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研究要旨： 単一遺伝子疾患としてはきわめて罹患者数の多い遺伝性乳癌卵巣癌（以下 HBOC）

のわが国における実態調査と診療の標準化と均てん化，先制医療実装を実現するため，わが国

において必要な診療連携体制の整備，エビデンス構築を行うとともに，社会に向けた情報発信

を展開することを目的として以下の研究を実施した． 

①遺伝性腫瘍の発症者及び未発症者，遺伝学的検査対象者の国内実態調査

②発症者および血縁者に対する BRCA 検査およびマルチ遺伝子検査（MGT）の適用基準の設定と

診療ガイドラインへの反映

③未発症者に対するサーベイランスの有用性と費用対効果の検討

④遺伝カウンセリングを含む遺伝医療体制の課題抽出と整備

⑤未発症者を含む遺伝性腫瘍診療の標準化，均てん化に向けた課題抽出，実践活動
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A．研究目的

 がん全体の5-10％を占める遺伝性腫瘍

では、より正確な臨床経過や予後の予測、

ゲノム情報に基づいた薬剤選択やリスク

低減治療が実現しつつある。また単一遺伝

子に起因する疾患であることから、リスク

のある血縁者を確定することにより、発症

前の段階からの医療介入により当事者の

健康管理、罹患リスクの低減、QOLや生命予

後の改善、さらには医療経済的効果も期待

できる。 

遺伝性乳がん卵巣がん（HBOC）は遺伝性

腫瘍の中でも最も頻度の高い疾患であり、

令和2年4月には遺伝学的検査やリスク低

減手術など、HBOC関連診療の一部が保険収

載された。その意味でもHBOCはわが国のが

ん診療における戦略的な先制医療のモデ

ルとなる疾患と言える。研究代表者は平成

29年度～令和元年度厚生労働省科学研究

費によるHBOCに関連する研究班の代表者

として、関連学会や日本遺伝性乳癌卵巣癌

総合診療制度機構（JOHBOC）と連携して受

検者データを収集するとともに、ガイドラ

インの整備、先制医療の費用対効果の検討、

医療者・市民に向けた教育・啓発活動を展

開してきた。

また、HBOC診療の一部保険診療化に伴い、

今後は血縁者の未発症変異保持者数も飛

躍的に増加すると予想される。海外諸国で

は、いくつかの遺伝性腫瘍において未発症

変異保持者に対するリスク低減治療の有

用性と費用対効果の優越性が示されてい

るが、わが国では十分なデータは得られて

おらず、また国民皆保険制度下においては、

罹患者ではない未発症変異保持者は保険

診療の対象外という問題もある。 

 こうした課題を解決するため、本研究で

は先行研究の成果をふまえ、５つの課題を

設定して研究を進める。すなわち、１）先

行研究から継続してのデータの収集と解

析、２）遺伝学的検査の対象者を抽出する

基準と提供すべき検査の標準化、３）サー

ベイランスの有用性と費用対効果の評価、
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４）遺伝医療提供体制の整備に向けた実態

評価と課題抽出、５）関連学会・団体と連

携の上での遺伝性腫瘍診療標準化・均てん

化実現のための教育・啓発活動、である。 

 

B．研究方法 

 

本研究班では、それぞれ分担研究者が担

当する研究課題について、以下のような方

法で研究を進めた。 

 

研究１：遺伝性腫瘍の発症者及び未発症者、

遺伝学的検査対象者の国内実態調査 

 日本遺伝性乳癌卵巣癌総合診療制度機

構（JOHBOC）の事業として、JOHBOCに事務

局を、National Clinical Database (NCD)

にデータセンターを設置した。入力用のテ

ンプレートを作成してオンライン登録を

行う。８月末日を期限として当該年度の集

計を行った。 
 

研究２：発症者および血縁者に対するBRCA

検査およびマルチ遺伝子検査（MGT）の適用

基準の設定と診療ガイドラインへの反映   

 2017年に先行研究班によって作成され

た「HBOC診療の手引き2017年版」をMINDSに

のっとった、ガイドラインとして刊行する

ために、執筆、編集作業を進めた。また、

国内の遺伝性腫瘍に関する多遺伝子パネ

ル検査の動向を収集し、課題・問題点の抽

出を行うとともに、遺伝情報の取り扱いに

ついても検討した。 

 

研究３：未発症者に対するサーベイランス

の有用性と費用対効果の検討 

 昭和大学および相良病院における乳癌

既発症BRCA病的バリアント保持者のサー

ベイランスデータから、造影MRIと超音波

の乳癌検出感度を後方視的に比較検証し

た。 

 

研究４：遺伝カウンセリングを含む遺伝医

療体制の課題抽出と整備 

 現在HBOC医療を実際に受けている患者

やその血縁者が，どのような経験をしてい

るかを明らかにするため、インタビュー調

査ならびにTwitter分析を行った。 

 

研究５：未発症者を含む遺伝性腫瘍診療の

標準化，均てん化に向けた課題抽出，実践

活動，提言 

① 本研究班班員の施設を中心に,遺伝診療

に関連する説明同意文書の内容を調査

した. 

② 本研究班を主体とした市民公開講座及

びセミナーを実施した。市民向けHBOCガ

イドブック作成事前調査の実施。市民向

けガイドライン作成における患者市民

参画を実施した。急増しているHBOC当事

者向けの支援、情報共有、教育の一環と

してピアカウンセリング養成講座を当

事者団体と連携し開設することで正し

い情報の共有体制を構築するため解説

書 を 作 成 し た 。 ホ ー ム ペ ー ジ

(https://www.geneticsinfo.jp)、SNSを

活用した研究活動の案内、報告、募集、

解説文書の掲示などを行った。市民向け

公開講座の開催は全てオンライン方式

（WEB 配信）とし、アンケート調査回答、

事前参加登録はオンライン形式による

Google Formsやアンケート専用サイト

を使用した。 

③ 2021年度に刊行された「遺伝性乳癌卵巣

癌（HBOC）診療ガイドライン」の内容に

ついて、当事者や一般市民の理解を助け

る目的での市民向け書籍の執筆を進め

た。作成主体を厚生労働科学研究費補助

金（がん対策推進総合研究事業）「ゲノ

ム情報を活用した遺伝性腫瘍の先制的

医療提供体制の整備に関する研究」班と、

一般社団法人日本遺伝性乳癌卵巣癌総

合診療制度機構とし、出版会社を金原出

版とした。さらに作成委員、執筆協力者、

アドバイザーによる作成メンバーを構

成した(表1)。本ガイドラインはQ&A形式

によるものとし、医療現場や当事者から

の疑問を収集してQuestionを設定し、作

成委員と執筆協力者によるAnswerを作

成した(図1)。また、本ガイドラインに

お い て は PPI(Patient and Public 

Involvement)を重視かつ積極的に参画

いただき、当事者、一般市民とともに作
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る方針とした。 

C．研究結果 

研究１：遺伝性腫瘍の発症者及び未発症者、

遺伝学的検査対象者の国内実態調査 

令和3年8月末日までに入力されたデータ

を用いて、全国登録集計を行った。対象者

（BRCA遺伝学的検査を受検した人）は、

14,157人、登録者（対象者＋第２度近親者

まであるいはいとこでがんを発症した人）

は、48,038人、13,414家系を登録した。

BRCA1またはBRCA2病的バリアント保持者

は、それぞれ1,062人、1,094人、両者に病

的バリアントを有する人11人を登録した。

また、このデータの解析により、現在の

BRCA遺伝学的検査の保険適用基準におけ

る変異検出率、変異陽性者の年間癌発症率

を明らかにした。（詳細は新井分担研究者

の報告に記載） 

研究２：発症者および血縁者に対するBRCA

検査およびマルチ遺伝子検査（MGT）の適用

基準の設定と診療ガイドラインへの反映   

HBOC診療ガイドラインについては予定

通り2021年度中に刊行することができた。 

このガイドラインの内容を広く周知する

目的で、各領域リーダーによるCQを解説す

るWEBセミナーを行った。当日のLIVEおよ

びアーカイブ視聴の延べ人数は1380人で

あった。参加者からの全質問に対し、本研

究班のHP上で回答掲載した。また関連団体

であるJOHBOCのHP上でガイドラインのWEB

掲載を行った。 

MGTの基礎研究のデータと海外のMGT診

療の状況および、本邦におけるMGT臨床応

用に関する課題について、遺伝関連学会、

がん診療関連学会にて発表および論文作

成を行った。 

研究３：未発症者に対するサーベイランス

の有用性と費用対効果の検討 

 前年度から引き続き、BRCA1/2遺伝学的

検査変異陽性者に対するMRIサーベイラン

スを継続した。昭和大学で術後経過観察を

行っていたのは81例で、このうち9.9%(8

例;BRCA1 5例、BRCA2 3例）に同側乳房内

再発または対側乳癌が診断された。乳癌の

診断における発見契機は、MRIが4例、USが

3例、自己発見が1例であった。MRI発見症例

の4例中3例は、マンモグラフィや超音波で

は指摘困難な病変であり、MRIガイド下生

検にて診断された。また、MRI画像を

retrospectiveに読影を行うと、乳癌診断

における発見契機は、MRIが6例、USが2例、

自己発見が0例に変更となった。（詳細は戸

崎分担研究者の報告に記載） 

研究４：遺伝カウンセリングを含む遺伝医

療体制の課題抽出と整備 

11名の対象者にインタビューを実施し

た(表1)．対象者の平均年齢は49.8±6.7歳，

10名が女性乳がん患者，1名が患者の血縁

者であった．平均診断時年齢は42.8±3.1

歳で，全員BRCA1/2遺伝子検査を受検し，10

名に病的バリアントが検出されていた．対

象者は「患者ニーズの把握と対応」「HBOC

医療の連携体制」「相談できる環境」「医

療以外のサポート」についてはニーズが満

たされていたと語ったが，一方で「患者の

希望が尊重されない」「主科におけるHBOC

医療マインドの不足」「医療者側のHBOC対

応が不均一(属人的)」「一次施設における

HBOC医療マインドの不足」「遺伝カウンセ

リングの実践内容が不充分」「HBOC医療に

関連した情報提供不足」「HBOC医療の体制

整備不足」「一般人・一般社会へのHBOC啓

発不足」といった不満が挙げられた。

それらを受け，HBOC医療への要望として

「患者の希望に則した管理体制の整備」

「適切なHBOC医療をうけられる体制」「未

発症血縁者のための医療体制整備」「HBOC

医療の啓発と教育」「医療者の遺伝医療脂

質の向上」が挙げられた。

 Twitterにおける遺伝学的検査陰性に

関連するツイートの分析では、最終的に7

の大カテゴリー，「コミュニケーション」

「満足感」「安堵感」「葛藤」「不満」「不

安」「苦悩」を生成した。このうち，「葛

藤」82（30.4%）、「安堵感」70（25.9%）、

「不安」63（23.3%）が特に多く認められた。 

（詳細は西垣分担研究者の報告に記載） 
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研究５：未発症者を含む遺伝性腫瘍診療の

標準化，均てん化に向けた課題抽出，実践

活動，提言 

① 666名から有効回答を得た。回答者の

80.1%が本邦でのHBOC診療は十分に普

及していないと答え、普及させるため

には遺伝診療を専門とする医療者など

の人的資源(71.3%)、HBOC診療に関する

情報共有・教育機会(67.3%)が必要とし

ていた。これまでのHBOC診療に関する

教 育 機会が 十 分だっ た との回 答 は

32.1%に留まり、今後の教育機会として

学会主催のe-learning/WEBセミナーが

82.6%と最も多く望まれていた。心理的

負担を感じる診療行為として癌未発症

者 へ の BRCA遺 伝 学 的検 査 (76.6%)や

BRCA遺伝学的検査の結果説明(56.0%)

などが挙げられており、心理的負担を

取り除くためにHBOC診療に関わる十分

な時間の確保(69.0%)、患者に分かりや

すく説明できる資料(68.4%)が求めら

れていた。

（詳細は青木分担研究者の報告に記載） 

② 1)初年度よりシリーズ化し継続して実

施している市民・患者向けセミナー「い

ま、伝えたいこと、考えたいこと」を4

回に渡りテーマを変え実施した。第4回

「リスク低減乳房切除術」。第5回「遺

伝性乳癌卵巣癌未発症病的バリアント

保持者の対策」。第6回遺伝性乳癌卵巣

癌症候群「自分のこと、そして家族に伝

えること」、第7回「がんと遺伝子・遺

伝」「理解を広げていくことが支えにな

る」。また毎回事後アンケートを行い、

参加者の理解度の把握やニーズの抽出

を行い、その後のセミナーに反映させた

（資料1）。

2)ゲノム医療に関わる社会的課題解決

を目指したスピーカーセッション「Ins

ight#01」を共催した。遺伝医療を受け

る側、提供する側に必要不可欠なELSIの

取組みから、遺伝に起因する差別や偏見

のない社会へ向けて当事者団体、専門家、

多くのメディア関係者等と議論を深め

た。本邦における法整備がなされていな

い現状に何が妨げとなっているか検討

を加えた（資料2）。 

3)HBOC当事者のピアポーター養成講座

開設に向け、プログラムおよび解説書の

作成をHBOC当事者団体と協力し取組み、

正しい情報提供と心理的支援への注意

点、個人情報の取扱いや配慮に関する基

礎、ピアサポーターとしての心構えにつ

いて専門家、当事者、研究協力者とプロ

グラムを構築した。次年度の講座開設に

向け実施体制を強化できた。また研究班

オフィシャルサイトでは定期的なブラ

ッシュアップを行い、市民や当事者の視

点でわかりやすい、知りたい情報を得ら

れるように検討している。セミナーで回

答対応が難しい場合も含み、改めて担当

分担者または協力者より回答を作成し

ホームページに掲載するなど、情報の共

有に重点を置く取り組みを実施した（資

料3）。

③ 3)市民向けHBOCガイドブック作成にあ

たり事前調査を実施した。HBOC診療の変

化を当事者へ還元するために、当事者が

必要とする情報を医療者と共有した。質

問は#1遺伝子検査を受ける前後、#2HBOC

と診断された後のがん診療、#3リスク低

減手術について、#4上記の項目に当ては

まらないもの、HBOCについて、の4つの

項目で構成した。回収結果は、医療者側

より事前に調査した当事者（未発症保持

者 を 含 む） が 必 要と す る であ ろ う

Question結果と照合し、最終Question確

定の情報とし活用することができた。

Questionは合計59を設定し、第1章(HBO

Cについて知っておきたい！)、第2章(H

BOCと診断されたら知っておきたい！)、

第3章(日常生活での注意点について知

っておきたい！)の3章に分けた上で対

応するAnswerを作成した(図2)。第1章で

は、がんとは、HBOCとは、など基本的な

事項につき解説したほか、遺伝学的検査

や遺伝カウンセリングについて、さらに

検査結果への対応についても分かりや

すく説明した。第2章ではHBOCと診断さ

れた後にできることや家族へ伝える際

の注意点などについても解説した。加え
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て、乳がん、卵巣がん、膵がん、前立腺

がん、その他のがんの病態や検査、予防

方法について詳細に説明を加えた。第3

章では、生活習慣での注意点などに加え

て心理的側面や社会制度にも焦点を当

てた。また、Answerをサポートする資料

や、HBOC診療に関するコラムも作成した。

さらに作成全体を通してPPIとして延べ

82名の当事者、一般市民の方に参画いた

だいた。  

 

D．考察 

 研究１～４、並びに研究５①に関する考

察は分担研究報告に記載し、ここでは研究

５②、③について考察する。 

② 初年度に「がんと遺伝子・遺伝」よりス

タートした市民・患者向けセミナーは、

募集間もなくして定員に達し市民の関

心の高さを示した。2回目以降、視聴者

数も増加し、かつ継続参加される方が多

く見られた。本年度は遺伝性乳癌卵巣癌

症候群シリーズを完結したが視聴を逃

した方がいつでも繰り返し視聴できる

ように一部の録画動画をYouTubeに研究

班チャンネルを作成し一部を除き誰で

も視聴可能とし一般公開した。(https:

//www.youtube.com/channel/UCxDPoB52

mOoxdxPUylb7vWw)医療者向けセミナー

においても、研究班ホームページにリン

クを貼ることでいつでも、どこでも視聴

が可能となり再生回数も日毎に増えて

いる。新型コロナウイルスの影響もあり

オンライン化が進み、動画配信(WEB)を

利用した啓発や教育は欠かせないこと

から、今後も充実したコンテンツの制作、

改変を検討している。各セミナー実施後

のアンケートによるセミナー全体の満

足度調査(資料1)では平均で72.58%の方

がそれぞれのテーマを含め満足してい

るとの結果が示されている一部単独で

見ると50％を下回る評価が示されたこ

ともあったが、配信トラブルが多く見ら

れた回であったことからそのような影

響が満足度に反映されることやオンラ

イン配信において充分な環境を整える

重要性も明らかになった。また、満足度

評価が低くいにも関わらず、次回以降も

視聴したいと思う参加者が多くいるこ

とから継続した取り組みへの期待が示

されている。医学的要素を多く含んだ

「いま、伝えたいこと、考えたいこと」

とは別に社会的課題解決の問題点につ

いて考える「Insight(インサイト)」で

は、当事者や患者、市民が抱える医療で

は解決の出来ない問題点や課題につい

て考え、意見交換の場とした。企画は医

療従事者や情報を発信するメディアか

らの視点での考えも共有できたことは、

今後の医療提供体制整備における課題

解決につながるであろう。第一回目は、

がんゲノム医療や遺伝医療を受けるこ

とへの不安はありますか遺伝差別に関

する法律は必要ですか？と問いかけた

テーマとした。当事者会、患者会、法の

専門家を交え、医療者側から、現状のま

まゲノム医療が進めば、遺伝差別に関す

る状況は今よりももっと悪化するだろ

うと懸念を示される意見が多く寄せら

れた。 

法規制ができることで、遺伝や遺伝性疾

患に関する国民の理解や認知度が上が

ることが期待できる。今後ゲノム解析が

進むなか誰もが当事者になり得る。具体

化・言語化した法の整備は必須。難治性

疾患で苦しむ方では様々な壁が待ち受

けている。その上差別を受けることがあ

ってはならず、もし法規制でコントロー

ルできることがあるなら実施すべき。患

者・市民が安心して医療を受けられるた

めには社会整備の一つとして法整備が

必要。法規制ができることで、遺伝や遺

伝性疾患に関する国民の理解や認知度

が上がることが期待できる。等々、法整

備の必要性を求める声が医療者からも

多く寄せられ、セミナー終了後のアンケ

ート（資料1）「遺伝差別に関する法整

備は必要かの？」の問いに対し「絶対に

必要」が87.5%(n=57)を占め、「おそら

く必要」が12.5%という結果となり、必

要がないと回答した人はみられなかっ

た。遺伝性腫瘍のみならずゲノム医療を

進めていく中で、誰もが当事者となるこ
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とを意識し、法整備は喫緊の課題である

ことが共通の認識となった。今後の研究

としてさらに最新の状況を踏まえ言語

化、明文化させる必要がある。 

患者・市民参画の実施は、市民向けガイ

ドラインの作成報告に記述されている

が、ガイドライン作成にあたり、HBOC当

事者、病的バリアントを保持しない乳が

ん、卵巣がんの経験者。他のがん種患者、

難病、健康な市民、病的バリアントの未

発症保持者を年齢も若年、中年、高齢と

募集し対話の時間をもうけた。実施方式

は全てオンラインとし、主催した作成メ

ンバーと研究協力者を中心に実施され

た。また本事業において実施された事前

アンケート調査は研究班ホームページ

上(https://www.geneticsinfo.jp/)で

公開募集を実施した。2回目以降の募集

要項は添付資料の通りである。患者市民

参画を実施することで得られるものは、

研究事業への意見を募るだけではなく、

研究そのものへの理解や、必要性につい

て共有することができた。決められたテ

ーマに限らず、患者市民参画とはどのよ

うな意識を持ち参加するべきか、また実

施されるものなのかを事前学習の時間

を設けた。 

保険収載化に伴い、HBOCと診断される当

事者が急増したことから、当事者支援の

必要性が求められている中で、当事者の

状況、環境によっては支援のつもりが双

方向で心理的負担を持つ可能性もある

ことや、 HBOC診療の中で当事者が共有

し正しく知っておくべき医学的情報に

関しては専門家の指導のもとで正し情

報をアップデートする必要とされ、養成

講座を確立することで安心のできる支

援体制の構築につながり、全国各地で地

域ごとの交流、HBOC診療の理解発展につ

ながることを目指し、第一段階としてプ

ログラムの内容の整備、項目の整理、実

施内容、募集要項を明記した案内冊子を

日本で唯一のHBOC当事者団体である特

定非営利活動法人クラヴィスアルクス

と企画制作に取り組んだ。プログラムに

はHBOC当事者であれば既発症、未発症に

関わらず参加が可能である。(添付資料

7)次年度にはGCSP:Genetic Cancer Sup

port Program 開講に向けてより具体化

した実行プログラムを策定したい。 

ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍に関

わる様々な取組みの均てん化が加速す

る一方で、リモート化を最大限に活かし、

地方の特徴に沿った最適かつ個別化性

を重視することも求められている。市民、

当事者医療従事者らとの積極的な意見

交換の場の分散させた取組みも加え、

「人と社会、環境」に寄り添った持続可

能で安全性にも配慮し、ニューノーマル

な時代に対応する必要がある。 

③ 本ガイドラインの特徴であるPPIの取り

入れにより、各Q&A作成において医療者

と当事者、一般市民が多くの議論を重ね

お互いの視点、考え方を共有することが

できた。例えばQ38「乳がんの予防に有

効な薬はありますか？」においては、遺

伝性乳癌卵巣癌(HBOC)診療ガイドライ

ン2021年版で「BRCA病的バリアントを有

する乳癌患者に対し，新規乳癌発症予防

のためにTAMを内服することを条件付き

で推奨する。」と記載されているため、

その内容に準拠したAnswerにしようと

したところ、当事者、一般市民からは現

状では誰もが受けることはできないた

め、乳がんの予防に有効な薬はないと記

載するべきだと意見が寄せられた。様々

な意見や視点があるなかで、エビデンス

の不十分さや保険診療の制限も加わり

すべてを組み込むことが困難であるこ

とを医療者側が理解し、最終的には乳が

んの治療薬であるタモキシフェン(TAM)

が、乳がんの予防に効果があることが期

待されており、現在臨床試験にて検証が

試みられています、という現状を分かり

やすく解説した文章となった。このよう

な議論と検討が全てのQ&Aにおいて重ね

られ、当事者や一般市民が多様であるか

らこそ、根本的に揺るがない答えを中心

に記載して、読み手がベストと思われる

回答を導き出すための情報提供を行う

という医療者のスタンスが醸成された。

以上の取り組みにより本書は真の意味
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での市民向けHBOCガイドラインとなっ

たと評価できる。 

本邦で初めての市民向けのHBOCガイド

ラインは、多くの当事者、一般市民の方

にQuestion/Answerの作成のみならずガ

イドラインのコンセプト立案、デザイン

策定も含めて参画いただき、PPIを実装

したガイドラインとなった。今後のHBO

C診療のみならず社会全体でのHBOCへの

理解と共有という観点からも本書が大

きな役割を果たすことが期待される。 

 

E．結論 

 本研究の５つの課題について、今年度は

順調に研究を遂行することができた。最終

年度に向けて、HBOC以外の遺伝性腫瘍も念

頭においた研究の展開が課題である。 
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表1 市民向けHBOCガイドブック制作メンバー 

 

 

作成統括リーダー  

 小林佑介 慶應大 産婦人科 

 

作成委員 

 有賀智之 都立駒込病院 乳腺外科 

 井ノ口卓彦 都立駒込病院 遺伝子診療科 

 植木有紗 がん研究会有明病院 臨床遺伝医療部 

 大川 恵 聖路加国際病院 看護部 

 川上雅弘 京都産業大学 生命科学部 

 鈴木美慧 聖路加国際病院 遺伝診療部 

 十川麗美 岡山大 臨床遺伝子医学 

 竹内抄與子 埼玉県立がんセンター 腫瘍診断・予防科 

 太宰牧子 クラヴィスアルクス 

 増田健太 慶應大 産婦人科 

 吉田玲子 昭和大 先端がん治療研究所 

 

執筆協力者 

 総論    幅野愛理  がん研究会有明病院 

       浦川優作  岡山大学 臨床遺伝子医療学 

 遺伝    古庄知己  信州大学医学部遺伝医学教室 

       渡邊尚文  福島県立医科大学 遺伝診療部 

       河村京子  国立小倉医療センター 産科・婦人科 

 乳癌    北川 大  国立国際医療研究センター病院乳腺外科 

       喜多久美子 聖路加国際病院 乳腺外科 

 卵巣癌   志鎌あゆみ 筑波大学 産婦人科 

       竹田 貴  那須赤十字病院 産婦人科 

 膵癌    尾阪将人  がん研究会有明病院 肝胆膵内科 

 前立腺癌  小坂威雄  慶應大 泌尿器科 

       松本一宏  慶應大 泌尿器科 

 生殖・不妊 内田明花  慶應大 産婦人科 

 精神科領域 竹内麻理  慶應大 精神・神経科 

 

アドバイザー 

 櫻井晃洋 札幌医大 遺伝医学  

 山内英子 聖路加国際病院 乳腺外科 

 平沢 晃 岡山大 臨床遺伝子医学 
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  図１ 市民向けガイドブック制作スケジュール 
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 図2 確定したQuestions 
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厚生労働科学研究費補助金 (がん対策推進総合研究事業 )
「ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班

「いま、伝えたいこと、考えたいこと」

第 4回目は乳腺科の視点から「リスク低減乳房切除術」ついてご解説いただきます。HBOC
診療の一部が保険収載されたことにより、乳がんや卵巣がんの発症を機に、また遺伝学的
検査により遺伝性乳癌卵巣癌と診断された未発症保持者の方も多くいらっしゃると思います。
「遺伝的に乳がんになる確率が高い方々に、 発症前に乳房切除するという選択肢もあります。 
不安を乗り越えるために、がんを発症前に防ぐために、 わかっていること、わかっていないこ
と、しっかり知識を持って、 ご自分にあった選択ができるように、ご一緒に学びましょう。」

ナビゲーター

太宰 牧子 Makiko Dazai
一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会　代表理事
特定非営利活動法人クラヴィスアルクス　理事長

～知識を力に、ご自分にあった選択を～

リスク低減乳房切除術Vol.4

2021年

4月26日（月）
19:30～21:00
市民・患者向けセミナー
オンライン開催

事前申込必要
http://ptix.at/IqjAPa
お申込みサイトにて配信URLのご確認をお願いいたします

参加費無料

講師
聖路加国際病院
副院長／ブレストセンター長／乳腺外科部長

山内英子 Hideko Yamauchi

予
定

資料１
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厚生労働科学研究費補助金 (がん対策推進総合研究事業 )
「ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班

「いま、伝えたいこと、考えたいこと」

遺伝性乳癌卵巣癌症候群 (HBOC) の予防的な診療が 2020 年 4月から一部保険収載化されたこと
により、施設の診療体制、患者の負担する治療費も大きく変わりました。また、HBOCと確定診断
されるがん患者が増えることにより、そのきょうだいやこどもを中心とした血縁者が、「未発症」のう
ちにリスクを知るために遺伝カウンセリングを受診して、遺伝学的検査を検討・実施される機会が増
えています。自分ががんを発症する前に病的バリアント保持者（がんにかかりやすい体質）であるか
どうかを知ることで健康管理に役立てられると言いますが本当にそうでしょうか？気持ちや費用や時
間ばかりに負担がかかってしまいそうな気もしませんか？そのような疑問点を過去のセミナーも振り
返りつつ、一緒に考えてみましょう。また、がん遺伝子パネル検査などのがんゲノム医療を通じて遺
伝性腫瘍との関連性がわかったケースにも触れていただき、その違いを学んでみましょう。

研究代表者

櫻井 晃洋
札幌医科大学医学部
遺伝医学教授

ナビゲーター

太宰 牧子 Makiko Dazai
一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会　代表理事
特定非営利活動法人クラヴィスアルクス　理事長

～未発症者・血縁者・家族は何ができますか？～

遺伝性乳癌卵巣癌 未発症病的バリアント保持者の対策Vol.5

2021年

6月7日（月）
19:00～21:00
市民・患者向けセミナー
オンライン開催

事前申込必要
http://ptix.at/ZdAYqS
お申込みサイトにて配信URLのご確認をお願いいたします

参加費無料

講師
愛知県がんセンター 研究所長

井本逸勢 Issei Imoto

予
定

16



17



患者・市民公開セミナー
2022年

2月27日（日）
開催形式 ： ハイブリット式セミナー
 現地参加者40名程度
 （入場可能人数の約半数を最大とし、感染対策に対応いたします）

 オンライン参加者は人数無制限となります
現地開催場所 ： アットビジネスセンター大阪梅田701号室
 〒530-0002
 大阪府大阪市北区曽根崎新地2-2-16 西梅田MIDビル7階

参加費 ： 無料

参加登録 ： 事前登録をお願いしております

厚生労働科学研究費補助金 (がん対策推進総合研究事業 )
「ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班主催

「いま、伝えたいこと、考えたいこと」Vol.7

ナビゲーター

太宰 牧子 Makiko DAZAI
一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会　代表理事
特定非営利活動法人クラヴィスアルクス　理事長

　シリーズ第 7回を迎えました患者・市民向けセミナー「いま、伝えたいこと、考えたい
こと」は、第1回目より遺伝性乳癌卵巣癌 (HBOC) 診療を中心にセミナーを実施して参
りました。今回は「もう一度聞きたい！」「遺伝のことを詳しく知りたい！」とアンコール
リクエストの多かった「がんと遺伝子・遺伝」を中心に市民公開セミナーを開催いたしま
す。なぜ正常な細胞が、がん細胞に変わるのでしょうか？ がんになりやすい体質って？ 
がんは全て遺伝してしまうの？ 等々、皆様の疑問にお答えいたします。HBOCだけでは
なくがんや遺伝の基礎を知ることができます。皆さまお気軽にご参加、ご視聴ください。

第2部 「理解を広げていくことが支えになる」

ゲストスピーカー
京都産業大学 生命科学部
産業生命科学科 准教授

川上 雅弘
Masahiro KAWAKAMI

第１部 「がんと遺伝子・遺伝」　

研究代表者
札幌医科大学医学部
遺伝医学　教授

櫻井 晃洋
Akihiro SAKURAI

オンライン視聴
https://us02web.zoom.
us/webinar/register/WN_
HLPCYYFBRTmxeGod5i9cvA

現地開催
https://forms.gle/
SyYJcJxLLBywqdbu7

2月27日（日）27日（日）27
午後13：00～16:00（終了予定）
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いま、伝えたいこと、考えたいこと④終了後アンケート 
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いま、伝えたいこと、考えたいこと⑤終了後アンケート 
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いま、伝えたいこと、考えたいこと⑥終了後アンケート 
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いま、伝えたいこと、考えたいこと⑦終了後アンケート 
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ゲノム医療や遺伝医療を受けることへの不安はありますか？
遺伝差別に関する法律は必要ですか？

いま、私たちに必要なことは何か一緒に考えてみませんか？

主催：一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会
共催：厚生労働科学研究費補助金（がん対策推進総合研究事業）

「ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班
「いま、伝えたいこと、考えたいこと」番外編
協力：一般社団法人全国がん患者団体連合会

#01

Speech-maker

Navigator & motivational speaker

太宰牧子
一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会 代表理事
特定非営利活動法人クラヴィスアルクス 理事長

Inspiring speaker

天野慎介
一般社団法人全国がん患者団体連合会 理事長
一般社団法人グループ・ネクサス・ジャパン 理事長

緊急開催!!

2022年

2月20日（日）
午後14：00～17：00

＜ 開催方法 ＞ オンライン開催
＜ 事前登録 ＞
事前参加登録が必要となります
https://us02web.zoom.us/webinar/register/

WN_F3A6MkD8QDahtv_h_cciYA

資料２
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ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー

養
成
講
座
の
ご
案
内

 G
e
n
e
ti
c
 C
a
n
c
e
r
 S
u
p
p
o
r
t 
P
ro
g
ra
m
（
G
C
S
P
）

H
B
O
C
 P
e
e
r 
S
u
p
p
o
r
t
編

発
行
 

令
和
4年
3月
25
日

企
画
制
作
 

令
和
3年
 厚
生
労
働
科
学
研
究
費
補
助
金（
が
ん
対
策
推
進
総
合
研
究
事
業
）

「
ゲ
ノ
ム
情
報
を
活
用
し
た
遺
伝
性
腫
瘍
の
先
制
的
医
療
提
供
体
制
の
整
備
に
関
す
る
研
究
」班
（
代
表
　
櫻
井
晃
洋
）

H
B
O
C
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
養
成
講
座
事
業
　
G
C
S
P：
 G
en
et
ic
 C
an
ce
r S
up
po
rt 
P
ro
gr
am
 実
行
委
員
会

特
定
非
営
利
活
動
法
人
ク
ラ
ヴ
ィ
ス
ア
ル
ク
ス

G
en
et
ic
 A
lli
an
ce
 J
P

資料３
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2
1

は
じ
め
に

　
私
た
ち
が
「
が
ん
」
と
診
断
さ
れ
る
と
、
治
療
や
心
理
的
な
支
援
に
は
医
療
者

や
専
門
家
の
診
療
が
中
心
と
な
り
必
須
と
な
る
で
し
ょ
う
。
一
方
で
、
同
じ
病
気
や

症
状
の
仲
間
と
体
験
、
悩
み
、
感
情
を
共
有
す
る
こ
と
で
も
大
き
な
支
え
と
な
り

ま
す
。

　
さ
ま
ざ
ま
な
患
者
支
援
団
体
、
病
院
内
の
患
者
サ
ロ
ン
、
が
ん
相
談
支
援
セ
ン

タ
ー
や
医
療
者
を
通
じ
た
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
取
り
組
み
は
全
国
で
実
施
さ
れ
、
が

ん
対
策
推
進
計
画
に
お
い
て
も
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
普
及
が
求
め
ら
れ
て
い
ま
す
。

皆
さ
ま
も
何
ら
か
の
形
で
体
験
を
さ
れ
、
そ
の
体
験
を
も
と
に
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の

大
切
さ
を
感
じ
て
く
だ
さ
っ
た
こ
と
で
し
ょ
う
。

　
H
B
O
C
を
は
じ
め
と
す
る
遺
伝
性
が
ん
は
、「
が
ん
」
を
発
症
す
る
前
か
ら
遺

伝
子
変
異
の
診
断
を
受
け
る
こ
と
も
あ
り
、
発
症
前
の
リ
ス
ク
対
策
や
経
験
が
重

要
と
な
り
ま
す
。
現
在
、
H
B
O
C
診
療
の
一
部
は
保
険
収
載
さ
れ
、
日
常
診
療
と

し
て
話
し
や
す
い
環
境
へ
一
歩
進
ん
だ
よ
う
に
思
い
ま
す
が
、
医
療
制
度
の
中
で

既
発
症
者
と
未
発
症
者
が
区
別
さ
れ
て
し
ま
っ
て
い
る
こ
と
、
治
療
や
リ
ス
ク
対

策
が
が
ん
種
に
よ
っ
て
異
な
る
こ
と
な
ど
様
々
な
課
題
が
残
さ
れ
た
ま
ま
で
す
。
よ

り
多
く
の
仲
間
の
支
援
が
必
要
と
な
り
ま
す
。

　
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
は
経
験
者
で
あ
れ
ば
誰
で
も
な
る
こ
と
は
可
能
で
す
。
既
に
、

H
B
O
C
と
診
断
さ
れ
た
方
が
、
ど
の
よ
う
な
立
場
で
経
験
や
情
報
を
共
有
で
き

る
か
を
共
に
考
え
、
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
効
果
や
そ
の
役
割
を
最
大
限
に
活
か
し
質

の
高
い
支
援
（
相
互
支
援
）
を
提
供
で
き
る
よ
う
、
本
講
座
G
en
et
ic
 C
an
ce
r 

S
u
p
p
or
t 
P
ro
gr
am
（
G
C
S
P：
ジ
ェ
ネ
テ
ィ
ッ
ク
キ
ャ
ン
サ
ー
サ
ポ
ー
ト
プ
ロ

グ
ラ
ム
）
を
通
し
て
一
緒
に
学
ん
で
い
き
ま
し
ょ
う
。

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
を
知
ろ
う

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
と
は
な
ん
で
し
ょ
う
か
？

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
と
は
、
同
じ
立
場
や
体
験
を
し
た
仲
間
（
P
ee
r）
と
、
情
報
や

経
験
、
悩
み
を
共
有
し
相
互
に
支
援
（
S
u
p
p
or
t）
す
る
こ
と
を
表
し
、
が

ん
に
限
ら
ず
さ
ま
ざ
ま
な
病
気
や
分
野
で
取
り
入
れ
ら
れ
て
い
ま
す
。
難
し
い

と
感
じ
る
方
も
い
ら
っ
し
ゃ
る
か
も
し
れ
ま
せ
ん
が
、同
じ
病
気
や
特
徴
を
も
っ

た
仲
間
と
の
会
話
や
、
患
者
会
へ
参
加
す
る
こ
と
で
い
つ
の
間
に
か
ピ
ア
サ

ポ
ー
ト
を
体
験
し
て
い
る
こ
と
は
多
く
あ
る
で
し
ょ
う
。
ま
た
、
そ
の
よ
う
な

経
験
が
な
く
と
も
自
分
の
体
験
を
共
有
し
た
い
、
患
者
支
援
を
通
じ
て
社
会
に

貢
献
し
た
い
、
孤
独
で
は
な
い
と
伝
え
た
い
思
い
か
ら
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
と
し

て
活
動
を
考
え
て
い
る
方
も
い
る
か
も
し
れ
ま
せ
ん
。
ど
の
よ
う
な
き
っ
か
け

で
も
、
体
験
を
共
有
し
共
に
考
え
る
こ
と
は
経
験
者
に
し
か
で
き
な
い
こ
と
な

の
で
す
。

誰
で
も
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
に
な
れ
る
の
で
し
ょ
う
か
？

医
療
者
と
異
な
り
、
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
は
治
療
や
相
手
の
病
状
を
診
断
す
る
わ

け
で
は
あ
り
ま
せ
ん
。
あ
く
ま
で
も
体
験
を
共
有
す
る
こ
と
や
、
相
手
の
話
し

を
傾
聴
す
る
気
持
ち
が
重
要
で
す
。
ま
た
、
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
と
し
て
活
動
す

る
た
め
に
は
、
治
療
中
、
治
療
後
問
わ
ず
体
調
が
良
好
で
あ
り
、
気
持
ち
的
に

も
余
裕
の
あ
る
状
態
が
保
て
て
い
る
必
要
が
あ
り
ま
す
。
自
分
の
考
え
や
、
意

見
を
押
し
つ
け
た
り
、否
定
し
た
り
す
る
こ
と
の
な
い
よ
う
配
慮
は
必
要
で
し
ょ

う
。
そ
の
よ
う
な
点
も
、
事
例
を
も
と
に
プ
ロ
グ
ラ
ム
の
中
で
考
え
て
い
き
ま

し
ょ
う
。

S
T
E
P

1

P
ee
r

S
u
p
p
o
rt
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4
3

基
礎
知
識
の
学
習

H
B
O
C
と
診
断
さ
れ
た
方
は
、
が
ん
を
発
症
し
て
い
な
い
方
も
多
く
い
ま
す
。

ま
た
が
ん
種
が
異
な
る
場
合
、
性
別
も
異
な
る
場
合
も
あ
る
か
も
し
れ
ま
せ

ん
。
と
は
い
え
、
共
通
す
る
悩
み
も
多
く
あ
り
ま
す
。
プ
ロ
グ
ラ
ム
の
中
で
は

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
在
り
方
と
同
時
に
、
が
ん
と
遺
伝
子
と
の
関
わ
り
、
遺
伝
す

る
が
ん
の
し
く
み
な
ど
の
基
礎
知
識
を
学
ん
で
い
た
だ
き
ま
す
。
共
通
し
た
課

題
に
つ
い
て
よ
り
正
確
な
情
報
共
有
と
互
い
に
理
解
を
深
め
る
こ
と
が
で
き
る

で
し
ょ
う
。

S
T
E
P

2

H
B
O
C
診
断
の
経
緯

遺
伝
子
の
変
異

診
断
日
　
病
名
　

ス
テ
ー
ジ

治
療
や
サ
ー
ベ
イ
ラ
ン
ス

ど
ん
な
と
き
に
、ど
ん
な
気
持
ち
？

知
り
た
か
っ
た
こ
と

相
談
相
手

支
え
に
な
っ
た
こ
と

家
族
や
子
ど
も
の
こ
と

こ
れ
か
ら
の
こ
と

自
分
を
知
る
こ
と

ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
は
、
自
分
の
体
験
を
共
有
し
互
い
に
支
援
し
あ
う
こ
と
を
目

指
し
ま
す
。
ま
ず
は
自
分
の
経
験
を
振
り
返
り
整
理
し
て
み
ま
し
ょ
う
。（
4
ペ
ー

ジ
に
記
録
し
て
み
ま
し
ょ
う
。）
治
療
の
様
子
、
体
調
の
変
化
、
誰
か
に
相
談

し
た
か
っ
た
こ
と
、
解
決
で
き
た
こ
と
な
ど
、
経
験
を
振
り
返
り
、
ご
自
身
の

価
値
観
や
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
に
お
け
る
役
割
が
見
え
て
く
る
こ
と
も
あ
り
ま
す
。

辛
い
体
験
を
思
い
出
し
て
し
ま
う
こ
と
も
あ
る
か
も
し
れ
ま
せ
ん
が
、
ピ
ア
サ

ポ
ー
タ
ー
は
聞
か
れ
た
こ
と
全
て
に
対
応
す
る
必
要
は
あ
り
ま
せ
ん
。
困
っ
た

時
は
、
他
の
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
や
専
門
家
に
相
談
す
る
こ
と
が
大
切
で
す
。

S
T
E
P

3

互
い
を
尊
重
で
き
る
こ
と

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
は
1
対
1
や
、
複
数
で
実
施
さ
れ
る
で
し
ょ
う
。
方
法
は
対
面
、

オ
ン
ラ
イ
ン
、
電
話
、
時
に
は
メ
ー
ル
や
S
N
S
 を
活
用
し
た
場
面
も
み
ら
れ

る
か
も
し
れ
ま
せ
ん
。
ど
の
よ
う
な
方
法
、
場
所
で
あ
っ
て
も
相
手
の
聞
き
た

い
こ
と
を
整
理
し
な
が
ら
、
お
互
い
を
認
め
合
え
る
よ
う
な
対
等
な
関
係
を
築

け
る
こ
と
が
望
ま
れ
ま
す
。

S
T
E
P

4

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
を
実
践
し
て
み
る

患
者
会
や
病
院
の
サ
ロ
ン
を
通
じ
て
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
を
実
践
し
て
み
ま
し
ょ

う
。
事
前
に
登
録
や
、
団
体
へ
の
加
入
が
必
要
な
場
合
も
あ
り
ま
す
。
ご
自
分

に
合
っ
た
場
所
を
探
し
て
み
ま
し
ょ
う
。

S
T
E
P

5

M
y 
H
is
to
ry
 a
n
d
 S
to
ry

B
R

C
A1
・

B
R

C
A

2・
V

U
S・
そ
の
他

（
年
　
　
月
頃
 ）
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6
5

　
遺
伝
性
腫
瘍
は
が
ん
全
体
の
5
-1
0％
程
度
を
占
め
る
と
考
え
ら
れ
て
お
り
、
決

し
て
珍
し
い
も
の
で
は
あ
り
ま
せ
ん
。
そ
の
中
で
も
も
っ
と
も
患
者
さ
ん
の
数
が

多
い
の
が
H
B
O
C
で
、
生
ま
れ
つ
き
の
体
質
に
よ
っ
て
女
性
で
は
乳
が
ん
や
卵
巣

が
ん
、
男
性
で
は
前
立
腺
が
ん
が
他
の
人
よ
り
も
発
症
し
や
す
く
な
り
ま
す
。
日
本

人
の
デ
ー
タ
で
は
乳
が
ん
患
者
さ
ん
の
約
4％
、
卵
巣
が
ん
患
者
さ
ん
の
約
15
％

が
H
B
O
C
に
よ
る
と
報
告
さ
れ
て
い
ま
す
（
年
齢
や
が
ん
の
ス
テ
ー
ジ
に
よ
っ
て

さ
ら
に
そ
の
可
能
性
は
高
く
な
り
ま
す
）。
H
B
O
C
と
診
断
さ
れ
る
こ
と
に
よ
り
、

治
療
法
や
手
術
後
の
サ
ー
ベ
イ
ラ
ン
ス
の
方
法
が
変
わ
っ
て
く
る
場
合
が
あ
り
、
適

切
に
診
断
す
る
こ
と
は
と
て
も
重
要
で
す
。

　
ま
た
遺
伝
的
体
質
は
き
ょ
う
だ
い
や
子
ど
も
な
ど
血
縁
者
も
共
有
し
て
い
る
可

能
性
が
あ
る
た
め
、
よ
り
質
の
高
い
H
B
O
C
診
療
の
た
め
に
は
、
遺
伝
カ
ウ
ン
セ

リ
ン
グ
を
は
じ
め
と
し
た
遺
伝
医
療
の
提
供
体
制
の
充
実
が
不
可
欠
で
す
。
が
ん

を
発
症
し
た
方
に
限
ら
ず
、
H
B
O
C
の
体
質
を
も
っ
て
い
て
も
が
ん
を
発
症
し
て

い
な
い
方
に
対
し
て
も
適
切
に
診
断
し
、
最
適
の
治
療
に
加
え
て
早
期
発
見
の
た

め
の
検
査
や
発
症
リ
ス
ク
を
減
ら
す
た
め
の
治
療
を
提
供
す
る
こ
と
で
、
ご
本
人

に
と
っ
て
も
ご
家
族
に
と
っ
て
も
最
良
の
個
別
化
医
療
が
実
現
さ
れ
ま
す
。

　
こ
の
よ
う
な
患
者
さ
ん
や
ご
家
族
へ
の
支
援
の
た
め
に
は
、
医
療
者
で
は
行
き

届
か
な
い
感
情
や
経
験
を
共
有
し
合
う
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
が
不
可
欠
で
す
。
本
研
究

班
で
は
、
遺
伝
性
腫
瘍
に
特
化
し
た
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
の
養
成
を
通
じ
、
H
B
O
C

を
多
く
の
方
に
正
し
く
知
っ
て
い
た
だ
く
こ
と
を
め
ざ
し
協
働
研
究
事
業
と
し
て

G
C
S
P
に
取
り
組
ん
で
い
ま
す
。 札
幌
医
科
大
学
医
学
部
　
遺
伝
医
学
 教
授
　
櫻
井
晃
洋

H
B
O
C
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
養
成
講
座
案
内

【
講
座
概
要
】

　
遺
伝
性
乳
が
ん
卵
巣
が
ん
の
当
事
者
を
対
象
と
し
、
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
基
礎
知
識
、
正
し
い
知

識
の
共
有
、
病
院
や
運
営
者
と
の
関
わ
り
方
を
中
心
に
学
び
、
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
育
成
お
よ
び

ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
質
の
向
上
を
目
指
し
ま
す
。

【
参
加
資
格
】

■
遺
伝
性
乳
が
ん
卵
巣
が
ん
当
事
者
（

B
R

C
A1

/2
遺
伝
子
に
病
的
バ
リ
ア
ン
ト
を
認
め
ら
れ
た
方
）

■
発
症
、
未
発
症
は
問
い
ま
せ
ん
が
、
既
に
発
症
さ
れ
て
い
る
方
は
主
な
治
療
が
終
了
し
て
い
る
こ
と
が
望

ま
し
く
、
心
身
と
も
に
良
好
で
あ
る
方
を
対
象
と
し
て
い
ま
す
。

■
2
0
2
2
年
3
月
現
在
、
オ
ン
ラ
イ
ン
に
よ
る
講
座
が
中
心
と
な
り
ま
す
。
パ
ソ
コ
ン
操
作
が
可
能
な
方
を

対
象
と
し
て
い
ま
す
。
E
-m
ai
lに
よ
る
メ
ー
ル
、
フ
ァ
イ
ル
等
の
送
受
信
、
添
付
フ
ァ
イ
ル
（
W
o
rd
・

P
D
F
）
の
閲
覧
、
操
作
が
可
能
な
環
境
が
あ
る
方
に
限
定
さ
せ
て
い
た
だ
い
て
お
り
ま
す
。（
個
別
の
パ
ソ

コ
ン
の
動
作
環
境
、
ソ
フ
ト
に
関
す
る
相
談
に
は
対
応
し
て
お
り
ま
せ
ん
の
で
予
め
ご
確
認
く
だ
さ
い
）

■
本
名
で
受
講
い
た
だ
け
る
方

■
お
申
込
み
に
あ
た
っ
て
、ご
本
人
の
お
名
前
を
確
認
で
き
る
身
分
証
明
証
の
提
出
を
お
願
い
し
て
お
り
ま
す
。

■
修
了
証
（
認
定
証
）
は
本
名
で
の
発
行
に
限
ら
せ
て
い
た
だ
い
て
お
り
ま
す
。

認
定
は
G
C
S
P
独
自
の
認
定
資
格
で
あ
り
、
総
合
的
な
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
と
し
て
の
資
格
や
職
種
を
示
す

も
の
で
は
あ
り
ま
せ
ん
。

【
受
講
内
容
】

1.
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
基
礎

2
.
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
に
と
っ
て
大
切
な
こ
と

3
.
が
ん
の
基
礎
知
識

4.
遺
伝
性
が
ん
の
基
礎
知
識
（
動
画
視
聴
・
講
義
）

5
.
社
会
的
課
題
に
つ
い
て

6
.
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
実
施
（
模
擬
）
研
修

7.
認
定
テ
ス
ト

※
受
講
ス
ケ
ジ
ュ
ー
ル
、
日
程
、
応
募
方
法
は
随
時
ホ
ー
ム
ペ
ー
ジ
に
よ
り
お
知
ら
せ
い
た
し
ま
す
。

U
R
L
 :
 h
tt
p
s:
//
w
w
w
.g
en
et
ic
si
n
fo
.j
p

【
受
講
費
】

G
en
et
ic
 C
an
c
er
 S
u
p
p
o
rt
 P
ro
g
ra
m
(G
C
S
P
) 

H
B
O
C
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
養
成
講
座
　
15
,0
0
0
円
（
テ
キ
ス
ト
代
、
消
費
税
込
み
）

※
テ
キ
ス
ト
副
教
材
と
な
る
ガ
イ
ド
ブ
ッ
ク
を
既
に
お
持
ち
の
方
は
、
2
,0
0
0
円
の
割
引
と
な
り
ま
す
。

【
認
定
後
の
活
動
支
援
に
つ
い
て
】

●
当
プ
ロ
グ
ラ
ム
に
参
加
し
、
終
了
さ
れ
た
方
に
は
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
登
録
制
度
の
ご
案
内
も
し
て
お
り
ま
す
。

●
継
続
的
な
ア
ッ
プ
デ
ー
ト
講
座
の
ご
案
内
も
予
定
し
て
お
り
ま
す
。

G
C
S
P
に
参
加
さ
れ
る
皆
様
へ

　
自
分
や
家
族
が
遺
伝
性
が
ん
と
診
断
さ
れ
た
と
き
の
衝
撃
や
と
ま
ど
い
、
そ

こ
か
ら
始
ま
っ
た
嵐
の
よ
う
な
日
々
を
体
験
さ
れ
た
こ
と
と
思
い
ま
す
。

　
そ
の
時
に
医
療
従
事
者
、
ご
友
人
だ
け
で
な
く
、
同
じ
立
場
の
方
と
の
語
り

合
い
や
体
験
の
分
か
ち
合
い
で
、
心
が
軽
く
な
っ
た
経
験
を
お
持
ち
の
方
も
多

い
の
で
は
な
い
で
し
ょ
う
か
。
自
分
の
経
験
が
少
し
で
も
仲
間
の
役
に
立
つ
の

な
ら
、
と
い
う
と
て
も
尊
い
思
い
を
、
何
度
も
耳
に
し
て
き
ま
し
た
。

　
こ
の
プ
ロ
グ
ラ
ム
で
ピ
ア
サ
ポ
ー
ト
の
実
践
的
な
知
識
を
習
得
し
て
い
た
だ

き
、
ご
自
分
の
ペ
ー
ス
で
仲
間
の
支
援
に
携
わ
っ
て
い
た
だ
く
こ
と
で
、
当
事

者
支
援
、
社
会
貢
献
、
そ
し
て
ご
自
身
の
体
験
の
昇
華
へ
と
繋
が
れ
ば
と
願
っ

て
い
ま
す
。

H
B
O
C
ピ
ア
サ
ポ
ー
タ
ー
　
菅
野
　
綾

28



　2020年4月に「遺伝性乳癌卵巣癌症候群（以下 HBOC）」
診療の一部が保険収載され、2021年 7月には本邦初の遺
伝性乳癌卵巣癌（HBOC）診療ガイドラインが発刊されまし
た。HBOCを取り巻く社会環境の変化は著しいものがありま
すが、本研究班では少しでも当事者の皆様にその変化を還元
できるよう2022 年度の発刊を目指し「HBOC当事者および
血縁者、患者、市民」向けガイドラインの制作に取り組んで
おります。実際にガイドラインを手に取っていただける皆様の

視点でのご意見、馴染みのない言葉や、解説が必要な箇所
の検討、総合的にQ＆Aに期待されることへのご意見を頂
戴し、ガイドライン作成メンバーと共有し役立てさせていた
だきます。本ガイドライン制作には皆様のご協力は必須です。
ご協力くださいますようお願いいたします。
　今回は第２回目となり、回答内容についての意見交換とな
り、HBOC当事者の方を限定として募集いたします。募集
要項は下記の通りです。

主催：厚生労働科学研究費補助金（がん対策推進総合研究事業）
「ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班（代表：札幌医科大学遺伝医学 櫻井晃洋）

協力：特定非営利活動法人クラヴィスアルクス

お問い合わせ先： geneticsinfo.jp@gmail.com

中田はる佳
国立がん研究センター

研究支援センター生命倫理部 COI管理室・室長／
がん対策研究所 生命倫理・医事法研究部・研究員

小林佑介
慶應義塾大学医学部 産婦人科

増田健太
慶應義塾大学医学部 産婦人科

太宰牧子
NPO法人クラヴィスアルクス

【 募集概要 】
募集人数 ： 約９名～12名（最大）
応募対象となる方 ： HBOCと診断されたご本人またはご家族
応募方法・締切 ： 事前申込制
　　　　　　　　　  ※締切2月1日（応募者多数の場合は選抜とさせていただきます）　

謝礼 ： あり（規定による）

【 参加条件 】
■ オンライン開催となるため、ご自身で参加される場所を準備出来る方
■ インターネット（通信）環境が整っている方
■ マイク、カメラの接続が可能な方でZoom操作が可能な方
■ 表記名が実名・カメラオンで参加可能な方
■ 実施内容１）～３）全ての工程が完了できる方。

2022年３月１日［火］19:00 ～ 21:00
患者市民参画（PPI）について ミニレクチャー（中田はる佳先生）
市民向けガイドラインの解説と意見交換会実施概要と中間調査への回答方法
※参加者の皆様には事前調査、中間調査、事後アンケートをお願いいたします。

１

2022年３月７日［月］19:00 ～ 21:00
グループディスカッション／事後アンケート調査

2 意見交換会、総合討論の終了後、
事後アンケートにご回答いただきます。
【 所要時間１時間 】

3

患者・市民向けHBOCガイドライン（仮称）に求めること
私たちと一緒に考えて下さる方を募集します
～先制医療的患者・市民参画～

資料４
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厚⽣労働科学研究費補助⾦（がん対策推進総合研究事業）「ゲノム情報を活⽤した遺伝性腫
瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班 
 
2021 年度第 1 回班会議 
⽇時：2021 年 5 ⽉28 ⽇（⾦）18 時〜21 時 20 分 
開催形式：ZOOM によるウェブ会議 
出席予定者： 
（研究代表・分担者，五⼗⾳順）櫻井晃洋，⻘⽊⼤輔，新井正美，⼾﨑光宏，中村清吾，⻄
垣昌和，平沢晃，⼭内英⼦，吉⽥玲⼦ 
（研究協⼒者，五⼗⾳順）⾚間孝典，有賀智之， ⽯川亜貴，浦川優作，岡本愛光，尾阪将
⼈，川上雅弘，喜多久美⼦，⼩坂威雄，⼩杉眞司，⼩林佑介，⾼嶺恵理⼦，太宰牧⼦，⾼⽥
史男，⽥中佑弥，中⽥はる佳，福嶋義光，三⽊義男，宮﨑幸⼦，渡邊知映 
（JOHBOC 事務局）島本江⾥⼦，横⼭⼠郎 
⽋席者： 
（研究協⼒者，五⼗⾳順）井沢知⼦，武藤⾹織 , 室⽥⽂⼦ 
 
議事： 
櫻井より、名簿および議事録添付の旨を案内。 
１． 中間評価について（櫻井） 
櫻井：中間評価は平均より少し上でありそれほどインパクトはない印象である。評価委員の
コメントより、本研究班の活動がルーチン化している印象がある。主だったコメントはない
が、成果はあがっている。関連学会と連携し、同じ⽬標に向かって進むことが⼤事である。 
２． 今年度の⽅針（櫻井） 
櫻井：流れ図を⽤いて説明。今年度 2 年⽬になるが、JOHBOC としてのデータ収集、調査
はほぼ完成に近づいたが、全体を合わせた本研究班のメインテーマは先制的医療体制であ
る。未発症者が研究の焦点になり、実装するためにデータを集め、どのようにして実現して
いくか政策的なことを含めて提⾔し、社会に発信する。 
３．各研究の進捗状況と今後の計画について 
 
１) 遺伝性腫瘍の発症者及び未発症者，遺伝学的検査対象者の国内実態調査（新井） 
 JOHBOC 登録状況、および国内実態調査について資料を⽤いて説明（新井） 
 
【質疑応答】 
【Inconclusive の扱いについて】 
吉⽥）最近 inconclusive という結果がそこそこ出てきているが、VUS に⼊ってくるのか、

ネガティブに⼊ってくるのか。 
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新井）VUS に⼊っている。inconclusive がバート法という⽅法を使っていると書いてある
が、特許などの関係で、詳しいことが論⽂にのっていない。これをどのように解決し
たらよいか、ご教授いただきたい。 

櫻井）エクソン 21-24 の rearrangement が結構でてきますよね。登録はどのくらいあるか。  
新井）10 くらいあったと思います。VUS のなかで 3 番⽬か 4 番⽬だったと思います。 
櫻井）エクソン 21-24 の rearrangement に関して、当院へは amended report が届いた。⼀

応 benign と評価しているという内容であった。患者さん本⼈に伝えた。 
臨床現場では「VUS は評価できない所⾒がある」という解釈、しかし「inconclusive
はなんかあるんだけど、実在しているのか、実在していない幻をみてるのか、それす
らわからない」ということになり、患者さんに説明するのが、なかなか難しかった。 

吉⽥）（inconclusive については）わかりました。 
 
【登録中断している施設について】 
⾼⽥）登録部会の⽴場から、登録の中断が⽣じるケースがでているという報告がありました

が、結構な数の施設が登録の中断、⼊⼒できない施設が出ているということでしょう
か。 

新井）１施設だけです。今まで HBOC に関⼼を持っていた医師が異動されたことで、登録
事業の⼊⼒をする⽅がいなくなり困っているという相談をいただき、これまでせっ
かく継続してこられたのに、施設認定を取りやめるということは、⼼情的にももった
いないと思ったので、どなたか新しい⽅がくるまでの間は中断という形にさせても
らって、時間をもたせているという状態です。 

⾼⽥）施設認定部会の⽴場で、施設認定の要件が登録をしていただくことが必須に⼊ってい
ますので、連携施設に関してはそれが守られないと資格をご辞退いただくというこ
とになりますので、どのくらい中断している施設があるのかが気になりました。  
陽性とＶＵＳだけに限って⼊⼒していただく⽅向で進めるということで、各施設の
登録の負担軽減を図ることは、承知しました。内規の改訂は進めさせていただきます。  

 
【保険収載後に BRCA 遺伝学的検査を考慮した乳がん卵巣がん発症者における遺伝学的検
査およびその後の医療対応に関する実態調査（パイロットスタディ）について】 
⻄垣）新井先⽣が中⼼となった⾏われるパイロットスタディについてですが、新井先⽣のグ

ループで⾏われることには、特に異論はないが、研究班全体としては、研究 4 の中の
⼀部として結果なりを報告するほうが、研究班としてのおさまりはよいと思うがい
かがでしょうか。 

新井）研究 4 の具体的なところにコミットしていなかったので、今⽇お話しをうかがった
うえで、またご相談させていただきたい。 

⻄垣）わかりました。 
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櫻井）研究１⾃体はデータの蓄積がメイン、研究４は遺伝医療のその後の課題抽出と整備と
しての位置づけですが、新井先⽣、今回の調査はパイロット研究ということですが、
このあとにより⼤規模な調査を計画されているという理解でよろしいでしすか。 

新井）我々のグループ内では特に考えていません。この研究を櫻井班の中での研究に役⽴て
ばと考えております。 

 
【moderate risk gene について】 
⻄垣）moderate risk gene については、今年度は現状維持ということで、来年度にむけて例

えば PALB2 の位置づけが変わってきていると思うので 来年度の予告的なことが盛
り込まれていてもよいのかなと思うが、いかがでしょうか。 

新井）データセンターで、どのようにデータ解析を⾏うのか、どうやって維持していくか、
などといったことで⽇々、苦慮しているのが現状であり、（moderate risk gene につ
いて）先延ばしにするということではないが、来年度は BRAC1/2 にするということ
で、ほかの遺伝⼦については、今後検討ということでお願いしたい。このあと、MGT
（multigene panel testing）についても積極的に⾏おうという⽅向性もあるので、将
来的にはそのような遺伝⼦の情報も⼊⼒できるようにはしたいとは思っている。し
かし、実際にはマンパワーなどの問題や、JOHBOC の運営などが関わっており、苦
慮しているところ。 

櫻井）MGT の話題については、次の吉⽥先⽣の話と併せて議論しましょう。 
 
２) 発症者および⾎縁者に対する BRCA 検査およびマルチ遺伝⼦検査（MGT）の適⽤ 
基準の設定と診療ガイドラインへの反映（吉⽥） 
MTG の適応基準の設定と診療ガイドラインへの反映について資料を⽤いて説明（吉⽥） 
 
【質疑応答】 
櫻井：MGT は将来に向けてきちんと準備していかなくてはならないと考えていますが、な
かなか攻めどころが難しいのが現状です。質問はありますか。 
⼭内：MGT に関して⽇本での導⼊を検討しているが、⾒つかったときにそれをどうするか
というところが、臨床の現場で困ることなので、この研究班で吉⽥先⽣がいろいろ調べて下
さっていますが、その情報を、今回のガイドラインという形で⼊れ込むことは、エビデンス
がなさすぎてできない。しかし診療の中で使えるわかりやすい⼿引書があると臨床の先⽣
⽅は助かるのかなと思っている。それをどういった形でだすかはなかなか難しいかもしれ
ませんが、例えば HP に載せるなど。MGT をやったときに、臨床医がすぐ理解できるよう
なものが、どこかにあった⽅がいいなと思う。 
吉⽥：おそらく HP がいいなと思う。情報がどんどん更新されていくので、（ガイドライン
にすると）改訂が間に合わないと思う。櫻井班のＨＰがよいのか、どういう形がよいでしょ
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うか。 
櫻井：結局がんだけではない難病なども関わってくる。Secondary findings、マネジメント
のエビデンスが確⽴していないような原因遺伝⼦がどんどんみつかってくる。それに対し
て今、Secondary findings の開⽰については、厚労⼩杉班が以前から Actionability Working 
Gourp Japan(AWG-J)を⽴ち上げている。⼀部公開しているものもある。そういったところ
とリンクしてそれぞれの研究班が共有して情報をだしていくのが効率的にできるのではな
いかと思います。 
⻄垣：SF も含めて moderate risk gene に関しては、actionability の情報は親和性がかなり⾼
いので（SF にかぎらず）、今の actionability ⾃体も完璧に SF の context の中で書かれてい
るわけではない。アップデート情報として AWG の中には遺伝学的検査が可能かどうかと
いう報告もあるので、この遺伝⼦は MGT に⼊っているという情報をいれていく、MGT に
⼊っているものを検索できるような、載せ⽅をしていくのがよいのかなと思いました。 
吉⽥：リスク管理について記載するというのが⼤事なのではないか。暫定とはいえ。 
櫻井：AWG-J も、NCCN ガイドラインにあるような、低浸透率の遺伝⼦なども含めてリス
トになっているものを参考にして、整備していこうと考えている。 
（MGT を）やるといろいろな結果がでてくるので、その時に右往左往しなくてすむような、
バックアップだけは作っておくことを考えている。この件については、⼩杉班と相談して、
どこまでシェアできるかやっていきたいと思います。 
  
３） 未発症者に対するサーベイランスの有⽤性と費⽤対効果の検討（吉⽥先⽣、⼾﨑先 
⽣） 
 
【HBOC 診療と乳がんサーベイランスにおける MRI の役割 セミナー開催の報告】 
教育セミナーの報告について資料を⽤いて説明（吉⽥） 
次回の第⼆回 WEB 教育セミナーは 2021 年 8 ⽉ 7 ⽇を予定している。 
 
【未発症者に対するサーベイランスの有⽤性と費⽤対効果の検討】 
未発症者に対するサーベイランス（MRI）ついて資料を⽤いて説明（⼾崎） 
 
【質疑応答】 
⻄垣）未発症の⽅にサーベイランスをしてどれくらいの⽅が発⾒されたかというデータが

あるか。もしそれがあれば、費⽤対効果に関してはシミュレーションスタディベース
でエビデンスは出せると思う 

⼾崎）まず未発症の⽅にサーベイランスをしてどれくらいの⽅にがんがみつかったかとい
うデータはない。新井先⽣のデータの 180 ⼈の⽅の年齢層などの詳しい情報がわら
かない。造影 MRI 撮影がハードル⾼いのはすべて⾃費となってしまうところ。マン

33



モグラフィーや超⾳波検査は、未発症の場合、本来は⾃費だが、病名をつけて保険診
療で⾏っている施設もある。しかし MRI にいたっては査定されてしまう。乳腺の場
合は、造影 MRI は保険では厳しい。乳腺以外ほとんどの領域では疑いの時点で、MRI
が実施可能なことが多いが、乳がんは数が多いこともあると思うが、病理学的に診断
確定ではないと、MRI は査定されて切られてしまう。これは、地域差もかなりある
と聞いている。そういった背景で、未発症の⽅に MRI を実施することはかなり厳し
いので、データは全くないのではないかと思う。 

⻄垣）⾃費の⽅のデータもないということか。 
⼾崎）⾃費で MR をやっている施設が、調べたかぎりでは、ほとんどない。実施している施

設でも費⽤は３―５万円程度、⾚字にならず病院の持ち出しにならない（料⾦設定）
のが、約 3 万円というところで、その倍の料⾦設定の施設もあり、とても未発症の⽅
の毎年 MR 検査を進められないのが⽇本の現状と思う。 

櫻井）厳しいですね。 
横⼭）JOHBOC の登録で未発症者のサーベイランスという⽴て付けはあって、集計はされ

ているが、費⽤対効果をだせるｎ数もなければ、MRI がほんとに検査されていなか
ったのかデータの精度的レベルもわからない。⼾崎先⽣の⽰された判定で、正しく判
定されて、それがデータになっているかもわからない状態です。集計はスタートした
けれど、実際の評価に使えるまでに、あと何年かかるか推定が難しい。意味のあるデ
ータがあるかといわれれば、現状でデータはないという段階です。 

櫻井）未発症者のデータを未発症者のサーベインスにつなげていくというよりは、戦略的に 
既発症者に有⽤性のデータを出すことで、未発症のサーベイランスにも使えるよう
にするというのが、実現可能性が⾼いのかなと思いました。 

⻘⽊）医療を実現するという中で、偽陰性というのは、検査としては問題が⼤きくとらわれ
るということで、⾮常に⼤切な観点。実践している（臨床医の）皆さんにこのような
症例があったということを個々に⽰すのもひとつの作戦と思いました。しかし、やは
り検査である以上は、感度、特異度を求めていくことが求められる。実際にやってい
るときには⾒逃しつまり、偽陰性の把握は難しいのではないか。しかし経時的にみて
いる⽅は、追跡法という⼿法がとれるはず。すなわち「がんが⾒つかったというとこ
ろの前の検査は⾒逃したと判断する」という定義づけをする追跡法があるので、ゴー
ルドスタンダードがとれないときにはそういう⽅法を検討することもあり。ベース
ラインとして数字が出せる場合は、それはそれ、櫻井班の活動の中で、その数字がも
しよくなるということがあればそれは素晴らしいこと。現時点で出せる範囲でデー
タをだしていくで、よいのかなと思った。 

櫻井）⼾崎先⽣の関連学会への働きかけ、我々櫻井班として周知のためのセミナー開催、
AMED 中村班の活動と情報を共有して進めていくということでお願いします。 
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４) 遺伝カウンセリングを中⼼とした遺伝医療体制の課題抽出と整備（⻄垣先⽣） 
上記について資料を⽤いて説明（⻄垣） 
 
【質疑応答】 
櫻井）6 ⼈の濃密なインタビュー調査から、たくさんの課題が抽出されたかなと思う。 

6 ⼈のうち 4 ⼈は⾃ら医療者側に遺伝学的検査について話をしたということだが、相
談された主治医としては、話を振られてほっとしたというところもあるのかなと思
った。主治医の側も、遺伝性の可能性を考えていても、どう患者さんに介⼊していけ
ばよいかわからない、という声も繰り返し聞くので、我々がしっかりサポートしてい
かなければいけない。遺伝は特殊なもの、というところがひとり歩きしているのでは
ないかという気がする。腫れ物にしてしまったようなところはある。もちろん、ぞん
ざいに扱ってよいものではないが。 
化学療法室を活⽤するという点も⾮常に重要な視点である。いわゆる三次遺伝医療
ではなく、⼀次、⼆次の遺伝医療をいかに充実させていくかというのが重要。みんな
がみんな三次遺伝医療を必要としているかというとそうではない、⼀次、⼆次である
ていど完結できる⽅もたくさんいるのではないかと思う。そこが充⾜できるように、
この研究班だけではなく、関連学会と協働で取り組まなければならない、重要な課題
と思った。 

⼭内）6 名中 2 名だけが医療側から提⽰を受けたということが書かれているが、（残りの 4
⼈について）本当に医療者側から提⽰をうけていないのかどうかというところを判
断するには、数としては少ないと思う。1 点⼼配しているのは、やっと乳腺領域で
BRCA 遺伝学的検査が保険診療となって、みんなが BRCA 検査をすることを⼿術前
に説明しなければいけないという機運が少しずつでてきていると思う。もちろん、当
院や昭和⼤、がん研などの施設では、BRCA 遺伝学的検査の説明をする習慣がついて
いるが、まだまだそのような習慣がついていない、説明に慣れていない施設がたくさ
んあることは認めるが、実際に保険になってから、臨床医が BRCA 遺伝学的検査の
提⽰を⾏っているかについては、もう少し⼤規模なアンケートを⾏わないとわから
ないと思った。この結果だけで、医療者がまだまだ HBOC のことを提⽰していない
んだということを結論付けてしまって、それが独り歩きしてしまうことが⼼配。 

⻄垣）このデータは⼆段階のうちの⼀段階⽬であって、⼆段階⽬の調査のための項⽬出し的
な位置づけ。この 6 例からパーセンテージでものを⾔おうとは思っていない。実際に
どれくらいの⽅が⾃分からお話をされているのかということは、この 1、2 年で⼤き
く変化しているところだと思うので、今後調査をしていきたいと考えている。 

⼭内）ぜひお願いします。 
櫻井）⼭内先⽣のご指摘のように特に乳腺領域はコンパニオンが 3 年前に導⼊されて、⾮

常に多くの先⽣⽅が HBOC に関⼼をもってくれている。それがどのように広がって

35



きたのか、どのように学会で取り組んできたのか、というのは、今後、膵臓がん、前
⽴腺がんの関連学会のひとつのモデルになっていくと思う。そこについての活動の
シェアについても、この研究班取り持つような形で進めていければと考えている。 

中村）この時期が拾い上げ基準など浸透させていく重要な時期で、実は来年、再来年になる
とアジュバントでオラパリブが使えるようになると、拾い上げ基準などなしに、いき
なり検査が多数の⽅に⾏われる状況が⽣まれると思う。そうすると HBOC を意識し
た検査のオーダーがなされなくなるので、今のうちに⻄垣先⽣にまとめていただい
て、社会にアピールすることは⾮常に⼤事なことだと思います。関連するスタディは
スタンフォード⼤学の Kurian 先⽣がまとめた研究があるのでその論⽂は皆さんと共
有したい。やはりアメリカですら⼀般外科医や、かかりつけ医のレベルで、必要なこ
とが伝わっていないということが、遺伝の専⾨である Kurian 先⽣が伝えています。
ない 特にリスク低減⼿術は適応のない⽅に⾏われることがとても問題視されてい
ます。アメリカでは BRCA 以外で、若年、⽚側乳がんの⽅でも両側乳房切除を実施
されてしまうことがあって、過剰な⼿術が問題視されている状況があって、今の⽇本
とは真逆の状況なんですけど、今回、⼭内先⽣が中⼼になって取り組まれた標準的な
知識、ガイドラインを、幅広く普及していくことが必要なのではと思いました。 

⻄垣）遺伝カウンセラーが関わった⽅が、過剰なリスク低減⼿術がなされないというスタデ
ィも出ていたりするので、そこらへんが⼤事だなとも思う。中村先⽣からかかりつけ
医の話もあったが。この研究の枠組みとして当初 JOHBOC に加盟している施設に限
定して⾏うということを計画していたが、患者さん⽅の話を伺っていると、かかりつ
け医がどのような対応をされているのかというのがとても⼤事そうな感じがしてい
て、そのようなサーベイをどのように⾏ったらよいのかと考えている。先⽣⽅の中で、
良い案があればお伺いしたい。 

中村）コロナワクチンの接種で、⼀般国⺠に「かかりつけ医が必要なんだ」ということが、
かなり浸透してきていて、この機会に、皆さんがかかりつけ医を持っていただいて、
そのかかりつけ医に必要な HBOC の知識の啓発がとても⼤切なんではないかと思い
ます。 

櫻井）E-learning などいろいろな形で HBOC の啓発、教育の事業を⾏っていますが、アク
セスの制限は必要だが、せっかくの教育ツールが⼀定の期間のみの閲覧となっても
ったいない。HP に載せていつまでも閲覧できるようにしておく必要があり、今後検
討していく。 

 
５） 関連学会との連携，婦⼈科がん治療医を対象とした実態調査（⻘⽊、⼩林） 
産婦⼈科学会との連携について資料を⽤いて説明（⻘⽊） 
アンケート「婦⼈科がん治療医の HBOC 診療に関する実態調査解析」結果について資料を
⽤いて紹介説明（⼩林） 
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【質疑応答】 
櫻井）このアンケートは⼤変貴重であり、現場で感じられている問題点、この研究班として 

の課題、掲げていることと⾮常にオーバーラップしている。私たちが⽴てた研究の柱
が、ニーズから外れていないことを改めて思った。スライドに出ていないところでは、
多くの先⽣⽅が問題として感じておられたのは保険のことである。未発症者の医療
については、この後平沢先⽣に今、どのようなアクティビティで進んでいるのかを紹
介いただく。また、患者さんにわかりやすく説明する資料というのも、⼭内先⽣が進
めてこられたガイドラインが刊⾏されたら、⼀般市⺠患者さん向けのものを作成し
ようというところがまさに進んできたところである。ここで、これが実現できれば、
⾊々なニーズを汲み上げながら⾏えればと思った。国⺠の啓発については、太宰さん
の⽅から紹介いただくが、どんな形で、より広く多くの⼈に届くような形で進めてい
くか、というところかと考える。今⽇ご発表いただく先⽣⽅の内容がここでうまく繋
がってくるかと感じている。 

⼭内）2 点あるのですが、アンケートについて、婦⼈科の先⽣⽅が HBOC 診療のコンパニ
オン診断卵巣がんということで進んでいると思うが、同様のアンケートについて乳
がん学会を通して乳腺外科医にやってみたらどのような結果になるのかが興味深く
思っている。全く同じアンケートを使える部分と使えない部分もあるかもしれない
が、それを⾒てみるのは、これから前⽴腺がん、膵がんの領域でも、そのような所は
進んでくるので、乳がん領域の医師に⾏ってみたら⾯⽩いのではないかと思うため、
もし許可をいただければ、どなたかこの研究班で⼀緒に⾏えたならと思った。もう⼀
点は、未発症者への医療が負担に感じるという⾔葉に、ひとつは未発症者に対する医
療が保険適⽤ではないという負担が⼤きいのか、あるいは、乳がんの患者さんで
RRSO をする⼈が現在⼤変増えており、当院でも増えている。乳がんの HBOC の患
者さんに卵巣がんが診断されていないのに、卵巣をとることの⼼理的負担が⼤きい
のか、でもそれは既に保険診療になっている。それともそれ以外の乳がん卵巣がん未
発症者に対する保険診療がきかないことが負担になのか、どちらの⽅が⼤きいのか、
もしかしたらデータを⾒落としたのかもしれないが、教えていただきたい。 

⼩林）負担について、特に区別はしていない。他のアンケートの項⽬の回答からもおそらく
⼼理的負担を⽣じている原因として、「保険がきかないから」という保険制度上の問
題点よりも HBOC に関する知識であったり、特に発症者に対しては婦⼈科の従来⾃
分たちが有している知識で対応可能であるが、未発症者の家系員もしくは未発症者
に対しての対応については、従来の知識だけでは対応しきれずに「新しい遺伝学の知
識も勉強しなくてはならない」というところを選ばれている⽅も⾮常に多いため、そ
のような所が負担になってきているのではないかと感じている。 

⻘⽊）アンケートを他の分野でも使うということですが、アンケートを作成していただいて
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⼀向にかまわない。これについては婦⼈科腫瘍学会としてのアクティビティとして
⾏ったものということがあるため、学会にひとこと声をかけさせてもらい、乳がんの
⽅の窓⼝の先⽣⽅がしっかり定まれば、後は乳がんの分野の中で考えていただけれ
ばよいかと思う。筋を通すという事だけで⼗分と思う。 

⼭内）それに関しては具体的に進められそうになったら、先⽣⽅にコンタクトをとらせてい 
ただき、⼿順を踏んで進めさせてもらえればと思う。 

櫻井）ぜひ⾏ってほしい。⾮常に興味がある。 
平沢）このアンケートで⼀番印象的だったこと、⼤切だったことをひとことで⾔うと、産婦

⼈科医が未発症者に対する対応を真剣に考えていることだと思う。保険収載の時も
データや声などが⼤切だと厚労省から⾔われていた。ぜひこの研究班の⽅針である
未発症者に対する対応というところで、婦⼈科医がどれだけ苦悩しているのか、やら
ねばならない医療がどれだけつながらないかということを現場の声から、これをま
とめていただきたいと思い、⼤変感謝している。 

⻘⽊）ぜひ、先⽣⽅にもこのデータを活⽤していただくべく、しっかりとまとめていきたい。 
櫻井）HBOC に関しての教育機会は以前に⽐べると⼤分増えたと感じていたが、まだまだ

⾜りていないと考えられている先⽣⽅が多いということで、JOHBOC の教育部会も
⾏っているが、「もっと機会を作っていけ」という叱咤の声と受け⽌めた。 

平沢）この教育は専⾨医以降では駄⽬ではないのか、研修医もしくは学⽣など、診療科横断
的な勉強の内容なので、じつは対象が違うのではないかと根本的に考えてみた。学⽣
を狙ってやったほうがよいのかなと思う。 

⼩林）今回の回答の中でも e-learning 等わかりやすいコンテンツ以外にも、遺伝学の知識・
教育の意⾒も多かった。学会主導で、専⾨医になってからの教育よりも、医学⽣のと
ころからの教育も考えていかなければならないかと感じた。 

平沢）本当は中学校や⾼校なのかもしれませんね。 
櫻井）JOHBOC あるいはその前の HBOC コンソーシアムのセミナーでも 2 ⽇間⾏った中

で、多くの先⽣が興味を持つのが遺伝学の基礎で、トリプレットの話などが勉強にな
ったと⾔う先⽣が多かった。基本的な部分が卒前教育で今までやられてこなかった
ので苦労されている先⽣が多いのだな、と思った。これからの学⽣はモデルコアカリ
キュラムにきちんと⼊ったので、そこまではいかないと思うが、基本的な所を、この
領域の先⽣だけではなく、すべての医療者がしっかりと学ぶ機会を提供した上で医
師になっていただくというのが⼤切と考える。 

 
 
6）AMED 研究班の紹介（中村） 
スライドを⽤いて説明 
【質疑応答】 
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櫻井）（エントリーについて）全国遠⽅の⽅でも参加できるのか。 
中村）希望される⽅がおられたら、どこでも構わないと思われる。 
櫻井）どのような形でのアナウンスなのか。 
中村）呼びかけ⽤のパンフレットを作成している。基本的には先ほど⽰したパワーポイント

の中の主要な部分を患者さん⽤にモディファイしたものを患者さん⽤に配布しよう
と考えている。参加施設以外からのエントリーを期待している。MRI に関しては、
⼾﨑先⽣のところと、我々の施設、がん研、聖路加もそのようにすると⾔っているが、
⼾﨑先⽣のところで⼀元管理してもらうのが良いかと考えており、我々からの症例
はそのようにし、診断を受けている。 

櫻井）⼾﨑先⽣のところでは、未発症者、もちろん薬は⼊っているが、前向きのサーベイラ
ンスという形でのデータの蓄積にも活かすという理解でよいのか。 

中村）薬は各々の施設で処⽅。検査のみ⾏っていただく。 
櫻井）共有は出来ているかと思う。また、進捗状況を紹介いただきたい。それぞれの施設、

特に乳腺の関係の先⽣⽅で、このエントリーの基準に合致するような患者さんがい
らっしゃれば、前向きに考えていただきたい。 

 
櫻井：未発症者と保険診療といったところの問題がいくつかあったが、このあたりを打破す
るためのアクティビティというところで平沢先⽣からご報告いただく。 
 
７) 遺伝情報の活⽤と「遺伝⼦例外主義」に対する対応（平沢） 
スライドを⽤いて説明 
【質疑応答】 
櫻井）保険局医事課の課⻑とのつながりがある⽅はいないですか。 

⾼⽥先⽣、福嶋先⽣はいかがですか。 
⾼⽥）かつて個⼈的なやり取りを前任者と⾏った経験はあるが、現時点での課⻑は存じ上げ

ない。 
櫻井）保険収載に向け、検査会社からのアクションについてはいかがですか。 
平沢）厚労省の保険収載と PMDA の体外診断薬の承認は直接ない。もちろん PDMA の承
認があれば理想であるが、動きは聞いていない。 
櫻井）本来、学会中⼼で保険収載について動いて頂き、この研究班としてはそれをサポート 

するデータを⼩林先⽣のアンケート等を含めて提供しつつ、援護射撃していくという
事になる。その為、ここで深くデイスカッションするのではなく、皆さんで情報を提供
して頂きたい。 
 
 

８） 患者・市⺠・当事者を対象とした取り組み（太宰） 
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スライドを⽤いて説明
【質疑応答】
櫻井）今回開催されたいくつかのセミナーにおいて、看護師への遺伝教育が充⾜していな

ということを感じた。セミナーにおいて参加者の内、半数が当事者であり、当事者に
とってセミナーが学びの場となっているが、⼀般国⺠にさらに広げていくにはどの
ようにアプローチしていくのかが課題ではないか。また、最後の⽅で、PPI やピアサ
ポートの話に繋がっていたがそのことも含めて何かコメントはあるか。

櫻井）ホームページについて、何かアイデアや御意⾒等ありましたらお願いしたい。ホーム
ページは発信の基盤として活⽤していきたいと思っている。

９） HBOC ガイドラインの刊⾏（⼭内）
スライドを⽤いて説明
【質疑応答】
櫻井）本ガイドラインの刊⾏は当時者だけでなく、⼀般の⼈にも⼿に取ってもらえるような

ものの作成も今年度の計画に⼊っているという認識で間違いないか。
⼭内）具体的な作成フローは決まっていないが、是⾮作成したいと思っている。
櫻井）宜しくお願い致します。本ガイドラインについては、多くの先⽣⽅に御尽⼒頂いてい

る為、現状の御報告という形にさせていただく。

全体のまとめ
櫻井：今回の研究班では、ゲノム情報を活⽤した先制的医療が課題となる。⽇本における医
療の在り⽅を発症者はもちろんのこと、未発症者に対して医療の⼿が届くように実装する
という任務がある。班会議では、保険や遺伝医療体制の問題、医療だけでなく国⺠全体が正
しく理解するための発信⽅法・ツールについて報告して頂き、その報告の中で各研究におい
て繋がりを感じて頂いたかと思っている。
ガイドライン作成にあたり、研究協⼒者の多くの先⽣⽅に御協⼒頂いた。ガイドライン以外
にも様々な研究を⾏っておりますのでご関⼼のある領域があれば、是⾮積極的にご参加頂
ければ⼼強く、今後も⼒を貸して頂きたいと思っている。各研究グループの今後については、
Web 会議等を活⽤して⼩まめに打ち合わせを⾏い、年 2〜3 回このような班会議で状況を報
告して頂きたいと思っている。参加頂いている先⽣⽅から何かありますか。

（平沢）資料「遺伝性腫瘍診療、HBOC 診療に関する説明⽂書ご提供の御願い」スライド
にて共有。資料についてのアンケート協⼒のお願いを説明。

櫻井）本⽇は遅くまでご参加頂きありがとうございました。
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厚⽣労働科学研究費補助⾦（がん対策推進総合研究事業） 
「ゲノム情報を活⽤した遺伝性腫瘍の先制的医療提供体制の整備に関する研究」班  
2021 年度第 2 回班会議 議事録 
 
⽇時：2021 年 12 ⽉6 ⽇（⽉）19 時〜21 時 55 分 
開催形式：ZOOM によるウェブ会議 
 
出席者（五⼗⾳順，敬称略）： 
（研究代表・分担者）櫻井晃洋，⻘⽊⼤輔，新井正美，⼾﨑光宏，中村清吾，⻄垣昌和， 
平沢晃，⼭内英⼦，吉⽥玲⼦ 
（研究協⼒者）⾚間孝典，有賀智之，井沢知⼦，⽯川亜貴，岡本愛光，川上雅弘， 
喜多久美⼦，⼩杉眞司，⼩林佑介，⾼嶺恵理⼦，太宰牧⼦，⾼⽥史男，⽥中佑弥，福嶋義光，
三⽊義男，宮﨑幸⼦，村上和⾹奈，室⽥⽂⼦，渡邊知映 
（JOHBOC 事務局）横⼭⼠郎 
⽋席者：浦川優作，尾阪将⼈，⼩坂威雄，中⽥はる佳，武藤⾹織 
 
議事： 
櫻井より開会の挨拶、本⽇の次第を説明。 
 
１．各研究の進捗状況と今後の計画について 
 
３） 未発症者に対するサーベイランスの有⽤性と費⽤対効果の検討（⼾﨑、吉⽥） 
 
＊「ハイリスク⼥性の対する MRI スクリーニングの費⽤対効果」資料を⽤いて説明（村上） 
 
近年、諸外国においてリスク層別化スクリーニングにおける経済効果に関する報告が多々
⽰されているが、いまだ確⽴されたリスク層別化スクリーニングのエビデンスはない．ス 
クリーニングの費⽤対効果は、その国や地域のバックグラウンド、対象者のリスクレベルと
その分府（⼈⼝割合）、また保険制度などが考慮されるべきなので、世界的に平たくいうこ
とは難しい． 
MRI スクリーニングは、BRCA 変異保持者に限らず、他のリスク因⼦に伴うハイリスク患
者（濃厚な家族歴の保持者、ハイリスク良性病変の既往歴、胸部放射線治療の既往歴など）
に対しても、諸外国同様に今後導⼊を検討されるべき⼤きな課題である． 
また、⽇本⼈には J-START の結果により、超⾳波がスクリーニングに向く可能性はあるが、
偽陽性率の⾼さも問題であり、やはり諸外国同様にハイリスク患者に対しては、MRI スク
リーニング後の精査という位置づけが適切である可能性が⾼い．今後は、本邦に適した、超
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⾳波の位置づけを定める検証する study が必要である． 
NCCN ガイドラインでは年 1 度の MRI、マンモグラフィとあり、超⾳波の位置づけはガイ
ドラインでは⽰されていない。むしろ MRI について注意事項が⽰されていて、MRI ガイド
下⽣検や乳腺放射線科医による読影などについて明記されている．⽇本でもこれから MRI
スクリーニングを進めていく上では、乳腺 MRI を普及させるための教育をしていかなくて
はならない． 
本邦における、その頻度、対象者がどれほどか、リスクレベルについて、過去の⽂献の結論
を踏まえて検証する、さらにスクリーニングのモダリティおよび超⾳波の位置づけについ
て検証する作業が必要になってくると考える． 
 
＊「未発症者に対するサーベイランスの有⽤性と費⽤対効果の検討」資料を⽤いて説明（⼾
﨑） 
 
村上先⽣には費⽤対効果の最新の情報を話してもらった．内容のポイントとしては、やはり
ガイドライン通りしっかりやらなければいけないということ、費⽤対効果についてはハー
ドルが⾼く、なかなか答えのでるものではないが、地道にできることからやっていこうとい
うこと． 
研究 3 では、①MRI スクリーニングの重要性についての普及活動、②BRCA 変異陽性乳が
ん発症者の乳房 MRI サーベイランスのデータ解析、③JOHBOC のサーベイランスデータ
解析を⾏っている．①については Web セミナーを開催する予定、②については今年の⽇本
乳癌学会で発表した．結論としては、NCCN ガイドラインに準拠したフォローアップは、
BRCA1/2 陽性乳がん既発症者、CRRM 未施⾏者の乳房内新規病変のサーベイランスとして
重要であると考えられた．また年 1 回の MRI でも早期発⾒が不⼗分な症例もあり、US を
定期追加することの意義が⽰された．⽣理周期にあわせた MRI が必要ということが重要で
ある． 
 
【質疑応答】 
⻄垣）リスク層別化の現状のシステマティックレビューのエビデンスを、ＢRCA1/2 陽性者
のスーパーハイリスクのポピュレーションに、どのくらい⼀般化させるかというところは
難しいところとだと思う．エビデンスを⽰していくためには、ＢRCA1/2 陽性者の費⽤対効
果と、通常の乳がん検診の⽅をコントロールにしてエビデンスを⽰していくことが重要で
はないかと考えるが、そのようなエピデンスをつくれるリソースは現状⽇本にあるのか． 
 
⼾崎）JOHBOC が最も貴重な膨⼤なデータだが、フォローアップの情報だが、振り返って
画像モダリティを正しく登録することが難しく、正しく登録されていない可能性があり、エ
ピデンスに近いデータがでるかは疑問である． 
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吉⽥）⽇本乳癌検診学会で 2013 年にでている、乳がん発症ハイリスクグループに対する乳
房ＭＲＩスクリーニングに関するガイドライン ver.1.2 は、更新されないのか． 
 
⼾崎）それは、MRI のガイドラインというほどではなく、マニュアルのような位置づけで
ある。あくまでも撮像法などを主体に、造影剤の情報などをまとめたもので、特別新しいも
のではない． 
 
櫻井）来年度に向けて、最終的な提⾔はどのへんになるか． 
 
⼾崎）昭和⼤学の解析データをみると、やはり前の画像に結構うつっている．これは全国で
同じようなことが起こっていると思われる．乳腺専⾨の MRI をやられている先⽣がいない
と思うので、この辺を情報共有して、ガイドライン通りに診断する、フォローするというこ
とを、普及していく必要があると考えている．さらに、未発症者が保険でできるようになっ
たときを⾒据えて、しっかりガイドラインに準拠してサーベイランスを⾏っていく必要が
ある．MRI ガイド下⽣検が⾏える施設も限られていることから、各施設の現状調査も⾏わ
なければならないと考えている． 
 
４) 遺伝カウンセリングを中⼼とした遺伝医療体制の課題抽出と整備（⻄垣） 
資料を⽤いて説明 
 
インタビュー調査の概要、対象者 10 名、全員⼥性、乳がん患者 9 名、家系員 1 名、BRCA1/2
陽性者 9 名、陰性 1 名、⾃費が 6 名、保険が 4 名、HBOC 診断⽬的が 9 名、コンパニオン
診断⽬的 1 名であった。RRSO、RRM 受けたもしくは予定が決まっている患者が 4 名． 
このインタビュー調査によって、遺伝医療体制の課題として、遺伝医療の⼊り⼝機能、連携、
遺伝医療専⾨職以外の医療職の活⽤、HBOC 医療の統⼀（都市部と地⽅の格差など）がみ
えてきた．今後は量的研究として、HBOC 患者やその家族のニーズを調査していく．内容
は、⼀次施設、主治医、遺伝医療それぞれへのニーズと充⾜状況、意思決定過程におけるニ
ーズとその充⾜状況、情報やサポートニーズ、費⽤が患者やその家族に意思決定をもたらす
影響などについて質問項⽬をしっかり吟味したうえで進めていく予定． 
 
【質疑応答】 
櫻井）関連学会の協⼒、学会にどのようにフィードバックしていくかというところが重要 
当事者の声を、医療側にどういうふうにメッセージを伝えていくかが課題である． 
 
⻄垣）最終年度には、なんらかの教育プログラムの中に、患者さんはこういうことで困って
いるという内容を⼊れ込んでいければと考えている． 
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櫻井）来年度の診療報酬改定の動向をみて、早めに当事者の声を医療者側に提⽰していく必
要があれば、早めに出していくということでよいです．

５） 関連学会との連携，婦⼈科がん治療医を対象とした実態調査（⻘⽊，⼩林）
資料を⽤いて説明（⻘⽊）

連携している産婦⼈科関連学会は、⽇本産科婦⼈科学会、⽇本婦⼈科腫瘍学会、⽇本産婦⼈
科遺伝診療学会、婦⼈科悪性腫瘍研究機構、⽇本遺伝性腫瘍学会の 5 学会である．
厚労科研 HBOC 班と、婦⼈科腫瘍学会のがんゲノム医療、HBOC 診療の適正化に関する
WG の協働で、婦⼈科がん治療医の HBOC 診療に関する実態調査を⾏った．結果は、2021
年度の関連学会で情報共有、意⾒交換した．アンケート結果を⼀部供覧し説明．
婦⼈科腫瘍学会のがんゲノム医療、HBOC 診療の適正化に関する WG では、2021 年度に、
卵巣癌患者に対してコンパニオン診断として BRCA1 あるいは BRCA2 の遺伝学的検査を実
施する際の考え⽅、卵巣癌患者に対してコンパニオン診断として相同組換え修復⽋損
（homologous recombination deficiency：HRD）の検査を実施する際の考え⽅の⾒解を公開
している．

追加コメント
⼩林：実態調査からは、教育機会の拡充、特に各学会より教育プログラムをもっと増やして
ほしいという声が多かった．来年以降に HBOC 診療に関わる教育コンテンツ、プログラム
の作成設置を考えていきたい．

⻘⽊：演者が代わり映えしないというのが、悩ましいところである．

【質疑応答】
櫻井）コンパニオン診断には、半数の先⽣が関わっているという結果であり、発症している
⽅の遺伝学的検査は主治医レベル、未発症者の対応は遺伝⼦診療部⾨が担うことになる．
教育プログラムの拡充については、JOHBOC のコンテンツを広く使うことができればよい
が、JOHBOC のセミナーは施設認定のためだけに使うという縛りがある．施設認定のため
だけに活⽤するのはもったいないので、もっと広くコンテンツを活⽤できるようにしてい
きたい．乳腺の分野でも調査を⾏っていただけるということになりますか．

⻄垣）はいそうです．

6） AMED 研究班の紹介（中村）資料を提⽰しながら説明
AMED の⾰新的がん医療実⽤化研究事業領域２がんの予防法や早期発⾒⼿法にする研究
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「⽇本⼈ BRCA 未発症変異保持者に対する乳癌リスク低減⼿法の開発研究」
BRCA1 の 8 割がトリプルネガティブ乳がん、BRCA2 の 8 割がホルモン陽性乳がん
被験者：BRCA2 の変異保持者
・タモキシフェンによる乳癌発症予防法の臨床応⽤：
タモキシフェンによる予防投与することによる発症をどの程度予防できるか
昭和⼤学で特定臨床研究として承認が得られ、症例エントリー可能
・乳房 MRI 検診診療体制の構築：
タモキシフェン投与群および⾮希望者にも研究として MRI サーベイランスを補う
・リキッドバイオプシーによる乳癌発症モニタリング⽅法の確⽴：
⾎液のバンキングを半年に⼀回⾏い、MRI でがんが発⾒された際、いつの時点でマイクロ
アレイ RNA 陽性者が確認できるか遡り調べる．今年度はバンキングのみスタート
[背景]タモキシフェンの予防投与について（⼆群⽐較研究の既報告紹介）
・《タモキシフェン 5mg 投与(＊乳癌術後、再発予防のための容量は 20 ㎎)×3 年》群
・《プラセボ》群
→将来浸潤癌が発症するようなハイリスク群で⽤いた際に乳癌発症は約半分以下に抑えら
れる．副作⽤について留意が必要．
特定臨床研究では、タモキシフェン投与 10mg×3 年間服⽤する 200 名を集め、乳癌の発症
がどの程度抑えられるかを⾒る．
施設:昭和⼤学、がん研、聖路加、慶應 ＊紹介にて予防投与試験に参加可能な枠組みを作
る．

【質疑応答】
櫻井）結果が期待される．200 名は紹介にて投与を受けられるという理解となるのか．

中村）昭和⼤学、がん研、聖路加、慶應でエントリーが進んでいる．どの施設への紹介でも
よい．⾸都圏の患者はどちらか都合の良いところにということになる．

櫻井）⾮常に関⼼のもたれる前向き研究である．研究班としても情報を共有していきたい．

２）発症者および⾎縁者に対する BRCA 検査およびマルチ遺伝⼦検査（MGT）の適⽤基準の
設定と診療ガイドラインへの反映（吉⽥）資料を提⽰しながら説明
ガイドライン関連について：7 ⽉に minds に則ったガイドラインが発刊．
8 ⽉から JOHBOC の HP でも WEB 版閲覧可能．同 8 ⽉に WEB セミナーを開催．
[WEB セミナーについて報告]
＜プログラムについて＞2 時間．ガイドライン作成、担当者、各領域リーダーを中⼼にトピ
ックを解説．広報は各学会で対応、周知．LIVE、アーカイブ視聴合わせて 1,380 名参加． 
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昨年度と⽐較すると領域も広がったことより、さらに多数の参加となった．  
＜アンケートについて＞ 
・ガイドラインについて知りたい事として「アップデート情報」、「サーベイランス」、 
「未発症者への対策等」が複数挙げられていた 
・今後取り上げてほしい課題領域、課題内容について紹介 
・今後、厚労科研に要望すること…⾊々な⽴場から⾊々な要望があった 
マルチジーンパネル（MGP）：ガイドラインの中で遺伝 BQ のなかで MGP が推奨される
か、statement を挙げているが、内容に沿った形で遺伝カウンセリング学会誌に論⽂がアク
セプトされ、掲載予定． 
・内保連ヒアリング、厚労科研の訪問 
検査会社との協⼒が不可⽋ということが MGP も含め、遺伝⼦診療、BRCA をはじ 
め、リンチ症候群といったもので評価されている 
・コニカミノルタとの⾯談内容紹介 
◎補⾜説明（平沢） 資料を提⽰しながら説明 
＜保険未収載事項に関する検討＞ 
・HBOC 診療ガイドライン(2021 年版)における HBOC の定義「BRCA1/2 の⽣殖系列病的
バリアントに起因するがんの易罹患性症候群」 
BRCA1/2 の⽣殖系列病的バリアントを保持していればがん未発症者も既発症者も HBOC
であることより、未発症者と既発症者を分けることの意義がない．しかしながら保険診療が
未発症者と既発症者とで分断されている状況． 
厚⽣労働省 HP：現状の中間報告掲載（11 ⽉ 4 ⽇付）＊内保連〜中医協．今後厚労省に 
・「保険未収載事項に関する検討」 
内保連版令和 3 年度第 1 回医療技術評価分科会報告について紹介（HBOC 関連のみ） 
＜BRCA1/2 遺伝学的検査＞BRCA については、既に HBOC という診断（CDx ではない）
がある．リスク評価（HBOC）は既収載、それを未発症者に広げていくという考え⽅ 
→「評価（薬機法の規定に則っている）の対象となる」という判定．申請は未発症者に拡⼤
したいが、現在は BRCA1/2 遺伝⼦検査(SRL 社)以外は薬機法の承認をうけた検査機器がな
い。審議に乗ったということは⼀歩ともいえるがシングルサイトについてはどの検査会社
も PMDA に申請していない状況． 
＜遺伝学的検査（遺伝性腫瘍）＞ 
BRCA 検査について、がん遺伝⼦パネル検査の germline findings 確認の観点から⼀つと
して BRCA1/2（シングルサイト確認検査）→機器承認なし 
＜未発症者に対する乳がん、卵巣がんのサーベイランス、RRSO＞ 
⽇本乳癌学会、⽇本婦⼈科腫瘍学会、⽇本産科婦⼈科学会等が共同提案→評価の対象 
＜遺伝学的検査（遺伝性腫瘍）＞ 
BRCA 検査について、がん遺伝⼦パネル検査の germline findings 確認の観点から⼀つと
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して BRCA1/2（シングルサイト確認検査）→機器承認なし 
＜未発症者に対する乳がん、卵巣がんのサーベイランス、RRSO＞ 
乳がん学会、婦⼈科学会、⽇産婦とも相談（RRM は回答なし）→評価の対象 
＜遺伝カウンセリングの適応拡⼤＞ 
技術料としての認定．HBOC 診療ガイドラインを参考資料として提⽰した。 
→制度や指導管理、基本診療棟に関する提案  
PMDA の承認をされている機器がなく、BRCA1/2 遺伝⼦検査(SRL 社)だけが唯⼀評価の
対象． 
今後保険収載の状況によっては Web セミナー等で再度解説したい． 
 
【質疑応答】 
櫻井）学びの機会が⾜りていないことについて、3 ⽉の MRI セミナーや 8 ⽉のガイドライ
ン発刊時セミナーのアーカイブ配信を今年度中に再度⾏ってはどうか． 
 
太宰）診療ガイドライン 8 ⽉のものはアーカイブとして貼り付けてあり、随時視聴可能．
HP を開き「HBOC 診療ガイドライン」をクリックして進めると動画がすぐ視聴できる． 
 
吉⽥）3 ⽉のものは確認する． 
 
櫻井）もっと普及していかないといけないという話なので、再度関連学会に開催案内のアナ
ウンスを今年度中にやっておきたい． 
 
太宰）データをもらえれば、即⼿配する． 
 
櫻井）保険収載の流れについて紹介いただいた．研究班としても何とか良い形に繋がってい
けばと考える．今後のスケジュール的にはどのようになってくるか． 
 
平沢）どの提案に対してもヒアリングが⾏われていない．リンチ症候群についても MMR 遺
伝⼦を検査する遺伝学的検査は PMDA の機器承認を得ておらず、対応する機器なしとの回
答．MMR 遺伝⼦については MSI に対する遺伝カウンセリング加算が通っていて、遺伝学
的検査の⽅が出来ていない不⼗分な状態． 
 
櫻井）機器承認のところがいつもネックになっており、もどかしい状態が改善されない状態． 
 
平沢）難病の場合は個別の疾病や遺伝⼦毎に機器承認が難しく、機器承認がなくても保険収
載が可能であるとも⾔われていたが、少なくても癌については機器承認が要件になりそう．
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遺伝学的検査の会社との連携が必要。 
 
櫻井）研究班、関連学会として⾏っていくしかないので、引き続きお願いしたい． 
 
平沢）企業からの情報提供もお願いしたい 
参考 HP： 
 
１） 遺伝性腫瘍の発症者および発症者、遺伝学的検査対象者の国内実態調査（新井） 
資料を提⽰しながら説明 
 
１．2021 年度の HBOC 全国登録事業の進捗 
毎年 8 ⽉に⼊⼒締切．第 6 回⽬の BRCA 受検者の全国登録集計を実施．最終的な⼈数は未
確定．2021 年度は医療機関 105 施設、対象者 13,414 名、家系登録 48,038 登録者．来年度
は変異陽性者および VUS のみの登録．フォローアップの項⽬に注⼒するよう配慮． 
＜登録事業の課題＞ 
① 膵がん、前⽴腺癌からのアプローチ（⼊⼒の棲み分け） 
登録のフォームを検討．乳癌や婦⼈科の先⽣が多い中で、他のがんについての登録をどうす
るのか、⼊⼒の棲み分けを医療機関の中で⾏えるのかが課題 
② データベースが NCD、データ解析は有料 
データ解析を統計の専⾨家に移⾏．今後指定演題の予算についてもルール決めが課題． 
③ フォローアップの画像検査の⼊⼒が不⼗分  
④ 変異陰性者の登録がなくなるため、検査の陽性率、Myriad Table の更新、全受検者は
登録データからはわからなくなる．⼊⼒する症例数は減ると考えるが、デメリットもある． 
 
２．Inconclusive のその後 
BRCA1 の VUS とされている頻度の 2 番⽬が Inconclusive の結果（エクソン 21 から 24）． 
BRCA2 については低頻度ながら 3 種類登録． 
AMENDED REPORT が出ているものがあるが、当⽅には来ておらず、解決したいと考え
ている． BRCAnalysis の中で遺伝⼦の再構成で欧州では MLPA 法、⽶国では BART 法に
より実施．BART 法の詳細は PMDA の審査公開資料を⾒ても⼗分理解できない．  
⾃施設の Inconclusive 症例の解析について紹介． 
 
3. 保険収載後に遺伝学的検査を受けた⼈の意識調査（中間報告） 
「保険収載後に BRCA 遺伝学的検査を考慮した乳癌卵巣癌発症者における遺伝学的検査お
よびその後の医療対応に関する実態調査」 
順天堂⼤学⼤学院遺伝カウンセリングコースの学⽣が解析を担当． 
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① 保険収載後の実態調査、患者がどのような気持で遺伝学的検査を受けているのか 
② 遺伝⼦検査に伴う抑うつや不安などの⼼理的調査→数が少なく、⼗分実施できなかった 
③ パーソナリティの分析 →協⼒が⼗分得られず、⼗分な解析できず 
 
対象、⽅法：遺伝学的検査受検者 30 名、⾮受検者 20 名 
＜BRCA 検査前＞＜開⽰直後＞＜検査後 6 か⽉＞にアンケート実施． 
受検者には協⼒が得られたが、⾮受検者にはあまり協⼒を得られていない． 
・受検動機としては、⾎縁者の事が⼼配と多数回答 
・50％近くは保険適⽤でなければ受検しなかったと回答→２/3 程度の⽅は受けなかったの
では 
・保険適⽤については主治医からの情報提供 
・理解度は 6〜7 割 →コントロール群を設けるべきだった。 
・結果にかかわらず、75.9％の⼈が⾎縁者に伝えると回答 
・今後の検診について、乳癌卵巣癌の検診は⾏う 
POMS2（Profile of Mood States 2nd Edition）…全 35 項⽬（短縮版）、所要時間 5 分程度、 
7 尺度とネガティブな気分状態を総合的に表す．「TMD 得点」から状態を評価 
 
＊考察 
・保険収載により 3 倍程度の⽅が検査をうけられるようになったと考えられる． 
・⾎縁者に結果を伝えると全体の 90％が回答．⾎縁者に情報共有できる可能性はある． 
・遺伝学的検査を希望しなかった理由は、費⽤⾼額、治療に専念したいなど．検査受検は、 
意思決定費⽤だけでなく診断からの時間経過や治療ステージも関係していると考えられる． 
・POMS2 成⼈短縮版「総合気分状態」得点が継時的な上昇を⽰す要因として、娘がいる、
乳癌の家族歴がある、⼿術を経験していないことなどが考えられる． 
 
【質疑応答】 
新井）Inconclusive については Pathogenic なものはないと考える．擬陽性なのではないか
と考えている． 
 
櫻井）（⾃施設の）AMENDED REPORT と同じような結果のところ（他施設）に AMENDED 
REPORT がいっているのか気になる． 
 
新井）多分来ていないのではないかと． 
 
櫻井）解析などについて三⽊先⽣にも確認し、班で共有したい．きちんと発信していきたい． 
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7）遺伝情報の活⽤と「遺伝⼦例外主義」に対する対応 (平沢) 
資料を⽤いて情報提供 
＊当事者の意思決定に役⽴つ説明同意⽂書の作成について  
班会議の各施設より HBOC や BRCA やコンパニオン診断の際に使⽤している説明⽂章を
提供いただき、集積・解析している．本来であればその⽂章の良いところを集めてひな形作
成予定であった。しかし共通しているのは遺伝⼦例外主義的な⽂章“結婚や保険加⼊におい
て、差別を受けることがおこりうる”といった記載であった。現状からは、この結果をもと
にその記載を「反⾯教師」としてひな形を作成する形となりそうである．現在ひな形を作成
中であり来年度には公開を検討したい．  
＊遺伝情報の管理についてのアンケート結果（対象：がんゲノム医療に携わるがん医療中核
拠点病院、拠点病院、連携病院） 
アンケート結果は、予想とちがっていた（予想はがん、の治療にかかわっている結果であり
遺伝情報であってもフリーアクセスとなっている可能性が⾼いとしていた）． 
遺伝学的検査（BRCA やコンパニオン診断）やがんゲノムプロファイリング検査の結果につ
いて、電⼦診療録上に結果をアクセス制限なしに保管している施設は半数以下（42％）。そ
れ以外はその結果に対し何らかのアクセスをかけているということが判明した． 
遺伝カウンセリング記録に対し、電⼦カルテ上でアクセス制限なく管理しているのは 44％、
それ以外はアクセス制限をかける、または別の場所に保管している状況であった． 
保管されている検査結果について、電⼦カルテ上で原本をスキャンしそのまま保管してい
る施設は 80％程度にとどまっており、開⽰されていても遺伝⼦名のみや検査の施⾏の有無
といった限定的な情報としている施設が多かった．予想よりも遺伝情報の開⽰そのものに
制限がかかっているなど、開⽰されていてもその開⽰内容⾃体が制限されているようだっ
た． 
今後この結果については⽂書にまとめて報告する予定である． 
 
【質疑応答】 
櫻井）遺伝情報をカルテ上で共有しないことのリスクについて、もうすこし注⽬したほうが
よい。医学会ガイドラインの改定について情報提供をお願いしたい． 
 
平沢）現在⽇本⼈類遺伝学会を中⼼として、⽇本医学会ガイドライン（2011 年）の改訂に
向けた、ドラフト作成中である。改訂のコンセプトのひとつとして遺伝⼦例外主義からの脱
却、診療録での遺伝情報の共有を⽬標としている．作成、公開にむけての明確な⽇程は未定． 
 
櫻井）遺伝情報の共有⽅法はそれぞれ施設ごとにちがっていることが多い．研究班としての
⽅針は、遺伝情報であっても全て診療録に記録を残し、医療者間で共有、活⽤することが望
ましい．活⽤しないことのリスクがひろまることが必要． 
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平沢）アンケートでは学会や会議などから、遺伝情報の取り扱いに対し何らかの提⾔、指針
をだしてほしいと要望があった．

櫻井）遺伝情報に対し明確な指針がなく、かなり昔だされた指針をもとに現在も遺伝情報の
管理・保管をおこなっているのが現状。遺伝医療の現実に即していない．連携し現状を改善
すべく進めていく．

8）患者・市⺠・当事者を体操としたとりくみ（太宰）
資料を⽤いて説明
＊患者・市⺠オンラインセミナーは今までに合計六回終了．
第 5 回は未発症病的バリアント保持者の対策に対し 204 名参加いただいた。（過去最⼤）
未発症病的バリアントに対する関⼼が⾼いことがうかがわれる．
アンケートや感想から、家族に対する対応、保険収載への⾒通しに対する関⼼が⾼いことが
うかがわれた。You Tube 配信を⾏うようになったがそうすることで事後アンケート回収率
が低下していることが現在の課題．
第 6 回は実際の HBOC と診断された当事者を中⼼に、限られた⼈数（86 ⼈）にあえてさせ
ていただき、診断された際のご本⼈の⼼理的葛藤や思い、ご家族とのかかわりあいを中⼼に
濃密な議論をおこなった．
＊研究班 Web サイトについて．ツイッターやインスタグラムは⼿つかずの状況であり課題
である．サイト各種については、皆様にみていただきたい．今年はサイトのデザインを全体
的に調整し暖かみのあるデザインとして親しみやすくなるよう⼯夫した．市⺠向けのガイ
ドラインに対する事前アンケートもこのサイトから情報提供している．アクセス数は上昇
中、医療者からのアクセスも増えてきており、そのサイトをみた医療者から該当患者さんに
勧めてくれていることもみられるようになった．
朝⽇新聞にゲノム情報の取り扱いについて寄稿していただいた．遺伝疾患に伴う差別に対
する社会制度の未構築が問題となっており、解決に向かうにはまだまだ難しい問題である．
法整備も含めた調整が必要であり随時活動をおこなっている．⽣命保険に対する対応も未
解決。保険協会とも直接話し合い、保険会社側への教育の機会をいただき該当疾患への理解
を深めていただくことから状況の改善を⽬指す．

【質疑応答】
櫻井）保険についてはメディアやマスコミ等、予算を使ってしっかりと対応したい
サイトへのアクセス、アイデアも随時お願いしたい．

9）HBOC ガイドライン解説書籍の刊⾏（⼩林）
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資料を⽤いて説明 
HBOC の診療ガイドラインが出版されたが医療職向けであることから、市⺠（患者、その
家族、⼀般の⽅を対象に、HBOC について、おこりうる疑問と、疾患について知ってもら
いたいことを、簡単な⾔葉を⽤いてわかりやすくまとめることを⽬的とした．またそのこの
ような⼀般の⽅へのガイドラインの制作過程も厚労科研の成果としてまとめる予定であっ
た。作成メンバーは櫻井班を主体とした医師だけではなく患者、看護師、遺伝カウンセラー
など多職種にわたって構成した。出版は⾦原出版で決定、値段は 2000 円前後、サイズは持
ち運びを考慮し A5 とし⼥性のカバンにいれて持ち歩きやすいことをイメージしている． 
編者は櫻井班のメンバーが主体、印税は JOHBOC で対応することとした。タイトルは未定、
調整中である．進捗状況は、作成スケジュールによると完成は来年の乳がん学会（2020 年
6 ⽉）には店頭に並べたい． 
現在Ｑ＆Ａを作成中。当事者からのＱ（グーグルフォームを⽤いて Web セミナー上でアン
ケートをとってまとめた）、認定遺伝カウンセラーや看護師（現場）のＱ、医療者側から伝
えたいＱを集め、304 個 Q が作成され 64 個まで絞り現在作成中となっている．構成は三章
に分けた．1 章：HBOC についてしっておきたい：は未受診、未受検の⽬線で Q を作成、
第 2 章：HBOC と診断されたら知っておきたい：は HBOC と診断された⽅の⽬線で作成、
第 3 章：⽇常⽣活：での注意点についてしっておきたい：はすべての⽅を対象とした⽬線と
して作成している． 
12 ⽉の時点でＱの順番、⽬線に即したＱの添削を⾏い完成した．今後解答者に振り分け解
答の作成に移る予定である． 
この作成過程が⼀般向けのガイドライン作成におけるモデルケースとなることを願い頑張
っている．Q の⽬線が⾮常に重要で、国⺠・市⺠⽬線となるよう強くこころがけ気を付けて
いる． 
 
【質疑応答】 
櫻井）市⺠向けの本は定型化された作り⽅がなく、このガイドライン作成により、今後に向
けたガイドライン作成のモデルとして⽰せるようにしたい． 
 
太宰）患者だけではなく、これから検査を予定されている⽅、すべての⽅にもご理解いただ
けるような冊⼦、をつくっていきたい。Q についてはしっかりわかりやすいものができて
おり、アンサーについての難しくなりすぎないよう、しっかりとしたチェック、添削が重要
と考えている． 
 
川上）専⾨⽤語をどのようにかみ砕くか、がこれからの課題である． 
 
10）その他 
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特に提⽰されるような案件なし

２．令和 5 年度以降について
来年度の研究計画書は配布済みであり三年⽬以降の活動はその採択次第となる．
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