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研究分担者 新井 正美 順天堂大学大学院医学研究科 臨床遺伝学 教授 

研究要旨： 以下の 2 つの研究を実施する。1)BRCA 遺伝学的検査の受検者の全国登録によりわが国

の HBOC 診療の実態を調査した。2)BRCA 遺伝学的検査が保険収載後に本検査を受けた人に受検

や今後の健康管理の意識調査を行うとともに、受検に関するパーソナリティ分析を行う。 

A．研究目的   

１．わが国のBRCA変異保持者の臨床病理学

的特徴及びHBOC診療の実態を把握するた

めに、われわれは2015年より全国登録事業の

体制を整備して実施してきた。2020年度は、5

回目の全国集計を行いBRCA遺伝子検査や

リスク低減手術の実施の現状を明らかにする。

２．2020年4月よりBRCA遺伝学的検査やリス

ク 低 減 手 術 が 保 険 収 載 さ れ た 。 そ の 後 、

BRCA遺伝学的検査の受検者は急増している。

保険収載後にBRCA遺伝学的検査を受けた

人の受検の動機、その後の健康管理に対す

る意識調査、パーソナリティ分析、BRCA検査

後の心理評価を行う。

B．研究方法 

１．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。８月末日を期限とし

て当該年度の集計を行った。 

２．研 究 計 画 を作 成 した。「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」 

（倫理面への配慮） 

１．2020年度の研究計画については、2019年

にJOHBOCの倫理部会で承認を得た。その

後、主施設である昭和大学の倫理委員会で

承認を得たあと、全国の登録事業参加施設の

各医療機関の倫理委員会で得た後に、症例

の登録を実施している。 

２．本研究計画について、順天堂大学医学部

倫理委員会で承2021年3月に承認を得た。 

C．研究結果 

１．2020年度は、対象者7780人、BRCA1変異

陽性者726人、BRCA2変異保持者645人を登

録した。これは前年比約1.8倍に相当し、遺伝

学的検査が急速に診療に浸透していうことが

伺える。登録総数は28,896人となった（資料：

本報告書106ページ）。コンパニオン診断も

1298例、クリニカルシークエンスから4例登録さ

れた。全体のBRCA陽性率は19.4％、VUSは

5.3％であるが、2020年検査例に限ると3.6％

であった。現在のBRCA遺伝学的検査の診断

基準の各項目は20％以上の陽性率である。 

ま た 、 遺 伝 子 検 査 の 結 果 に VUS の 他 に

inconclusiveという結果が散見されることがわ

かった。しかもBRCA1のVUSの中ではexon21-

24のinconclusiveは２番目の頻度である。 乳

癌および卵巣癌の臨床病理学的特徴は例年

の傾向と変化はなかった。未発症者の乳癌発

症 は年 間 4.6％であった。RRMは 120例 、

RRSOは289例登録されていた。 

２．本研究は、次年度より開始予定である。 

D．考察 

１．１）現在のBRCA遺伝学的検査の基準は妥

当である。２）VUSの中にinconclusiveという新

たな解釈が散見される。実態の解明が急がれ

る。３）RRSO実施例でもBRCA1変異例65例中

8例、BRCA2変異例63例中11例に対側乳癌

が発症しており、全体の頻度よりもむしろ高い。

４）BRCA変異陽性家系の血縁者であっても

乳癌発症者で20％、卵巣癌発症者で8％の

人はBRCA変異保持者ではないことから、病

的変異が確認されている家系で乳癌や卵巣

癌を発症していてもキャリア診断で確認してお

く必要がある。 

５）RRM,RRSO後の病理学的検索で確認され

た潜在癌は、RRMで7.2％、RRSOで3.0％であ

った。

２．2021年度実施予定。

E．結論 

１．BRCA受検者の全国登録について、2020

年度は5回目の集計を行った。2019年の2倍

近い症例を登録した。また、コンパニオン診断

は全登録検査の16.9％を占めた。50歳以上

の乳がん発症者で、乳癌卵巣癌の家族歴が

なくても9.7％もあり、BRCA遺伝学的検査で確
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認する意義はある。乳癌および卵巣癌の臨床

病理学的特徴は昨年と著変を認めなかった。

RRM後乳癌発症は120例中2例（0.5％/年）、

RRSO後腹膜癌の発症は289例中1例（0.1％/

年）であった。 

２．2021年度実施予定。 

 

G．研究発表 

１．論文発表 
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Kurisaki-Arakawa A, Arakawa A, Otsuji 

N, Matsuoka S, Tokuda E, Arai M, 

Saito M. Microsatellite instability and 
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２．学会発表 

1. HBOC epidemiology. Current status 
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and JBCS, The 28th Annual Meeting 

of The Japanese Breast Cancer  

Society,web,2020.10.9-31 
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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 青木 大輔  慶應義塾大学医学部 産婦人科学教室  教授 

       

 

研究要旨： 婦⼈科がん治療医の HBOC 診療に関する実態調査 

 

 

 

A．研究目的       

 2020年4⽉より、乳がんもしくは卵巣がん

を発症したHereditary Breast and Ovarian 

Cancer Syndrome (HBOC) 患者に対する

リ ス ク 低 減 乳 房 切 除 術 （ Risk Reducing 

Mastectomy: RRM）およびリスク低減卵管

卵 巣 摘 出 術 （ Risk Reducing Salpingo-

Oopherctomy: RRSO）が保険適⽤された。

また、HBOCが疑われる乳がん、卵巣がん

患者に対するBRCA1/2遺伝学的検査も

保険適⽤とされている。このように，HBOC 

診療に関する社会状況が⼤きく変化する

中で、婦⼈科がん治療医に求められる役

割も拡⼤してきているのが現状である。⼀

⽅で、急速に進んだ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。そこで本研究で

は、HBOC診療の⼀部保険収載を踏まえ

て、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。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。 

                 

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（資料：本報告書131ペー

ジ）。 

 

（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匿名化

し倫理面に十分に配慮し取り扱った。 

 

C．研究結果 

 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。 

 

D．考察 

 HBOC診療の普及に関する質問には、

都道府県ごとに回答数の偏りがあったもの

のHBOC診療の普及度に大きな地域間の
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差 は見 受 けられなかった。所 属 機 関 と

HBOC診療の普及には顕著な傾向は見ら

れず、どの機関においてもHBOC診療の

普及について、「あまりそう思わない」という

回答が多く得られた。所属施設における

遺伝診療部門の有無とHBOC診療の普

及にも顕著な傾向は見えず、遺伝診療部

門の有無にかかわらず、HBOC診療の普

及について、「あまりそう思わない」という回

答が多く得られた。これらの結果より、地

域や所属施設、施設環境に関わらず本邦

全体の問題としてHBOC診療が普及して

いない現状が浮き彫りとなった。一方で、

今回の保険収載によりHBOC診療が普及

すると答えた回答者が90%を超えており、

経済的側面がこれまでの普及に影響して

いたことも明らかとなった。 

 回答者のHBOC診療に割けるエフォート

は0～10%が90%以上を占めており、日常

臨床において多くの時間を割けない状況

にあると考えられる。また、医師としての経

験年数とHBOC診療に割ける時間の割合

の間には、負の相関がみられており、これ

ら時間的制約の中でHBOC診療を行って

いく上で、遺伝医療を専門とする医療者

からのサポートなどの人的資源、患者にわ

かりやすく説明できる文書やパンフレットな

どの診療支援ツールが必要とされていた。

さらに、68%の回答者が、HBOC診療に関

するこれまでの教育機会を不十分に感じ

ていた。学会主催のe-learning / WEBセミ

ナーや、学術集会でのHBOCに関するセ

ッションを望んでおり、学会主導の教育コ

ンテンツの拡充が求められていることが明

らかとなった。 

 

E．結論 

 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。 

 

G．研究発表 

 

１．論文発表 

1. Kaneyasu T, Mori S, Yamauchi 
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Gotoh O, Yaguchi N, Nishi M, Kaneko K, 

Matsuyama Y, Okawa M, Suzuki M, Nezu 

A, Yokoyama S, Amino S, Inuzuka M, 

Noda T, Nakamura S ：  Prevalence of 

Disease-Causing Genes in Japanese 
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Syndrome.  NPJ Breast Cancer, 
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2. Yoshihara K, Enomoto T, Aoki D, 

Watanabe Y, Kigawa J, Takeshima N, 
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Sci, 111(9): 3350 -3358, 2020. 
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implications of next-generation 

sequencing-based panel tests for 

malignant ovarian tumors.  Cancer Med, 

9(20):7407-7417,2020. 

4. Abe K, Ueki A, Urakawa Y, Kitago M, 

Yoshihama T, Nanki Y, Kitagawa Y, Aoki 
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pathogenic variants: a case report.   

Hered Cancer Clin Pract, 19(1):5, 2021. 
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Ueki A, Masuda K, Misu K, Kawaida M, 

Hayashi S, Kataoka F, Banno K, Kosaki K, 
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BRCA1/2 pathogenic variant carriers 
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institution.  Jpn J Clin Oncol, 51(2): 213-
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various unresectable or metastatic solid 

tumors.  Cancer Sci,112(3) :1105-1113, 

2021. 

 

２．学会発表 

    

1. 卵巣癌に対する BRCA1/2 遺伝学的検査

の適用、PARP 阻害薬の適応、効果、マネ

ジメント.【シンポジウム】 千代田達幸，青

木大輔 : 第 26 回日本遺伝性腫瘍学会

学術集会 , 2020/08. 

2. BRCA1 VUS 保持卵巣癌例おけるバリア

ントの病的意義に関する検討. 赤羽智

子，西原広史，平沢 晃，井本逸勢，増

田健太，坂本一平，野原祥夫，谷嶋成

樹，青木大輔 : 第 26 回日本遺伝性腫

瘍学会学術集会 , 2020/08. 

3. PALB2 および NBN の病的バリアントを認

めた家族生膵癌家系の一例：阿部紘大，

植木有紗，浦川優作，北郷 実，吉浜智

子，南木佳子，北川雄光，青木大輔，小崎

健次郎，平沢 晃：第 79 回日本癌学会学

術総会, 2020/10. 

4. HBOC 診療保険収載；産婦人科臨床

現場で今起きていること、今後求められ

ること.【シンポジウム】青木大輔：日本人

類遺伝学会第 65 回大会 , 2020/11. 

5. 体腔液より作成したセルブロックを用いてが

ん遺伝子パネル検査を行った 3 症例の検

討. 吉浜智子，千代田達幸，中村康平，

四十物絵里子，同前 愛，平野卓朗，黒田

由香，吉村拓馬，小林佑介，西尾 浩，山

上 亘，青木大輔 : 第 59 回日本臨床細

胞学会秋期大会 , 2020/11. 

6. 卵巣悪性腫瘍における遺伝子プロファイ

ルの検討.  早乙女啓子，千代田達幸，

四十物絵理子，中村康平，谷嶋成樹，黒

田由香，吉村拓馬，同前 愛，南木佳

子，野村弘行，山上 亘，片岡史夫，西

原広史，青木大輔：第 62 回日本婦人科

腫瘍学会学術講演会, 2021/01.  

7. 卵巣癌の治療戦略と遺伝性乳癌卵巣

癌症候群. 青木大輔 ：2020 年度臨床

遺伝医学セミナー「対遺伝性乳癌卵巣

癌の医学研究・医療の最近の進展と課

題」（文部科学省 多様な新ニーズに対

応する「がん専門医療人材（がんプロフ

ェッショナル）」養成プラン「がん最適化

医療を実現する医療人育成」特別講演

会, 2021/ 02.  
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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 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       

 本年度は、未発症BRCA病的バリアント保持

者の研究に先駆けて、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ろ

向きに検証する。また、そこから得られるサー

ベイランスMRIに関する知見、読影方法の留

意点を全国に発信する。 

                 

B．研究方法 

 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

出感度を比較検証する。そこから得られた知

見やサーベイランスMRIの読影に関する留意

点を教育セミナーとして配信する（資料：本報

告書139ページ）。 

 

（倫理面への配慮） 

 教育セミナーで使用する症例、画像は全て

匿名化した状態で配信する。 

 

C．研究結果 

 造影MRIと超音波の乳癌検出感度の比較

検証は、現在データ解析中であり、昭和大学

のデータは本年度の乳癌学会にて乳腺外科

から発表予定である。 

教育セミナーは、2021年3月13日にweb開

催した。当日のライブ視聴341名、その後の17

日間のアーカイブ配信で216名、ライブおよび

アーカイブの両方視聴81名、合計638名が視

聴した。その後のアンケートでは86名の回答を

得た。アンケート結果は別紙を添付する（資

料：本報告書140ページ）。  

 

D．考察 

 アンケート結果から、サーベイランスに関す

る医学的管理、BRCA病的バリアント保持者の

サーベイランスMRIの読影方法、MRIガイド下

生検の手技や体制構築は、全国で必要とさ

れている情報と考えられた。これは、2020年に

既発症BRCA病的バリアント保持者のサーベ

イランスが保険収載されたことに関連しており、

正確なMRIの読影方法やMRIガイド下生検手

技の普及において、継続した教育活動が重

要と考えられた。 

 

E．結論 

 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を解析し、得られた知見

を全国に普及させることは、今後急速に増加

すると予想されるサーベイランスMRIの精度管

理に直結すると考えられる。同時に、乳癌未

発症BRCA病的バリアント保持者のサーベイラ

ンスが精度高く行われることにも寄与し、将来

の保険収載の可能性を探求するデータ蓄積

に繋がると考える。 

 

G．研究発表 

 

１．論文発表 

該当なし 

 

 

２．学会発表 

該当なし 

 

 

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 西垣昌和 国際医療福祉大学 大学院 教授 

       

 

研究要旨： 遺伝性乳がん医療の課題を明らかにすることを目的に，当事者インタビュー調査を実施し

た．その結果，一次施設のリスク評価・紹介機能の向上，専門施設間・施設内の連携強化，そして遺伝

性乳がん患者への偏見をなくすための一般市民の啓発が挙げられた． 

 

 

A．研究目的       

 乳がんは，日本人女性の9人にひとりが罹患

する頻度の高いがんである。乳がんの中には，

生殖細胞系列の遺伝子の病的バリアントが原

因によって生じる遺伝性乳がんが7~10%を占

めるといわれている。中でもBRCA1，BRCA2を

原因遺伝子とする遺伝性乳癌卵巣癌症候群

（ Hereditary Breast and Ovarian Cancer: 

HBOC）は，遺伝性乳がんの中でも頻度が高

く，浸透率が高い疾患である。近年，HBOC医

療の進展は目覚ましく，BRCA1/2病的バリア

ントを有する一部の乳がん患者に対する分子

標的薬オラパリブおよびコンパニオン診断とし

てのBRCA1/2遺伝学的検査が2018年7月に

保険適用になったほか（卵巣がん初回治療後

の維 持 療 法 に対 する適 応 は2019年 6月 ），

2020年4月には，乳がんもしくは卵巣がんを発

症したHBOC患者に対するリスク低減乳房切

除術（Risk Reducing Mastectomy: RRM）およ

びリスク低減卵管卵巣摘出術（Risk Reducing 

Salpingo-Oopherctomy: RRSO）が保険適用さ

れた。また，これらの治療・リスク低減法に加え，

HBOCが疑われる乳がん，卵巣癌患者に対す

るBRCA1/2遺伝学的検査も保険適用とされ

ている。 

 上記のように，HBOCが疑われるがん患者に

対する医療体制は着実に整備され始めてい

る。それによって，これまで遺伝医療を専門と

する医療職（臨床遺伝専門医，認定遺伝カウ

ン セ ラ ー 等 ） が 主 た る 担 い 手 と な っ て い た

HBOC（疑い含む）患者とその血縁者への医

療は，乳腺外科，婦人科といった診療科の主

治医に一部をタスクシフトすることが期待され

る。しかしながら，急速に進んだこれらの医療

体制整備に，臨床現場が適切に対応し，タス

クシフトが実現しているかどうかは検討する必

要がある。実際に，本邦に先んじてオラパリブ

やリスク低減手術が実施されている米国の研

究においては，卵巣がん患者の多くが適切な

HBOC医療の利益を享受できていなかったこ

とが明らかにされている(Hoskins, 2017)。同様

のunmet needsは本邦でも存在しうる問題であ

り，本研究は(1)現時点でHBOC（疑い含む）

患者とその血縁者にどのようなニーズが存在

し，(2)それらニーズへの対応がどの程度適切

になされているかを明らかにすることを目的と

する．これらは，急速に進むHBOC医療の適

切な実装のために不可欠である。                 

 

B．研究方法 

 本研究では，患者とその血縁者に対するイ

ンタビュー調査，およびそれをもとにした横断

調査（→令和3年度）を実施する（資料：本報

告書125ページ）．本報告書では，インタビュ

ー調査について報告する． 

 

 対象：遺伝性乳がん*の診断および疑いで

医療を受けた患者およびその血縁者 

*遺伝性乳がんと関連する他部位のがん（膵

がん，卵巣がん，前立腺がん等）をきっかけに

遺伝性乳がんを疑われた者も含む。以下同じ。 

 除外基準：未成年者，日本語によるコミュニ

ケーションが不可能なもの 

 リクルート手順：本研究班セミナーおよびweb

サイトでの公募，当事者団体でのメール配信

により募集文書を配布し，参加希望者に登録

をしてもらうオプトイン方式とした．  

 データ収集方法：webプラットフォーム(主に

ZOOM)による半構造化インタビューを実施し

た。半構造化インタビューは，下記のインタビ

ューガイドについて実施した 

インタビューガイド 

1．基礎情報(病歴，家族歴) 

2．遺伝性乳がん医療を受けることとなったき

っかけ 

3．遺伝性乳がん医療の経験 

4．遺伝性乳がん医療に対して抱いていたニ

ーズ 

応えられたニーズ，応えられなかったニーズ 
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5．遺伝性乳がん医療への要望 

分析方法：逐語録を作成し，意味内容をもと

に断片化し，テーマ分析の手法をもちいて，

対象者がうけた遺伝性乳がん医療の実態を，

ニーズへの対応を中心に記述した． 

  

（倫理面への配慮） 

 Webサイト上に研究説明文書を掲示し，イン

タビュー開始前に口頭にて研究参加意思を

確認し，同意の記録を作成した．インタビュー

データからは個人情報を削除したうえで分析

を実施した． 

 国際医療福祉大学 倫理審査委員会の承

認を得て行った． 

 

C．研究結果 

 6名の対象者にインタビューを実施した．対

象者の平均年齢は47.8±4.7歳，全員女性乳

がん患者であった．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

病的バリアントが検出されていた．HBOCに関

連する表現型としては，家族歴(n=5), 若年

(n=5 うちトリプルネガティブ4)，両側(n=2)で，

すべての患者が，HBOCを主治医あるいは患

者自身が疑ってBRCA1/2遺伝子検査を受検

していた．保険適用のもとに受検したのは2名

であった．2名がリスク低減乳房切除術とリスク

低減卵巣・卵管切除術をうけており，2名とも

同時手術であった．1名は，保険適用のもとに

リスク低減手術を受けていた． 

 

遺伝性乳がん医療をうけることとなったきっか

け 

 6名の対象者に，主治医からすすんでHBOC

の可能性について話をうけたことがきっかけで

あったものはいなかった．6名中4名が，自らが

SNS ・ イ ン タ ー ネ ッ ト や 患 者 会 等 で 自 分 が

HBOCである可能性を知り，主治医に対して

自身がHBOCではないか，と疑問を向けたこと

が遺伝子診療部門における遺伝医療につな

がるきっかけとなっていた． 

 “クリニックでは，家族のことを聞かれはした
けれども遺伝性乳がん卵巣がんのことはち
っとも．<ID1>“ 

 “たぶん先生も(遺伝性だと)言おうと思ってた
んだと思うの。なので，私が「遺伝性ですよ
ね」って言ったら「そうだよね」って。<ID3>” 

  

遺伝性乳がん医療の経験 

 本研究の対象者は，全員が遺伝子診療部

門にて遺伝カウンセリングを受けていた．遺伝

子医療部門のみならず，乳がん治療にかかわ

るスタッフの関わりも，患者の遺伝医療の経験

において重要な位置づけがされていた． 
“化学療法室の看護師さんが，私が遺伝カウ

ンセリングを受けているとか，陽性の遺伝
子があるとかって全部知ってくださっていて，
ちょっとフォロー的なお絵かきをしてくださ
ったのはすごく話しやすくて．なんか悶々と
しているときに，点滴を受けながら気軽にち
ょっと気持ち聞いてもらえるっていうのはと
てもありがたかった<ID1> 

“(リスク低減手術について希望をいうことが)自
分の中の心の葛藤みたいなのがあって．な
んかわがままかな，でも受けたい，と思いな
がら病院に行ったときに，看護師さんにそ
の気持ちを最初に言ったら，何か「そういう
のをご自身で調べられてここまでたどり着
いてくださったんですよね」っていうふうに
言っていただいたのはまず入り口としてす
ごく安心しました<ID4>” 

“一番時間をとって話を聞いてくれたのは薬剤
師さん．治療中は時間もあるし，いろんな
情報を薬剤師さんみんなで共有してくれて
いて，何かいえば他の人に伝えてくれる，と
いう安心感があった<ID6>” 

 
遺伝性乳がん医療において応えられたニーズ 

 対象者が抱いていたニーズとして最も多く語

られたのは，リスク低減手術に関することであ

った．遺伝学的検査を受検するモチベーショ

ンにも，リスク低減手術が関与していた．  

“はやく卵巣をとりたい，っていうのがあって．
先に進めるには検査をうける必要があって．
結果が出たときには，「これで卵巣とれる」
みたいな気持ちでしたね<ID1>” 

 
施設によっては，患者の遺伝学的検査や

予防的切除への慎重な姿勢が，クライエント

ニーズが満たされていないという思いを引き起

こしていた． 

“主治医に(検査の希望を)いったら3回目でし
ぶしぶ紹介してくれて．(遺伝カウンセリング
では)検査を受けるのに，カウンセリングを2
回受けてくださいっていわれて，延々とデメ
リットばかり強調されて．これでもうけます
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か？みたいな．<ID2>”  
 

遺伝性乳がん医療において応えられなかった

ニーズ 

 前述のように，患者のほとんどは自ら主治医

にニーズを表出しない限り，遺伝医療部門に

つながることはなかった．また，表現型からは

HBOCの可能性を疑うべき患者であっても，乳

がん一次施設では対応されていない事例が

みられた．  

“クリニックでは，家族のことを聞かれはしたけ
れども遺伝性乳がん卵巣がんのことはちっ
とも．(略)クリニックから，転院先を探すとき
に，できるだけ早く手術ができるところ，とい
うことで選択肢に挙がったのがたまたま大
学病院で，結果的に遺伝子のことをやって
もらえたのでよかった…<ID1>” 
 

クライエントは，診断や治療，予防のニーズだ

けでなく，心理的な支援や，他の家系員に関

するニーズも実在的・潜在的に有しているが，

それらのニーズの充足が不十分な現状が語ら

れた．特に，潜在的にニーズについては，そ

の存在が検査前に引き出されていないことが

語られた． 
“遺伝カウンセリングは，カウンセリングではな

くて，遺伝説明会だった．確かにまずは説
明会をしてほしいけど，心のケアまでたどり
着いてなかった．<ID2>” 

“ただ術式選択のため，って(主治医に)説明
を受けて検査をうけて，いざ陽性，ってでた
ら他のいろんな問題があるっていう情報を
(インターネットやSNSで得て)パニックにな
ったりとか<ID4>” 
 

遺伝性乳がん医療への要望 

 医療体制への要望では，医療機関間の連

携，医療機関内での部署間の連携，乳がん

医療に携わる遺伝を専門としない医療者にお

けるHBOCに関する啓発が，要望として挙げら

れた．さらに，患者が安心して遺伝性乳がん

医療を受けるためには一般社会の人々の理

解も必要であることが語られた． 

“もし遺伝性が疑われるなと思ったら，その医
療が可能な病院を紹介してくださるのが大
事<ID1>” 

“一番は，リスク低減手術やサーベイランスが
一つの医療機関でできること．検査はする

けど，そのあとのフォローができないという
のは困る．<ID4>“ 

“再建の手術や，特にリスク低減手術は，乳が
んの手術じゃないけどお休みを取る，って
いうことを職場になんていえばいいのか難
しい．隠したいけど隠せない．”<ID1> 

 “予防的切除をやったことを(友人が)ブログ
に書いたんです．そしたら同じ乳がんの人
で，その人は遺伝性ではないみたいなんで
すけど，「そういうことをするのが国の医療
費を圧迫する」というようなコメントをもらっ
たらしいんですね．(略)正しい認知を求め
ます<ID3>” 
 

D．考察 

 本 インタビュー調 査 の対 象 者 は，全 員 が

BRCA1/2遺伝子検査，遺伝カウンセリング，

そしてリスク低減手術を含む遺伝医療を経験

していた．BRCA1/2遺伝学的検査やリスク低

減手術の保険適用を転機に，確実に普及し

ていることがうかがえる． 

 一方で，一次施設におけるHBOCが疑われ

る患者への初期対応や，フォローアップ体制

の施設間・施設内連携においては，患者のニ

ーズが充足されていない可能性が示唆された．

遺伝子診療部門においても，治療・予防を明

確に意識した診療科との連携と，クライエント

への対応について改善すべき点があるといえ

る． 

 これらの課題を解決するべく，一次対応施

設における適切なリスク評価とそれに基づい

て適切な医療機関に患者を紹介する機能を

強化すること，HBOC患者に十分な医療を提

供するための専門施設間・施設内連携の強

化すことが重要である．そのためには，それぞ

れの段階で患者に関与する医療スタッフの専

門職間連携とそのための教育が必須といえる．

また，遺伝性乳がん患者が常日頃から安心な

療養生活を送るためには，一般市民の啓発も

重要である． 

 

E．結論 

 遺伝性乳がん医療の課題として，一次施設

のリスク評価・紹介機能の向上，専門施設間・

施設内の連携強化，そして一般市民の啓発

が挙げられた． 

 

G．研究発表 
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１．論文発表 

7. なし 

 

２．学会発表 

2. なし 

 

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 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： 領域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 

 

 

 

A．研究目的       

がん予防は本来，発症前からの一次予防が

望ましい．令和 2 年度の診療報酬改定では

遺伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC）の傷病

名が追加され,BRCA1/2 遺伝学的検査,サー

ベイランス,リスク低減手術などの HBOC 診療

が一部保険診療された.遺伝性疾患としての

HBOC とがん発症高リスク群に対する予防医

療を国民が享受する機会が拡大したが,同保

険給付対象は乳癌,卵巣癌既発症者のみで

ある.そこで本研究ではがん未発症 BRCA1/2
病的バリアント保持者に対する診療の標準

化，均てん化に向けて，課題を抽出し，最終

的に国民が自身の遺伝情報を有効に活用で

きる社会を構築することを目指す． 

 

B．研究方法 

 1. 保険未収載事項に関する検討 

保険未収載事項に関して課題を抽出して各

種学会・団体との連携,当局との情報共有を

行った. 

 2. 遺伝情報の活用と｢遺伝子例外主義に

対する対応｣ 

 本班会議または学会・団体等から指針を策

定することを念頭に,遺伝情報の取り扱いに関

する現状調査を行う準備を行った. 

 3. 当事者の意思決定に役立つ説明・同意

文書の作成 

遺伝性腫瘍標準化・均てん化を目標に遺伝

性腫瘍診療に関する説明同意書のモデル文

書を作成し,公表する準備を行った. 

 

（倫理面への配慮） 

 関連学会，JOHBOC と連携し，リスク低減

治療の実施に関する倫理的・法的・社会的問

題（ELSI）を含めた課題抽出を行い，全研究

期間を通して継続的に医療者，当事者，およ

び国民との対話の機会を設けた．抽出された

課題を教育プログラムや遺伝医療の提供体

制の構築に寄与することで HBOC 診療の実

施普及に資するものであり,とくにリスク低減手

術は疾患未発症の臓器の摘出という倫理的

課題を含んでおり，保険収載の前後で変えて

はならない課題であり,国民の合意形成に向

けた議論を継続している. 

 

C．研究結果 

1. 保険未収載事項に関する検討 

保険未収載事項に関して課題を抽出して各

種学会・団体との連携し,令和4年度診療報酬

改定に向けた課題抽出と情報共有を行った. 

 2. 遺伝情報の活用と｢遺伝子例外主義に

対する対応｣ 

がんゲノム医療中核拠点病院に人材育成で

連携する,がんゲノム医療拠点病院およびが

んゲノム医療連携病院およびがんゲノム医療

準備中の医療機関に,遺伝情報の取り扱いに

関してアンケートを施行する準備を行った. 

 3. 当事者の意思決定に役立つ説明・同意

文書の作成 

当事者の意思決定に役立つ説明・同意文書

の作成の準備として,本研究班の組織を中心

に,遺伝性腫瘍診療,HBOC診療に関する説

明同意文書の提供のお願いする準備を行っ

た.具体的には 

・BRCA１/２遺伝学的検査（HBOC診断および

コンパニオン診断） 説明同意書 

・血縁者診断・シングルサイト検査  説明同

意書 

・遺伝学的検査全般または多遺伝子パネル

検査 説明同意書 

・RRSO，RRMに関する説明同意書 

・その他 遺伝診療に関する説明同意書 

などを調査する. 
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D．考察 

 HBOCはBRCA1/2の生殖細胞系列病的バ

リアント保持を原因とする遺伝性疾患であり,

乳癌,卵巣癌,膵癌,前立腺癌などのがん発症

はあくまでも表現型のひとつであるという考え

方のもとで,HBOC診療の環境整備を進めて

行くことが肝要である. 

 

E．結論 

 がん未発症者とがん既発症者で対応を区別

する事自体が意味を持たない.今後は未発症

者に対する医療介入環境を整備することが必

要である. 

さらに当事者が血縁者や医療者と共に遺伝

情報を活用するためには遺伝子例外主義か

ら脱却して,国民と共に環境整備を進めていく

必要がある.その一歩として,本研究班では当

事者の意思決定に役立つ説明・同意文書作

成は必要である. 
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Germline findings に関する検討. 第 26

回日本遺伝性腫瘍学会学術集会 

2020.8.21-31 (Web) 

21. 山本英喜, 河内麻里子, 十川麗美, 二

川摩周, 浦川優作, 井上博文, 遠西大

輔, 久保寿夫, 中田英二, 田端雅弘, 

亀田雅博, 黒住和彦, 柳井広之, 嶋田 

明, 平沢 晃. AYA 世代発症の肉腫・

希少がんに対するがん遺伝子プロファイ

リング検査の意義. 第 26 回日本遺伝

性腫瘍学会学術集会 2020.8.21-31 

(Web) 

22. 坂井美佳, 岡村弥妃, 松山裕美, 横山

貴紀, 藤本悦子, 山本弥寿子, 大亀真

一, 小林成行, 堀 伸一郎, 大住省三, 

平沢 晃, 竹原和宏. 遺伝性乳がん卵

巣がん診療の課題. 第 26 回日本遺伝

性腫瘍学会学術集会 2020.8.21-31 

(Web) 

23. 梶原友紀子, 枝園忠彦, 藤原みわ, 鈴

木陽子, 鳩野みなみ, 笹原麻子, 十川

麗美, 二川摩周, 浦川優作, 河内麻里

子, 山本英喜, 岩本高行, 平成人, 平

沢 晃, 土井原博義. 家族歴と血縁者

の MSI-High 大腸癌から Lynch 症候群

を疑い MLH1 が VUS であった大腸癌・

乳癌の重複癌の 1 例. 第 26 回日本遺

伝性腫瘍学会学術集会 2020.8.21-31 

(Web) 

24. 平沢 晃.遺伝性乳がん卵巣がん診療の

最新動向（シンポジウム 遺伝診療のア

ップデート）第 139 回関東連合産科婦

人科学会学術集会 2020.6.23(web) 

25. 平沢 晃 がんゲノム医療と遺伝性腫瘍. 

第 72 回日本産科婦人科学会学術講

演会（生涯教育セミナー）,口

頭,2020.4.23-28 
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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 山内英子 聖路加国際大学聖路加国際病院 

       

 

研究要旨： 本研究課題のうち、研究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、研究３：サーベイランスの有用性と費用対効果の評価を担当した。 

 

A．研究目的       

 研究２：癌発症者および血縁者に対し、多

遺伝子パネル検査等の適切な遺伝学的検

査・遺伝医療が提供できる体制の指針の策定

を行う。 

 研究３：BRCA病的変異保持の癌発症者お

よび血縁者に対するサーベイランスの必要性

と有用性を実証し、わが国の遺伝医療体制下

での実装化に向けた提言を行う。                 

B．研究方法 

 研究２：MINDSにのっとった、ガイドラインの

作成を行なった。 

 研究３：BRCA病的変異保持者に対する乳

房サーベイランスの国内の現状の報告と適切

な乳房サーベイランス方法について、教育セミ

ナーにおいて診療ガイドラインに関して周知

することとした。 

 

（倫理面への配慮） 

患者を対象とした研究ではなく特に問題なし 

 

C．研究結果 

 研究２：2021年7月に発刊予定のHBOC診

療ガイドラインを作成中である。 

 研究３：開催した教育セミナー（WEB）には

600人以上が参加し、幅広い領域分野に啓発

活動を行う事ができた。  

 

D．考察 

 研究２：厚生労働科学研究（がん対策推進

総合研究事業）の研究班「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」（研究代表者 新 井 正 美）が

組織され、研究班の研究成果の1つとして「遺

伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC）の手引き

2017年版」作成された。保険適応や遺伝医療

の診療現場への積極的導入などの変化から、

HBOC関するニーズが広く認識されるようにな

り2021年版は、Minds「診療ガイドライン作成

マニュアル2017」の作成方法を遵守し、BRCA

病的バリアント保持者と医療者が多様な価値

観を反映した上で、意思決定をする際に活用

できるようなガイドラインを目指す方針とした。

推奨決定会議は医師だけでなく、遺伝看護

専門看護師１名、認定遺伝カウンセラー１名、

当事者の立場の代表者３名にも加わっていた

だいた。推奨作成にはGRADEシステムのEtD 

frameworksを用いた。様々な視点からCQを包

括的に評価した。 

 

研究３：多くの方が参加し、非常に関心が高い

ことがわかり、ガイドラインもその期待に応える

べく作成を進めたい。 

 

E．結論 

2021年7月出版に向けて引き続きガイドライン

の作成を行い、広く周知することに努める。 

 

G．研究発表 

１．論文発表 

特になし 

２．学会発表 

特になし 
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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 昭和大学先端がん治療研究所 講師 

       

 

研究要旨： 本研究課題のうち、研究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、研究３：サーベイランスの有用性と費用対効果の評価を担当した。 

 

A．研究目的       

 研究２：癌発症者および血縁者に対し、多遺伝

子パネル検査等の適切な遺伝学的検査・遺伝

医療が提供できる体制の指針の策定を行う。 

 研究３：BRCA病的変異保持の癌発症者およ

び血縁者に対するサーベイランスの必要性と有

用性を実証し、わが国の遺伝医療体制下での実

装化に向けた提言を行う。                 

B．研究方法 

 研究２：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

出およびガイドラインへの反映を行う。 

 研究３：BRCA病的変異保持者に対する乳房サ

ーベイランスの国内の現状の報告と適切な乳房

サーベイランス方法について、教育セミナーを開

催する。 

 

（倫理面への配慮） 

 昨年度は患者を対象とした研究報告ではなか

ったが、今年度以降は多数の施設の患者情報

を収集していく予定のため，個人情報の保護に

は最大限の配慮をする。 

 

C．研究結果 

 研究２：2021年に発刊予定のHBOC診療ガイド

ラインに多遺伝子パネル検査の適応案を反映さ

せた。また、各種学会および紙上でわが国の多

遺伝子パネル検査の動向についての報告を行

った（資料：本報告書115ページ）。 

 研究３：開催した教育セミナー（WEB）には600

人以上が参加し、幅広い領域分野に啓発活動

を行う事ができた（資料：本報告書140ページ）。  

 

D．考察 

 研究２：多遺伝子パネル検査は、国内では自

費診療であり、欧米に比べて一般診療としての

周知が低い事、BRCA以外の遺伝性腫瘍関連の

遺伝子変異保持者に対する国内のガイドライン

が必要であると思われる。 

研究３：教育セミナーのアンケート結果より、乳腺

領域以外の関心がまだ低いこと、乳腺以外の領

域にも啓発対象を拡大していくことが必要である

と思われた。 

 

E．結論 

 わが国の遺伝医療体制下で自費診療となる、

多遺伝子パネル検査、未発症血縁者に対する

サーベイランス、乳癌以外のサーベイランスにつ

いて、実装化における課題の抽出と指針の策定

が必要だと思われる。 

 

G．研究発表 

１．論文発表 

Yoshida R. Breast Cancer 

1. 2020 Aug 29. doi: 10.1007/s12282-0 

Hereditary breast and ovarian cancer 

(HBOC): review of its molecular 

characteristics, screening, treatment, and 

prognosis20-01148-2. Epub ahead of print.  

 

２．学会発表 

1. 吉田玲子 第 44 回日本遺伝カウンセリング

学会学術集会 2020.7.5  シンポジウム 

「がんゲノム医療」生殖細胞系列多遺伝子

パネル検査による遺伝性腫瘍診断の有用

性  

2. 吉 田 玲 子  第 26 回 遺 伝 性 腫 瘍 学 会 

2020.8.21 わが国の HBOC 診療の展開と

発展について考える～遺伝診療側から～ 

3. 吉 田 玲 子  第 28 回 日 本 乳 癌 学 会 

2020.10.13 パネルディスカッション1. 遺伝

性乳がん診療の現状と今後取り組むべき

課題 

4. 吉 田 玲 子  第 28 回 日 本 乳 癌 学 会 

2020.10.13  Joint session in GBCC and 

JBCS. Progress of HBOC Practice in Japan 

 

H．知的財産権の出願・登録状況 

 該当なし 

         

159




