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研究要旨：婦⼈科がん治療医の HBOC 診療に関する実態調査解析結果の関連学会などへの還元 

 

 

 

A．研究目的       

 HBOC関連腫瘍を診療する婦人科医を始

めとする臨床医を取り巻く環境は、2020年

4⽉にHBOC診療のうち乳癌、卵巣癌既発症

者に対する診療が保険収載され、また、

PARP阻害薬の臨床応用が進んできている

ことを背景に大きく変化してきている。⼀
⽅で、急速に拡大するHBOC診療に臨床現場

が適切に対応できているかを把握し、診療

体制整備に必要な施策を⾏っていくこと

も重要な課題である。そこで2021年1月に、

今後のHBOC診療の普及と均てん化を図る

べく、婦⼈科がん治療医のHBOC診療に関す

る診療実態調査を⾏った。昨年度はその調

査結果を解析した結果を関連学会に発表

したが、本年度においてはその内容を論文

化することで本邦のHBOC診療の課題点と

解決策を国内外に発信、共有するとともに

HBOC以外の遺伝性腫瘍についての診療実

態把握に繋げていくことを目的とした。           

 

B．研究方法 

 日本婦人科腫瘍学会がんゲノム医療、

HBOC診療の適正化に関するWGと連携し、⽇
本婦⼈科腫瘍学会会員に対してHBOC診療

に関する診療実態についてGoogle Formに

よるアンケート(質問計25問 回答所要時

間15分程度)によりデータ収集を行った。

その結果を解析し、関連学会で報告した。

さらに解析結果を英文論文化し婦人科腫

瘍学の英文誌に投稿した。また、婦人科遺

伝診療の臨床現場から得られた症例を収

集しその臨床的意義を学会発表、論文発表

した。 

 

（倫理面への配慮） 

 HBOC診療実態調査は学会会員に対する

診療実態調査であり、個人情報や遺伝情報

などの要配慮個人情報は収集データに含

まれていない。また臨床症例については倫

理委員会承認のもとで倫理面に十分に配

慮し取り扱った。 

 

C．研究結果 

 HBOC診療実態調査では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。 

 上記解析結果を、第63回日本婦人科腫瘍

学会学術講演会ならびに日本人類遺伝学

会学術講演会で発表し、学会会員に報告、

周知し課題点を共有した。さらに、Journal 

of Gynecologic Oncology誌(IF 4.401)に

投稿し、minor revisionを経て2022年9月

にpublishされた。 

 また、日本乳癌学会を中心とした乳癌領

域でも同様の診療実態調査を実施する計

画があり我々が実施したGoogle Formによ

るアンケート内容についての情報供与の
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依頼があったため共有した。 

 さらに、一部保険収載化後の現在の診療

実態を全国レベルで評価することと、院内

がん登録・DPC登録情報を用いた遺伝子検

査の実数と統合することで婦人科がん全

体における遺伝性腫瘍の割合や診療実態

を調査し今後取り組むべき課題を明らか

にすることを目的に、日本産科婦人科学会

2023年度専門委員会公募小委員会（班研究）

研究課題公募に対し「HBOCを中心とした遺

伝性卵巣癌診療、及びがんゲノム医療の実

態調査 」と題した研究課題を提出した。 

 

D．考察 

 本邦のHBOC診療は臨床現場に普及して

いるとは言えず、人的資源、教育コンテン

ツ、診療支援ツールなどの診療インフラの

拡充と現場配置が急務であることを関連

学会で報告した。その際の質疑応答では、

人的資源の地域偏在について議論が重ね

られ、臨床遺伝専門医だけでなく認定遺伝

カウンセラーの拡充やオンライン遺伝診

療の是非についても今後早急に検討する

べきだとの意見も多く寄せられた。また、

教育コンテンツについては学会主導の最

近の取り組みは評価されるもののさらな

る拡充を求める声が上がっていた。英文科

学誌Journal of Gynecologic Oncologyに

投稿した際の査読においては、今回のHBOC

診療実態調査が日本のHBOC診療の現状と

課題点を明らかにしたとの評価が高く、今

後の日本にHBOC診療の普及と均てん化が

期待された。 

 

E．結論 

 婦⼈科がん治療医のHBOC診療に関する

診療実態調査は、関連学会においてその解

析結果による本邦HBOC診療の課題点を明

らかにしたことが評価された。今後は人的

資源、教育コンテンツ、診療支援ツールな

どの診療インフラの拡充と現場配置につ

いて関連学会と協議し、具体策の実施が求

められる。 
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BRCA遺伝学的検査受検者の全国登録 

 

研究分担者 新井正美 順天堂大学大学院医学系研究科 臨床遺伝学 教授 

       

 

 研究要旨：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 

 

 

A．研究目的       

 遺伝性乳癌卵巣癌症候群（hereditary 

Breast and Ovarian Cancer: HBOC）はBRCA1/2

の病的バリアントに起因する乳癌、卵巣癌を

はじめとする癌の易罹患性症候群である。

BRCA1/2遺伝学的検査は、まずPARP阻害薬の適

応を考慮するコンパニオン診断として保険収

載された。その後、2020年4月に、HBOC診断目

的のBRACAnalysisが保険適用となった。この

後、の受検者の実態、動向を明らかにするた

めに、１）今年度もBRCA受検者の全国登録事

業を継続する。２）BRACAnalysisが保険収載

後に本検査を受けた人の受験動機、血縁者に

その結果を伝えるか、などの実態調査を行う

とともに、遺伝子検査の結果開示後の心理社

会的評価、及び性格分析を行った。             

 

B．研究方法 

 １）BRCA受検者の全国登録事業は、本年も

引き続き日本遺伝性乳癌卵巣癌総合診療制度

機構（Japanese Organization of HBOC: 

JOHBOC）の登録事業として実施した。本制度

はJOHBOCの医療機関の施設認定事業とリンク

して行われる。本年より登録の対象者は

BRCA1/2病的バリアントあるいはVUSと診断さ

れた受検者及びその血縁者で癌発症者とした。

例年と同じく2022年8月末日までにテンプレ

ートを用いてオンライン入力を行った。 

２）保険収載後に、BRCA遺伝学的検査を受検

した人、および受検しなかった人を対象に意

識調査及び心理社会的評価およびパーソナリ

ティ調査を行った。 

 遺伝子検査を受検時①、遺伝子検査の結果

説明時②、受検6ヶ月後③において、 

 それぞれBRCA遺伝子検査に対する意識調査

①、POMSを用いた心理調査①②③、NEO-FFIを

用いたパーソナリティ検査①、遺伝子検査を

受けることの満足度調査③をアンケート形式

に実施した。 

 

（倫理面への配慮） 

１）の全国登録事業については、JOHBOC登録

部会で年1回研究計画の見直しを行い、毎年

JOHBOCの倫理部会で承認を得た後に、さらに

各医療機関で倫理委員会の承認を得て登録を

開始する（順天堂大学倫理委員会M16-0121）。 

２）の臨床研究については、実施医療機関で

ある順天堂大学医学系研究倫理委員会で承認

を得た後に実施した（M20-0336）。 

 

C．研究結果 

１）2022年8月末日で2022年度分の登録データ

を集計して基本データを解析している。2022

年度より対象者を、BRCA遺伝学的検査を受検

し、その結果が病的バリアントあるいはVUSだ

った方とした（前年度までは結果が変異陰性

例も含めて全例登録としていた）。2023年3月

集計時点で、全国119の医療機関から対象者

15,996名（前年度までの累積分を含む）、登

録者（対象者及び癌発症した第2度まであるい

はいとこを含む血縁者）52,765名、BRCA1病的

バリアント保持者1359例、BRCA2病的バリアン

ト保持者1520名、BRCA1+BRCA2病的バリアント

保持者13名を登録した。また遺伝子検査受検

時点でがん未発症者についてはフォローアッ

プ検診の結果も入力されている。2023年5月の
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JOHBOC学術総会での登録事業報告に向けて基

本データの解析中である。 

２）BRACAnalysisを受検した29人及び受検し

なかった20人を対象にして、以下の調査を行

った。 

①受検した人の動機：自分の子供や同胞が心

配だから、という理由が79.3％と最も多く、

保険適用になったから（65.5％），主治医に

勧められたから（51.7％）が続いた（重複回

答可）。また保険適用でなくともBRCA遺伝子

検査を受けていたか、に対しては14名（48.3％）

の人が受けなかったと思う、と回答していた。

すなわち保険収載されることにより少なくと

も2倍の検査件数の増加が見込まれることに

なる。また遺伝子検査の結果を家族に伝える

か、という問いには遺伝子検査を受けたとき

には78.6％が結果に関わらず、家族に伝える、

としていたが、開示後6ヶ月の調査では全員が

家族（主に夫）に結果を伝えていた。 

②BRCA遺伝子検査に関する基本的な知識を調

査した。その結果、受検者は受検していない

人と比較して有意にスコアが高かった。また

一般診療の中で、VUSなどBRCA遺伝学的検査の

注意点には説明されている一方でmoderate 

riskなど他の要因についての理解は十分では

ないように思われた。 

②パーソナリティ評価：NEO-FFIを用いた5つ

の特性に関するパーソナリティを比較したが

遺伝子検査を受けた人と受けない人で有意な

相違は見られなかった。 

③POMSを用いた心理社会的評価：遺伝子検査

を受けた群で遺伝子検査後に特に有意な抑う

つ、不安を認めたケースはなかった（変異陽

性例は2例）。一方で、遺伝子検査の前後でPOMS

の経時的評価が可能であった27例中12例で点

数の上昇（不安、抑うつなどの増加）が認め

られており、変異が陰性であっても受検者へ

の継続的な医療者の関わりは重要であるケー

スが少なくないことが示唆された。 

 

D．考察 

１）JOHBOCの全国登録事業は継続して実施可

能な体制が整備された。また乳癌、卵巣癌に

続き、前立腺癌や膵癌もPARP阻害薬の適用と

なり、今後はこれらの癌からの登録も可能と

なるように前立腺癌および膵癌の入力項目に

ついても検討中である。 

２）またBRACAnalysis受検者の急増により

2022年からは病的バリアント及びVUS保持者

のみを登録の対象としている。入力の簡便化

を考慮したが、変異陰性者の登録は中止した

ため、今後は変異陽性者と陰性者の比較は難

しくなるなど、検討が難しくなる研究テーマ

もあり、登録事業継続の新たな課題が明らか

になった。 

２）単施設でのアンケート調査の限界もある

が、保険適用前後でほぼ2倍の受検者が増加し

た。遺伝子検査を受けるか受けないかは、パ

ーソナリティによって受検の傾向があるわけ

ではなく、検討時の知識や周囲の家庭の状況

などにも影響を受けることが示された。遺伝

子検査を受けなかった人20人のうち3人が治

療期間中に遺伝子検査を受けている。さらに

3人が将来は遺伝子検査を受けたい、と回答し

ていた。また、遺伝子検査受検前後の心理社

会的評価では、特に遺伝子検査の結果に基づ

く有意な不安、抑うつは認められなかったが、

変異が陰性でもPOMSのスコアが受検後悪化し

ているケースが40％に認められた。これは手

術前、娘がいる、乳癌の家族歴があるなどの

背景因子との関連が示唆され、乳腺科や関連

診療科の継続的な支援も有用であると考えら

れる。 

 

E．結論 

１）JOHBOCの全国登録事業を2022年度も継続

して実施した。今後、わが国のHBOCの実態を

明らかにする上で有用性の高いデータベース

を整備した。 

２）BRACAnalysis受検した人と受検しなかっ

た人にアンケート調査及び心理社会的評価、

パーナリティ検査を実施した。検査前の適切

な説明が重要であり、また家族のために検査

を受け、その結果は家族で共有されているこ

とが明らかになった。 

 

G．研究発表 

１．論文発表 

1. Masami Arai, The Registration 

Committee of the Japanese 

Organization of Hereditary Breast 

and Ovarian 
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Cancer(JOHBOC).Hereditary Breast 

and Ovarian Cancer (HBOC)Database 

in Japan. Hereditary Breast and 

Ovarian Cancer.Springer.2021;243-

257. 

2. Yoshimura A, Yokoyama S, Iwata H, 

takaiso N, Nomizu T, Arai M, 

Nakamura S. Incidence of 

contralateral and ipsilateral 

breast cancers and prognosis in 

BRCA1/2 pathogenic variant 

carriers based on the Japanese 

HBOC Consortium registration. J 

Hum Genet.2021 Apr;66(4):379-387. 

3. Hatamori H, Chino A, Arai M, Ide 

D, Saito S, Igarashi M, Kita M, 

Nakajima T, Kawachi H, Fujisaki 

J. Malignant potential of 

colorectal neoplasms in Lynch 

syndrome: an analysis of 325 

lesions endoscopically treated at 

a single institute. Jpn J Clin 

Oncol. 2021;51(5):737-743. 

4. Tomita N, Ishida H, Tanakaya K, 

Yamaguchi T, Kumamoto K, Tanaka 

T, Hinoi T, Miyakura Y, Hasegawa 

H, Takayama T, Ishikawa H, 

Nakajima T, Chino A, Shimodaira 

H, Hirasawa A, Nakayama Y, Sekine 

S, Tamura K, Akagi K, Kawasaki Y, 

Kobayashi H, Arai M, Itabashi M, 

Hashiguchi Y, Sugihara K, 

Japanese Society for Cancer of 

the Colon, Rectum. Japanese 

Society for Cancer of the Colon 

and Rectum (JSCCR) guidelines 

2020 for the Clinical Practice of 

Hereditary Colorectal Cancer. Int 

J Clin Oncol.2021; 26:1353–141. 

5. Sekine M, Enomoto T, Arai M, 

Yokoyama S, Nomura H, Nishino K, 

Ikeuchi T,Kuriyama Y, Nakamura S; 

Registration Committee of the 

Japanese Organization of 

Hereditary Breast and Ovarian 

Cancer. Correlation between the 

risk of ovarian cancer and BRCA 

recurrent pathogenic variants in 

Japan. J Hum Genet. 2022 

May;67(5):267-272. 

6. Sekine M, Enomoto T, Arai M, Den 

H, Nomura H, Ikeuchi T, Nakamura 

S, and the Registration Committee 

of the Japanese organization of 

hereditary breast and ovarian 

cancer. Differences in age at 

diagnosis of ovarian cancer for 

each BRCA mutation type in Japan: 

Optimal timing to carry out risk-

reducing salpingo-oophorectomy. J 

Gynecol Oncol. 2022 Mar 31. in 

press. 

 

２．学会発表 

1. 新井正美. 2020年度登録事業の概

要と今後の展望.第1回JOHBOC学術総

会、2021年5月8日、昭和大学．東京 

2. 新井正美、齊藤光江. 癌のゲノム医療

における現状と課題－主に人材育成

の観点から－.第29回日本乳癌学会学

術総会.2021年7月2日.パシフィコ横

浜. 

 

H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし
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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） 

 
MRIを用いた乳癌サーベイランスの有用性の検討 

 

研究分担者 戸﨑光宏 相良病院 放射線科主任部長 

       

 

研究要旨：未発症 BRCA 病的バリアント保持者および BRCA 以外の病的バリアント保持者を対象

として，造影 MRI を用いた群と造影 MRI を用いない群、及びサーベイランス未施行群による比

較検討を行う 

 

 

A．研究目的       

前年度の研究では、乳癌サーベイランス

を行うにあたり、放射線科医の判定およ

び MRI ガイド下生検が重要であることが

確認された。サーベイランス MRI の読影

方法の留意点、MRI ガイド下生検の必要

性を発信することで、全国で質の高いサ

ーベイランスを行うための環境整備を構

築することを目的とした． 

 

B．研究方法 

2018年4月～2022年12月までに、昭和大

学病院で施行されたMRIガイド下生検症例

を対象として、BRCA1/2病的バリアント保

持者とそれ以外の症例（対象群）と２群を

分けて、MRIガイド下生検の当日のキャン

セルの割合、MRI所見、カテゴリー判定およ

び病理学的特徴を比較検討した。 

 

（倫理面への配慮） 

 使用する症例、画像は全て匿名化した状

態で解析を行い、発表時も匿名化した状態

で行う。 
 

C．研究結果 

BRCA1/2群は全体の12%(16/130)であった。

全体の年齢の中央値は50歳（25-82歳）で、

BRCA1/2群と対象群とで年齢の差は認めな

かった。 

検査当日にMRIガイド下生検が中止とな

ったのは 4例であり、 BRCA1/2群で 13% 

(2/16)、対象群で1.8%(2/114)であった。 

病変の形状はBRCA1/2群では非腫瘤性病

変（non-mass enhancement：NME）が38%で

ある一方、対象群ではNMEが64%と多く、統

計学的な有意差を認めた（p=0.04）。BI-

RADSカテゴリー分類ごとの陽性的中率は、

カテゴリー3で10%(1/10)、カテゴリー4で

35%(39/113)、カテゴリー5で100% (3/3)で

あった。また、BRCA1/2群でカテゴリー3が

25%(4/16)と、対象群の5.3%(6/114)よりも

多く有意差を認めた（p=0.006）。MRIガイ

ド 下 生 検 の 全 体 で の 悪 性 の 頻 度 は

30%(38/126)、BRCA1/2群では43%(6/14)、対

象群では29%(32/112)であった。組織学的

にはBRCA1/2群では浸潤癌が悪性の中で

83%(5/6)と多く、対象群では非浸潤性乳管

癌(ductal carcinoma in situ：DCIS)が

75%(24/32)と最も多く有意差を認めた

（p=0.003）。生検後のfollow up期間は、

平均23カ月（0-55カ月）であった。 

BRCA1/2病的バリアント保持者の内訳は、

BRCA1が6例、BRCA2が10例であった。 

BRCA1ではMRI所見は小腫瘤(Focus)が1例

（16%）、腫瘤(Mass)が3例（50%）、NMEが

2例（33%）。カテゴリー3が1例、カテゴリ

ー4が5例であった。検査中止の2例は、いず

れもNMEの症例であった。生検病理結果は

良性2例（33%）、浸潤癌でトリプルネガテ

ィブ乳癌が2例（33%）であった。 

BRCA2ではMRI所見はFocus3例（30%）、

Mass3例（30%）、NME4例（40%）。カテゴリ

ー3が3例、カテゴリー4が7例であった。生

検病理結果は良性5例（50%）、浸潤癌 3例

（30%）、DCIS 1例(10%)、atypical lobular 

hyperplasia 1例(10%)であった。4例の乳

癌は、Massが2例（いずれもIDC）、NMEが2

例(浸潤癌とDCIS)であった。 
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D．考察 

 本研究で、BRCA1/2群と対象群で最も有

意差があったのは、浸潤癌の割合である。

（p=0.003）。BRCA1/2群でNMEが38%である

一方、対象群ではNMEが64%と多くを占めて

いた（p=0.04）。これは、病変の形状とも

関連していると考える。BRCA1/2群では

FocusやMassの割合が高く、かつ浸潤癌が

多いことは、BRCA1/2群における特徴であ

ると考えられる。もう一つ、BRCA1/2群と対

象群で有意差があったのは、カテゴリー評

価である（p=0.006）。本来、生検適応とな

る症例はカテゴリー4以上の症例であるが、

今回BRCA1/2群で4例がカテゴリー3と判定

されており、うち1例で悪性と診断された。

4例ともMRIサーベイランスの経過中での

新出病変であった。対象群のカテゴリー3

の6症例はいずれも良性の結果であったこ

とを考慮すると、BRCA1/2病的バリアント

に対するMRIサーベイランス中の新出病変

は、画像所見がカテゴリー3であっても、

MRIガイド下生検を検討する必要があると

考える。 

 

結論 

上記研究の症例の中には、平成26年度厚

生労働科学研究費補助金「わが国における

遺伝性乳癌卵巣癌の臨床遺伝学的特徴の

解明と 遺伝子情報を用いた生命予後の改

善に関する研究」で登録された患者が含ま

れる。サーベイランス開始後7年目にして

乳癌が疑われ、MRIガイド下生検を施行し、

トリプルネガティブ乳癌と診断された。こ

のことは、サーベイランスを継続的におこ

なうことと、サーベイランスにはMRIガイ

ド下生検が必須であることを証明してい

ると考える。 

 

G．研究発表 

 
１．論文発表 

投稿中 

 

２．学会発表 

峯陽子,垂野香苗,戸崎光宏,吉田玲子, 犬

塚真由子,中村清吾.BRCA1陽性乳癌未発症

者のサーベイランス中にMRIガイド下生検

にて診断されたトリプルネガティブ乳癌

の 1例 ,第 18回日本乳癌学会関東地方

会.2022/12/3,国内,口頭. 

 
H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし 
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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） 

 
米国における遺伝カウンセリングの実態調査 

 

研究分担者 西垣昌和 国際医療福祉大学 大学院 教授 

       

 

研究要旨： 米国のがんハイボリュームセンターおける遠隔遺伝カウンセリング(GC)の実装状

況について，現地の遺伝カウンセラーにインタビューを実施した．クライエントは，利便性の

観点から遠隔 GC を希望することが多く，米国では遺伝性腫瘍の GC は遠隔が主たる形態となっ

ていた．遠隔 GC は，遺伝カウンセラーの自宅とクライエントの自宅等をセキュリティが担保

された環境で接続し実施されていた．遺伝学的検査は，唾液キットを用いて遠隔で完結する方

法も取られており，結果に応じて電話もしくは遠隔 GC で開示していた．日本においても，遠

隔 GC に関する医療制度を含む体制整備と，実装が求められる． 

 

A．研究目的       

 遠隔遺伝カウンセリングは，クライエン

トの遺伝カウンセリングへのアクセス性

の向上と，遺伝カウンセリングの人的資源

不足・偏在を解決する手段として有用であ

る．また，遠隔遺伝カウンセリングの効果

に関するエビデンスも近年徐々に蓄積さ

れ，知識や心理的負担等の遺伝カウンセリ

ングアウトカムについて，従来の対面式の

遺伝カウンセリングと非劣性であること

が示唆されている(Bracke, 2021)． 

このことから，遠隔遺伝カウンセリング

は実装段階にあり，実装に向けた課題を整

理することが必要である．そこで本研究で

は，豊富な遺伝性腫瘍遠隔遺伝カウンセリ

ング経験を有する米国のがんハイボリュ

ームセンターにおける実装状況を調査す

ることとした． 

 

B．研究方法 

 米国のがんハイボリュームセンター2施

設 Memorial Sloan Kettering Cancer 

Center（MSKCC），University of Texas 

Southwestern Medical Center (UTSMC)の

遺伝カウンセラー2名に，半構造化インタ

ビューを実施した．インタビューは，Zoom

で実施した．質問内容を表1に示す． 

 

C．研究結果 

・基本的な実施体制 

MSKCCは18人，UTSMCは25名(うち16人が

腫瘍専門)の遺伝カウンセラー(CGC)が在

籍しており，各人が週10～18名のクライエ

ントの遺伝カウンセリングを担当してい

る．両施設とも，新型コロナ感染症の拡大

をきっかけとして遠隔遺伝カウンセリン

グの体制が整備され，MSKCCでは大部分が，

UTSMCではほぼすべての遺伝カウンセリン

グが遠隔で実施されている．いずれの施設

においても，スケジューリング・遠隔遺伝

カウンセリングの管理担当者がおり，予約

管理，接続に関する技術的管理を担当して

いる． 

一回の遺伝カウンセリングの時間は初

診1時間程度，再診30分-45分，基本とする

が，再診について陰性結果開示はメールで

行う等，結果に応じて実施形態を変えてい

る．遠隔遺伝カウンセリングはCGCが大部

分を単独で実施する形態をとり，主にCGC

の自宅から実施している．クライエントは，

自宅からが多いが，車中(移動中も含む)や

外出先からセッションに参加する場合も

あり，その際にはプライバシーが確保され

た環境であるかを確認のうえ実施してい

る．家族のセッションへの参加は無制限で

あり，遠方に住んでいる家族でも参加でき

ることが遠隔遺伝カウンセリングの大き

なメリットとして挙げられていた． 

その他の遠隔遺伝カウンセリング特有

のメリットとして，複数の別クライエント

への対応の利便性が挙げられた．例えば，

複数の予約枠がある場合に，どのクライエ
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ントがすでにスタンバイしているかが画

面上で容易にわかること，クライエントが

書類の準備をしている間やクライエント

のみで検討している間に，他のクライエン

トに声をかけることができること等が挙

げられた． 

・セキュリティ対策 

 遠隔遺伝カウンセリングは，VPNや仮想

デスクトップを用いて接続をすることに

より，セキュリティを確保している．その

環境下で，BlueJeans, Zoom，Teams(電子カ

ルテと連携)等のプラットフォームが使用

されている． 

・家系図の作成 

事前に家系情報を入力するURLを送付し，

それに基づいて作成した遠隔遺伝カウン

セリング時に確認すること，家系図作成ソ

フトを使用することにより，作業の効率化

が図られている． 

・疾患説明 

 資料を画面共有しての説明は，クライエ

ントによって理解度の差が大きいため，説

明は口頭でのみなされている．遺伝子や染

色体といった基礎的な知識については，あ

らかじめ作成した動画をYouTubeで閲覧し

たうえでセッションに入ってもらうよう

にしている． 

・遺伝学的検査 

 多くの(UTSMCでは90％以上)クライエン

トが，自宅に郵送された唾液キットを使っ

て遺伝学的検査を受検することを選択す

る．検査への同意は，メールに添付した同

意書に電子署名ソフトを用いた署名によ

って取得している． 

 結果開示について，MSKCCでは，陰性の場

合は，まず電話で開示し，ファミリーレタ

ーを後からポータルで送る．ただし，陰性

の場合でも家族歴がある場合には遠隔GC

を実施している．陽性，VUSの場合はオンラ

インGCで開示している．UTSMCでは，検査会

社によって方法は多少異なるが，結果に関

わらず，まずは電話で結果を伝え，陽性者

には対面GCの機会を設定している．結果開

示後には，サマリーレターとファミリーレ

ターを作成し病院と患者を繋ぐポータル

上で共有している． 

・受診費用関連 

米国の費用請求に関する規定は州によっ

て異なり，MSKCC(NY州)では，CGC単独で実

施した時間は無料で，医師が参加した時間

で請求がされる．対面よりも遠隔のほうが

安価に設定されている．UTSMCでは，CGCも

請求可能ではあるものの，遠隔の場合は保

険償還がされないため，自費での支払いと

なる．対面と遠隔で価格の違いはない．両

施設とも，支払いはオンラインで完結する． 

・対面を必要とするケースの有無 

 基本的に，クライエントの希望に対面を

選択することはあるが，施設側からクライ

エントの特性によって対面での実施を進

めることはない．UTSMCでは，陽性クライエ

ントのフォローアップ遺伝カウンセリン

グについては対面での実施を進めている． 

  

D．考察 

今回調査した米国のがんハイボリュー

ムセンター2施設においては，遺伝性腫瘍

遺伝カウンセリングはほぼ遠隔に移行し

ていた．元々は，両施設とも対面での遺伝

カウンセリングを基本としていたところ

を，新型コロナウイルス感染症拡大への対

応として遠隔へ移行したが，そのアクセス

性，利便性の高さから，感染症が落ち着い

て意向も継続して実施されている形であ

る． 
調査した遠隔遺伝カウンセリングで特

徴的なのは，初診から検査，結果開示に至

るまで，全て遠隔で完結しうる点である．

この形式をとりうるのであれば，がん遺伝

カウンセリング実施施設・専門職の偏在に

よる低いアクセス性の抜本的な解決につ

ながりうる． 
一方で，クライエントが自宅で採取した

検体で検査を実施することの精度管理上

の問題への対策が必須である．また，既知

のエビデンスからも，今回協力をえた
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CGCの印象からも，遺伝カウンセリング

のアウトカムが対面として遠隔が劣って

いるという根拠はないが，それらが日本の

クライエントにも外挿しうるかは，日本人

クライエントの心理社会学的特性を鑑み

て改めて評価が必要と考える． 
さらに，UTSMCでは陽性結果後のクラ

イエントには対面での遺伝カウンセリン

グが進められていたことからもわかるよ

うに，陽性結果をもとにサーベイランスを

受けていく場合には，医療機関を受診する

ことは必須となる．遺伝カウンセリングは

遠隔で受けられたとしても，その後のサー

ベイランスを受ける機関へのアクセス性

が悪ければ意味はなく，市中病院との遺伝

性腫瘍サーベイランスに関する連携体制

の構築を合わせて進めていかなければな

らない．なお，遺伝カウンセラーが自宅か

ら実施する体制については，外部からの病

院電子カルテへのアクセスや，そのための

予約システムの構築等のコストと，それに

よって得られるメリットのバランスを考

えると，現実的ではないだろう． 
 

E．結論 

 今後拡大するがん遺伝カウンセリング

の需要に対応するためには，クライエント

と遺伝カウンセリング実施期間を直接結

ぶ遠隔遺伝カウンセリングを実装・普及す

ることの有用性は明らかである．そのため

には，遠隔による検査提供体制の整備，遠

隔遺伝カウンセリング後のサーベイラン

ス体制の整備，そして日本における遠隔遺

伝カウンセリングのクライエントアウト

カムへの影響に関するエビデンスの生成

が必要である． 

 

G．研究発表 

発表準備中 

 
H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし 
         
 
 
 
 
 
 
 
 
 

 

 表1 インタビュー項目 

基本的な実施体制 
 実施体制・オンライン GC の頻度 
 オンライン診療の事前説明や接続の事前サポート 
 GC 担当者 
 オンライン GC に参加する場所（CGC） 
 オンライン GC に参加する場所（患者・クライエント） 
 オンライン GC への家族の参加の可否 
 家族の参加⼈数の上限 
 補⾜事項 
セキュリティ対策 
 使⽤しているプラットフォーム 
 オンライン GC を使⽤する際に VPN などの有無について 
 患者側にセキュリティ対策として配慮してもらっていること 
家系図の作成 
 家系図作成時の画⾯共有 
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疾患説明 
 疾患説明中の画⾯共有 
 オンライン GC ⽤に作った資料等 
遺伝学的検査 
 使⽤する検体 
 検体を採取する場所 
 検査結果の開⽰および共有⽅法 
 同意の取り⽅ 
受診費⽤関連 
 オンライン GC 費⽤の請求 
 オンラインと対⾯での差額の有無 
対⾯を必要とするケースの有無 
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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 

 

研究分担者 平沢 晃  

岡山大学大学院医歯薬学総合研究科 病態制御科学専攻 腫瘍制御学講座  

(臨床遺伝子医療学分野) 教授 

       

 

研究要旨： 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と提言 

 

 

 

A．研究目的       

 わが国のがんゲノム医療の定義は「が

ん患者の腫瘍部および正常部のゲノム情

報を用いて治療の最適化・予後予測・発

症予防をおこなう医療(未発症者も対象と

することがある.またゲノム以外のマルチ

オミックス情報も含める)」とされている

（がんゲノム医療推進コンソーシアム懇

談会 報告書〜国民参加型がんゲノム医療

の構築に向けて〜 厚生労働省 HP 平成 29

年 6 月 27 日) . 

「治療の最適化」についてはがん医療へ

コンパニオン診断の導入に続き,令和元年

6 月のがん遺伝子パネル検査の保険収載

を契機に,個別化治療に到達する道筋が整

備されてきた. 

一方でがんの約 1 割は生殖細胞系列病的

バリアントに起因する遺伝性腫瘍である

と考えられており,がん未発症者を含むが

ん発症予防に対する介入が可能になって

はじめて,国民の確実ながん死低減が可能

になるといえる 

さらにゲノム医療は日常診療の一部にな

り,医療現場において遺伝情報を扱う機会

は今後ますます増えつつあることから,遺

伝情報を適切に取り扱うことは必要不可

欠となってきている. このような中,本研

究期間中に，日本医学会「医療における遺

伝学的検査・診断に関するガイドライン

（2022年3月）｣が改訂され，遺伝情報を通

常の診療情報と同様に区別せずに取り扱

うことの重要性が提唱された. 

本研究ではがん未発症も含む遺伝性腫

瘍の診療・支援体制の標準化と均てん化

に向けた課題を抽出し，最終的に国民が

自身のゲノム情報を有効に活用し,がん

予防・がん死低減を目指すための環境整

備の構築を目指すことを目的とした． 

 

B．研究方法 

 1.ゲノム情報に応じたがん予防医療体

制の確立に関する課題 

わが国が国策としているがんゲノム医

療や,今後の臨床実装が開始する全ゲノム

解析等の動きのなかで,ゲノム情報に応じ

たがん予防が有用である遺伝性腫瘍診療

の課題と,標準化,均てん化に向けた課題

について検討する. 

  

2. 遺伝情報の診療上の取扱いに関する検

討 

厚労科研「国民が安心してゲノム医療を

受けるための社会実現に向けた倫理社会

的課題抽出と社会環境整備」班(小杉眞司

班)と合同で，岡山大学（がんゲノム中核拠

点病院）と連携するがんゲノム拠点病院，

がんゲノム連携病院の計42施設を対象に,

診療録における遺伝情報の管理に関する

実態調査を行なった.本調査調査期間は令

和3年3月と令和5年3月の計2回で,同様の

内容の質問を行い，ガイドライン改訂前後

間で遺伝情報の取扱いに変化が見られた

かの比較を行った. 

 

（倫理面への配慮） 
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 遺伝関連学会・団体,腫瘍関連学会等と

連携し，さらに患者・市民参画（PPI）も導

入することで,倫理的・法的・社会的問題

（ELSI）を含めた課題抽出を行った. 

 

C．研究結果 

 1.ゲノム情報に応じたがん予防医療体

制の確立に関する課題 

「がん予防」は第4期がん対策推進基本

計画における重点項目になっており,対策

型検診とともに,遺伝情報に基づいたがん

予防は科学的根拠に基づく予防法である.

またわが国は令和7年度より全ゲノム解析

を診療に導入すると国策としているが,バ

リアントの集団における頻度から鑑みる

と全ゲノム解析の結果,がん未発症者も含

めた遺伝性腫瘍家系が高頻度で検出され

ると予測される.今後は国民が,個人の遺

伝的特徴として遺伝性腫瘍にかかる情報

を手にする可能性が高いが,遺伝性腫瘍の

診療体制や社会支援体制は十分に整備さ

れていない. 

一方で遺伝性腫瘍の確定診断のための

遺伝学的検査（多遺伝子パネル検査：MGPT

を含む）や遺伝性腫瘍診療の大部分が保険

未収載である.現在,わが国で保険収載さ

れている遺伝学的検査は5疾患 7遺伝子の

みである（網膜芽細胞腫に対するRB1,甲状

腺髄様癌 に対するRET,多発性内分泌腫

瘍症(MEN)１型に対するMEN1,遺伝性乳癌

卵巣癌症候群  に対する BRCA1および

BRCA2,結節性硬化症に対するTSC1および

TSC2）. 

今後,MGPTを含む遺伝性腫瘍診療の保険

収載に向けて解決すべき課題は 

・遺伝学的検査の薬機法上の承認 

・遺伝学的検査の適応基準の指針 

・バリアントに応じた管理指針の策定 

・遺伝性腫瘍診療施行の施設基準 

・エキスパートパネルの実施 

・臨床情報やバリアント情報の登録 

・遺伝学的検査と報告書の品質保証 

・病的バリアント保持者の支援体制 

等が挙げられ,本研究班終了後も継続的な

検討が必要である. 

なおMGPTの実地診療への導入に関して

は｢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の適用基準の

設定と診療ガイドラインへの反映｣分担班

（研究分担者 吉田玲子）と連携のもの進

めた. 

 

 2. 遺伝情報の取扱いに関する検討 

令和3年の調査では，遺伝カウンセリング

記録について，約60%がアクセス制限を設

けるなど通常の医療情報とは異なる扱い

をしており，医療者間での情報共有が妨げ

られるという不利益を感じている施設が

少なくなかった.一方で，令和5年の調査で

は，アクセス制限を設けている施設が25%

に減少しており，多くの施設で遺伝情報を

その他の医療情報と同様に取り扱ってい

た. 

遺伝学的検査の結果報告書の取扱いにつ

いては,令和3年の調査では49％の施設が

アクセス制限を設けるなど医療従事者の

間でも情報共有が困難な状況であったが，

令和5年の調査ではアクセス制限を設けて

いる施設が23％に減少していた. 

 一方で遺伝情報の取り扱いに関する院内

講習会の実施状況については，56％の施設

が実施済み，もしくは今後予定していると

回答したのに対し，実施予定なしと回答し

たのは44％であった. 

遺伝情報の特徴を理解し,診療録上で情

報共有することで診療に有効活用できる

環境を整えていくことの必要性は多くの

医療機関で共通の認識であった.令和3年

の調査では，医療機関側にも遺伝情報の取

り扱いや課題や不安があり，学会の提言や

指針を求める意見があった.また，医療を

受ける側が遺伝情報を適切に理解するこ

とが難しい点から，差別や偏見に繋がる恐

れを抱いているという意見もあった. 

令和5年度の調査では，遺伝情報を共有す

ることによるデメリットに関するコメン
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トはほとんどなく，アクセス制限や匿名化

が患者の取り違えや検査の2重オーダーな

どのインシデントにつながるリスクにつ

いてのコメントがあり，遺伝情報を共有し

ないことによるデメリットを感じている

医療機関が増加していた. 

 

D．考察 

遺 伝 性 腫 瘍 家 系 を LTFU(Life Time 

Follow-Up)ですることは,未発症者も含め

た早期の医療介入に繋がる.この早期の個

人の遺伝因子に応じたきめ細かいがん先

制医療を支援することは,国民のがん予防

と医療費低減を両立させる,従来にない画

期的な施策になる可能性がある. 

今後は関連医学学会・団体,関連業界団

体･企業,および当局を含めた遺伝性腫瘍

の診療体制整備,社会支援体制,研究・開発

の体制整備を継続的に議論する場として

遺伝性腫瘍に関する協議体の設立も求め

られる. 

日本医学会「医療における遺伝学的検

査・診断に関するガイドライン（2022年3

月）｣の改訂後前後で調査を行うことで，こ

れまでは多くの施設でアクセス制限が設

けられていた遺伝学的検査結果や遺伝カ

ウンセリング記録の取り扱いが，通常の医

療情報として取り扱うように変化したこ

とが確認できた.その背景には本ガイドラ

インの改訂が一定の役割を果たしている

と考えられる.最近では遺伝情報無くして

がん診療を行うことは困難であり，遺伝情

報を共有できないことによる不利益を強

く感じる医療者が増えてきたものと考え

られる.一方で，遺伝情報の取り扱いに関

する講習会を行なっている医療機関は約

半数程度であった.遺伝情報の適切な取り

扱いは不可欠であり，今後も幅広い医療者

への教育が重要だと考えられる. 

 

E．結論 

わが国の遺伝性腫瘍の診療および社会支

援体制を普及させるため,本研究班終了後

も産官学で協同して体制整備をはかる必

要がある. 

令和7年度からの全ゲノム解析の実地臨

床導入に先立ち,質と信頼性の担保された

ゲノム検査としてのMGPTを用いた診療体

制の実装が求められる. 

日本医学会「医療における遺伝学的検査・

診断に関するガイドライン（2022年3月）｣

の改訂後には,遺伝情報を他の診療情報と

区別せずに診療録に保管する動きが進ん

でいる.しかしながら｢遺伝子例外主義｣に

基づいた対応をしている施設もあり,遺伝

診療に関する安全対策セミナーや倫理セ

ミナーの継続的な実施が必要である. 

 

G．研究発表 
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2022.6.17-18（岡山）（最優秀演題

賞） 
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30. 平沢 晃. 中央西日本遺伝性腫瘍コ

ホート研究グループ. 医療圏横断的

な遺伝性腫瘍前向きコホート研究の

立ちあげ（中央西日本遺伝性腫瘍コ

ホート研究）. 第 28 回日本遺伝性

腫瘍学会学術集会 2022.6.17-18

（岡山） 

31. 長谷川 功,田中 秀一,山本 紘一郎,

高橋 美砂,中野 靖浩,本多 寛之,萩

谷 英大,冨田 晃司,戸田 洋伸,内田 

治仁,平沢 晃,大塚 文男. 経過中に

難治性高血圧症を合併した血管型

Ehlers-Danlos 症候群の 1 例. 第 95

回日本内分泌学会学術総会 

2022.6.2-4(大分) 

32. 平沢 晃. 卵巣がんは遺伝と関係あ

るの？卵巣癌市民公開講座 

2022.5.29(web) 

33. 平沢 晃. がんゲノム医療における

遺伝性腫瘍の位置づけと HBOC 診療

に関する最近の話題第 54 回制癌剤

適応研究会  2022.2.18 (web) 

34. 平沢 晃. がんゲノム医療の現状と

課題. 第 71 回日本臨床検査学会 ス

キルアップセミナー2022.5.31 

（web） 

35. 平沢 晃. わが国が推進するゲノム

医療-難病領域を中心に- 第５回岡

山県難病診療連携拠点病院 ならび

に岡山県難病医療連絡協議会合同研

修会 2022.2.10(web) 

36. 平沢 晃. 遺伝性腫瘍診療における

細胞診の役割. 大阪府臨床細胞学会

学術集会 特別講演 2022.2.25(web) 

37. 平沢 晃. がんゲノム医療と生殖細

胞系列バリアントへの対応. 埼玉医

科大学総合医療センター第 38 回が

ん診療支援室主催講演会 2022.1.19

（web） 

38. 平沢 晃. がんゲノム医療の課題-連

携の課題- 全国がんプロ協議会・

ゲノム医療部会. 2021.1.14 (web) 

39. 平沢 晃. がんゲノム医療における

生殖細胞系列の遺伝情報 がんゲノ

ム医療と臨床薬理学. 第 42 回日本

臨床薬理学会学術総会（シンポジウ

ム） 2021.12.9-11（宮城） 

40. 平沢 晃. がんゲノム医療における

保険収載にかかる課題 がんゲノム

診療に関わる諸問題：遺伝子検査か

ら遺伝子診療へ 第 42 回日本臨床

薬理学会学術総会（シンポジウム） 

2021.12.9-11（宮城） 

41. 平沢 晃. 卵巣癌における HBOC の現

況と課題； 泌尿器科との交差点. 

もう知らないとは言わせない HBOC. 

第 109 回日本泌尿器科学会総会(ワ

ークショップ) 2021.12.7（神奈

川） 

42. 平沢 晃. いま,医療者に知っておい

て欲しい「遺伝性腫瘍の基礎知識」 

島根大学がん医療従事者研修会 

2021.11.29 

43. 平沢 晃 遺伝性腫瘍（要望演題）

第 60 回日本臨床細胞学会秋期大会 

2021.11.20-21(鳥取) 

44. 平沢 晃. 家族でがんを予防する 〜

がんと遺伝について〜  第 12 回が

ん診療連携拠点病院共催市民講演会 

2021.10.15-30（市民公開講座）（広

島市 web） 

45. 平沢 晃. 令和 4 年度診療報酬改定

に向けた課題と取組み（悪性腫瘍領

域）日本人類遺伝学会第 66 回大

会・第 28 回日本遺伝子診療学会大

会（シンポジウム） 2021.10.13-16

（神奈川） 

46. 二川 摩周, 河内 麻里子, 十川 麗

美, 加藤 芙美乃, 浦川 優作, 山本 

英喜, 平沢 晃 Double 

heterozygote として BRCA1/2 の

germline pathogenic variants

（GPV）を認めた卵巣癌の 1 例 日本

人類遺伝学会第 66 回大会・第 28 回
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日本遺伝子診療学会大会（シンポジ

ウム） 2021.10.13-16（神奈川） 

47. 浦川 優作, 二川 摩周, 十川 麗美, 

加藤 芙美乃, 植野 さやか, 河内 

麻里子, 山本 英喜, 平沢 晃. 遺伝

情報の診療録における取り扱いに関

するアンケート調査から見えた課題 

日本人類遺伝学会第 66 回大会・第

28 回日本遺伝子診療学会大会（シン

ポジウム） 2021.10.13-16（神奈

川） 

48. 加藤 芙美乃, 山本 英喜, 十川 麗

美, 二川 摩周, 浦川 優作, 植野 

さやか, 河内 麻里子, 遠西 大輔, 

冨田 秀太, 平沢 晃.  がん遺伝子パ

ネル検査で ATM の Presumed 

Germline Pathogenic 

Variant(PGPV) が検出された 3 例. 

日本人類遺伝学会第 66 回大会・第

28 回日本遺伝子診療学会大会（シン

ポジウム） 2021.10.13-16（神奈

川） 

49. 小杉 眞司, 平沢 晃, 矢部 一郎, 

多田 寛, 桑田 健, 植木 有紗, 織

田 克利, 平田 真, 東川 智美, 久

島 周, 金井 雅史, 佐藤 友紀, 加

藤 芙美乃, 小川 昌宣, 福田 博政

OncoGuide NCC オンコパネルシステ

ムの改定に伴う二次的所見開示推奨

度に関するアンケート調査日本人類

遺伝学会第 66 回大会・第 28 回日本

遺伝子診療学会大会（シンポジウ

ム） 2021.10.13-16（神奈川） 

50. 小林 佑介, 増田 健太, 平沢 晃, 

竹原 和宏, 津田 均, 渡部 洋, 織

田 克利, 永瀬 智, 万代 昌紀, 岡

本 愛光, 八重樫 伸生, 三上 幹男, 

榎本 隆之, 青木 大輔. 本邦の遺伝

性乳癌卵巣癌症候群(HBOC)診療の課

題点 ～婦人科がん治療医の実態調

査から見えてきたこと～ 日本人類

遺伝学会第 66 回大会・第 28 回日本

遺伝子診療学会大会（シンポジウ

ム） 2021.10.13-16（神奈川） 

51. 二川摩周,浦川優作,十川麗美,河内 

麻里子,山本英喜,平沢 晃. 認定遺

伝カウンセラーからみた遺伝性腫瘍

を有する患者・家族へのサポート体

制. 第 80 回日本癌学会学術総会(シ

ンポジウム)2021.9.30-10.2（神奈

川） 

52. 浦川優作,二川摩周,十川麗美,加藤 

芙美乃,植野 さやか,河内 麻里子,

山本 英喜,平沢 晃. 遺伝情報の診

療録の取り扱いに関する課題. 第 80

回日本癌学会学術総会 2021.9.30-

10.2（神奈川） 

53. 十川麗美,山本英喜,河内 麻里子,二

川摩周,浦川優作,遠西大輔,冨田秀

太,平沢 晃. がんゲノム医療で見つ

かる PGPVs の特徴. 第 80 回日本癌

学会学術総会 2021.9.30-10.2（神

奈川） 

54. 平沢 晃. 婦人科がんゲノム医療. 

第 73 回中国四国産科婦人科学会. 

2021.9.18-19(岡山) 

55. 平沢 晃 遺伝性腫瘍に関わるコンパ

ニオン診断の現状と今後の課題 第

45 回日本遺伝カウンセリング学会学

術集会（シンポジウム） 2021.7.2-

4(web)  

56. 平沢 晃. 婦人科における HBOC 診療

の現状と課題. 第 149 回東北連合産

科婦人科学会学術講演会（教育セミ

ナー） 2021.6.12-13（福島・web） 

 

57. 平沢 晃. 卵巣癌と遺伝子関連検査 

第 73 回日本産科婦人科学会学術講

演会 2021.4.23（新潟） 

 

H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし 
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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 

 

研究分担者 吉田玲子 昭和大学臨床ゲノム研究所 講師 

       

 

研究要旨： 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 

 

 

A．研究目的       

 がん診療の一部となっているゲノム情報か

ら得られる遺伝情報および遺伝診療の適切な

実装を目指す。HBOCを含む汎がんを対象とし

た遺伝性腫瘍症候群に対する遺伝医療の実装

に向けて準備を行う。                 

 

B．研究方法 

 国内におけるMGPT検査の動向の調査を行い、

実装に向けた課題・問題点について医療者お

よび国民に向けた啓発活動、セミナー開催、

各種学会発表・論文発表を行った。 

 

（倫理面への配慮） 

 特になし 

 

C．研究結果 

 前年（2021年）刊行の医療者向けであるHBOC

診療ガイドライン2021年版を、市民・国民に

向けた内容で、HBOC診療ガイドブックを2022

年7月に刊行した。 

 JOHBOC認定施設にアンケート調査を行い得

られたMGPTの実態調査結果、MGPTの基礎研究

のデータと得られた知見、海外のMGPTの動向

調査結果、本邦におけるMGPT診療に役立つ資

料作成の内容を、2023年11月23日WEBセミナー

にて公開した。医師、コメディカル、非医療

者を含め700人以上の視聴者を得た。本セミナ

ーの内容を座談会特集記事で書籍にて発刊し

た。 

 MGPTに焦点を当てた本邦初の市民公開講座

を2023年3月21日に現地＋WEBハイブリッド開

催を行った。 

 

D．考察 

 JOHBOC認定施設のアンケート調査の結果、

43.2％の施設で既にMGPTを施行していた、課

題として挙げられたもののうち、検査費用が

高い（77.3%）、リスク管理が不明な遺伝子が

含まれている(76%)、ＶＵＳ率が高い(52%)が

上位を占めていた。また、国内のMGPTガイド

ラインの作成および保険収載が90％以上の施

設で“必要”であるという結果を得られてお

り、一般診療でMGPTを実装するには、エビデ

ンスに基づく有用性と利便性の両者が必要で

あると思われた。 

 

E．結論 

 がんは国民の半数以上が罹患する疾患であ

る。海外では既に主流となっているMGPTによ

り、がん罹患リスクに応じた層別化・個別化

のがん予防医療の提供が可能となる。本邦で

MGPTを一般診療で本格実装するには、MGPTを

適切な医療に結び付ける遺伝医療体制やガイ

ドラインの策定、MGPTを扱うことが出来る遺

伝医療の人材育成、および保険収載が必須で

あると考える。 

 

G．研究発表 

 
１．論文発表 
1. 吉田玲子 多遺伝子パネル検査の利

活用の実際 遺伝子医学別冊 遺伝

性腫瘍の基礎知識 p325-332 2022 

2. Yoshida R, Nakamura S. Association 

of TP53 clonal hematopoiesis with 

indeterminate potential with the 

development of myeloid neoplasms 

after rucaparib treatment. Ann 

Transl Med. 2022 Dec;10(23):1292. 
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doi: 10.21037/atm-2022-65.  

3. Nagashima M, Ishikawa T, Asami Y, 

Hirose Y, Shimada K, Miyagami S, 

Mimura T, Onuki M, Morioka M, Izumi 

M, Yoshida R, Yamochi T, Taruno K, 

Nakamura S, Sekizawa A, Matsumoto 

K.Risk-reducing salpingo-

oophorectomy for Japanese women 

with hereditary breast and ovarian 

cancer: a single-institution 10-

year experience. JJCO DOI: 

10.1093/jjco/hyad020 

4. 吉田玲子 遺伝性腫瘍の遺伝学的検査 

「遺伝子医学」44号 vol.13 No.2 p79-86 

2023 

5. 櫻井晃洋、平沢晃、鈴木美慧、吉田玲

子 Beyond BRCA ～幅広い遺伝性腫瘍

と未発症者も対象にした遺伝医療の

プレシジョン・メディシンをめざして 

月刊インナービジョン 2023年4月号 

p69-76 

 

２．学会発表 

1. Yoshida R. The 2nd International 

Congress of Asian Oncology Society 

SY4 Cancer predisposition syndrome. 

Future Genetic Medicine Based On 

HBOC Phenotype and Genotype. 

2022.6.16 

2. 吉田玲子 シンポジウム プレシジ

ョンオンコロジーにおける遺伝性腫

瘍症候群の医学的管理 第19回日本

臨床腫瘍学会 2022/2/19 

3. 吉田玲子 シンポジウム2 遺伝子絵

腫瘍であるBRCA1/2臨床研究の展開 

第2回JOHBOC学術集会 2022.4.23 

4. 吉田玲子 シンポジウム3 HBOC診療

の拡大を考える第28回遺伝性腫瘍学

会 2022.6.4 

5. 吉田玲子 シンポジウム5 HBOCの遺伝

型と表現型相関の臨床応用第30回日

本乳癌学会 2022.6.30 

6. 吉田玲子 シンポジウム14 ハイリス

ク乳がんと遺伝性乳がん～Beyond 

BRCAの更なる乳がんの個別化医療に

向 け て  第 30 回 日 本 乳 癌 学 会 

2022.6.30 

7. 吉田玲子 ワークショップ2 遺伝性

腫瘍の最適な診療体制は？ 第20回全

国 遺 伝 子 医 療 部 門 連 絡 会 議 

2022.9.23  

8. 吉 田 玲 子  シ ン ポ ジ ウ ム 8 

Pathogenicity Assessment of 

Variants for Breast Cancer 

Susceptibility Genes Based on 

BRCAness of Tumor Sample 第81回日

本癌学会 2022.9.26  

9. 吉田玲子 教育セッション 遺伝性

腫瘍症候群とがん診療～ゲノム情報

は大事なパラメーターの1つ～第67回

日本人類遺伝学会 2022.12.15 

 
H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし 
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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 

 

研究代表者 櫻井晃洋 札幌医科大学医学部遺伝医学 教授 

研究協力者 太宰牧子 一般社団法人ゲノム医療当事者団体連合会 理事長 

 

 

研究要旨： 市民・当事者向け啓発活動および教育．PPI（患者・市民参画） 

 

 

 

A．研究目的       

 遺伝性腫瘍診療の標準化を目指し、当事

者を含む全国民を対象としたがんと遺伝

の一般的教育・啓発。意見交換や調査によ

る問題点の抽出。地域毎のHBOC診療課題の

抽出と解決に向けた取り組み。急増してい

る未発症保持者を含むHBOC当事者への対

策、情報共有、啓発。 

 

B．研究方法 

 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。また共催、協力に

よる公開セミナーも実施した。さらに市民

向けセミナーや各地域の現状や課題につ

いて、患者や地域の医療者との意見交換会

を行って課題を共有した。HBOC当事者向け

の支援、情報共有、意見交換会の実施。当

事者団体と連携し正しい情報共有の持続

可 能 な 体 制 の 構 築 。 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、過去セミナーの動画公開など

の活動を通じて社会啓発を展開し、市民向

け公開講座も開催した。これらに合わせて

アンケート調査も行った。 

 

（倫理面への配慮） 

 患者市民参画及び市民公開講座、セミナ

ー実施に向けて、調査協力、参加登録は自

由意志によるものとし、調査及び参加の目

的、方法、結果の処理については事前に告

知、資料を用いて説明する。アンケート調

査は無記名とし、個人が特定されないよう

に配慮する。事前登録においては収集した

個人情報は研究の目的以外には使用しな

いこと明記し個人が特定されないように

配慮する旨、電子媒体または文書によって

説明する。研究終了後は紙媒体等のデータ

は全て破棄し、情報の流出を防止する。 

 
C．研究結果 

1)本研究事業、啓発活動の主軸となってい

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2回に渡って実施

した。過年度までは、オンライン配信で実

施していたことから、オンライン参加が不

可能な層への対策、地域での交流、意見交

換の場が充分とは言えなかった。本年度は

各地域のHBOC診療に携わる医療従事者と

の意見交換、交流、連携体制を深めながら

セミナーを実施することで、患者、市民の

参加者が安心して遺伝医療を受けるため

の連携体制強化に繋げた。第8回目の開催

は、「いま、伝えたいこと、考えたいこと」

〜遺伝性がんについて正しく知って考え

よう〜と題し宮城県仙台市で実施。①遺伝

性がんの特性や、遺伝子について正しく知

ってもらうための講義「がんと遺伝・遺伝

子」②遺伝性乳がんについて正しく知るこ

と、地域での診療実施体制について講義

「遺伝性乳がんと知ってできること」③

「遺伝性乳がん卵巣がんについて考える」

では、地域の認定遺伝カウンセラーや患者

を交えてトークセッションを実施した。第

9回は、「いま、伝えたいこと、考えたいこ

と」in 沖縄 〜遺伝性乳がん卵巣がんに

ついて正しく知って考えよう〜と題し、沖

縄県那覇市で実施した。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
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ーセッション「Insight」の共催。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

偏見のない社会やゲノム医療への理解を

深めるために当事者団体、専門家、多くの

メ デ ィ ア 関 係 者 等 と 議 論 を 深 め た 。

Insight#02では、「世界最大規模10万人以

上を対象としたBRCA1/2遺伝子の横断的解

析で何がわかりますか？研究成果から個

別化医療への道のり」と題し、6月に実施し

た。BRCA1/2遺伝子病的バリアント保持者

から得られた解析でーたによりHBOC当事

者へのサーベイランスや医療における影

響や、過去には関連がないとされていたが

ん種への注意点、解析データの読み解き方

を市民や当事者にわかりやすく解説。研究

の基盤となる保管データや試料について

はバイオバンクジャパンより協力を得て

解説することができた。更に、研究、解析

データによりどのように個別化医療を実

現化されているか現状と今後、患者や市民

にとって必要な情報共有の場となった。 

Insight#03は、「遺伝性腫瘍と生命保険」

〜国民が安心してゲノム医療を受けるこ

とのできる社会へ〜と題し1月にオンライ

ン配信で実施。誰もが持つ、遺伝情報やゲノ

ム情報による社会的不利益や差別の防止に

ついて様々な場面で議論されているようにな

って来てはいるものの、生命保険（私保険）の

加入や支払いについては不安とされる声が多

くあり、同様に保険金支払時に必要な診断書

の記入については医療者からも正確な情報が

求められていることから、患者、市民、それら

の情報を扱う医療従事者を対象としたセミナ

ーを実施した。一般社団法人生命保険協会

の協力を得て、生命保険会社、社会学専門

家、医師、当事者らと活発な議論と、現在取り

扱いがされている私保険を例に、詳細な解説

が行われ大きな反響を呼んだ。3)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 た 。

（https://www.geneticsinfo.jp）研究事

業の取り組みや、HBOCの情報共有に重点を

置くサイトとして構築した。安心かつ信頼

のできる情報であることを市民、当事者、

医療従事者へ拡げることができた。 

 

D．考察 

 初年度に「がんと遺伝子・遺伝」 をテー

マにスタートした市民・患者向けオンライ

ンセミナーは、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。前年度には遺伝性乳癌卵

巣癌症候群シリーズを完結することがで

きた。しかしながら、HBOC診療体制強化に

伴い、HBOCと診断される患者も増加するこ

とから、繰り返し継続した情報発信が必要

不可欠であるため、一部の録画動画を

YouTubeに研究班チャンネルを作成し誰で

も視聴可能とし一般公開の場を設けた。

(https://www.youtube.com/channel/UCxD

PoB52mOoxdxPUylb7vWw)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、どこでもいつで

も視聴可能とした。新型コロナウイルスの

影響でオンライン化が進み、動画配信

(WEB)を利用した啓発活動は、地域を限定

せずに視聴参加できることは大きなメリ

ットである一方、オンライン視聴が不可能

な方も一定数は存在し、市民公開講座の現

地開催が望まれていた。本年度は、自粛期

間中に叶わなかった現地開催を２地域で

企画し、地域の施設や医療者とそれぞれが

抱える現場の課題解決、各地域の当事者支

援、市民啓発に力を入れることができた。

第8回目となるセミナーは東北地方（宮城

県仙台市）で開催した。現地の医療者や当

事者に企画段階より参画いただくことで

地域の特性を活かすことにより、HBOC診療

を身近に感じ、相談窓口へアクセスし易い

環境を整えるための情報提供や意見交換

を実施した。参加者は遺伝性乳癌患者の当

事者、乳がん患者、市民、東北各地の認定
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遺伝カウンセラー、医療従事者34名が参加

した。 

第9回目の市民・患者向けセミナー「いま、

伝えたいこと、考えたいこと」は沖縄県で

開催した。第１部では、遺伝性がんについ

て考え、情報を整理し、遺伝カウンセリン

グの役割について解説。第2部では沖縄県

内での取り組み、がんの患者さんやご家族

のがんのことをどう伝えたら良いか悩ん

でいる方、遺伝子検査を検討されている方、

遺伝性乳癌卵巣癌と診断されて不安な方、

ご家族皆さんでご参加いただけるような

対話の出来る現地開催のプログラムを実

施した。沖縄県内の医療施設や医療従事者

にも参加を呼びかけ、沖縄県内での診療体

制、連携体制について患者、市民へ伝える

機会となった。また、医療従事者間の交流

や連携を深めるだけではなく、当事者間の

交流に繋がり、沖縄県内で初となる遺伝性

乳癌卵巣癌（HBOC）の当事者会支部を設立

するきっかけとなった。本土で開催される

当事者会へ参加することが困難だった当

事者らが気軽に交流し、相談支援を受ける

ことが可能となった。 

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、情報発信、意

見交換の場とした。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

解決につながることが期待される。第1回

目に開催された、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では、患者会、

法の専門家、医療者らからは、現状のまま

ゲノム医療が進めば、ゲノム医療に関わる

法整備や一連の課題解決は急務であると

の声が多くあった。また、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

になり得ることから、具体化・言語化した

法の整備は必須であると意見がまとまっ

た。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

等々、ゲノム医療法の必要性を求める声が

医療者からも多く寄せられた。 

第２回 Insight「世界最大規模10万人以

上を対象としたBRCA1/2遺伝子の横断的解

析で何がわかりますか？研究成果から個

別化医療への道のり」 

理化学研究所生命医科学研究センター基

盤技術開発研究チー、桃沢幸秀らにより世

界 最 大 規 模 10万 人 以 上 を 対 象 と し た

BRCA1/2遺伝子の横断的解析の結果がリリ

ースされたことを受けて、研究がもたらす

意味や、データの解析、研究が長きに渡り

どのような方を対象に実施されていたの

か、このようなデータをどのように研究所

から臨床現場、企業へと渡り活用されるの

か解説。報道や公表された情報だけでは、

市民や当事者、医療従事者も含めみること

伝えきれないことは多くある。研究結果が

示すグラフだけに囚われてしまうことで、

BRCA1/2遺伝子病的バリアント保持者にと

っては不安や混乱を招きかねないことも

考えられた。特に解析されていないがん種

については多くの質問がみられたが、研究

を進める上で十分なサンプル数がなく、信

頼がおける結果を出せないため、計算をし

ない、収集データそのものがないことを解

説できたことは、不安を拭うだけではなく、

今後の研究への積極的参加や協力するこ

とで未来の医療への大きな期待へとつな

がる意識を持たれた視聴者が多く見られ

た。本研究が１０万人以上という多くの患

者の協力を得て、他のがん種への影響をみ

ることができたこと、継続して対象遺伝子

を拡張し、環境や生活習慣との関連につい

ても研究を広げ、早期発見、発症予防につ
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ながる成果となることへの期待を伝えた。 

専門家、研究者、医療従事者、当事者から

は専門性の高い質疑が多かったものの、パ

ネリストがより平易な言葉でわかりやす

く伝えることを意識したこともあり、多く

の立場の方が研究への理解と必要性につ

いてより身近に感じることができた場で

あった。研究基盤となるバイオバンクの取

り組みや、研究成果が患者の治療へとどの

ようにつながるか、研究の必要性、過去の

事例や、不安になっている市民や患者へ伝

える機会となった。事前参加登録者数246

名、参加人数182名。 

Insight#03「遺伝性腫瘍と生命保険」。国

内初の市民や医療従事者へ向けた遺伝性

腫瘍に関わるし保険（生命保険）について

セミナーを実施した。これまで遺伝情報・

ゲノム情報による社会的不利益や差別に

関する調査研究の中から、生命保険に関わ

る具体的にどのような行為に対してどの

ような懸念があるのか、また、今後望まれ

る対策について社会学専門家、医師、生命

保険会社、当事者と議論、意見交換、情報

提供を実施した。遺伝医療を実施する臨床

現場において、医療者間で話題になること、

診断書の記載方法や院内での体制、管理、

ゲノム医療を取り扱う医療者としての考

え方。患者さんや遺伝カウンセリングにお

いて受ける相談事例。生命保険協会として

の考え方。生命保険の引受・支払実務にお

ける遺伝情報の取扱についての周知文書

の解説、基本的な考え方。医療従事者が関

わる診断書やそれらに関連する問い合わ

せ事項。ゲノム医療が推進される中で今後

考えられる対策や商品について、未来に向

けた協会の考え方や一般市民に向けた支

援について解説された。多くの視聴者より、

重要な情報の提供であったと反響があっ

た。本セミナーにより多くの疑問点の解明

につながったことは、今後の施設側の対策

や臨床現場での活用、誤った情報提供（診

断書の記述方法や、診断時、加入時の医療

者サイドからの回答方法）を軽減すること

は勿論、医療従事者、生命保険会社と患者

がそれぞれの立場で必要な対策や対応に

ついて考える機会となった。（添付資料） 

 

E．結論 

ゲノム情報を活用した遺伝性腫瘍に関わ

る様々な取組みを患者や市民の参画を取

り入れつつ、地域医療の発展、体制構築に

つながった。先制医療を必要とする遺伝性

腫瘍の中でも遺伝性乳癌卵巣癌（HBOC）診

療提供体制の均てん化へ向け、地方の特徴

に沿った最適かつ個別化性を重視し、市民、

当事者医療従事者らとの積極的な意見交

換の場や、社会全体に発信する場を今後も

継続的に実施する必要がある。 

「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た遺伝医療・ゲノム医

療を国民へ届ける役割は重要である。 

 

G．研究発表 

 
１．論文発表 

なし 
 

２．学会発表 

 なし 

 
H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし 
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