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研究要旨 
多岐にわたる小児遺伝性腫瘍の診療ガイドラインを整備することを目的として、米国がん学会が20
17年6-7月にClinical Cancer Research誌に17件の論文として公開した、小児遺伝性腫瘍の至適な
サーベイランスとケアの基準のレビューワークを実施し、論文化した。現在日本小児血液・がん学
会でレビューが行われている。 

A. 研究目的
近年の次世代シーケンサー解析により小児

がん患者の約10％に既知のがん素因遺伝子(CP
G)の生殖細胞系列病的バリアントが検出され
たとする報告が続いており、今後CPG病的バリ
アントを有する小児はわが国でも増加するも
のと推測される。2016年10月、米国がん学会(A
ACR)の分科会としてChildhood Cancer Predisp
osition Workshop (CCPW)が開催され、Precisi
on Genetics に基づく遺伝性小児がんの至適な
サーベイランスとケアの基準を策定した。本邦
においても、この期に本Workshopの基準を吟味
し国内ガイドラインの作成を準備する必要が

ある。 

B. 研究方法
AACR分科会CCPWが策定した遺伝性小児がん

の至適なサーベイランスとケアの基準が、2018
年6-7月にClinical Cancer Research誌に、17
件の論文として公開された。本研究班ではこれ
らのうち下記の15本の論文に対して、それぞれ
の分野におけるエキスパートを担当者に置い
てレビューワークを実施した。 

Clinical Cancer Research 2017;23(11-13)
に掲載された論文（表題のみ記載） 
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1. Pediatric Cancer Predisposition Imagi
ng: Focus on Whole-Body MRI

2. Recommendations for Surveillance for
Children with Leukemia-Predisposing C
onditions

3. Recommendations for Childhood Cancer
Screening and Surveillance in DNA Rep
air Disorders

4. Clinical Management and Tumor Surveil
lance Recommendations of Inherited Mi
smatch Repair Deficiency in Childhood

5. Cancer Screening Recommendations for
Individuals with Li-Fraumeni Syndrome

6. Cancer and Central Nervous System Tum
or Surveillance in Pediatric Neurofib
romatosis 1

7. Cancer Surveillance in Gorlin Syndrom
e and Rhabdoid Tumor Predisposition S
yndrome

8. Von Hippel-Lindau and Hereditary Pheo
chromocytoma/Paraganglioma Syndromes:
Clinical Features, Genetics, and Surv
eillance Recommendations in Childhood

9. PTEN, DICER1, FH and their Associated
Tumor Susceptibility Syndromes:
Clinical Features, Genetics, and Surv
eillance Recommendations in Childhood

10. Recommendations for Cancer Surveillan
ce in Individuals with RASopathies
and other Rare Genetic Conditions wit
h Increased Cancer Risk

11. Genetic Counselor Recommendations for
Cancer Predisposition Evaluation and
Surveillance in the Pediatric Oncolo
gy Patient

12. Retinoblastoma and Neuroblastoma Pred
isposition and Surveillance

13. Cancer Screening Recommendations and
Clinical Management of Inherited Gast
rointestinal Cancer Syndromes in Chil
dhood

14. Surveillance Recommendations for Chil
dren with Overgrowth Syndromes and
Predisposition to Wilms Tumors and He
patoblastoma

15. Multiple Endocrine Neoplasia and  Hyp
erparathyroid-Jaw Tumor Syndromes:
Clinical Features, Genetics, and Sur
veillance Recommendations in Childhoo
d

これらのレビューワークは全体会議で吟味・評
価した後に、それぞれの担当者により論文化し、
日本小児血液・がん学会でのレビューを受けた

後に公表する。 

C. 研究結果
それぞれのレビューワークは平成29年度第

1-3回全体会議で提示され、吟味・評価された。
H30年度はこれらを論文化し、平成30年12月に
小児血液・がん学会のレビューに提出した。 

Li-Fraumeni症候群をはじめ多くの遺伝性疾
患のがんサーベイランスは、定期的な診察、血
液検査、画像検査などから構成されている。特
に画像検査は全身MRIの洗練化が進められてお
り、がん早期発見性能も向上してきている。こ
のようなサーベイランスはがん早期発見を可
能としている。また受診ごとの遺伝カウンセリ
ングもすでに指標が定められていることが多
い。 

一方、このようながんサーベイランスについ
て、その精度、心理的影響、費用対効果などつ
いては、海外でも未だ解析が困難で、結論が出
ていない。今後の研究課題とされていることが
理解された。 

D. 考察
各遺伝性腫瘍の病態を明らかにし、適切な予

防、治療、がんサーベイランスや社会心理学的
フォローアップの方法を整備するためには、国
内で、あるいは、海外と協力してそれぞれの疾
患レジストリを作成し、包括的に当該疾患につ
いて研究する必要がある。一方でそれぞれの疾
患・症候群は希少であり、遺伝性腫瘍診療体制
を確立するためには、遺伝性腫瘍患者を集積し、
疾患横断的に臨床研究を進め、さらには診療に
つなげる、といった過程が必要であることが示
唆された。また、臨床研究で採用するがんサー
ベイランス法は、海外と歩調を合わせるために
も、米国がん学会が策定した基準を原則遵守し
て用いることが必要であることが示唆された。 

E. 結論
米国がん学会が策定した小児期/AYA世代に

発症する遺伝性腫瘍の推奨するサーベイラン
ス法を中心としたフォローアップ、ケアの基準
に関する15件の文献のレビューワークを実施
し、論文化した。これらを公表し、情報発信す
ることは、本邦における遺伝性腫瘍診療の基盤
を整備することにつながる。 

F. 研究発表
1. 論文発表 なし
2. 学会発表 なし

G. 知的財産権の出願・登録状況
1. 特許取得 なし
2. 実用新案登録 なし
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