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ヒトゲノム解読のコストが低下し、個々人のゲノム情報に基づいた医療、いわゆるゲノム医療の研究開発が国内

外で急速に進展している。「『ゲノム医療』とは、個人の『ゲノム情報』をはじめとした各種オミックス検査情

報をもとにして、その人の体質や病状に適した『医療』」であり、質と信頼性の担保されたゲノム検査結果等を

はじめとした種々の医療情報を用いて診断を行い、最も有効な治療、予防及び発症予測が進んでいる。このゲノ

ム医療の分野においては、疾患表現型について ICDや Human Phenotype Ontology (HPO) の利用が広がってい

る。本講演では、ゲノム医療分野における ICDや HPOの利用と、 HPOなどの用語集と ICD-11との連携の可能性

や整合性の担保などの課題について概説する。
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Abstract in English comes here.  
With the decreasing cost of decoding the human genome, research and development of medical care based on the 
genome information of individuals, or so-called genomic medicine, has been rapidly advancing in Japan and 
abroad. Genomic medicine refers to medical care that is tailored to a person's physical constitution and medical 
conditions based on omics testing information, including a person's genome information, and is based on a variety 
of medical information, including high-quality and reliable genome test results. In this field of genomic medicine, 
the use of ICDs and Human Phenotype Ontology (HPO) is expanding. In the field of genomic medicine, the use 
of ICD and Human Phenotype Ontology (HPO) for disease phenotypes is widely used. In this talk, we will review 
the use of ICD and HPO in the field of genomic medicine, and the possibility of linking HPO and other word 
collections to ICD-11 and ensure consistency. 

 
Keywords: Please input 3 to 5 keywords in English. 

1.ゲノム医療分野の現状 
ヒトゲノム解読のコストが低下し、個々人のゲノム情報に基

づいた医療、いわゆるゲノム医療の研究開発が国内外で急

速に進展している。「『ゲノム医療』とは、個人の『ゲノム情報』

をはじめとした各種オミックス検査情報をもとにして、その人の

体質や病状に適した『医療』」であり、質と信頼性の担保され

たゲノム検査結果等をはじめとした種々の医療情報を用いて

診断を行い、最も有効な治療、予防及び発症予測が進んで

おり、希少疾患、がんではすでにゲノム情報に基づく診断や

治療方針の決定が始まっている。 

1.1希少疾患におけるゲノム情報に基づく診断 
希少疾患については、未診断疾患患者の診断の研究開

発として、米国の UDN (Undiagnosed Diseases Network)、英
国の Genomics England、カナダの FORGE (Finding of Rare 
Disease Genes)などである。わが国では、未診断疾患イニシア
チブ Initiative on Rare and Undiagnosed Diseases (IRUD) の
プロジェクトが進行している。 

IRUD では、未診断疾患患者がかかりつけ医院にかかると、
かかりつけ医院では、① 2 つ以上の臓器にまたがり、一元的
に説明できない他覚的所見を有すること、または、②なんらか

の遺伝子異常が疑われる病状であることを満たし、6ヶ月以上
にわたって（乳幼児は除く）持続し、生活に支障のある症状が

あり、診断がついていない状態の患者について、IRUD の拠
点病院へ紹介する。IRUD拠点病院では、IRUD診断委員会
において患者の病状について専門的な検討を行った後、遺

伝学的検査等の追加解析結果を含めて診断の確定を目指

す。遺伝学的検査は IRUD解析センターで実施し、依頼され
た検体についてエクソーム解析等の遺伝学的検査を行って

いる。また、遺伝学的検査以外の検査や遺伝子変異の機能

解析も検討している。 

1.2がんにおけるゲノム情報に基づく抗癌剤の
最適投与 
がんについては、遺伝子パネル検査に基づく抗がん剤の

最適投与の医療が始まっている。平成 30 年３月９日に閣議

決定された、第３期がん対策推進基本計画においては、分野

別施策におけるがん医療の充実のなかで、がんゲノム医療が

第一に挙げられるなど、がんゲノム医療の実現に向けた取り

組みとして、①がんゲノム医療提供体制の整備（がんゲノム医

療中核拠点病院の整備等）、②ゲノム情報等を集約・利活用

する体制の整備、③薬事承認や保険適用の検討、④がんゲ

ノム医療に必要な人材の育成の推進、⑤研究の推進、⑥患

者・国民を含めたゲノム医療の関係者が運営に参画する体

制の構築が進んでいる。 
がんゲノム医療中核拠点病院では、遺伝子検査室（外注を

含む）において、シークエンスを実施し、レポート原案を作成、

専門家会議においてレポート確定し、患者説明のうえ、治療

をするというがんゲノム医療の体制の構築が進んでいる。シ

ークエンスについては、一度に多数の遺伝子変異を検査す

る、遺伝子パネル検査となっている。これまでは、EGFR 遺伝
子検査やALK遺伝子検査などのあるひとつの遺伝子の変異

のみをみて、抗がん剤の投与を決定する、コンパニオン診断

が主流であったが、遺伝子パネル検査へ進んでいる状況で

ある。これらの遺伝子検査の結果は、国立がんセンターに設

置されたがんゲノム情報管理センターへ集約される。これによ

り、患者の多いがんで頻度が高く見られる遺伝子変異だけで

なく、通常は検証的（大規模）な治験は患者数が少なく困難

な①患者数の少ない希少がん、②新たに発見された頻度の

低い遺伝子変異について、集約された膨大なゲノム情報を解

析・利用することで最適な治験を実施してゆくことを目指して

いる。 

2.ゲノム医療分野における表現型情報の取扱
い 
希少疾患やがんにおいてゲノム情報に基づく診断や治療

方針の決定が進んでいるが、当然のことながら、ゲノム情報だ

けでなく、疾患表現型も重要である。ゲノム医療分野における

疾患表 現 型の記 述においては 、 ICD (International 
Classification of Disease)や Human Phenotype Ontology 
(HPO) の利⽤が広がっている。  
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2.1 Human Phenotype Ontology (HPO) 
Human Phenotype Ontology (HPO)は、ヒト表現型異常のオ

ントロジーである。希少疾患の表現型異常を記述するオントロ

ジーとして始まり、現在では、がんや多因子疾患、COVID-19
などのさまざまな疾患の表現型異常を記載する、13,000 もの
用語により構成されたオントロジーとなっている 1) 2)。 

Human Phenotype Ontology は臨 床的修 飾 (Clinical 
modifier)、頻度(Frequency)、遺伝様式(Mode of inheritance)、
死 亡 /加齢 (Mortality/aging) 、表 現 型異常 (Phenotypic 
abnormality)の大分類のもとに階層的構造をとる。特に表現

型異常の大分類のなかにさまざまな疾患表現型が用意され

ている（図 1）。 

図 1  Human Phenotype Ontology の構造 

 

2.2 HPOによる表現型の取得 
 ゲノム医療分野において、いかにHPOによる表現型の取得

がなされているのであろうか？ 
UDNではカルテの記載からHPOの用語について自然言語

処理により固有表現抽出を行い、表現型の取得を行っている。

また、Genomics Englandは NHSの希少疾患患者とその家族

およびがん患者の10万全ゲノムシーケンス解析を行い、患者

の治療に還元するとともに、全ゲノム情報データベースを構

築しゲノム医療研究に取り組んでいる 3)。このとき全ゲノム情

報を産生する一方、疾患表現型を HPO によりテンプレートを

用いて取得している（図 2）。Australian Genomics においても、
疾患表現型を HPO によりテンプレートを用いて取得している

（図 3）4)。 

図 2  Genomics England による臨床表現型の取得 

図 3 Australian Genomics による臨床表現型の取得 

 

2.3 HPOのゲノム医療分野における幅広く利用 
 HPOは Global Alliance for Genomics & Health (GA4GH)の
コミュニティを中心に、ゲノム医療分野においてエキソーム解

析や診断、データベースなどで幅広く利用されており、さまざ

まなツールやアプリケーションが利用可能である（図 4）5)。 

図 4  HPO を利用したツール、アプリケーション 

 

2.4 HPOの日本語へのローカライゼーション 
こうしたなかわが国でもゲノム医療分野において HPOの利

用が進んでいる。日本において、HPO を利用するには、その

日本語へのローカライゼーションが必要である。たとえば、カ

ルテの記載からHPOの用語について自然言語処理するため

には、日本語へのローカライゼーションが必要である。そこで、

筆者らは臨床遺伝専門医のエキスパートや自然言語処理の
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専門家の協力を得て、これまでに日本語へのローカライゼー

ションに取り組んでおり、正式公開前のα版として Github 上
で公開している 6)。 

3. HPO と ICD との連携の可能性 
HPO は希少疾患の表現型異常を記述するところから始ま

ったため、当初は希少疾患を専門とする臨床遺伝専門医の

エキスパートの協力のもとで日本語へのローカライゼーション

を進めることができたが、 がんや多因子疾患、COVID-19 な
どのさまざまな疾患の表現型異常を記述するところまで広が

ったため、多様な疾患領域の専門医の協力が必要となって

いる。 
一方で、国際疾病分類(ICD)については第 11 回改訂版、

すなわち ICD-11 が公表された。ICD-11 は従来の疾病分類

体系にとどまらず，より詳細な病態の記述を包含し，詳細にコ

ード化できる 7)。今後、わが国での ICD11 の導入に向けて、

日本語へのローカライズが進んでおり、HPO と連携したロー

カライズと、HPO の多様なアプリケーションが利用されている

ゲノム医療分野への適用が有効であると考えられる。 
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