がんゲノム医療連携
病院の施設選定

要件・実施施設・
体制等の見直し，
実施施設の拡大

2017年度後半 2018年度 2019年度以降

パネル検査等に関するガイダンス作成

臨床ゲノム情報統合データベース整備事業

パネル検査先進医療の開始・実施
パネル検査プロトコル等
確定・各種標準手順書
（SOP）準備

がんゲノム医療や免疫療法に関連する医師主導を含む治験・先進医療の推進
新薬やリキッドバイオプシー等の開発推進
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示

承認承認

拠点施設
整備 

ゲノム検査

ゲノム情報
管理センター

研究開発

パネル検査
薬事承認

臨床ゲノム情報統合データベース整備事業

がんゲノム情報管理センター稼動ががんゲノム情報管理センター稼動準備・
治験情報一元化等の準備

新たな先進医療の実施

パネル検査
薬事承認

新たな先進医療の
承

先
進
医
療
申
請

承

研
究
倫
理
審
査

委
員
会
申
請

❶ 外部機関への委託を含め，パネル検査を
実施できる体制がある
❷ パネル検査結果の医学的解釈ができる専
門家集団を有している
❸ 遺伝性腫瘍等の患者に対して専門的な遺
伝カウンセリングができる
❹ パネル検査等の対象候補患者を十分に有
している
❺ パネル検査結果や臨床情報を，安全が担
保された方法で収集・管理し，「がんゲノ
ム情報管理センター（仮称）」に登録できる
❻ 生体試料を新鮮凍結保存可能な体制を有
している
❼ 先進医療，医師主導治験，国際共同治験
等の実施実績と，適切な実施体制を備え
ている
❽ 医療情報の利活用や治験情報の提供等に
ついて，患者等にとってわかりやすくアクセ
スしやすい窓口を有している

• 検体を適正に扱うため，「ゲノム研究用病
理組織検体取扱い規程」や「ゲノム診療用
病理組織検体取扱い規程」を参考に手順を
整備している
•  専門の人材を配置している
•  品質保証のため，病理検査室・臨床検査室
を第三者認定している
• 遺伝子変異の意義付けをするエキスパート
パネルが定期的に開かれ，その実績がある
• エキスパートパネルに，がん薬物療法，遺
伝医学，分子遺伝学やバイオインフォマティ
クスの専門家等の多職種が参加している
•  院内に遺伝カウンセリングが適正に実施で
きる人材を配置している　など

にしだ・としろう　1981年阪大医学部卒。米タフツ大医
学部研究員，阪大病院教授，大阪警察病院副院長兼
臨床研修センター長・外科系統括部長，国立がん研究
センター東病院病院長などを経て，2016 年より現職。「が
ん診療連携拠点病院等の指定要件に関するワーキング
グループ」「がんゲノム医療中核拠点病院（仮称）等
の指定要件に関するサブワーキンググループ」座長。

日本のがんゲノム医療｜寄稿
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Watson for Genomics（WfG）をイメー
ジされる方が多いだろう。WfG は，
体細胞変異に対するスコア付けと既知
情報に基づく治療法の同定により，潜
在的な標的と治療法の効率的な探索を
可能にする。2017 年には，人が 160
時間かけて出した結論と同様の結果を
WfG が 10 分で作成したとの K. O. 
Wrzeszczynskiらによる報告もあった。
　近年急速に広がり注目を集めるAI
技術は「深層学習」によるものである。
医療では画像解析における深層学習の
活躍が目覚ましく，専門医の精度と同
等以上の病理画像判別が可能になるな
ど，A. Esteva らの報告をはじめ多く
の成功報告がなされている。
　しかし，病理画像に比べ，ゲノム医

療におけるAI の活用はまだ発展途上
である。この要因は何か。遺伝的背景
を考慮したデータの不足と，複雑なゲ
ノム多様性を説明するための臨床情報
を含めた表現型の不足が挙げられる。

ゲノム医療におけるAI活用には，
日本人データの集積が必須

　AI は，大量の既知データを与える
ことにより，データの潜在的なパター
ンを抽出し，新規の入力に対して推定
を行う。既知データは，例えば米国
ClinVar などの公的データベース，そ
して大量の論文等に対する自然言語解
析により取得できる。しかし，知識源
の大多数が欧米人に由来する情報であ
れば，遺伝的背景の異なる日本人にそ
のまま適用しても，AI の威力は発揮
されない。日本の医療現場で用いる医
療機器やデータベースの多くは海外製
だが，ゲノム医療でそれは通用しない。
日本人のためのゲノム医療を実現する
には，国内の医療機関・研究機関で取

得される臨床ゲノム情報を集約し，そ
れを知識源として取り入れたAI を独
自に開発する以外に道はない。現在，
臨床ゲノム情報統合データベース整備
事業により，日本人における疾患関連
性ゲノム変異・多型の集積が進められ
ている。われわれは同事業において集
積される臨床ゲノム情報を登録する
データベース（MGeND）を開発する
とともに，日本人集団での変異や多型
の臨床的解釈が可能な国産AI システ
ムの開発を進めている。2017 年 12 月
にMGeND を運用開始し，18 年度中
に国産の臨床ゲノム医療用AI の試行
運用を開始する予定である。

膨大な知識と時間を要する臨床的
解釈，正確・迅速に行うには？

　ゲノム医療のボトルネックは，臨床
ゲノムデータ（臨床情報が付帯したゲ
ノムデータ）の共有と，患者のゲノム
情報（変異や多型など）の臨床的解釈
であろう。F. E. Dewey らおよび A. 
M. Wenger らによると，専門家でも
1つの変異のキュレーションに約 1時
間，エクソームデータの臨床的評価に
は 20～40 時間が必要だという。ゲノ
ム医療が実臨床に適用されつつある
今，解釈をいかに正確かつ迅速に行え
るかが，重要な課題となっている。そ
の一助となるのが，AI 技術である。
　ゲノム医療でAI といえば，IBMの

かまだ・まゆみ氏　2008 年奈良女子大理学部情報科
学科卒，10年同大大学院人間文化研究科情報科学
専攻修了。情報学博士。17年より現職。主な研究テー
マはクリニカルバイオインフォマティクス（ゲノム医科学・医
療ビッグデータ解析）。

おくの・やすし　1993 年京大薬学部製薬化学科卒，
95年同大大学院薬学研究科修士課程薬品作用制御
システム専攻修了。薬学博士。2016 年より現職。スー
パーコンピュータを用いた創薬シミュレーション・ビッグデー
タ創薬や，実臨床データを用いた医療ビッグデータ解析・
医療シミュレーションに取り組む。

専門家だけでは対応しきれない
　ゲノム医療を，真の意味で，病気で
苦しむ方々に役立つものにするた
めには，技術面での対応に加
え，倫理的・社会的課題の検
討と対応が欠かせない。
　ゲノム医療における検査結
果は他の医学的検査とは異な
り，未発症疾患の将来の発症可
能性や血縁者の医学的情報を明らかに
する。また，多数の遺伝子を同時解析
した場合，当初の対象疾患だけでなく，
別の疾患にかかわる遺伝子が二次的・
偶発的に見つかる可能性もある。例え
ば，消化器がん患者のゲノム解析で
HBOC の遺伝子変異が見つかった場
合，どうすべきだろうか。結果を機械
的に伝えるだけでは患者の利益になら
ない。開示・不開示についての本人の
希望，伝える際の医学的・心理的ケア，
家族への影響など，多くの点を検討す
べきだ。検査を受ける患者には，ゲノ
ム医療の特性を踏まえ，検査前および
検査後に十分な説明がなされる必要が
ある。ところが，そのための人材配置
は十分ではない。学会が養成してきた
認定遺伝カウンセラーだけでは，まも
なく国内で本格的に開始するがんゲノ
ム医療に対応しきれない可能性があ
る。ゲノム医学や遺伝医学などを専門
としない臨床医や医療職がゲノム医療
に対応する必要があるということだ。
難病でも多様な診療科で対応する状況
が増えるだろう。学生から現役まで全

ニーズ高まる一方，教員が不足
　ゲノム医療の専門家の人材育成とし
て，医師を対象とした臨床遺伝専門医
制度と，医師以外を対象とした
認定遺伝カウンセラー制度が
ある。1997～2003 年度の厚
生労働科学研究によって精
密な制度設計がなされ，2017
年 12 月現在，臨床遺伝専門医
1326 人，認定遺伝カウンセラー
228 人が認定されている。認定遺伝カ
ウンセラーは，高度専門職として国民
から信頼される人材とするため，北米
の制度をもとに修士課程での教育を基
本としており，臨床遺伝専門医と知識
レベルでは同程度，技術レベル・態度
レベルではそれを上回るものを求めて
いる。養成専門課程修了後，筆記およ
び実技の認定試験を経て認定される。
　ゲノム医療の急速な進展により専門
家のニーズが急速に高まっているが，
認定遺伝カウンセラー養成にはマン
ツーマンの指導が必要であり，一度に
多数を養成できない。一養成校での養
成数には限度があるため，養成校の増
加が必要だが，そのためには指導でき
る教員が不可欠である。現在の養成校
では他業務との兼務が多く，専任教員
の配置が望まれる。

質の高い人材の育成には
待遇も課題

　養成数を増やすために行った関係者
への調査により，そもそも養成校の受

ての医療関係者を対象に，ただちに，
ゲノム医療と倫理的課題，および患者
対応の具体的留意点を学ぶ機会を増や
すべきだ。例えば日本医師会が 2016
年に公表した「かかりつけ医として知
っておきたい遺伝子検査，遺伝学的検

査Q&A」には基本的情報が書か
れており，活用が期待される。

データの保護と共有，
患者への恩恵を最大に
するには？

　ゲノムデータは個人に特有で
あり，2017 年施行の改正個人情報保
護法では「個人識別符号」という新し
いカテゴリーに分類された。医療や研
究現場では適切な対応が求められる。
一方，ゲノムデータは機関や国を越え
て共有することで治療や研究が効果的
に進む場合が多い。特に希少疾患のよ
うに各国に少数しかいない患者のデー
タ共有は必須と言える。筆者もかかわ
る Global Alliance for Genomics and 
Health（GA4GH）をはじめ，欧米で
はグローバルなデータ共有が活発で，
多くの患者がそれを望んでいる。日本
ではAMEDがデータ共有を重視して
いるが，現場の対応は十分とは言えな
い。いかにして，データを保護しつつ
共有し，患者への恩恵を最大にするか。
日本が早急に取り組むべき課題である。

験者が多くない，卒後の就職先に責任
が持てないため多数を入学させられな
いなどの課題も明らかとなった。
　これには，認定遺伝カウンセラーの
待遇が大きく影響している。待遇の問
題は，遺伝カウンセリング自体が一般
診療となっていないことに最大の原因
がある。認定遺伝カウンセラーの
適切な雇用に対して病院がコス
トを負担できるようにするに
は遺伝カウンセリングの保険
収載が不可欠と考える。
　ゲノム医療の実用化，国民皆

保険下での実施という観点から，
患者・家族の遺伝カウンセリングへの
アクセスを容易にする必要がある。し
かし，性急な粗製乱造は質の低下と国
民からの信用失墜を招くもので，決し
て取ってはいけない方針である。新し
い領域の仕事にチャレンジする有能な
若者を多く参入させるためには，認定
遺伝カウンセラーの国家資格化が求め
られる。日本はゲノム医療の実現につ
いて諸外国より大きく遅れてしまって
いるが，実力のある認定遺伝カウンセ
ラーが育っているのは明らかであり，
活躍できる環境構築に向けて大きくか
じを取るべきだろう。それには，一般
診療医が遺伝カウンセリングを理解
し，必要時に専門家にいつでも紹介で
きることも重要である。

こすぎ・しんじ　1983 年京大医学部卒。神戸市立中央
市民病院（当時），井村内科，NIH，京大病院などを経
て，2004年より現職。日本遺伝カウンセリング学会理事長，
日本遺伝子診療学会理事長。遺伝関連 3学会で研
修担当委員を兼任しており，遺伝カウンセリングの教育経
験に富む。

かとう・かずと　1984 年京大理学部卒，89 年同大大
学院理学研究科博士課程生物物理学専攻修了。理
学博士。2012 年より現職。内閣府総合科学技術・イノ
ベーション会議生命倫理専門調査会専門委員，ICGC
（国際がんゲノムコンソーシアム）Ethics and Gover-
nance Committee memberなど役職多数。

ゲノム医療の実用化が進む中，いくつかの課題も見えてきた。臨床的解釈の迅速化，倫理・社会面の教育，人材育成──各課題解決に向けた取り組みの現状を紹介する。

いま取り組むべき 3つの課題
日本人のためのゲノム医療用AI， 2018年度中に試行開始
京都大学大学院医学研究科
人間健康科学系専攻
ビッグデータ医科学分野准教授

鎌田真由美
同教授

奥野恭史

全ての医療者がただちに，
倫理的・社会的課題を学ぶべき

遺伝カウンセリングを担う専門職の
育成と一般診療医の理解が必要

大阪大学大学院医学系研究科
医の倫理と公共政策学教授

加藤和人
京都大学大学院医学研究科社会健康医学系専攻
医療倫理学・遺伝医療学教授

小杉眞司

新年号特集｜ゲノム　「サイエンス」から「医療」へ
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明けましておめでとうございます
本年もどうぞよろしくお願い申し上げます

2018 年新春

医学書院

代表取締役社長 金原　　優
取締役副社長 金原　　俊
常務取締役 早坂　和晃
常務取締役 堀口　一明
常務取締役 青戸　竜也
常務取締役 天野　徳久
取締役 上原　達史
監査役 鈴木美香子

社員一同

　成熟しつつある日本の社会全体の持
続可能性を考慮し，その中に医療制度
を位置付けると，社会のみならず医療
においても価値観の転換が迫られてい
ることを実感する。持続可能な医療制
度に関連する議論の多くは，いかに医
療費の無駄を減らすか，自己負担額を
増やすかに終始しているように見え
る。確かに，医療そのものの無駄を減
らすことで効率を最大限まで高め，自
己負担額や保険料の見直しにより財政
規律を高めることは，目の前の問題を
解決するには重要で，喫緊の課題であ
ることは十分に認識できる事実である。
　ただ，それだけで持続可能な社会の
医療制度が実現するのかというと，全
く心もとない。医療もその周辺にある
経済活動や研究活動と無縁ではない。
人口減少は医療従事者のなり手の減少
でもある。次々と新しい医療技術が開
発され応用可能になる。一般的な経済
活動では，新しい技術が開発されると
旧来の技術は安価になり，高度技術者
の手から離れていくが，医療分野にお
いてこの動きは鈍い。また，多くの経
済活動は，その需要や市場を開拓し広

げていく傾向にある。地球全体の資源
に向き合い，社会全体の持続可能性を
考慮したとき，新しい時代の医療はそ
の価値観の変容も求められていること
がわかる。
　医療本来の目的とは何だろうか。死
亡を防ぎ寿命を延ばすことから，生活
の質を向上することに転換してきた
が，その先にはより主観的な幸福や人
生の充実を求めるのであろうか。程よ
いレベルの医療を確保しながら，全体
の価値に衝突しない程度に，主観的価
値観を妨げない医療制度をめざすので
あろうか。
　このように考えると，国内の医療制
度の細やかな調整とともに，おそらく
グローバルレベルで進む商業主義的医
療活動が，医療の目的に適正に資する
ように，グローバルレベルでのルール
作りの重要性がますます高まっていく
ように思う。医療の効率を高める意味
でも，医療の目的に基づいて整理をす
る意味でも，グローバルのルール作り
という点においても，コクランのよう
な活動が重要視されてくるように思う。

「持続可能な社会」の医療
森 臨太郎
国立成育医療研究センター政策科学研究部部長・臨床疫学部部長／
コクランジャパン代表

　2018年度は医療政策において都道
府県の役割が格段に拡大する一年であ
る。国民健康保険の安定的な運営を確
保するため，市町村に代わり都道府県
がその財政運営の責任主体となる。こ
れまでの機能の一部は市町村に残る
が，都道府県は市町村ごとの納付金の
決定など重要な役割を担うことになる。
　2018年度から始まる第 7次医療計
画では地域医療構想が盛り込まれた。
地域医療構想とは地域ごとに予想され
る医療需要に合わせて，機能別に病床
数を再編するものである。大都市を中
心に後期高齢者が急増する一方で，地
方は人口減少が進むという予測が背景
にある。病床数の再編は関係者の話し
合いによって進めるのが基本だが，都
道府県は議論の場を提供し音頭を取る
という重要な役回りを果たさねばなら
ない。
　地域医療構想は在宅医療提供体制の
数値目標も示しており，介護との連携
も重要となる。2018年度には新しい
医療計画と介護保険事業計画が同時に
スタートする。これらの計画の整合性
を確保するため，都道府県による協議
の場の設置が求められている。
　都道府県が行ってきた医療費適正化

計画においては，2018年度から糖尿
病の重症化予防，後発医薬品の使用促
進等の新しい項目が追加されバージョ
ンアップし，さらに保険者としての都
道府県のガバナンス強化も求められて
いる。また，医療費適正化の一環とし
て，都道府県の特定地域に全国とは別
の診療報酬を設定することができる高
確法（高齢者の医療の確保に関する法
律）第 14条の運用についても関係審
議会の俎

そ

上
じょう

に乗っている。
　2018年度から新専門医制度が開始
する。それに伴って医師の地域偏在が
現在以上に進まないよう，各都道府県
に協議会が設置された。協議会は，地
域偏在に関して日本専門医機構や学会
に改善要求ができる。
　基本方針は国が定め，都道府県が地
域事情に合わせて実行する。高齢化や
人口の見通しが地域ごとに異なり，ま
た医療資源や医療費に地域差がある現
状では，このような方針は基本的に正
しい。都道府県の中には戸惑いも見ら
れるが，今後，医療政策のプレーヤー
として存在感を増していくのは間違い
ない。このことは医療関連団体にとっ
ても大きな環境変化だと言える。

都道府県を主体に進む，
地域に合わせた医療政策
遠藤 久夫
国立社会保障・人口問題研究所所長

　人生 100年時代。激変する社会の中
で，看護職の人材育成はどこに焦点を
絞るべきか，職能団体としての大きな
課題です。昨今は入院準備の段階から
退院時を考え，在宅での生活を想定し
てケアを組み立てていきます。全ての
看護職に「ニーズをとらえる力」，「ケ
アする力」，「協働する力」，「意思決定
を支える力」が必要です（看護師のク
リニカルラダー・日本看護協会版）。
2015年10月1日には「特定行為に係る
看護師の研修制度」が施行されました。
　「表参道次郎さん，78歳，脳梗塞の
既往・糖尿病・認知機能低下あり，麻
痺のためやや嚥下困難，妻と 2人暮ら
し，時々脱水で入院するがほぼ在宅。
退院時，ヘルパーの作る食事の味が薄
いと苦情。初回デイサービスにはどう
にか行くことができた。3か月後の孫
の結婚式には出たい」
　このような複雑な状況にある表参道
次郎さんに最適な看護を提供するため
には，彼の価値観を尊重しながらケア
の優先順位を考え，看護の提供方法を
判断し，彼を支える家族へも配慮して，
看護を提供する力が必要です。臨床推

論とフィジカルアセスメント力，病態
生理と薬理学の知識を持ち，水分と栄
養管理に関する特定行為のできる看護
師なら，表参道次郎さんに最適なケア
を行えることでしょう。
　本会は本制度を活用し，看護師が専
門性をさらに発揮することで少子超高
齢社会における国民のニーズに応える
ため，本会の認定看護師制度の在り方
について検討してきました。特定行為
研修を修了した看護師が，国民や医療
現場の期待に応え役割を果たしていく
ためには，充実した研修体制の構築と
安全性の担保が不可欠です。本制度創
設の趣旨を踏まえて，在宅医療等の推
進に向けそれぞれの活動場所で求めら
れる看護師の役割をさらに発揮できる
制度にするため，関係団体や関係者の
ご意見をうかがいながら認定看護師制
度の再構築に取り組んでいます。
　看護管理者は，「地域でも活躍する
看護職を育てる」という将来を見据え
た決断に迫られています。例に挙げた
表参道次郎さんにも，そのご家族にも，
納得のケアが提供できる人材育成に一
緒に取り組みましょう。

人生100年時代の
看護に必要な人材育成
福井 トシ子
公益社団法人日本看護協会会長
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　日本初の心臓移植は，50年前の
1968年，札幌医大の和田寿郎教授に
よって行われた。成果はメディアで大
きく報道されたが，患者が死亡した途
端，記事は批判一色となった。それは，
私が小学 6年生の夏休みの出来事だっ
た。心臓を置換できることへの感動と，
メディアの豹変ぶりに驚いた。それ以
上に，亡くなった人から臓器をもらう
ことに抵抗感を覚え，心臓を創ろうと
思って医学の道に進むことを決心した。
　紆余曲折を経て外科医になったが，
小児心臓外科の研修中の 1984年，い
くら頑張っても救命できない心臓病の
子どもを目の当たりにした。その時に，
米国のベイリー教授が新生児心臓移植
に成功したことを知り，心臓を創って
いる場合ではないと考え，心臓移植の
道に進んだ。大阪大で心臓移植の体制
整備を行っていた時に，臨時脳死及び
臓器移植調査会（脳死臨調）ができた。
法制定まで心臓移植ができなくなった
ので，1991年にベイリー教授のもと
に行き，小児心臓移植の臨床研修と，
ブタからヒトへの異種心臓移植の実験
を行った。
　帰国後の 1997年に臓器移植法が施
行され，脳死臓器提供には生前の書面
による意思表示が必須となり，小さな
子どもの心臓移植の道が絶たれてしま

った。私は国民の脳死と臓器移植への
理解がまだないことを痛感し，正当な
手続きのもとで成人心臓移植を成功さ
せ，国民の理解を得ることに努めるこ
とにした。
　1999年に心臓移植が再開され，私
は心臓の摘出を担当したが，摘出医の
私を批判する手紙がたくさん来た。患
者の退院まで 75日間毎日記者会見を
行い，事実を公表した。その後の臓器
提供は伸び悩み，2003年は心臓移植
が皆無だったので，国会への法改正の
陳情活動を開始した。
　2010年，改正法が施行され，23人
の子どもが心臓移植を受けることがで
きた。その内容を 2017年の国際心肺
移植学会で公表した際，欧米の小児心
臓移植医たちから，「ようやく仲間入
りしたね」と言われたと同時に，「も
っと頑張って，子どもを海外に送らな
いようにしてね」とも言われた。
　現在では心臓の摘出医に批判の手紙
もなく，報道も減った。一見定着した
ように見えるが，移植希望数はドナー
の数より圧倒的に多い。また，ドナー
の家族が，提供の事実を普通に話すこ
とができない状況であり，課題は残さ
れている。これからも，ドナーと家族
に敬意を払えるような移植医療の普及
に尽力したい。

日本の心臓移植をめぐる50年

福嶌 教偉
国立循環器病研究センター移植医療部部長

　ケアする者とされる者とをつなぐの
は，相互の関心である。この関心のあ
りようは，いわゆる「助け合い」や「思
いやり」だけでなく，「いがみあう」，
また関心が薄れて「互いに知らないふ
りをする」といった多様な形態がある。
われわれの日常は，これらの混合形態
により成立している。
　人は，こういった負の関心への手当
てとして，多様な社会制度を創造して
きた。つまり，制度は個人の善意の所
産ではなく，非本来的な人の在り方に
対する社会的補完とも考えられる。新
たな社会制度として 2000年に創設さ
れた介護保険制度は，美徳とされ，と
もすれば聖化されがちであった老親扶
養にかかわるケアを制度化した。日常
性の在り方を振り返れば，一般的とは
なり得ない舅や姑の介護を担ってきた
嫁役割の代替，補完としてのケアが制
度化され，すでに 18年が経過した。
　一方，1961年から半世紀を超えて
国民の医療を支えてきた医療保険制度
の下で，医療技術は進展し，患者は状
況によっては関心の対象としてではな
く，匿名化された治療や処置情報を持

つビッグデータの一部として認識され
るようになった。このため，これらの
データをもとに制度化されるケアに
は，本来の意味でのケアの本質を失う
可能性がつきまとう。なぜなら，他者
の不安に正面から向き合い，良心の声
に耳を傾ける臨床現場のプロセスが，
これらデータには含まれていないから
である。
　このプロセスは，生産過程やサービ
ス提供に関する深い知識を内包した
「ディープデータ」によって示される。
さらに，このデータは，消費行動に付
随するビッグデータとは区別され，新
たな産業を生み出すものとして期待さ
れている。
　医療・看護の臨床現場には，すでに
「重症度，医療・看護必要度」の評価
を通じて，現場で膨大なディープデー
タが蓄積されている。今後，ケアの制
度化に当たっては，こうしたデータを
活用して，本来のケアのあるべき姿と
して「ケアする側の気遣いと寛容」，
そして「ケアされる側の自律」という，
新たな時代にふさわしい姿がめざされ
ることを期待している。

新たなヘルスケア政策における
ディープデータ活用への期待
筒井 孝子
兵庫県立大学大学院経営研究科教授

　気付けば理学療法人生の 3分の 2が
過ぎようとしている。「あっという間
だった」というのが率直な感想である。
多くの先輩に恵まれてこれまでさまざ
まな仕事をさせていただいた。いつの
間にか「若いから」という言葉は通じ
ない歳になったとあらためて思う。
　2018年，理学療法卒前教育はこれ
までで最も重要な局面に差し掛かった
と言っても過言ではない。昨年 6月か
ら厚労省の「理学療法士・作業療法士
学校養成施設カリキュラム等改善検討
会」で新しい指定規則が議論されてい
る。1999年のカリキュラムの大綱化
以来の改正で，予防理学療法学，理学
療法管理学，臨床薬学，栄養学，地域
包括マネジメント論など多岐にわたる
学修の必要性が指摘されている。これ
らは，日本に理学療法士が誕生して
50年が過ぎ，理学療法士の社会的役
割が拡大している表れでもある。
　日本の理学療法士の養成数は，社会
の要請に基づき，指数関数的に増加し
てきた。しかし，医学教育のような卒
前と卒後の接続可能な臨床教育システ
ムは皆無でありながら，臨床実習を理

学療法卒前教育の集大成と位置付け，
いわば臨床実習先に丸投げしてきた。
その結果，大きなゆがみが生じ，理学
療法士の質の低下や教育の不整合の一
部が国会でも取り上げられる社会問題
となった。
　今回，臨床実習指導者に一定の研修
を課すなどが議論されているが，理学
療法卒前教育の不備が臨床実習指導者
要件の見直しの議論にすり替わってい
るようにも思える。通過儀礼化してい
る臨床実習を見直すためにも養成校と
臨床実習先との密接な連携の義務化に
加えて，臨床実習教育への教員の積極
参加を義務化するなど，教育側の身を
切る改革が行われずには，理学療法士
の量の調整や質のコントロールの達成
は困難を極めるであろう。
　理学療法士の需給関係は飽和状態が
近いと言われ，SNS上では理学療法
士の将来に対する不安をあおる投稿も
目にすることが多くなった。不安をあ
おるくらいなら対象者に愚直に向き合
い，世界の中でも超高齢社会を先導す
る日本国民を対象者にした科学的な成
果を計画的に示す具体的な行動をした

理学療法をさらに前に
高橋 哲也
東京工科大学医療保健学部理学療法学科長／
日本理学療法士協会常務理事

い。久しく語られ続けた「べき論」を
封印し，理学療法の大規模臨床研究が
日本理学療法士協会主導で行われる予
定である。
　2018年は個人的にも大きな節目の
年になる。日本で心臓リハビリテーシ
ョンが保険適用になって 30年を迎え
る今年，私が医師以外で初めて日本心
臓リハビリテーション学会学術集会の
大会長を務める。理学療法士を代表し
て，これまでわが国の心臓リハビリ
テーションの発展を支えてきた医師，
看護師をはじめとする多くの医療関連
職への恩返しになると信じ，全身全霊
を注ぐ覚悟である。さらに 2018年は，
私が理想として求め続けてきた，教員
自らが現場で教える理学療法教育シス

テムの実現に向けて，新たな環境で一
歩踏み出す年になる。
　難しい時代だからこそ「理学療法を
さらに前に」。理学療法人生の残りの
3分の 1をこれまで以上に楽しみたい
と考えている。
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　1991年，第 73回全国高等学校野球
選手権大会（夏の甲子園）の決勝戦で，
沖縄水産高校のエースが肘の故障を押
して登板するも大量失点して敗れ，結
局投手生命を損じたことが転換点だっ
たと思います。1993年の第 75回大会
前には，各校投手の肩・肘の状態を知
るために，任意で投手登録選手の肩・
肘検査が試行されました。肩・肘に強
度の炎症を持つ投手や成長期の投球傷
害の遺残を認める投手が予想以上に多
かったことから，同年 12月の日本高
等学校野球連盟（高野連）の理事会で
「今投げさせると投手生命を損じるリ
スクが高い投手は甲子園大会での登板
を許可しない」と決定され，肩・肘検
査は続けられました。
　阪神タイガース（当時は三好一彦球
団社長）のご厚意で，1995年に甲子
園球場内に X線検査装置を備えた診
療室が作られました。検査は軌道に乗
り，肩・肘に強度の炎症を持つ投手は
激減しました。また，試合期間中には
理学療法士が交代で球場に詰めて，ウ
ォームアップとクールダウンの指導が
続けられました。

　一方，高野連として大会の進め方も
工夫されてきました。延長回数の制限
に加えて，準決勝戦前日が休養日にな
りました。20年以上甲子園球場で続
けられた投手の肩・肘検査は，スポー
ツ傷害予防対策がさらに広く展開され
ることを視野に，2017年春の選抜大
会から各都道府県で実施されています。
　国民的スポーツである高校野球です
から，野球の面白さを保ち，強い選手
を育て，国際的にも高いレベルを保た
ねばなりません。強い選手を育成する
ための基礎体力作りには，メリハリを
つけての投げ込み・走り込みは必須で
す。子どもたちの持つ能力を成長期で
壊すことなく発揮させてやるべきとい
う話し合いの中で各地の高野連指導者
からは，普段から選手の体調を気軽に
相談できる医師を紹介してほしい，ウ
ォームアップとクールダウンの指導も
お願いしたいという話もありました。
　今年で第100回を迎える夏の甲子園。
肩・肘の傷害予防をきっかけとして，
高校球児のスポーツ傷害予防に，高野
連と医療関係者が活発に連携する核が
各地に増すことを祈念しております。

医療のサポートで
高校球児の未来を守る
越智 隆弘
大阪警察病院院長／日本高等学校野球連盟顧問

　2017年のノーベル生理学・医学賞
はショウジョウバエの時計遺伝子の機
能を解析し，概日周期生物時計の分子
機構を解明した 3人に与えられまし
た。私は，受賞した米ロックフェラー
大のヤング博士の弟子で受賞の立役者
でもある米タフツ大のジャクソン博士
の研究室にいましたし，他の 2人もよ
く知っているので，まさに私の研究分
野です。
　概日周期は植物から動物まで備わ
る，約 24時間のリズムを作り出す能
力で，俗に体内時計とも呼ばれ，それ
を対象とする時間生物学は一大研究分
野です。日本にも 20年以上前から時
間生物学会がありますが，この分野初
のノーベル賞受賞です。
　私自身は，1999年に哺乳類の時計
遺伝子のクリプトクロームの機能を解
析し，哺乳類が概日周期を作る仕組み
の解明に貢献できました。未熟だった
私は，「概日周期は解明のめどが付い
たから次はその出力系である睡眠を研
究したい。脳が単純な生物を使えば睡
眠の制御機構もすぐにわかるだろう」
と考え，ショウジョウバエで睡眠の研

究を始めました。その後，多数の睡眠
制御遺伝子がハエと哺乳類の間で保存
されていることが示され，最初は世界
で 2グループだけが始めた研究が，国
際学会で神経科学の発表の 1割を占め
るほどに成長しました。
　しかし私の考えは甘く，20年近く
経って研究が進んでも，まだ謎ばかり
です。ノーベル賞を受賞した時計遺伝
子の転写翻訳に基づく概日周期機構
は，全ての生物に共通とされていたの
ですが，2005年に名大のグループが
シアノバクテリアで例外を発見し，哺
乳類にも例外が見つかりました。さら
に，概日周期と睡眠は独立して制御さ
れると考えられていましたが，相互に
影響を与えながらリズムと睡眠の必要
性を作り出すこともわかってきました。
　科学の世界では，ゴールに近づくと
さらに深い謎が開けて，またゴールが
遠のくことがよくありますが，概日周
期も睡眠制御も，まだまだ謎が深いよ
うです。今回のノーベル賞受賞を契機
に，研究のさらなる加速を期待すると
ともに，私も謎に迫る研究をしたいと
気持ちを新たにしています。

ノーベル賞受賞で加速する
概日周期と睡眠制御の研究
粂 和彦
名古屋市立大学大学院薬学研究科神経薬理学分野教授

　医療におけるブロックチェーン技術
の活用を考える契機になったのは，政
府主導のオープンイノベーション推進
政策である。例えば，米国保健福祉省
（HHS）の国家医療 IT調整室（ONC）は，

2016年 7月，医療分野におけるブロ
ックチェーン技術と利用可能性をテー
マにホワイトペーパーを公募・選定し
た。個々のソリューションが現実世界
に及ぼす効果や可能性を議論すること
を目的として，「医療 ITおよび医療関
連研究におけるブロックチェーンとそ
の新たな役割」と題した公開アイデア
コンテストを開始し，2017年 3月に
は「医療ブロックチェーン・コードア
ソン」を開催している。
　ONCは，「ブロックチェーン」につ
いて，改ざんを防止する秘密鍵を利用
して，タイムスタンプの記録や署名を
可能にするデータ構造と定義し，以下
のような利用想定例を挙げている。
・デジタル署名情報
・ ポリシーおよび契約（スマートコン
トラクト）の電算処理可能な執行
・IoTデバイスの管理

・分散型暗号化ストレージ
・分散型の信頼
　前述の公開アイデアコンテストで
は，医療機関，医療保険会社，ITベ
ンダー／コンサルティング会社，研究
機関などから，電子カルテの分散記録
管理，医療保険請求業務の改善，医薬
品物流の効率化，患者アウトカム評価
手法の開発促進といった具体的な課題
解決策が提案されている。これらの情
報は，ウェブサイトやインターネット
動画配信サービスなどでオープンにな
っている。
　医療分野でもさまざまなメリットが
考えられるブロックチェーン技術だ
が，暗号化された分散環境下でアーキ
テクチャをセキュアに管理する技術は
発展途上段階にある。例えば，情報セ
キュリティの 3大要件（機密性，完全
性，可用性），否認防止，来歴管理，
プライバシー対策などを，どのように
社会実装していくかが大きな課題だ。
　日本での取り組みは初期段階だが，
さまざまなステークホルダーを巻き込
んだアクションが不可欠となる。

「ブロックチェーン技術×医療」
の現在地
笹原 英司
NPO法人ヘルスケアクラウド研究会理事／
一般社団法人日本クラウドセキュリティアライアンス代表理事

　2016年の国民健康・栄養調査で，
糖尿病を強く疑われる国内の成人が推
計 1000万人に上ることが 2017年 9月
に報告された。調査を開始した 1997

年には 690万人と推計されており，20

年間にわたり毎年 16万人もの糖尿病
患者が増え続けていることになる。
　この背景には人口の高齢化が大きく
関与している。総務省統計局によれば，
日本の総人口は 2017年 6月現在で 1

億 2677万人であり，65歳以上の高齢
者人口は 3498万人，高齢化率は 27.6％
である。加齢に伴いインスリン分泌能
は低下し，身体活動量も低下する。体
組成の変化（筋肉量の減少，内臓脂肪
の増加）はインスリン抵抗性を増大さ
せ，耐糖能の低下を招く。高齢化に伴
い糖尿病の発症リスクは増加する。
　1997年の国民健康・栄養調査では
男性糖尿病患者全体の 59％は 40～59

歳であり，糖尿病は青壮年層の疾患で
あった。しかし，2016年の調査では
青壮年期の患者は全体の 39％に減り，
70歳以上の患者が 19％から 53％に増
加している。女性においても 60歳以
上の患者が 59％から 75％となってい
る。20年前の青壮年層の糖尿病患者

がそのまま高齢者にシフトしたことに
加え，高齢発症の糖尿病患者も増えて
いる。
　高齢者には「フレイル（Frailty）」と
いう問題がある。フレイルという概念
は，筋力・筋量の低下（サルコペニア）
により動作の俊敏性が失われて転倒し
やすくなるような身体的問題のみなら
ず，認知機能障害やうつなどの精神・
心理的な問題，独居や老老介護，経済
的困窮などの社会的問題を含んだもの
である。フレイルを伴う高齢者の糖尿
病にどのように対応するのか。治療内
容のみならず，代謝管理の目標をどの
程度に設定すべきなのか，解決の糸口
が容易には見つからない課題が極めて
多い。
　現在，日本人の死因の第一位はがん
であり，2人に 1人ががんに罹患し，
3人に 1人ががんで亡くなる。糖尿病
患者では，非糖尿病者に比較して，が
んや感染症で亡くなる比率が高いこと
が日本糖尿病学会の死因調査でも確認
されている。高齢化が著しい糖尿病患
者のケアにおいては，QOLのみなら
ず QODをも考える時代となっている
のかもしれない。

超高齢社会の糖尿病診療に
何が求められるか
𠮷岡 成人
NTT東日本札幌病院副院長
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　2018年を迎え，岡山大で取り組ん
でいる女性医師のキャリア支援も 11

年目となります。取り組みを通じて，
「いかに働き続けるか」というテーマ
に一貫して携わってきました。岡山大
病院では柔軟な勤務体制を導入するこ
とでライフイベントにかかわらず勤務
を継続することが可能となり，女性医
師の活躍の場が広がりました。日本全
体でも近年，女性医師の働く環境は変
わってきています。
　一方，2017年には働き方改革実現
会議（議長・安倍晋三首相）によって
「働き方改革実行計画」が決定されま
した。同計画において，医師について
は「2年後を目途に規制の具体的な在
り方，労働時間の短縮策等について検
討し，結論を得る」とされています。
これを受けて，医師の働き方改革に関
する検討会が開催され，医師の長時間
労働に加えて応召義務の考え方，自己
研さんの時間と労働時間の切り分け
方，当直業務の考え方などについて多
彩な議論がなされています。
　同検討会は労働関係の専門家や医師
で構成され，私は女性医師の働き方に

取り組んできた立場からか，構成員と
して参加しています。非常に大切な課
題であるだけに身の引き締まる思いで
す。検討会では，長時間勤務を余儀な
くされる現状について多くの意見が挙
がっています。極端に過剰な勤務は是
正すべきと考えますが，一様なルール
を適用することは現場の混乱を来し，
医療提供体制への影響を及ぼす可能性
もあり，慎重な対応が求められると思
います。
　出産，育児，介護などによって柔軟
な働き方や多様な選択肢が必要となる
時期は誰にでも訪れる可能性がありま
す。女性医師の問題に収束させるので
はなく，医師全体の働き方を考える時
期にきているのではないでしょうか。
　大学卒業後の約 20年間，ほとんど
の時間を仕事に費やしてきましたが，
2016年に第一子を出産し，仕事と育児
という異なるタスクに取り組む毎日と
なりました。一生をかけて追求すると
決めている医師としての仕事に集中で
きる時間をこれまで以上に大切にしつ
つ，「いかに働くか」というテーマを
あらためて見つめ直したいと思います。

　今世紀に入り，疾患に共通の原因究
明や治療をめざすこれまでの医療にか
わり，個々の患者の生理や病理を理解
してそれぞれに最適な治療を施す個別
化医療（テーラーメイド医療）が提唱
されてきた。人それぞれに異なる遺伝
情報を知る必要性から，網羅的な遺伝
子情報に基づくゲノム医療が着目さ
れ，わが国でも，がんをはじめとする
さまざまな疾患の大規模ゲノム解析
が，大型国家予算で推進されてきた。
　しかし，疾患の発症や増悪には喫煙
のような環境因子も大きく影響する。
寄与の割合は疾患によってもさまざま
だが，50％ないし 80％が環境要因と
の試算もある。実際，本邦の糖尿病や
アレルギー疾患，炎症性腸疾患などは
過去 20年で 2～数倍にも増加してお
り，食生活をはじめとする生活習慣・
生活様式の変化によるところが大きい。
　腸内細菌も環境因子のひとつであ
る。ヒトの腸内には，40兆個以上に
も達する細菌が生息している。この腸
内細菌叢が人体に及ぼす影響は長く不
明であったが，次世代シーケンサーの

出現とともに，EUおよび米国では約
10年前から腸内細菌叢の遺伝子解析
（メタゲノム解析）に国家予算が投入
され，サイエンスとして語られはじめ
た。種々の疾患で腸内細菌叢組成の異
常が明らかにされ，それが疾患の結果
ではなく症状の出現や増悪の原因とな
ること，さらに腸内細菌の正常化が疾
患の予防・治療につながる可能性も示
されている。また，腸内細菌叢は国や
地域で大きく異なることもわかってき
た。
　腸内細菌叢の異常を見いだすには，
正常を知る必要がある。そのためには
日本人の正常な腸内細菌叢のデータ
ベースの整備が急務である。わが国で
も欧米に遅れること 10年，2016年度
に AMED-CRESTの一領域としてよ
うやく大型の「微生物叢」研究が発足
したが，これにはデータベース整備事
業は含まれない。10年，20年後に腸
内細菌叢を含む個別化医療の社会実装
が実現したとき，2018年がわが国に
おけるその研究元年であった，と振り
返ることができるなら素晴らしい。

腸内細菌叢を踏まえた
個別化医療実現への道
大野 博司
理化学研究所統合生命医科学研究センター粘膜システム研究グループ

　2008年の洞爺湖 G 8サミットでの
「顧みられない熱帯病（Neglected Trop-
ical Diseases；NTDs）」対策の重要性
が掲げられ，10年となります。その間，
NTDsに関して国内外にさまざまな動
きがありました。この熱帯病の一群は，
開発途上国の貧困層に広がり，それ故
に治療 ･診断の研究開発のみならず，
その対策からも見放されてきたことか
ら，「顧みられない」という用語が使
われるようになりました。2013年の
世界保健総会において，17の疾患群
と定義され，昨今の追加により，20

へと増えています。
　国内では，洞爺湖 G 8サミットやア
フリカ開発会議（TICAD）の結果，
SATREPS事業，官民パートナーシッ
プのグローバルヘルス技術振興基金
（GHIT Fund）等が開始 ･ 設立され，
研究開発を中心に NTDs対策が進みつ
つあります。しかし，国外では，それ
以上のスピード感を持って，国際的連
携による NTDs対策が急激に進んでい
ます。
　2012年には，世界の大手製薬企業
13社，ビル＆メリンダ・ゲイツ財団，
世界銀行，NTDsまん延国政府らによ

り，10の NTDsを 2020年までに制圧
することをめざした共同声明「ロンド
ン宣言」が発表され，世界保健機関
（WHO）と共に NTDs制圧に向けて活
動する協賛組織の共同体「Uniting to 

Combat Neglected Tropical Diseases」が
設立されました。これにより，世界的
NTDsコミュニティー連合の構築と
NTDs対策が加速的に進んでいます。
しかし，製薬企業以外，わが国からの
参加がないのが現状です。
　このような状況を憂慮し，長崎大で
は，わが国の産官学民が一体となる
NTDsコミュニティー形成と世界的連
合との連携強化を支えることを目的
に，「顧みられない熱帯病イノベーシ
ョン（NTDi）センター」を新たに立
ち上げました。NTDs対策は，最貧困
層（the poorest of the poor）の健康改
善のための最低基盤です。わが国の
NTDsコミュニティーと世界との連携
を深め，開発途上国からの NTDsと貧
困の根絶を達成するために，当セン
ターを有効に活用できればと思ってお
ります。皆様方のご支援をいただけま
すようお願いを申し上げ，新年のあい
さつに代えさせていただきます。

顧みられない熱帯病の
制圧に向けて
金子 聰
長崎大学熱帯医学研究所
顧みられない熱帯病イノベーションセンター長

ユマニチュードを
行動から，脳から知りたい
中澤 篤志
京都大学大学院情報学研究科准教授

　介護の「優しさ」とは何でしょうか？　
どうすれば人は優しく接することがで
きるのでしょうか？　優しさは学ぶこ
とができるのでしょうか？
　この疑問を解明し，優しい介護を多
くの人に学んでいただく方法を開発す
るために，科学技術振興機構（JST）
の CRESTプログラムの中でプロジェ
クトを始めました。メンバーは，われ
われのような情報科学者に加え，ロボ
ット研究者，脳科学者，医療・介護研
究者や従事者で，ユマニチュードを開
発されたイブ・ジネスト先生や日本に
導入されている本田美和子先生にもご
参加いただいています。
　このプロジェクトでは「優しい介護
技術」ユマニチュードがなぜ働くかを，
体の行動，脳の活動から明らかにしよ
うとしています。行動の解明では，体
に取り付けたセンサーや映像，視線セ
ンサーで介護行動を測り，人工知能技
術を使ってユマニチュードにはどのよ
うな動作が重要なのかを発見します。
ユマニチュードの 4つの技術，見る，
話す，触れる，立たせるが行動的にど
のような要素から成り立っているか，

それらをどのように組み合わせればよ
いかを見つけようとしています。脳か
らの解明では，介護者と被介護者の間
でどのような感情のやりとりが生じる
のか，被介護者の快感情が増えて不快
感情が減っているか，さらにユマニチ
ュードを学ぶことで介護者にどのよう
な脳活動の変化が生じるかを知ろうと
しています。これらがわかれば，誰も
が優しい介護を学べるシステムが実現
でき，介護者の介護負担感を少なくし，
介護される方をより幸せにすることが
実現できるかもしれません。
　より視野を広げると「優しさ」とは
われわれの日常生活でも重要な概念で
あるとともに，あいまいな概念でもあ
ります。介護だけにとどまらず，医療
現場や日常のコミュニケーションでも
「優しさ」は何によってもたらさられ
るかを知るのはとても大切です。介護
ロボットは優しいのでしょうか？　自
動運転の車は優しいのでしょうか？　
どうすれば人や機械はもっと優しくな
れるのでしょうか？　このプロジェク
トの将来としてそのような分野への展
開も考えています。

医師の働き方を見つめ直す

片岡 仁美
岡山大学大学院医歯薬学総合研究科教授
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　20年前，発達障害の概念がここま
での広がりをみせるとは誰が想像した
であろうか。診察室や教室で「ちょっ
と気になる」子どもたちは，「障害」
というくくりの中でク
ローズアップされ，そ
の診断，治療，対応，
制度の改正などについ
てさまざまな専門家た
ちが議論を重ねてきた。
　普通学級に通う子ど
もたちの約 7％が発達
障害のスペクトラムを
持つ，という文科省の
衝撃的な発表は話題と
なったが，発達障害と
いう概念自体がスペク
トラムであり，正常か
異常かの境界線は曖昧
なものである。その境
に「社会適応」という
キーワードは重要であり，実際に社会
で「適応」している発達障害のスペク
トラムをもつ児（者）の数は想像をは
るかに超え，その中には異彩を放ち大
活躍している方々が大勢いると推測さ
れる。
　「average（平均）＝normal（正常）」と
考えがちなのは日本人の習性なのかも
しれないが，特性の偏りを持つ発達障
害児（者）が集団の中で abnormalな
存在ではなく，個の characterとして
受容し，受容されながら社会の一員と
して安定して生活を送れるようにする
ことが発達障害医療の目標でありゴー
ルと言えよう。
　本書を編集した宮尾益知氏（どんぐ
り発達クリニック院長）は私の 20年
来の恩師であるが，小児神経科医とし
て常に第一線で活躍し続け，その先見

の明と抜群の診療センスは他に類をみ
ない医師として定評がある。彼の後を
追い続け小児神経科医として同じ道を
歩んでいるが，20年たった今でも会

うたびに新しい情報を
教示してくださり，私
にとってはいつまでた
っても追い越すことが
できない大きな存在で
ある。
　同じく編者の橋本圭
司氏（はしもとクリニ
ック経堂院長）は私の
大学時代の同級生であ
り，成人の高次脳機能
障害における第一人者
である。彼は小児の発
達障害という概念にリ
ハビリテーション医療
からの新しい切り口と
して，多職種連携や成

人までの連続した児者一貫支援，社会
とのつながりについて強調している。
　この二人が編集した本書が，これま
で出版されてきた多くの発達障害に関
する書籍とは全く別次元のものである
ことは言うまでもない。手に取ったも
のの「どこから読み進めるか」という
ことから悩んでしまうほど，執筆され
ている先生方は著名な方ばかり，多種
多様な視点から書かれた内容はどれも
知りたかったものばかりである。本書
に，今日からすぐに診療で使える内容
が満載なのは，臨床医として長年多く
の患児，家族を診てこられたお二人だ
からこそなしえたのであり，さすがの
一言である。本書は医師だけでなく，
発達障害児（者），家族の幸せを願う
全ての職種の方々のまさにバイブルと
言えよう。

《ジェネラリストBOOKS》
健診データで困ったら
よくある検査異常への対応策
伊藤 澄信●編

A5・頁192
定価：本体3,600円＋税　医学書院
ISBN978-4-260-03054-0

評 者  木村 琢磨
 北里大准教授・総合診療医学・地域総合医療学／
 北里大東病院総合診療・在宅支援センター長

　評者は「健診や人間ドックで“異常”
を指摘された」と受診された方の診療
方針について悩むことがあります。早
速，伊藤澄信先生ご編集の『健診デー
タで困ったら』をさま
ざまな医療機関の外来
で使ってみました。
　診療所では「病院に
紹介すべきか？」悩む
ことが多いと思いま
す。ある日，「検診で
骨粗鬆症の疑いがある
と言われたので整形外
科を受診したほうがよ
いでしょうか？」と高
血圧で通院中の方から
質問されました。X線
設備のある診療所であ
り，以前に DIP法（第
二中手骨）で骨量を測
定した際は問題ありま
せんでした。本書を参照すると，なる
ほど“検診での判定基準と診断基準は
異なる”ことを学びました。そして患
者さんに説明することができました。
検査結果にまつわるモヤモヤした気持ち
が晴れる
　中小病院では「どこまで検査するべ
きか？」と悩むことが少なくないので
はないでしょうか。ある日，「人間ド
ックで CEAが 8.2　ng／mLと高い（基
準値 5　ng／mL）と言われた」という
58歳の男性が来院されました。「無症
状の健康な人にどうして腫瘍マーカー
を測定するんだ！」などと言う前に目
前の方をどうにかせねばなりません。
この方は上部消化管内視鏡と腹部エ
コーで異常はなく便潜血は 2回陰性
で，がんの家族歴はありません。20

年間 1日 20本の喫煙をしています。

本書の「CEAが 10　ng／mLまでは喫煙
の影響であり得る」という記載を基に
本人と相談し，まずは検査介入せずに
経過観察の方針となりました（禁煙の

話題提供をした上で）。
　大（学）病院では「専
門診療科の医師にコン
サルトするべきか？」
と迷うかもしれませ
ん。「会社の健診で心
電図に異常があると言
われました」という
40歳の男性が来院し
ました。検査結果には
“非特異的 ST-T変化”
との記載があります。
本書によると「こうし
た方の心血管系イベン
トの発生率が若干高く
なるが……」（p.17）と
あり，ななんと！　そ

うだったのかと思いつつ読み進めると
「リスクファクターの管理に重きをお
くことは変わりない。心電図変化にと
らわれず，問診や背景情報から方針を
決める……」とありました。「ふむふむ」
とうなずきつつモヤモヤした気持ちは
払拭されたのでした。
「健診や人間ドックで“異常”と言われ
た方」の診かたを示す
　以上のように，本書は「健診や人間
ドックで“異常”と言われた方」を診
る“悩める医師”のためのガイドブッ
クと言えます。項目によっては「フォ
ローアップのタイミング」「患者への
説明のポイント」が記載され非常にあ
りがたく，「健診や人間ドックで“異常”
と言われた方」の心配を払拭すること
にも役立つでしょう。唯一望むとすれ
ば，健診や人間ドックという「予防医

学的な検査介入」に関するわが国や諸
外国（米国予防医学専門委員会のガイ
ドラインなど）におけるエビデンスも
提示していただければありがたかっ
た。もちろんエビデンスがあるからや
る（勧める），ないからやらない（勧
めない）という訳ではありませんが，

「次の健診や人間ドックを受けるか」
という問題へ，受診した方と向き合う
ための情報となると考えるからです。
　本書を「健診や人間ドックで“異常”
と言われた方」を診る全ての“悩める
医師”へ強くお薦めいたします。

発達障害のリハビリテーション
多職種アプローチの実際
宮尾 益知，橋本 圭司●編

B5・頁280
定価：本体4,500円＋税　医学書院
ISBN978-4-260-02846-2

評 者  本田 真美
 みくりキッズくりにっく院長

健診“異常”に遭遇する，
悩める医師のために

多角的な視点で学べる
発達障害のバイブル



神経症状の診かた・考えかた　第2版
General Neurologyのすすめ
福武 敏夫●著

B5判・頁424
定価：本体5,200円＋税　医学書院
ISBN978-4-260-03059-5

評 者  岩田 健太郎
 神戸大病院感染症内科

　本書の著者である福武敏夫先生は亀
田総合病院神経内科部長であり，前職
でお世話になった。私が長く診ていた
患者の（私が見逃していた）若年性ア
ルツハイマー病を診断
していただいたことが
今も忘れられない。
　本書の初版が出たの
が 2014年。通常，医
学書の改訂には 5年程
度かかることが多い。
本書のような診断に関
する本は特に情報の
ターンオーバーが（治
療の進歩に比べて）緩
やかなので，たった 3

年で改訂されるという
のはまれな話と言えよ
う。そのことが本書の
ニーズの高さを物語っ
ている。
　本書は神経診断の指南書であるが，
膨大な回路図や画像，身体診察の何と
か徴候が羅列されているわけではな
い。そのような細切れの情報が疾患と
いう全体性を表現できないと著者が考
えているからであろう。著者は本書の
中で何度か「論理的思考」「帰納法と
演繹法のせめぎあい」という言葉を使
っている。現象たる疾患全体を丸のま
まで理解するには患者の全体像を把握
する理路が必要だからであろう。部分

情報の収集が全体像を作るとは限らな
いからで，パズルのピースをかき集め
てもピースの山盛りができるだけなの
だ。ロジカルな思考だけがピースを像

たる全体にする。
　本書の博覧強記的な
「メモ」は読み物とし
ても面白い。「不思議
の国のアリス症候群」
の 発 見 者 Todd 氏 が
Todd麻痺の Toddとは
別人だと知るのはちょ
っとした知的快感だ。
膨大な症例も勉強にな
る。著者が一つ一つの
症例をいかに大事にし
ているかの証左であ
り，自身の症例報告も
ふんだんに引用されて
いる。症例報告は大事
なのだ。

　本書を読むべき読者は神経内科医の
みならず，診断に関心のある全ての医
師であろう。診断能力の高い医師は，
例外なく神経に強い。先日も神戸大の
若手神経内科医が L.ティアニーに果
敢に挑戦し，そして返り討ちにあって
いた（対麻痺で発症した血管内リンパ
腫の患者だった！）。オーセンティッ
クな神経内科学の学習は診断能力の向
上に欠かせない。本書を強くお薦めす
る理由がそこにある。
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読んで高める臨床力

ビビらず当直できる
内科救急のオキテ
坂本 壮●著

A5・頁180
定価：本体3,600円＋税　医学書院
ISBN978-4-260-03197-4

評 者  徳田 安春
 群星沖縄臨床研修センター長

　内科救急で見逃してはならない重要
な 15疾患についての診断と治療をと
てもわかりやすく解説している。15

疾患のケースをベースに，一般的な内
科救急標準診療につい
ての基本も提供してく
れる。
　本書では臨床的に重
要なピットフォール
ケースが提示されてい
る。例えば，胸痛のな
い心筋梗塞。心不全の
既往がある場合や，女
性，高齢者，そして糖
尿病などがある方で
は，心筋梗塞のかなり
のケースで胸痛がない
登場の仕方で救急室を
訪れる。冷や汗や嘔
気・嘔吐で登場する
ケースもあり，急性心
筋梗塞の除外のために心電図を積極的
に取るべきことがわかる。
　さらに本書では大血管の代表的な重
篤疾患の大動脈解離ケースも提示され
ている。急性 I型大動脈解離では右大
脳半球の脳梗塞を来して登場するケー
スが時に見られる。その際には病態失
認などの右大脳半球皮質の虚血症状を
来すこともある。脳梗塞急性期では血
栓溶解療法が考慮されることもある。
大動脈解離で血栓溶解療法を使用する
と致死的なアウトカムになり得る。こ
れらのような所見を認めたら大動脈解
離に伴う脳梗塞の可能性を考慮し，そ
の除外に努めなければならない。
　敗血症についても，2016年に変更
された最新の診断と治療内容について
その重要なコンセプトを提供してい
る。敗血症の新しい定義のポイントは，
感染症などによって生体の調節反応に
破綻を来し，重要な臓器障害が起こっ
ていることである。敗血症で障害され
る重要な臓器とは，心臓，肺，中枢神

経，肝臓，腎臓，そして造血機能であ
る。これらのうち，複数以上の臓器障
害が確認されれば敗血症とされる。救
急室での早期診断についてのポイント

を本書はわかりやすく
示してくれている。血
圧低下，意識の変容，
呼吸数の増加だ。
　診断エラー学による
と，見逃してはならな
い疾患で診断エラーが
問題となるのは，ほと
んどコモンディジーズ
である。コモンディ
ジーズのキラー疾患
ケースが非典型的症状
で登場する場合，診断
エラーのリスクとな
る。本書はそのような
非典型的症状がどの程
度の割合で見られるの

かについても，多くの文献を引用しな
がらわかりやすい表にまとめて示され
ている。
　また本書では，重要なグラム染色や
皮膚病変の写真も入っており記憶に残
りやすい。グラム染色や血液ガス分析，
そしてエコー検査など，救急室でぜひ
活用したい検査を具体的に示してくれ
ている。血液ガス分析はデータの解釈
など知識面の学習が重要であるが，グ
ラム染色やエコー検査などでは経験が
重要となる。本書を読むことにより，
グラム染色とエコーをさらに活用する
ための勉強のモチベーションがアップ
するであろう。
　臨床実習に入る段階の医学生から研
修医，そしてシニアレジデントにお薦
めの本である。読みやすい本書を数時
間で読破した後で救急現場に臨めば，
救急車のサイレンに対する恐怖や不安
感もかなり和らぐだろう。日本の内科
救急診療の質を底上げする良書がまた
一つ加わった。

症例で学ぶ外科診療
専門医のための意思決定と手術手技
Justin B. Dimick，Gilbert R. Upchurch Jr.，Christpher J. Sonnenday●編
安達 洋祐●訳

B5・頁352
定価：本体8,000円＋税　医学書院
ISBN978-4-260-03058-8

評 者  馬場 秀夫
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　このたび，医学書院より『症例で学
ぶ外科診療――専門医のための意思決
定と手術手技』が刊行された。本書は
英文書籍“Clinical Sce-
narios in Surgery――
Decision Making and 

Operative Technique”の翻訳書である。
原書は全 123章・672ページに及ぶ書
籍だが，訳者の安達洋祐氏（久留米大
教授）により，日本の外科医が診る機
会の多い疾患に的を絞った 55章を厳
選し再編集したものである。原書の魅
力（症例をベースに外科的疾患の診
断・治療を学ぶことができるユニーク
な教科書）と訳者のきめ細かな補足解
説が合わさり，本邦の読者のニーズに
適した書籍になっている。
　訳者の安達洋祐氏は消化器外科医と
して，多くの臨床・研究・教育の経験
を通じてこれまで数多くの医学書の執
筆，編集，さらに英文書籍の翻訳に携

わっており，いずれの本も簡潔明快で，
読んでいて要点がクリアーカットに頭
に入ってくる洗練された内容に仕上が

っている。そのため，
この分野では極めて高
く評価されている方で

あり，小生もファンの一人である。実
は，この英文原書は小生も以前より購
入して目を通していたのであるが，訳
者の極めて適切な補足も加わり，より
充実したわかりやすい内容になってい
る。
　本書には，次のような特徴がある。
1） 外科の外来や病棟で専門医が患者
を診ながら研修医に教えているよ
うな現場感覚の本

2） 章ごとに症例から鑑別診断や治療
方針を考え手術手技や周術期管理
を学べる実践的な本

3） 「……のときは」「……がある患者
は」という状況設定で理解を深め

意思決定力を高められる本
　小生が大学で日々医学部の学生や研
修医に接し，指導する際に感じるのは，
国家試験を含め医学部の試験は multi-
ple choiceが多く，単に知識を詰め込
む学習に偏りがちであり，個々の症例
に遭遇したときに知識を応用して考え
るトレーニングが不足しているため，
どのように鑑別診断を進め，最適な治
療法を選択するのかが不得手な医師が
多いことである。
　その点，本書は臨床的に遭遇する可
能性の高い重要な疾患を選別し，症例
提示，鑑別診断，精密検査，診断と治
療，手術方法，注意事項，術後管理，
症例の結末，重要事項のまとめが簡潔
に書かれており，症例の診断・治療を

どのように進めて最適な治療を選択す
るかが明確に示されている。さらに，
参考文献の中で重要なものには内容の
紹介も記されている。日々多忙な日常
治療の中で，あふれる数多くの情報の
中から本当に役立つ書籍を厳選し，読
んで臨床力をつけるのは困難な時代で
あり，本書はそういう意味でも臨床的
に有用と考える。
　本書は診療現場を想定した実践的で
decision making と operation technique

を明確に解説した極めて良質の医学書
である。医学生，研修医から専門医・
指導医まで幅広い方が本書を手に取
り，診療に役立て，病に苦しむ目の前
の患者に対し最善の治療を選択してい
ただくことを心より願う次第である。

疾患の全体性，患者の全体像を
表現した名著

救急車のサイレンへの
恐怖や不安感が和らぐ
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