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希少がんの情報提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究 

 

研究代表者 川井 章(国立がん研究センター中央病院骨軟部腫瘍・リハビリテーション科科長) 

 

研究要旨 

本研究は、我が国における希少がんに関する情報提供・相談支援の課題を解決するために、全国

の数か所で、情報提供・相談支援の Hub となる施設「希少がん中核拠点センター（仮称）」を実際

に開設し、希少がん患者が、住み慣れた地域で、質の高い相談支援を受けられる体制・ネットワー

クを構築するための基礎的データ作成のためのパイロット研究を行うことを目的とした。 

最終年度の令和４年度は、先行して希少がんセンターを開設した大阪国際がんセンター、九州大

学に続き、名古屋大学にも希少がんセンターを設立し、国立がん研究センター中央病院と合わせて

全国４施設の希少がんセンターにおいて、実際に希少がんホットラインをはじめとする希少がんの

情報提供・相談支援を実施した。 

さらに、将来の希少がん全国ネットワークの要となることが想定される希少がん中核拠点センタ

ーの備えるべき機能、希少がんの定義のためのがんの種類の分類に関する研究、希少がんホットラ

インを全国の拠点施設で実施してゆく上での共通のマニュアル・データベースの作成など、以下の

７項目の研究を実施した。 

1. 希少がん中核拠点センターの備えるべき機能に関する研究 

2. 希少がんの定義のためのがんの種類の分類に関する研究 

3. 希少がんホットラインの標準化・データベース作成のための研究 

4. 希少がん診療可能医療機関リスト作成に関する研究 

5. 希少がん患者の診療体験に基づく診療機関へのアクセスに関する分析 

6. 希少がん中核拠点センターの設立と課題に関する研究 

7. 希少がんに関する適切な情報提供・相談支援のための提言書作成 

提言書では、本研究班における活動、議論を基に、今後、わが国において、希少がんにおいて必

要とされる情報提供・相談支援を実現して行くために、どのような施策、取り組みが求められるか

提起した。 
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A．研究目的 

研究の背景 

「希少がん」は、わが国においては、平成 27年

の厚生労働省「希少がん医療・支援のあり方に関

する検討会」において、罹患率（発生率）が人口

10 万人当たり６例未満、かつ数が少ないため診

療・受療上の課題が他のがん種に比べて大きいも

の、と定義されている。希少がんは、頻度の高い

がんに比べて、治療成績、治療満足度ともに不良

で あ る こ と が 知 ら れ て お り (Lancet 

Oncol.18:1022-39,2017)、欧州の統計では、希少

がんは全がんの２割ほどの頻度であるにもかかわ

らず、全がんによる死亡の３割を占めることも報

告されている。 

希少がんの治療成績が不良であること、治療満

足度が不良である理由の一つとして、希少がん患

者・家族・医療従事者を迅速に適切な診療に導く

情報提供、相談・診療援体制が十分に整備されて

い な い こ と が 指 摘 さ れ て い る (Cancer 

Sci,109:1731-7,2018)。疾患の絶対数が少なく、

多くの医師、医療機関がその希少がんに対する十

分な診療経験、知見を有することが困難な状況下

で、希少がんが疑われた患者が、どの医療機関を

受診すれば最も適切な診療を受けられるのか、患

者のみでなく、医師・医療機関の側も、信頼でき

る情報がない中で、手探りの診療、受診が続いて

いるのが実情である。 

 

研究の目的 

本研究は、このような診療・受療上不利な状況

にある希少がんに関して、全国の数か所で実際に

情報提供・相談支援に関する拠点施設を整備し、

パイロット研究を実施することにより、希少がん

患者が、住み慣れた地域で、質の高い希少がんの

情報提供・相談支援を受けられる体制・ネットワ

ークを構築するための検討を行うことを目的とし

た。 

具体的には以下の研究を行った。 

1. 希少がん中核拠点センターの備えるべき機能に

関する研究 

希少がんの患者・家族および希少がんの診療

に関わる医療従事者が、希少がんの診療に関

して情報を得ること、相談することができる

広域の Hub となる拠点施設『希少がん中核拠

点センター（仮称：以下、中核拠点センター）』

の備えるべき機能を明らかにする。 

 

2. 希少がんの定義のためのがんの種類の分類に

関する研究 

現在、欧州およびわが国で、希少がんを定義

するための指標として用いられている

RARECARE の問題点を検討し、最新の WHO

分類と各癌の取扱い規約に則って、臨床現場

における使用を前提とした新たな希少がん分

類を日本から提案する。 

 

3. 希少がんホットラインの標準化・データベー

ス作成のための研究 

中核拠点センターにおける情報提供・相談支

援のかなめの一つとして、希少がんホットラ

インによる電話相談を位置づけ、各中核拠点

センターにおいて、一定の手順に基づいて質

の高いホットライン業務が行われるよう、そ

の実施手順を定める。 

 

4. 希少がん診療可能医療機関リスト作成に関す

る研究 

各中核拠点センターで提供すべき情報の中で、

特に重要性が高く、相談者からの要求も高い

信頼できる希少がん診療施設に関するデータ

収集および取り纏め手順を検討する。 

 

5. 希少がん患者の診療体験に基づく診療機関へ

のアクセスに関する分析 

中核拠点センターと全国のがん診療連携拠点

病院等に整備されているがん相談支援センタ

ーとの連携のあり方について検討をすすめる。 

 

6. 九州大学における希少がん中核拠点センター

の設立と課題 

大阪国際がんセンターにおける希少がん中核

拠点センターの設立と課題 

中部地方の希少がんネットワークの形成と分

析 

検討した機能に基づき、全国の数ヵ所で実際

に中核拠点センターを立ち上げ、各地の希少

がん患者と希少がん専門施設や専門医を繋ぐ

希少がんネットワークを構築する。 

 

7. 希少がんに関する適切な情報提供・相談支援

のための提言書作成 

研究の最終年度である R.4 年度には、本研究

班で検討された課題をまとめ、希少がんの情

報提供、相談・診療支援体制を全国に構築し、

さらに診断・治療・開発にも繋げてゆくため

に、どのようなアクションが必要かを提起す

る提言書を作成する。 

 

患者数の少ない希少がんの診療の質を担保し、

新たな治療開発を推進するためには、その診療や

研究を限られた施設に限定すること（集約化）が

一つの解決策となることは論理的帰結であるが、

集約化は、一方では診療へのアクセスの悪化をも

たらし、住み慣れた地域で希少がんの診療や相談
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支援を受けたいという患者・家族の願いに反する。

また、そのような集約化がはたして医療界・社会

に受け入れられるかは未知の課題であるし、その

ようなシステムの持続可能性に関しても十分な検

討が必要である。 

本研究は、この集約化と均霑化という希少がん

医療の根本的なジレンマに対して、希少がん中央

機関と、新たに設立する地域の情報提供、相談・

診療支援の拠点となる中核拠点センターを繋ぐネ

ットワークを形成することによって、できるかぎ

り患者が住み慣れた地域で希少がんに関する適切

な情報提供・相談支援を受けられる環境が整えら

れるようにするための基礎的研究を行うことを目

的とした。 

 

 

B．研究方法 

本研究では、希少がん中央機関である国立がん

研究センター、都道府県がん診療連携拠点病院（大

阪国際がんセンター）、大学病院（九州大学、名古

屋大学）の３つの異なる背景を有する研究参加施

設の研究者によって、先に述べた希少がんの情報

提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究

を行った。 

まず、先行して 2014年に希少がんセンターを立

ち上げ、希少がんの診療に関する電話相談「希少

がんホットライン」を開設し運営してきた国立が

ん研究センターの研究分担者を中心に、中核拠点

センターに求められる機能の予備的検討を行った。

これと並行して大阪国際がんセンター、九州大学、

名古屋大学（令和４年より参加）の研究分担者に

よって、実際に各施設に希少がんセンター（中核

拠点センター）を設立した。さらに、中核拠点セ

ンターと、全国のがん診療連携拠点病院に整備さ

れているがん相談支援センターの連携のための検

討等を行った。また、研究最終年度である R.4 年

度は、本研究班における 3 年間の研究・議論を基

に、今後、わが国において希少がんに関する適切

な情報提供・相談支援を行ってゆくために必要と

考えられることをまとめた提言書「希少がんに関

する適切な情報提供・相談支援のために」を取り

纏めた。 

具体的には、以下の方法で研究を実施した。 

 

１．「希少がん中核拠点センターの備えるべき機能に

関する研究」 

まず、本研究の初年度に、分担者等の関係者によ

って、国立がん研究センター希少がんセンター、希

少がんホットライン、相談支援センターにおける実

務および実態の共有を行い、それぞれの業務をスム

ーズに進めるための必要条件を洗い出し、その条件

を国立がん研究センターに特有のものと、他の医療

機関にも共有しうるものに整理した。次いで、地域

ごとの希少がん診療の事情を汲み取るために求め

られる機能の洗い出しを行った。これらについて、

討論を行い、中核拠点センターに求められる機能の

試案を文書化した。 

この、初年度に作成した「中核拠点センターに求

められる機能について」（以下《原案》）について、

第二年度、および今年度に分担研究者の所属組織で

検討し、各組織の担当者へのアンケート調査と意見

交換を通した妥当性、実施可能性・要改訂点の洗い

出しを行い、最終案を作成した。 

 

２．「希少がんの定義のためのがんの種類の分類

に関する研究」 

①分類の作成 

欧州RARECAREの分類は、Tier1,Tier2,Tier3と

階層化されており、原則ではTier1が腫瘍の発生部

位に基づく大分類（食道、胃、肝臓など）、Tier2

が組織型をいくつかグループ化した分類（腺癌、扁

平上皮癌など）、Tier3が細分化された組織型（印

環細胞癌など）となっている。しかし造血器腫瘍、

軟部肉腫、神経内分泌腫瘍など、発生部位が臓器と

して特定しづらいものや、ほぼ多臓器にわたって発

生するものについては、Tier1に組織型として設定

されている。 

我々の分類では、部位と組織が混在するRAREC

AREの分類構造を改め、Tier1では必ず部位になる

ようにし、その下に、Tier2は組織、Tier3はさらな

る細分類とした。実臨床での使用を考えると、Tier

1を部位別にすることで臨床医が使用しやすくなり、

希少がんの定義としても定義しやすい。 

希少がんの頻度基準については、Tier1ですでに1

0万人当たり6名未満の基準が満たされていれば、そ

の中に位置するTier2はすべて希少と判定される。

一方、Tier1が基準以上の頻度があれば、部位別のT

ier2の分類で判定される。Tier3は特に希少がんの

判定には関係しないが、参考として置いておくこと

とした。 

②実症例の分類作業 

Tier1に対応する部位別に、組織コードを新分類

においてどのようなTier2, 3にするべきか、病理専

門医と疫学、データの専門家が1~2週に1度カンフ

ァレンスを行い、分類を行った。 

これを基に、WHO分類も参考にして、名称が変

わった組織名はupdateし、新分類として必要な組

織分類を作成した。なお、分類は、リンパ腫や肉腫

等の全部位に現れる組織は部位特異的一覧として

臓器横断的に一つ作成し、部位毎の分類は部位横断

的一覧として作成した。 

③新分類の方針 

新分類において、実症例を再度あてはめ、どの部

位・組織が希少がんとなるか検討し、院内がん登録

に実症例がなかった組織については、ICD-O-3.2と

WHO分類より組織コードを入れた。 
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中枢神経系は、良性及び境界悪性腫瘍についても

がん登録対象とされているが、範囲が非常に広がる

ことから、今回は良性腫瘍については入れない方針

とし、一方で境界悪性腫瘍は分類をしていく方針と

した。 

④希少がんの定義 

 2016‐19年の全国がん登録から全症例を提供依

頼し、作成した新分類に当てはめた。総務省の統計

による人口統計を用いて、人口10万人中6例未満と

なる希少がんとなる疾患を定義した。なお、男女に

特異的な部位については、分母を全人口ではなく男

女別とした。乳腺は男女別に集計し、前立腺・精巣・

陰茎については男性のみを分母とし、子宮頸部・子

宮体部・卵巣・膣・胎盤については女性のみを分母

とした。 

 造血器腫瘍については、各臓器に出来るリンパ

腫については各臓器に振り分けたものと、リンパ

腫としてまとめたものの 2 種類を作成した。専門

臨床家と議論をし、どちらを選択するかは検討中

である。 

 

３．「希少がんホットラインの標準化・データベー

ス作成のための研究」 

希少がんホットラインを開設している４施設の

ホットライン担当者および関係者による web 

meetingを２回開催し、各施設の希少がんホットラ

イン業務の手順を再確認し、各施設で共通化可能な

希少がんホットラインマニュアルの内容について

議論を行なった。その上で、1年目の成果物である

「国立がん研究センター希少がんホットラインの

手引き」を土台として、各施設の意見を取り入れな

がら、希少がんホットライン共通マニュアルの原案

を作成した。 

また、２年次に実施した各施設における相談内容

の情報収集・記録方法に関するアンケート結果をも

とに、希少がんホットライン共通データベースの作

成に関する議論を行い、希少がんホットラインの相

談記録の共通データベースの構築を進めた。 

 

４．「希少がん診療可能医療機関リスト作成に関

する研究」 

前年度までの研究では、国立がん研究センター希

少がんセンターで作成した希少がん診療可能医療

機関リスト作成手順（案）を用いて、関東および全

国版の希少がん診療可能医療機関リスト（案）を作

成した。 

３年目の今年度は、上記作成手順の見直しと、さ

らに大阪国際がんセンターと九州大学において医

療機関リストを実際に作成し、その問題点を検討し

た。 

ホットラインにおける問い合わせが多い疾患に

関するリスト作成を行うことを目的として、国立が

ん研究センター希少がんホットラインに問い合わ

せが多かったトップ10の疾患をリストアップした。

悪性軟部腫瘍（GIST以外）＋悪性骨腫瘍、GIST、原

発不明がん、悪性黒色腫、神経内分泌腫瘍、悪性リ

ンパ腫、眼腫瘍、悪性中皮腫、胸腺腫瘍、脳腫瘍が

トップ10の腫瘍であった。この10の腫瘍について、

リスト化をおこなった。 

【院内がん登録データを抽出したICD-O-3・形態コ

ード】 

・悪性軟部腫瘍：8711/3, 8714/3、880*/3 881*-

883*の2/3、884*の/3、885*-888*の/3、889*-892*

の/3 893*-899*の/3 900*-903*の/3、904*の/3 

912*-916*の2/3、917*の/3、945*-957*の/3 958*

の/3 

・悪性骨腫瘍：918*-924*の/3の分類, 9200/1, 92

50/3, 9252/3, 9261/3, 9290/3,  

927*-934*の3の分類, 9364/3, 9365/3, 9370/3, 9

371/3, 9372/3,  

・カポジ肉腫 9140/3,  

・GIST 8935/3, 8936/3,  

・がん肉腫 8950/3, 8980/3, 8981/3,  

(子宮の間葉系、または肉腫の抽出では上記＋悪性

軟部腫瘍の子宮からの分類予定) 

・小児腫瘍 8960/3, 8963/3, 8970/3, 8971/3, 8

972/3, 8973/3, 8974/1, 9490/3, 949*-952*の/3 

・神経内分泌腫瘍：8013/3, 8041/3, 8150/3, 815

4/3, 8240/3, 8244/3, 8246/3, 8247/3, 8249/3, 

8574/3,・悪性リンパ腫：969*-972*、973*、976*、

980*-994*の/３の分類 

・悪性中皮腫 9050/3, 9051/3, 9052/3, 9053/3,  

・脳腫瘍：938*-948*の1/3の分類 953*の1/３の分

類 

・眼の腫瘍：9510/3, 9511/3, 9512/3, 9513/3,  

・胸腺腫瘍：858*の/3 

・原発不明がん：局在コードC80.9 

 

５．「希少がん患者の診療体験に基づく診療機関

へのアクセスに関する分析」 

希少がんに関する治療を行う医療機関に受診し

ている患者を対象に、現医療機関受診までの経緯に

ついて、インタビューによる聞き取りを行った。 

国立がん研究センター中央病院骨軟部腫瘍科で

診療を受けているがん患者で、20歳以上の者を対象

とした。心理的負担が生じる可能性がある等、主治

医が不適当と判断した者を除外基準とし、選択基準

に該当する患者に対し、担当医から調査協力を依頼

した。 

インタビューは、半構造化面接により個室の静か

な環境で実施した。対象者（患者）と、同伴者（家

族等）がいる場合には同席してもらう形で、インタ

ビューガイドに基づいて聞き取りを行った。聞き取
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りの内容は、国立がん研究センター「希少がんホッ

トライン」を利用した経緯または国立がん研究セン

ターを受診した経緯について、またその際に医師や

家族からあるいはインターネットを介して収集し

た情報についても具体的に聞き取りを行った。 

インタビュー内容は、許可を得た上で音声を録音

し、逐語録を作成した。インタビュー時間は研究説

明時間を含めて約30～60分であった。 

分析は、質的手法を用いて行った。本報告では、

現在診療を受けている診療科（国立がん研究センタ

ー骨軟部腫瘍科）への受診経緯について整理した。 

 

６．各地域・施設における希少がんセンター（中核

拠点センター）の設立 

6‐1．大阪国際がんセンター 

１．希少がん中核拠点センターの要件・在り方検討 

２．希少がん中核拠点センターの活動 

３．大阪府における希少がんの実態の調査 

４．大阪府における希少がん情報提供・相談支援ネ

ットワークの形成と課題の抽出 

５．希少がん全国ネットワークの構築 

６、希少がんの情報提供、相談・診療支援体制に関

する提言書 

6‐2．九州大学 

１．希少がん相談窓口である希少がんホットライン

設立するにあたり、必要事項を検討する。 

２．希少がんホットラインへの相談内容をまとめ、

地方の特性・実情を明らかにするとともに、課題を

抽出しまとめる。 

6‐3．名古屋大学 

１．中部地区において、希少がんの診療に関して相

談できる希少がん中核拠点センターの備えるべき

機能を国立がん研究センター、大阪国際がんセンタ

ー、九州大学と共有する。 

２．検討した要件に基づき、中部地区における希少

がん中核拠点センターを立ち上げ、希少がんホット

ラインを開設する。 

３．中部地区希少がんセンター設立およびホットラ

イン開設過程において、中部地区の実情に即した情

報提供、医療相談・支援体制を構築するための課題

を抽出する。 

４．希少がん中央機関である国立がん研究センター

及び他の希少がん中核拠点センターとともに希少

がんネットワークを構築し、既存のがん診療・相談

支援システムであるがん相談支援センター等との

有効な連携について検討する。 

 

７．「希少がんに関する適切な情報提供・相談支援

のための提言書作成」 

本研究の 3年間の議論をもとに、今後、希少が

んにおいて必要とされる情報提供・相談支援をわ

が国で実現してゆくために、どのような施策や取

り組みが求められるかを提起する提言書の作成を

行った。メッセージを届ける対象としては、行政・

医療者・患者および患者支援団体など希少がんの

診療に関係する幅広い対象の人々を想定した。 

執筆は、研究分担者・代表者による分担執筆の後、

研究代表者がこれを取り纏め、全研究者による推

敲を経て最終版を作成することとした。 

 

【倫理面への配慮】 

分担研究課題５．「希少がん患者の診療体験に基

づく診療機関へのアクセスに関する分析」研究は、

国立研究開発法人国立がん研究センター研究倫理

審査委員会の承認を得て、調査を実施した（研究課

題番号2021-494）。 

その他の研究課題においては、個別の患者情報を

扱うような解析は実施していないため、特別な倫理面

への配慮については対象外となるが、基本的姿勢とし

て「人を対象とする医学系研究に関する倫理指針」

を遵守し、研究対象者に対する人権擁護上の配慮を

行なった上で研究を実施した。 

 

 

C．研究結果 

１．「希少がん中核拠点センターの備えるべき機能に

関する研究」 

本研究の初年度(令和 2 年度)に＜希少がん診療

の特性と情報提供体制の重要性＞＜情報提供体制

に求められるもの＞＜地域希少がんセンターの必

要性＞からなる総論部分と、＜地域希少がんセン

ターに求められる機能＞の各論部分からなる「地

域希少がんセンターに求められる機能について」

《原案》を作成した。 

第二年度(令和 3 年度)及び今年度(令和 4 年度)

に、分担研究者およびその組織で希少がんホット

ライン・情報提供に携わっている方へのアンケー

ト調査（合計 4 機関・15 名）を行い、班会議での

意見交換を経て《原案》の改訂を行った。 

また、広域の Hub となる施設の想定される組織

名については、全体議論を経て、当初の地域希少

がんセンター（仮称）から、希少がん中核拠点セ

ンター（仮称）に変更することが決定された。 

改訂の内容として、1．診療体制（医療機関の機

能）に、地域・地域間の希少がん診療ネットワー

ク形成に積極的に貢献できることや、2．情報の収

集提供体制（提供体制に求められる機能）に、相

談のデータベース化や他の希少がん中核拠点セン

ターや希少がん中央機関等と共有できること、な

どの機能を追加した。 
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また、3．希少がん医療の向上を図るための活動

体制として、地域希少がんセンターは、担当する

地域における情報提供・相談支援の Hub となるこ

とが期待されるが、それとともに、希少がん中央

機関ならびに全国の地域希少がんセンターと連携

して、さまざまな希少がんの課題に取り組むこと

が求められること、等の追加を行った。 

 

２．「希少がんの定義のためのがんの種類の分類

に関する研究」 
がん登録の全症例を、病理医により組織分類し、

それを基にsite-specificとsite-agnosticの新分類を
作成した。 
現行のRARECARE分類からの主な変更点とし

ては、Tier1を全て部位としたことである。現行の
RARECARE分類ではTier1にsarcomaがあるが、
骨・末梢神経・腹膜についてもそれぞれTier1とし
て独立させ、sarcomaは組織名であるので、site-ag
nostic分類での全部位に対するTier2とした。また、
頭頚部がんにおいて、UICCのステージ分類の境界
に従って、舌の境界部位、口蓋を口腔・口唇に変更
し、下咽頭と喉頭が同一Tier１となっていたのを分
離した。 

R.4年度は、全国がん登録のデータを用いて実際
に疾患ごとの頻度を出した。それにより、人口10
万人あたり6例未満という希少がんの定義に当ては
まるものを抽出した。さらに10万人あたり3～5例
となるもの、3例未満となるものもそれぞれリスト
化した。 
その結果、Tier1のレベルで人口10万人あたり6

例未満となったのは、鼻腔・副鼻腔、上咽頭、中咽
頭、下咽頭、喉頭、大唾液腺、小腸、肛門、気管、
胸腺、膣、胎盤、精巣、陰茎、尿道、尿膜管、眼、
中耳、盲腸、下垂体、副甲状腺、副腎、松果体、骨、
軟部組織、心臓、縦隔、胸膜、腹膜、後腹膜、乳（男
性）の31種類であった。これらの部位に発生する悪
性腫瘍は、全て自動的に希少がんと判断される。ま
た、これらの部位以外に発生した悪性腫瘍のうち、
Tier2で10万人当たり6例未満という頻度基準を満
たすものも希少がんと判定される。 
具体的なそれぞれの希少がんの病名については

資料１を参照のこと。 

 

３．「希少がんホットラインの標準化・データベー

ス作成のための研究」 

１） 希少がんホットライン共通マニュアルの作成 

「国立がん研究センター希少がんホットライン

の手引き」を土台としつつ、参加４施設の担当者お

よび関係者によって、共通マニュアルとして記載す

べき項目を決定した。 

具体的には、相談支援業務としての基本的な項目

に加え、本研究班における議論で指摘された希少が

んに特有な項目（病理診断、治験情報の確認方法、

症例検索システム、担当する診療科の案内、他の機

関の医療者からの相談など）が追加されることとな

った。 

さらに、セカンドオピニオンを積極的に勧めるべ

きか、相談者の病状などに関する個別の対応を行う

か、提供する情報ソースについての評価方法、相談

者の個人情報をどこまで聞くか、特定の病院を紹介

するか、相談内容の教育・研究活用の説明、相談員

の学習や情報収集について、など希少がんならでは

の未解決の課題について、各施設の現状と照らしあ

わせながら意見交換を行なった。 

議論では、治験情報の確認方法や担当診療科につ

いては施設によって異なるため、マニュアルへの統

一した記載は難しいこと、患者ごとの個別対応は診療

となるため注意すべきであること、症例検索システムや

治験情報紹介Webサービスなどの活用については記

載すべきであることなどの意見が出された。 

これらの議論をもとに意見の集約を行い、希少がん

ホットライン共通マニュアルの原案が作成された（資料

１）。内容としては、相談支援業務の個別的な内容につ

いてはあくまで各施設の実施方法やマニュアルに従う

こととした上で、希少がん相談に関し考慮すべき点を

記載した。すなわち、各施設のマニュアルを追補する

ような、二階建て構造の共通マニュアルとして作成した。

マニュアルは、本研究終了時点では、未だ原案の段階

であり、今後、各施設からの意見収集を行った上で、

最終版を作成し、実際の運用へと進めていく予定であ

る。 

 

２） 希少がんホットライン共通データベースの構築 

昨年度までに希少がんホットラインでの情報収集と

記録方法について、各施設の現状、データの入力プラ

ットフォームなどの情報を収集した。 

本年度はこれらの情報をもとに、希少がんホットライ

ン共通データベースの項目について議論を行なった。

収集すべき情報に関しては、相談内容の分類や希少

がん疾患名などの統一化、受診中の病院名・診療科

や居住地、病理診断の有無などの項目が重要であると

の意見が出された。また各施設での相談内容の記録

方法については、多くは通常のがん相談業務で使用

されているがん医療相談システムを使用している

が、各担当者は希少がんに関する項目として充足し

ていないと感じていることが明らかとなった。 

以上の議論をもとに、希少がんホットライン共通

データベースとしては、収集するデータ項目のみ共

通化し、登録システムは各施設で構築する方針を提

案した。さらに国立がん研究センター中央病院で使

用しているがん医療相談システム（ファインデック

ス）を改修・追加することで、上記のような希少が

んに特化した内容を組み入れた相談記録フォーム

案を作成した（資料２）。今後、各施設からの意見

を収集し、改訂を行った上で実際の運用へと進めて

いく予定である。 

 

４．「希少がん診療可能医療機関リスト作成に関

する研究」 
 院内がん登録から、当該疾患の診療実数に関し

て、2016年から2018年の実績を抽出した。（初
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発時に治療を実施した症例数のみをカウント） 
 診療実数が年間10例以上、その病院が1桁の場

合は5例以上の病院を抽出した。 
 上記の実績リストについて、局所治療、薬物療

法、（可能なら研究も）という2～3側面から、
各専門家が分類し、特に診療実績が信頼できる
病院群を抽出し、リストを作成した。 

 少なくとも病院リスト作成に当たっては、極力
2名以上の専門家が合意する病院のみを抽出し
た。 

 その後、院内がん登録の2018年から2020年デ
ータを受領し、関東地方（国立がん研究センタ
ー中央病院）、近畿地方（大阪国際がんセンタ
ー）、九州地方（九州大学病院）、それぞれの
地域における希少がん診療可能病院リストを
作成した（資料１）。 

 

 

５．「希少がん患者の診療体験に基づく診療機関

へのアクセスに関する分析」 

12名の対象者に、書面での同意を得た上で、半構

造化面接を実施した。性別は男性5名、女性7名、診

断時の年代は30代が最も多く5名、続いて20代、40

代、70代が2名ずつであった。居住地域は関東圏11

名、その他1名であった。「希少がんホットライン

または国立がん研究センター中央病院骨軟部腫瘍

科への受診につながった経緯」についての概要を資

料１に示した。 

病院受診のきっかけについては、症状に気づき近

くのクリニックや病院を利用したか、他の疾患で受

診していた医療機関の医師を介して、直接あるいは、

1，2カ所の病院を経由して国立がん研究センター中

央病院骨軟部腫瘍科を紹介されていた。希少がんホ

ットラインを利用した者は3名で、そのうち2名はイ

ンターネット検索でホットラインを見出していた。

本人以外の家族（母親）が、電話で問い合わせを行

うなど、病院検索に重要な役割を果たしていた。 

 

６．各地域・施設における希少がんセンター（中核

拠点センター）の設立 

6‐1．大阪国際がんセンター 

令和２年４月に大阪国際がんセンターの中に地

域希少がんセンターを設置して活動を開始。診療面

では希少がんキャンサーボードを定期的に実施し

て、多職種・診療科横断的に希少がんの診療を適切

に実施することができた。ホットラインによる相談

支援業務は、件数が徐々に増加し、地域は関西のみ

ならず西日本に広がり、相談内容も多岐にわたり、

認知度が確実に向上していると考えられた。ホーム

ページを強化するとともに、市民向けの講演会、希

少がん患者会ネットワークの広報事業に積極的に

参加して、一般市民・医療者への広報活動に努めた。 

令和３年11月に大阪府がん診療連携協議会に希

少がん部会を設置した。この部会を中心に大阪府内

の希少がんネットワーク構築の体制整備に向けて

活動をして行く。また、国立がん研究センター、九

州大学と共に、希少がん全国ネットワーク構築およ

び希少がんの情報提供、相談・診療支援体制に関す

る提言書の作成を行った。 

6‐2．九州大学 

令和3年5月から希少がんホットラインを開始し

た。希少がんホットラインの運営は、担当看護師、

各診療科の連携の下、順調に進んだ。令和3年5月～

令和4年3月末までの相談件数は102件であった。90

件が患者・家族から、12件が医療者からであった。

令和4年4月～令和5年3月末までの相談件数は121件

であった。112件が患者・家族から、9件が医療者か

らであった。 

希少がんホットライン2年間の経験を基にその課

題を検討した。 

 各年度40種以上の希少がんの相談があった。相

談の多いがん種は、肉腫、GIST、神経内分泌腫

瘍、腺様嚢胞がん、胸腺がんであった。 

 患者の居住地は、福岡県内が最も多く、九州地

方・山口・沖縄で大半を占めた。 

 相談内容に関しては、当院の受診やセカンドオ

ピニオン、治療法についてのものが、ほぼ同割

合であった。 

 課題として、当センターは専任看護師1名とそ

れをサポートする形で各診療科医師が対応可

能な連携体制を構築し順調に運営されている

ものの、窓口として対応しているのは1名であ

り、人材育成の必要がある。また、当センター

を安定して運営していくための、資金の問題は

大きい。 

 転帰として不明のものが一定割合で存在した。

極力転帰を明確にできる努力を行っているが、

必ず相談者に転帰を報告してもらう約束や、氏

名、電話番号のような個人情報を伺い転帰を確

認するまでには至っていない。他施設の希少が

んホットラインと共通化した転帰についての

対応法の検討が課題である。 

 相談内容には、不安や精神的苦痛についてのも

のが含まれている。窓口対応者により対応する

ことで一定の対処は行っているが、希少がんに
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関する不安や精神的苦痛に対応するかは、その

実情、問題点を明らかにすること含め、各希少

がんセンターと共同で取り組む必要があると

考える。 

6‐3．名古屋大学 

令和3年7月1日に、名古屋大学医学部附属病院に

希少がんセンターが設置され、中部地区の地域希少

がんセンターとしての活動を開始した。 

特定機能病院である名古屋大学医学部附属病院

における希少がん患者受療数を調査し、2016年か

ら2020年の院内がん登録総数は16,936例、希少が

ん症例数は3,728症例で全体の22%であった。日本

全国での希少がん推定罹患率は約15%と報告され

ており、名古屋大学医学部附属病院が特定機能病院

であることから希少がん症例の比率が高いことが

推察された。 

希少がんホットラインを開設する準備として、国

立がん研究センター中央病院希少がんセンター、九

州大学医学部附属病院との情報交換を行うととも

に、ホットラインを担当する看護師は、ホットライ

ン開設前に名古屋大学医学部附属病院におけるが

ん相談支援センターにおいて適切な対応を含めて

研修を行った。ホットラインで受けた相談に対する

対応のフローチャートを作成し、各科希少がん担当

医師との連携を図る準備をした。令和4年8月1日よ

り希少がんセンターホットラインを開始し、週3回

（月・水・金）の10時～14時、専任看護士により

対応している。 

 

７．「希少がんに関する適切な情報提供・相談支援

のための提言書作成」 

検討の結果、提言書の構成は、提言、本文、参考

文献の形とすることとした。 

2022年7月、本文の分担執筆を研究代表者より各

研究分担者に依頼した。原稿執筆締切りは8月に設

定、9月中に分担執筆原稿の構成、書きぶりなどを

整えver.1.0を作成した。令和4年度第3回班会議（1

0月3日）でver.1.0に関する検討を行い、ver.1.1

を作成した。12月にver.1.2、2023年1月にver.1.3、

2月にver.1.4と推敲をすすめ、参考文献を追加した

後、全員による最終確認を行い、3月にver.1.5を作

成、最終稿の確定を行った。（資料１） 

以下、提言書【提言】原文、および提言書【本文】

もくじを記す。 

提言書【提言】 

1. 希少がんに関する正確な情報を、全国の患

者・家族・医療者に、タイムリーかつ安定的

に提供可能な体制を構築するべきである。 

＊ 提供すべき情報として、疾患に関する情

報、適切な診療施設に関する情報、治験や臨

床試験に関する情報、その他希少がんの診

療・療養に関する情報等があげられる。 

＊ 診療施設に関する情報には、各々の施設

における診断、外科的治療、内科的治療、治

験・臨床試験に関する最新の実績を含むこと

が必要である。 

＊ 個別性の高い情報提供および双方向的な

相談支援にも対応可能な体制（専任の相談員

による電話相談・web 相談など）を整備する

ことが重要である。 

2. 希少がん中央機関が中心となり、希少がん中

核拠点センターとともに Hub-and-Spoke 型

の希少がん全国ネットワークを構築し、ネッ

トワークを生かした希少がんの情報提供・診

療・研究開発に関する対策を推進するべきで

ある。 

3. 希少がん全国ネットワークと全国のがん診療

連携拠点病院・相談支援センターの緊密な連

携を図り、社会に周知するべきである。 

4. 希少がん全国ネットワークの恒常性を担保す

る体制および財源が確保されるべきである。 

5. 希少がん対策は、医療者、患者、社会が協働

して行うべき重要な課題であることを周知す

るべきである。 

提言書【本文】 

I．はじめに 

II．希少がんにおける情報提供・相談支援の課題 

１．情報提供における課題 

２．相談支援における課題 

III．これまでの取り組み 

１．国立がん研究センター希少がんセンター 

２．希少がん対策ワーキンググループ  

３．希少がんホットライン 

４．希少がん診療施設に関する情報 

５．がん相談支援センターとの連携 

６．遠隔地の希少がん患者・家族・医師への支援 

７．大阪国際がんセンターにおける取り組み 

８．九州大学における取り組み 

９．日本希少がん患者会ネットワークの取り組み 

10．欧州における取り組み 

IV．希少がんにおけるその他の課題 

１．病理診断 

２．標準治療の整備と人材育成 

３．新たな治療開発 

４．希少がんの定義にかかる新たな疾患分類 

 

 

D．考察 

本研究は、まれであるがゆえに疾病や診療に関

する正確な情報の入手や適切な受診行動をとるこ

とがしばしば難しい希少がんに対して、その情報
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提供・相談支援の状況を改善するための方法とし

て、関東地方の「国立がん研究センター」（希少が

ん中央機関）に加えて、国内数か所に広域拠点と

なる「希少がん中核拠点センター（仮称）」を整備

し、これらのセンターを中核としたネットワーク

によって、希少がん患者が、できるかぎり住み慣

れた場所で、納得のゆく相談支援や信頼できる診

療を受けられる体制を構築するためのモデルを作

成することを目指している。 

このモデルにおいては、希少がん中央機関（国

立がん研究センター）および希少がん中核拠点セ

ンターが、それぞれの広域地域における情報・診

療の中心拠点（Hub）となり、これと連携した各地

域の希少がん診療施設が実際の希少がん患者の診

療を行う拠点（Spoke）となることを想定している

（Hub and Spokeモデル）。 

尚、本研究の一部として当初計画していた『日

本希少がんネットワーク』の構築に関しては、研

究開始直後に始まった Covid-19 pandemic によっ

て、広域をまたぐ人の交流が難しくなったこと、

ネットワーク形成のきっかけとして期待していた

各種医学会が相次いで中止・延期・web開催となっ

たことを受け、その研究の一部を延期した。 

その代わりとして、欧州およびわが国で、希少

がんの定義の指標として用いられているにもかか

わらず、近年、その不整合や陳腐性が指摘されて

いる欧州の RARECARE の分類に関して、最新の WHO

分類と各癌の取扱規約に則って、臨床の現状も加

味した新たな日本発の希少がん分類を作成するこ

とを試みた。 

 

本研究では、まず、本研究の目標である“希少

がん患者が住み慣れた地域で納得のゆく診療や相

談支援を受けられる体制を構築すること”を実現

するための重要な柱として位置付けている『希少が

ん中核拠点センター（地域希少がんセンター）』の備

えるべき機能を一般化し、明確にするための文書

化を行った。今後、個別の医療機関での実装を進

めていく中で、細かな事項についての調整を行い

ながら、より現場の実情に合った実用的な『備え

るべき機能』を整備してゆくことが重要と考えて

いる。 

 

希少がんの定義のためのがんの種類の分類に関

する研究では、先行の RARECARE の分類を尊重し、

相互の互換性をできるだけ保ちつつ、その課題を

解決するための新たな希少がんの分類を提案して

いる。最終年度である R.4 年度は、新分類の枠組

みが確定し、全国がん登録を用いて、我が国にお

ける新たな希少がんの定義を定めることができた。

今後は、この分類が実臨床でも違和感なく使用可

能か、引き続き検討を行い brush up を継続する。

実際問題としては、現行の RARECARE 分類での

希少がんの数よりも希少がんとされる疾患の数は

増えるが、そのあたりの”違和感“に対する対応

を含め、丁寧な説明、適切な運用が重要と考えて

いる。今後、この新たな希少がんの分類に基づき、

希少がんとそれ以外の疾患との予後（生存率）の

差についても検討を進める予定である。 

 

希少がんホットラインの課題の一つに、個別性の高

い有用な相談の実現と個人情報の秘匿性の両立、と

いう問題がある。十分な診療を提供できる医療機関が

必ずしも多くない、あるいは周知されていない希少が

んにおいて、患者を適切な医療機関に繋ぐためには、

一歩踏み込んだ情報の収集や提供も必要な場面がし

ばしば存在する。また、エビデンスの少ない希少がん

においては、相談業務の改善のために、回答内容の

客観性、正確さに関する検証は特に重要である。従来

のがん相談と同じく個人情報の秘匿性は尊重しつつも、

希少がんにおいては、相談者の同意に基づいた上で、

ある程度個別の情報を収集し、診療にならない程度の

個別的な相談を行い、さらにその後の転帰等の情報

を得ることは重要と考えられる。 

希少がんホットラインに関して、本年度は、希

少がんホットライン共通マニュアルおよび共通デ

ータベースの作成を行なった。マニュアルについ

ては、病理診断や治験情報、担当診療科の確認な

ど、希少がん相談において特に重要と思われる項

目を含む共用可能なマニュアルを作成した。また

データベースについては、希少がんにおける相談

内容の分類や疾患名の統一化、受診中の病院名・

診療科や居住地、病理診断の有無など、希少がん

の相談支援において重要な項目を含むようデータ

ベースを構築した。 

 

希少がん診療医療機関リスト作成に関する研究

では、今年度は、分担研究施設において、実際に

希少がん診療病院の“リスト”作成を行った。 

作成した”リスト“の実際の相談における使用

感を、各希少がんセンターのホットラインにおい

て聴取した。その回答としては、病院リストがあ

ることはありがたいが、紹介病院の推奨決定にお

いては、実際にどのくらいの診療実数があるかが

最も優先され、2 番目に重要なのが先方の受け入れ

可能性であるため、専門家として推奨できるかど

うかという観点に基づいた“リスト”の効果を実

感する場面は期待したほど多くはない様子であっ

た。 

このため、院内がん登録データから、診療実数

を知ることが第一に重要であった。しかし、診療

数がある程度あっても、その治療は専門家として

は推奨しない、または、手術は推奨できるが薬物

療法は推奨しない、といった、治療内容によって

は推奨が分かれる病院があり、こういった病院の

選定については、専門家の意見が入ることの重要
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性が認識された。 

将来的には、現況報告書で、希少がんを含めた

診療実数、診療可能性を抽出できるようになると

想定されており、そういったデータと、診療実数

のデータとを突合することが、一番重要な診療可

能医療機関のリスト化において、役立つポイント

と考えられた。 

 

希少がん患者の診療体験に基づく専門病院への

アクセスに関する研究では、研究参加者 12 名のう

ち 10 名は、医師を介して国立がん研究センターへ

紹介されており、自らインターネットを検索して

希少がんホットラインあるいは病院の予約窓口を

利用した者は 2 名であった。 

この2名については、診断を受けた本人ではなく、

母親が病院探しにおいて重要な役割を果たしてい

た。この2名が自ら病院を探したきっかけとして、

受診していた病院の医師から明確な紹介先の病院

が示されなかったこと、紹介された先の病院に対し

て不安があったことが語られていた。受診先の医師

からの紹介で国立がん研究センターを受診してい

る対象者については、病院探しで困らなかったこと

が語られていた。この結果からは、医療機関に対す

る不安が、自ら情報検索をさせた可能性も示唆され

る。医療機関同士が、適切かつ迅速に患者を紹介で

きるようになることが、希少がん患者にとって最も

心理的な負担が少なく、希少であっても受診できる

体制につながるのではないかと考えられる。 

 

本研究の最も重要な成果の一つとして、大阪国際

がんセンター、九州大学、名古屋大学に、実際に希

少がんセンター（希少がん中核拠点センター）を立

ち上げ、ホットラインなど実臨床に即した相談・支

援を行える体制を整えたことがあげられる。 

大阪国際がんセンターに設置した希少がんセン

ターの活動は診療・相談支援の両面で順調に増加し、

内容面も進展が得られた。特にホットラインによる

相談支援は量的にも質的にも前進が見られ、広報活

動を通じた認知度の向上の成果と考えられた。また、

地域の希少がんネットワーク構築に向けて、大阪府

の67のがん診療拠点病院から構成される大阪府が

ん診療連携協議会の下に希少がん部会を設置した。

折からのコロナ禍のため、近畿地方の希少がんネッ

トワーク構築に関しては、当初予定した通りの協議

を進めることはできなかったが、本部会を拡張する

ことにより近畿地方の希少がんネットワークの構

築を行うことが可能と考えられている。 

九州大学病院希少がんセンターにおける希少が

んホットラインは、開設以来順調に運営されている

が、それには、ホットライン開設前に、院内各診療

科の理解と協力を得て、医師の支援体制構築を行っ

たこと、また、担当者としてがん相談支援経験豊富

な看護師が窓口となっていることなどが役立って

いると考えられた。一方、継続的な人材育成の必要

性、安定した運営資金の確保等が今後の大きな課題

と考えられる。また、臨床試験等に関する他の希少

がんセンターとの情報共有体制の構築も望まれる。 

希少がんホットライン相談後の転帰としては、電

話相談のみで完了するもの、受診やセカンドオピニ

オンで当院来院となるもの、他施設に紹介するもの

を合わせると約７割を占め、ホットラインが相談者

に一定程度貢献できていることが伺われた。また、

相談内容には、不安や精神的苦痛についてのものが

比較的多く含まれており、がん相談支援室によせら

れる問い合わせとは若干異なり、希少がんホットラ

インの特徴の一つと考えられた。 

問題点として、ホットライン相談後の転帰が不明

の症例が一定数存在することがあげられる。ホット

ライン相談後の転帰を明らかにすることは、その有

用性・課題を明らかにし、より良い相談支援を実現

してゆくためにきわめて重要なプロセスと考えら

れる。しかしながら、相談者の中には、転帰を明ら

かにしないといけないとすると気軽に相談できな

いと感じる方がいる可能性もあり、この点に関して

は、他の各希少がんセンターと足並みをそろえた方

針・対応が必要と考えられる。 

令和3年7月に、名古屋大学病院に希少がんセンタ

ーが設置され、希少がんホットラインを開始し、中

部地区の希少がん中核拠点センターとしての活動

を開始した。今後、国立がん研究センター、各施設

の希少がんセンターと連携して、緊密な情報共有、

相談支援が行われてゆくことが期待される。 

 

本研究班の3年間の活動と議論を踏まえ、今後、

わが国において希少がんに関する適切な情報提

供・相談支援を行ってゆくために必要と考えられる

ことを記した提言書「希少がんに関する適切な情報

提供・相談支援のために」を研究最終年度である

R.4年度に取り纏めた。 

提言書は、提言、本文、参考文献の形式で作成し

た。“提言”では、希少がんの情報提供・相談支援

に関して、我々が最も伝えたいメッセージを箇条書
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きの形で簡潔に提示し、その後に続く“本文”にお

いて、その背景、課題、これまでの取り組み、今後

の方向性に関する詳細な記述を行う形式とした。こ

れにより、提言書のメッセージ性を高めるとともに、

具体的な検討・対策を進めるために必要かつ詳細な

情報を広く共有できることを期待している。 

今後は、この提言書を、社会、医療関係者、希少

がんコミュニティに広く周知し、様々な立場の人に

届けるとともに、そのフィードバックを生かすこと、

提言書が、希少がんの情報提供・相談支援に関する

人々の理解を深め、実際の対策の立案、行動に繋が

るよう、活動してゆきたいと考えている。 

 

 

E．結論 

希少がん患者が、住み慣れた地域で、質の高い希

少がんの情報提供・相談支援を受けられる体制を構

築するための基盤整備を目的として、全国の数か所

で実際に情報提供・相談支援に関する拠点施設を設

置し、以下のパイロット研究を実施した。 

 希少がん中核拠点センターの備えるべき機能に関

する研究 

 希少がんの定義のためのがんの種類の分類に関

する研究 

 希少がんホットラインの標準化・データベース
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 希少がん診療可能医療機関リスト作成に関する

研究 

 希少がん患者の診療体験に基づく診療機関への

アクセスに関する分析 

 大阪国際がんセンター、九州大学、名古屋大学

における希少がん中核拠点センターの設立と課

題に関する研究 

 希少がんに関する適切な情報提供・相談支援の

ための提言書作成 
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『希少がんに関する適切な情報提供・相談支援のために』 

Ver. 1.5 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

２０２３年（令和５年）５月 

 

厚生労働科学研究費 がん対策推進総合研究事業 

「希少がんの情報提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究」 

研究班 
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この提言書は、厚生労働科学研究費がん対策推進総合研究事業（令和２年～４年度）「希

少がんの情報提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究」研究班における議論を取

りまとめ公表するものである。 

「希少がんの情報提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究」研究班 

研究代表者 川井 章 国立がん研究センター中央病院 科長 

  骨軟部腫瘍・リハビリテーション科 

研究分担者 松浦成昭 大阪国際がんセンター 総長 

研究分担者 赤司浩一 九州大学大学院医学研究院 教授 

研究分担者 馬場英司 九州大学大学院医学研究院 教授 

研究分担者 遠藤 誠 九州大学病院 講師 

研究分担者 西田俊朗 JCHO大阪病院 病院長 

研究分担者 西田佳弘 名古屋大学医学部附属病院 教授 

研究分担者 横山幸浩 名古屋大学大学院 教授 

研究分担者 東 尚弘 国立がん研究センター 部長 

  がん対策研究所医療政策部 

研究分担者 柴田大朗 国立がん研究センター 部長 

  研究支援センター生物統計部 

研究分担者 高山智子 国立がん研究センター 部長 

  がん対策研究所がん情報提供部 

研究分担者 岩田慎太郎 国立がん研究センター中央病院 医長 

  骨軟部腫瘍・リハビリテーション科 

研究分担者 下井辰徳 国立がん研究センター中央病院 医長 

  腫瘍内科 

研究分担者 後藤 悌 国立がん研究センター中央病院 医長 

  呼吸器内科 

研究分担者 鈴木達也 国立がん研究センター中央病院 医長 

  血液腫瘍科 

研究分担者 加藤陽子 国立がん研究センター 看護師 

   希少がんセンター 

研究協力者 力武諒子 国立がん研究センター 研究員 

  がん対策研究所医療政策部 

研究協力者 谷田部恭 国立がん研究センター中央病院 科長 

  病理科 

研究協力者 日本希少がん患者会ネットワーク（RCJ） 

 眞島喜幸 大西啓之 西舘澄人 押田輝美 加藤 実 馬上祐子 
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提 言 

 

1. 希少がんに関する正確な情報を、全国の患者・家族・医療者に、タイム

リーかつ安定的に提供可能な体制を構築するべきである。 

 

＊ 提供すべき情報として、疾患に関する情報、適切な診療施設に関する情

報、治験や臨床試験に関する情報、その他希少がんの診療・療養に関す

る情報等があげられる。 

 

＊ 診療施設に関する情報には、各々の施設における診断、外科的治療、内

科的治療、治験・臨床試験に関する最新の実績を含むことが必要である。 

 

＊ 個別性の高い情報提供および双方向的な相談支援にも対応可能な体制

（専任の相談員による電話相談・web相談など）を整備することが重要

である。 

 

2. 希少がん中央機関が中心となり、希少がん中核拠点センターとともに

Hub-and-Spoke型の希少がん全国ネットワークを構築し、ネットワークを生

かした希少がんの情報提供・診療・研究開発に関する対策を推進するべきで

ある。 

 

3. 希少がん全国ネットワークと全国のがん診療連携拠点病院・相談支援セ

ンターの緊密な連携を図り、社会に周知するべきである。 

 

4. 希少がん全国ネットワークの恒常性を担保する体制および財源が確保さ

れるべきである。 

 

5. 希少がん対策は、医療者、患者、社会が協働して行うべき重要な課題で

あることを周知するべきである。 
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本文 

Ⅰ. はじめに 

希少がんは、わが国においては、平成 27年の厚生労働省「希少がん医療・支援のあり方

に関する検討会」において、罹患率（発生率）が人口 10万人当たり６例未満、かつ数が少

ないため診療・受療上の課題が他のがん種に比べて大きいもの、と定義されている１）。希少

がんは、頻度の高いがんに比べて、治療成績、治療満足度ともに不良であることが指摘さ

れており、欧州の統計では、希少がんは全がんの２割ほどの頻度であるにもかかわらず、

全がんによる死亡の３割を占めることが報告されている。 

希少がんの治療成績が不良な一つの理由として、希少がん患者・家族、さらに医療従事

者を適切な診療に繋ぐ情報提供、相談支援体制が十分に整備されていないことが指摘され

ている２）。希少がんが疑われた患者がどの医療機関を受診すれば適切な診療を受けられるの

か？最新の治療開発・治験はどこで行われているのか？患者の絶対数が少ないため、地域

の基幹病院においても十分な診療経験や知見・情報を有することが難しい状況下で、患者

のみならず、医療者の側も手探りの診療・相談支援が続いているのが実情である。 

患者数の少ない希少がんの診療の質を担保し、新たな治療開発を効率的に進めるために

は、診療・研究を限られた施設に集約すること（集約化）が一つの解決策となりうる可能

性は論理的帰結であるが、集約化は一方では診療へのアクセスの悪化をもたらし、できる

限り住み慣れた地域で希少がんの診療を受けたいという患者・家族の願いに反する。 

この、集約化と均霑化という希少がん医療の根本的なジレンマに対して、患者が住み慣

れた地域で、希少がんに関する適切な情報提供・相談支援を受けられる環境を整えること

を目的として、厚生労働科学研究費補助金（がん対策推進総合研究事業）「希少がんの情報

提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究」が令和２年より実施された３）。本提言は、

この「希少がんの情報提供・相談支援ネットワークの形成に関する研究」における議論を

もとに、今後、わが国において、希少がんにおいて必要とされる情報提供・相談支援を実

現するために、どのような施策、取り組みが求められるかについて記載するものである。 
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Ⅱ. 希少がんにおける情報提供・相談支援の課題 

1. 情報提供における課題 

希少がんはその発生頻度の少なさから、医療者の診療経験や教育・育成、また研究や薬

剤開発などの不足が指摘されるが、同時に医学的なエビデンスや患者への情報についても、

頻度の高い一般的な癌と比べて乏しいという問題が存在する。実際に希少がんに罹患した

患者からは、“主治医から告げられた診断名をインターネットなどで調べてみても、なかな

か情報に辿り着かなかった”、あるいは“疾患の専門医療機関を探し出すのに大変苦労した”、

などといった意見が聞かれる。ある研究報告では、確定診断が得られるまでに診察を受け

た医師の平均人数は、希少がん患者の方が一般的ながん患者よりも多かった（3.25人対 2.6

人）と報じられている４）。 

平成 30年に策定された第３期がん対策推進基本計画において、希少がんに対する情報提

供に関しては、質の高い治療を受けられる医療機関等に関する情報の収集や提供のための

対策の検討をもとに、希少がんに関する情報を集約・発信する体制、全国のがん相談支援

センターとの連携体制、さらには中核的な役割を担う医療機関による患者が必要とする情

報を収集し公表する体制の必要性が示されている５）。 

以下に、現在の希少がんにおける情報提供の現状とその課題を挙げる。 

 

① 希少がんの疾患情報 

自分の病気がどういったもので、どのような検査・診断法に基づいて診断され、標準治

療としてどのような治療があるかといった情報は、がん患者本人のみならず、その家族や

友人、さらには医療従事者にとっても大変貴重なものである。しかしながら、正確な情報

をタイムリーに得ることは、希少がんにおいては通常のがんよりもきわめて困難である。

希少がん患者へのアンケート調査では、実に 50%以上の患者が診断時や治療開始時の情報の

取得が困難であったと回答している６）。 

情報源の信頼性という点からは、各専門学会が監修する診療ガイドラインや、学会や専

門医療機関のホームページの情報が重要である。国立がん研究センターが運営するがん情

報サービスや７）、国立がん研究センター希少がんセンターが企画・運営する希少がんに関す

るセミナー（希少がん Meet the Expert）やホームページでは、さまざまな希少がんに関す

る詳細な情報が入手可能である８）。さらに、希少がんに馴染みの薄い医療関係者を対象とし

た教育資材・動画なども希少がんセンターのホームページから閲覧可能である。 

これらの情報は、受け手にとってわかりやすく、信頼できる、最新のものであるべきで

ある。情報の質を担保した上で、患者視点を取り入れたわかりやすい形で提供できるよう、

専門家や患者団体等からの意見を取り入れる必要がある。また情報の更新や維持には大き

な労力がかかるため、人的、経済的なサポートが必要である。 
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② 希少がんの診療実績に関する情報 

希少がん診療の特徴として、各疾患に対して質の高い医療を提供できる能力が、特定の

医療機関、場合によっては特定の医師に蓄積されているという側面が一般のがんに比べて

強い傾向が指摘される。また症例数が少ないことから、診療実績数という経験値が診療の

質を左右することも想定される。 

本邦における各希少がんの施設ごとの診療実績数については、院内がん登録のデータに

基づく「施設別がん登録件数検索システム」を活用した情報提供が行われている９）。このシ

ステムは国立がん研究センターがん対策研究所によって運営され、現在、全国 64施設の都

道府県がん診療連携拠点病院および一部の地域がん診療連携拠点病院等で導入されている。

患者は、それぞれの地域のがん診療連携拠点病院の相談支援センターなどで、このシステ

ムを使った希少がんの診療実績の多い医療機関の情報を得ることが可能であり、これを参

考として受診先を選ぶことができる。 

しかしながら、本情報はあくまで実績数という診療行為の一面を示しているに過ぎず、

また院内がん登録データが完全であるわけではないという点にも注意が必要である。また

希少がん特有の問題として、疾患の細分類や病期などの詳細な情報は登録されておらず、

時として希望する情報が得られないこともある。 

 

③ 希少がんの治験・臨床試験に関する情報 

希少がんに限ったことではないが、がん治療が、薬物療法に限らず、手術、放射線治療、

これらの集学的治療等、様々な治療手段によって行われているものであり、また、既存の

治療に対して医療現場では常に様々な改善が試みられて続けていることを踏まえると、開

発中・評価段階の治療法の臨床試験に関する情報は、薬物療法に留まらず重要である。た

だし、本節では、特に薬物療法に絞り、治験・臨床試験の情報提供体制のあり方の課題に

ついて取り上げる。 

本邦では、開発の段階（第Ⅰ相～第Ⅱ相）や探索的か検証的かを問わず、全ての臨床試

験が jRCT等の公開データベースに登録されることが求められている。これは治験以外の臨

床試験において先んじて制度化され、その後、治験に関しても全てが登録、公開されるよ

うになった 10）。また、未承認薬や適応外薬を用いた臨床試験は治験・医師主導治験でない

場合は特定臨床研究として実施されるが、その場合は、制度上参加医療機関名の jRCTへの

登録は必須とされている。また、治験においても医療機関名の適時の登録・更新が求めら

れている。ただし、治験においては jRCT等に医療機関名が公開されていても、その情報が

そのまま当該医療機関で治験に参加できることを保証するわけではないという課題もある。

例えば試験計画の規程上、登録可能な時期と登録不可能な時期が存在する、医療機関ごと

の登録数に関する上限が定まっているケースがある、等ということもありえる。 

また、jRCT 等の公開データベースは、患者や一般の人に対する情報提供を念頭に構築さ

れたものではないため、検索方法が難しい、表示される情報の解釈が困難、などといった
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課題も存在する。これらに対する解決策としては、インターフェイスをより簡便なものに

するであるとか、情報内容をより分かりやすいものにする等のアプローチがあり得る。こ

のような例としては、国立がん研究センターがん情報サービスの「がんの臨床試験を探す」

11）（国内で実施されてる全ての類型の治験・臨床試験を対象とした対話型の検索インターフ

ェイスを用意している）や、公益財団法人がん研究振興財団の「患者本位の『がん情報サ

イト』」12）（企業が実施している治験のうち現在被験者募集中のものに関して、各製薬企業

の協力により治験の概要や治験薬の概要を患者向けに平易な言葉で解説した情報を提示し

ている）などがあげられる。後者は、現時点では希少がんをカバーしてはいないが、潜在

的には前述の課題の解決に繋がりうるアプローチである。もちろん、これらの情報がワン

ストップで提示されることが重要である、という点は現時点で解決されていない課題であ

る。 

一方で、データベース化やコンテンツの充実だけでは、希少がん患者が治療法を探すた

めの枠組みとして不十分である。検索という手段自体が一定以上の情報リテラシーや経験

を必要とするものであり、医療従事者や研究者にとっては有益かつ容易な情報提供手段で

あったとしても、一般の方にとって最適な情報提供手段であるとは限らない。また、何か

を探すという行為は患者自身の治療選択上の価値判断と切り離すことが出来ず、そうであ

る以上、全ての人を対象としたシステム・コンテンツとは相性が悪い側面もある。そのよ

うな問題を解決するためには、データベースやコンテンツの構築に留まらず、患者や一般

の方とこれらの情報を繋ぐための人的なリソースの配置が必要である。具体的には、電話

相談窓口（ホットライン）や、web上の相談窓口等を設け、これらのスタッフに対する検索

スキル等の教育を行うことで、より多様な情報収集ニーズに対応していくことが解決策の

ひとつとして考えられる。 

 

④ 希少がん患者会・支援団体に関する情報 

希少がんにおいては、自分と同じ疾患の患者と出会うことは大変珍しく、それゆえ同じ

仲間と繋がることができる患者会・支援団体の存在は、疾患の情報源という機能も含めて

希少がん患者にとって大変貴重である。また患者会・支援団体は、医療機関などと連携し

たセミナーなどによって、希少がん患者や家族が必要としている情報をより広く効率的に

届ける機能を担うこともできる。 

しかしながら、このようなかたちの患者・市民参画は、我が国においては欧米に比べて

未だ十分に浸透・機能しているとは言い難い。希少がんにおいては、研究のリクルートや

データベース構築支援、さらには基礎研究などへの支援など、患者会・支援団体はさまざ

まな面で重要な役割を果たすことができる可能性がある。医療者と患者会・支援団体の協

働が、希少がんの領域でさらに進むことが望まれる。 

 

⑤ 希少がんにおいて必要とされる情報の特性 
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多様な希少がんの診療実態を、それぞれの希少がん種ごとに詳しく見てみると、一口に

希少がんといっても、その発生部位や診療科の状況から、少数の医療機関への集約化が有

効・可能と考えられる希少がんと（いわゆる"Type 1"の希少がん*1）、集約化が実際上はな

かなか困難で、ガイドライン等による診療の質の担保が有効と考えられる希少がん（いわ

ゆる"Type 2"の希少がん）とがあることに注目する必要がある 13）。特に Type Iの希少がん

においては、診療可能な医療機関の情報や患者紹介等のための診療ネットワークが整備さ

れることが望まれる。 

 

 
Type １ 希少がん Type ２ 希少がん 

定義 
腫瘍以外の疾患が多い診療科が中心

となる希少ながん 

腫瘍性の疾患が多い診療科が中心とな

る希少ながん 

腫瘍 肉腫、眼腫瘍、メラノーマなど GIST、小腸がん、子宮肉腫など 

診断 
悪性腫瘍であることの診断が遅れや

すい 
悪性腫瘍の診断は早い 

治療 
悪性腫瘍が疑われれば専門医への紹

介が行われやすい 

頻度の高い他の腫瘍に対する治療が外

挿される危険性 

対策 集約化が有効 ガイドラインが有効 

 

さらに、希少がん診療の特性から、過去の医療機関ごとの診療実績によって現在の診療

の質を担保することがしばしば難しいことも考慮する必要がある。その理由として、特定

の希少がんに対する診療経験や質の高い医療を提供できる能力が、医療機関側の要因とし

て捉えられる側面だけでなく、属人的に特定の医師に蓄積しているという側面も強く、そ

のような医師が異動することの診療提供体制に与える影響が頻度の高いがん（Common 

Cancer）に比べて大きいことが挙げられる。そのため、適切な患者紹介、ネットワーク構

築のためには、医療機関の外形的な情報に加え、医師そのものに関する情報もきわめて重

要である。 

これらの「情報」は、流動的、かつ、患者ごとに個別性の高いタイプの知識であり、蓄

積して変化しないタイプの知識ではないために、文書や Web における情報発信のみでは補

い難いものである。さらに、個別の希少がんの頻度の低さもあいまって、インターネット

による情報検索がある程度広まった現在においても、患者が求める情報にアクセスするこ

とが非常に困難な一因となっている。 

安定した医療提供のためには、このような多様な情報の把握と提供が属人的にではなく

組織的に途切れることなく行われることが重要であり、希少がんに対する情報提供体制、

特に患者等からの相談を受け、適切な診療につなげることができる体制、他の医療機関か

らの相談・問い合わせを受け診療連携を進めることが出来る体制、そのための診療提供体

制と結びついた情報収集機能の整備が重要である。 
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しかしながら、医療機関に関する情報、属人的な医師に関する情報、さらにそういった

実態の流動性・個別性が高いことから、相談対応者側の機能として一定の知識を有するこ

とを条件として設定しても、個別性の高い相談に適切な対応が取れることを保証しがたい、

という困難がある。そのために、希少がんに対する一定の診療実績のある医療機関におい

て、希少がん診療に携わる医療スタッフと相談対応スタッフの間で日常的に情報共有が行

われる体制や、地域の希少がん診療ネットワーク化にも対応が可能である体制を構築する

ことで、相談に対して適切に答えていくというアプローチが考えられる。 

 

 

2. 相談支援における課題 

① 相談支援センターにおける希少がんに関する相談対応の現状と課題 

全国のがん診療連携拠点病院等のがん相談支援センター（以下、相談支援センター）の

設置は、平成 18年（2006年）からはじめられた。相談支援センターにおいて希少がんに関

する相談対応が明確に意識されたのは、「がん診療連携拠点病院整備等について」（以下、

整備指針）において、希少がんに関する相談対応が、都道府県拠点病院の相談支援の役割

として平成 26年（2014年）に、また地域拠点病院の相談支援業務の一つとして平成 30年

（2018年）に記載されてからのことである。  

平成 30年（2018年）9月に全国の相談支援センターに対して実施された「希少がん」の

相談対応状況に関するアンケートでは、希少がんに関する相談は、都道府県拠点病院では、

約 6割の施設で月に 1-3件程度～年に数件程度、地域拠点病院ではさらに少ない件数の対

応状況であった 14）。また希少がんに関する相談で相談員が困難に感じることとして、自施

設内の症例が少なく相談対応が困難であることや、相談件数が少なく相談員の対応経験が

増えないために、希少がんの知識や相談対応のスキルが蓄積されにくいことが課題として

あげられた。さらに相談対応では、具体的な治療に関する情報支援を求める相談者も多く、

遠方の医療機関への受診が必要な場合には、通院が難しい等の背景で不安が大きくなるな

ど、希少がんの相談者の特徴があげられた。 

以上のことから、希少がんの相談対応には、希少がんと診断された場合（疑いがあると

された場合も含む）に生じる患者や家族の心理的な負担や相談ニーズの特徴に配慮した対

応が求められるとともに、相談員や相談支援センター（および拠点病院）の希少がんに関

する知識や対応経験を蓄積できる環境を作っていくことも重要と考えられる。また、医療

的な相談対応や治療病院の紹介が期待され、一次窓口となる機会の多い相談支援センター

から診療先につなぐ機会も多いため、実際に希少がんの診療にあたる医師や医療機関等と

の緊密な連携、情報交換も求められる。希少がんの相談支援を充実させてゆくためには、

以上のような状況を考慮した体制整備が必要と考えられる。 

 

➁ 相談支援センターの配置人数と希少がんに関する教育研修の現状 
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すべての拠点病院の相談支援センター（2023年 4月 1日現在 456施設）には、拠点病院

の施設要件により相談員配置の基準は若干異なるものの、がん相談の研修を受けた相談員

が配置されている 15）。 

相談員に対する希少がんの教育は、すべての相談員を対象とする基礎研修で扱われるテキ

スト（「がん専門相談員のための学習の手引き」（第 3 版））および講義（E ラーニング）に

加えて、「施設別院内がん登録件数検索システム」（以下、がん登録検索システム）を利用

している施設の相談員を対象とした年 1 回開催されるワークショップがあり、国立がん研

究センターがん対策研究所により実施されている。前者では、基本的な希少がんに関する

内容や相談対応のポイント等が提供されており、後者では、がん登録検索システムの検索

方法や相談対応の留意点等を学習する機会が提供されている。 

相談支援センターは、がんの治療や生活に関わるすべての幅広い領域の相談に対応する

ことが求められる。そのため、人的リソースに限りがある中で、すべての相談支援センタ

ーにおいて、必ずしも相談の頻度が多いとは言えない希少がんに関して、詳細な知識の集

積をはかることには限界がある。一方で、希少がんの相談ニーズには、希少でないがんに

おける相談ニーズと重なる部分も多く、全国の相談支援センターで対応できる一般的な相

談内容もある。相談内容の特徴を踏まえて、今後の希少がんに関する有効かつ効率的な相

談対応体制について検討することが重要である。 

 

③ 相談支援センターにおけるネットワーク形成 

がん登録検索システムは、その利用施設である拠点病院内におけるがん専門相談員とが

ん登録実務者との連携や、患者等からの問い合わせに対する各県内における相談対応と情

報提供のネットワークづくり等と併せた体制をとることを条件に、都道府県を単位として、

その利用体制が構築されている。しかしながら、がん登録検索システムを用いた院内がん

登録件数のみでは医師の特定および専門の把握はできないため、より詳細な情報を必要と

する場合には、相談支援センターを介して、当該医療機関の現在の医師や対応状況を確認

した上で、情報提供するなどの対応が行われている。 

全国の相談支援センターでは、これまでの取り組みの中で、それぞれの施設内における

さまざまな診療科や部門のスタッフとの連携体制、県内や広域の地域内の医療機関や在宅

支援を担う機関・患者支援団体等とのネットワーク、また行政との連絡体制等の関係が作

られている。このような、全国の相談支援センターでこれまでに構築されてきたネットワ

ークを上手く活用し、相談支援の連携や必要な体制整備を行うことが、希少がんの相談支

援を全国に実装してゆく上でも、重要と考えられる。 
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Ⅲ. これまでの取り組み 

1. 国立がん研究センター希少がんセンター 

国立がん研究センター希少がんセンターは、国立がん研究センター中央病院、東病院、

がん対策情報センター（現がん対策研究所）、研究所を繋ぐ横断的な組織として、2014 年 6

月に発足した８）。発足時、その使命（Mission Statement）として掲げたのは、1）希少が

んに対する診療・研究を迅速かつ適切に遂行可能なネットワークを確立すること、2）わが

国の希少がん医療の望ましい形を検討し、提言し、実行することである 16）。2018 年 4 月、

国立がん研究センターは国の希少がん中央機関に指定され、希少がんセンターはその中心

に位置づけられた。希少がん中央機関としては、希少がんの病理診断（病理診断コンサル

テーション）、希少がん対策ワーキンググループ、情報提供、希少がんホットラインの４プ

ロジェクトを中心として、希少がん対策に取り組んでいる。本稿では、国立がん研究セン

ター希少がんセンターの活動の中から、情報提供・相談支援に関する活動を紹介する。 

 

① 希少がんセンター公式ホームページ 

希少がんの患者や家族、その診療に携わる医療関係者に対して、希少がんに関する様々

な情報を公式ホームページで公開している８）。このホームページでは、希少がんセンターや

その活動についての紹介とともに、個々の希少がんの診断、治療に関する解説も掲載して

いる。肉腫（サルコーマ）、悪性黒色腫（メラノーマ）、GIST（消化管間質腫瘍）、神経内分

泌腫瘍、胚細胞腫瘍、胸腺腫・胸腺がん、眼腫瘍、原発不明がんなど、さまざまな希少が

んの特徴と病態について、領域別および 50 音順の目次から検索・閲覧することができる。

また、希少がんの診断と治療に用いられるさまざまなモダリティ（画像診断、病理診断、

外科手術、放射線治療、IVR など)に関する解説も掲載している。国立がん研究センターが

ん情報サービス７）と連携して、がん情報サービスにアクセスした方が、個別の希少がんに

関して、より詳細な情報に容易にたどり着けるようリンクを構築している。 

 

② 「希少がんリーフレット」 

希少がんセンター公式ホームページに掲載されているさまざまな希少がんに関する情報

のエッセンスを A41 枚の紙に纏めた「希少がんリーフレット」を作成している。「希少がん

リーフレット」は、ホームページから PDF でダウンロード・印刷可能であり、必要な情報

の QR コードも記載している。 

 

③ 「Rare Cancers Library」 

希少がんの診断、治療から療養生活まで、その医学的な正確な情報を、1 本 15 分程度の

コンパクトな動画で発信することを目標に「Rare Cancers Library」を作成・公開してい

る 17）。 
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④ 希少がんセンター公認 Facebook 

希少がんに関するさまざまな情報を、よりタイムリーかつ身近に伝えることを目的に、

ソーシャル・ネットワーキング・サービス(SNS)の Facebook アカウントを取得し，イベ

ントやセミナーの案内などを毎日発信している。 

 

⑤ 「希少がん Meet the Expert」 

希少がん患者や家族、一般の方を対象とした希少がんに関するセミナー「希少がん Meet 

the Expert」を 2017 年から、国立がん研究センター中央病院希少がんセンター待合を会場

に定期的に開催してきた 18）。毎回、狭い会場に入りきれないほど多くの方々にご参加いた

だき、後日 Web 上にオンデマンドで公開している動画は現地参加者の 300 倍を超える方々

にご視聴いただくなど、希少がんの正確な情報に関する大きなアンメットニーズが存在す

ることを実感してきた。2020 年より Covid-19 パンデミックのため、残念ながら現地での

「希少がん Meet the Expert」は第 60 回の開催を最後に開催中止となったが、2022 年 9

月より web を用いた「オンライン希少がん Meet the Expert」として新たな形でスタート

している 19）。 

 

⑥ 「希少がん みんなで相談 Q&A」 

2022 年 9 月から開始した新たな双方向性の情報提供・支援の試みである 20）。診断、治療

など、個々の希少がんに関する患者からの直接の質問に対して、希少がんの診療に携わっ

ている医師が一般化して回答することによって、患者同士、知識を共有し、セカンドオピ

ニオンなど、その後の正しい受診行動に繋げることを目指している。 

 

⑦ 患者会支援団体との連携・協働を通したアドボカシー活動 

がんは、その種類ごとに啓発月間が設けられ、それぞれのシンボルカラーのリボンをア

イコンとして、そのがんを克服するためのさまざまなイベントや啓発活動が展開されてい

る。希少がんにおいても、このような活動が行われているものがある。希少がんセンター

では、これらシンボルカラーのリボンをモチーフとしたポスター、啓発マグネットなどを

作成し、これらの活動に協賛している。 

 

⑧ 希少がんの医療者向け動画 

希少がんの診療にあたる第一線の医療者を支援することを目的として、医療者向けの希

少がん医療情報動画を作成している 21）。動画の内容は、個々の希少がんの解説・治療方針

にとどまらず、希少がんの定義、希少がんホットライン、希少がんと治験など、幅広いト

ピックにわたり、現在 52 本を公開している。 
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⑨ 「希少がんグラント」 

希少がんセンターの活動に賛同される方から、希少がんの研究をさらに推進してほしい

との願いと共に御寄付があったことを受け、国立がん研究センター『希少がんグラント』

を創設した 22）。国立がん研究センター理事長を含む選考委員会の審査に基づき、これまで

に研究課題 19 課題が採択された。希少がんセンターは、採択された研究が順調に進むよう

研究の支援を行うとともに、研究の進捗状況をホームページなどで公開している。グラン

ト創設 3 年目の 2024 年に「国立がん研究センター希少がんグラント記念シンポジウム」を

開催する予定である。 

 

 

2. 希少がん対策ワーキンググループ（WG） 

平成 27 年の厚生労働省、希少がん医療・支援のあり方に関する検討会において、希少が

ん対策における共通の課題が抽出・議論された。そこでは希少がんの定義とともに、研究

開発、情報提供、診療体制などの課題が明らかにされたが、特に集約化の程度など、実際

の診療提供体制に関することは、がん種ごとに症例数や必要な治療、診療科の位置づけな

どの状況が異なるために、各々のがん種について個別に検討を行うことが必要とされた。

そこで、継続した検討の場として「希少がん対策ワーキンググループ（以下 WG）」が国立

がん研究センターに設置され、検討が開始された。ここでは WG 事務局としての経験をふ

まえ、今後の WG の進め方および診療提供体制の検討に関して考察する。 

 

① 課題および対象とした希少がん 

WG は、がん種ごとに、守備範囲を限定せず幅広い課題に関して議論する場、という位

置づけで開始された。特に、多くの希少がん患者が日々直面する課題として、各希少がん

において、①専門家、あるいは専門施設が不明であるという問題、②診療を効率的・効果

的に行うための集約化の是非、に関して多くの時間を割いて検討された。対象のがん種と

しては、まず初めに、希少がんの中では比較的症例数も多く代表的と考えられる四肢の軟

部肉腫で検討を行い、次に数の非常に少ない眼腫瘍、続いて頻度的にそれらの中間にある

神経内分泌腫瘍について検討した。 

 

② 議論の内容および検討の経過 

専門家や専門施設が不明であるという問題は、当然、正確な情報を公開することが解決

策になる。では「専門家」「専門施設」の基準は何か。それぞれの希少がんについて全て専

門医が設定されているわけではないし、拠点病院のような指定制度があるわけでもない。

そのため、基準の設定から検討がなされた。専門医の認定は困難であることから、専門施

設の基準から検討を進めた。 

最終的に、専門施設を測る基準として、１）一定の診療実績、２）必要な診療科や専門
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医の勤務、３）必要な診療設備、４）研究実績が選ばれた。最も議論が白熱して問題とな

ったのは、診療実績と研究実績の扱いであった。 

診療実績については、本来であれば、ある希少がんに関する適切な診療のための技術や

知識を維持するためにはどの程度の診療数が必要であるか、といったことが議論の出発点

となるべきであるが、それは残念ながら未検証の問題であるし、症例数基準は現状追認と

なりがちである。診療実績（症例数）を高く設定すると専門施設を限定することになり、

医師の参入制限、ひいては患者のアクセス制限につながると考えられて、どちらかという

と低く設定されがちな傾向となった。最終的に、軟部肉腫では 3 年で 10 例の新規症例、眼

腫瘍では 3 例以上の診療数、神経内分泌腫瘍では消化管・膵でいずれか 30 例以上の診療数

となった。 

研究実績は、希少がんの診療は限られた知見・経験を次の世代に研究という形で伝える

役割を持つべきであるという理念に基づいて設定された条件である。しかし蓋を開けてみ

ると、この基準が満たせず専門施設になれない施設からは「研究をしていては臨床がおろ

そかになる」などといった批判が寄せられることとなって大きな議論の的となった。 

結果的に、3 つの分野でそれぞれ全国 50~70 施設が専門施設となった 23）。数の妥当性は今

後の要検証課題である。 

実務的な教訓としては、各施設長あての参加依頼が担当診療科に上手く届かないことも

散見され、当該分野での実績が有名な施設が参加していない、などの結果につながった。

あるいは逆に、定められた基準（必要とされる症例数）が必ずしも高くないことから、一

般病院であっても基準を満たしていれば参加可能となり、情報更新の際に施設が入れ替わ

ることも少なからず観察された。さらに、本ワーキンググループの事務局機能が、国立が

ん研究センターがん対策研究所医療政策部の小人数のマンパワーに依存しているため、事

務的な仕事量、マンパワーの問題からも、同様の詳細な検討を他の全ての希少がんに対し

て行うこと、その内容を経年的に改訂してゆくことは現実的には困難と判断せざるを得な

かった。 

 

③ 今後の方向性 

これまでの WG の活動とその検討内容から得られた知見に基づき、今後、WG は次の二

点を集中的に行う体制に整理・発展することが望ましいと考える。 

(ア) 既存の仕組みの活用による効率的な専門施設の選定と情報公開 

 WG において、３つの異なる類型の希少がん種に対して別個に検討を行ったが、専

門施設の基準として抽出された項目は、結果的にがん種間でそれほど変わらないこと

が明らかとなった。今後、他のがん種に対して同様な WG を開催するよりも、共通し

た事項については、がん診療連携拠点病院の現況報告などで一括して収集し、情報公

開することが効率的であり、格段に多くの希少がん種に対して同一基準で情報公開す

ることが可能になる。また、実際上の手続きとして、募集等の事務連絡は、国立がん
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研究センターからではなく、厚生労働省から行われた方が、各施設の事務方も確実な

対応、情報伝達をすることが期待できると考えられた。 

(イ) ニーズの高いがん種に絞った集約化の推進 

 患者の集約化を進めていくのは、患者の医療アクセスを制限することにつながるた

め高度に政治的な問題であり、医療者と患者の強力なパートナーシップに裏打ちされ

たコンセンサスがない限り実現は困難である。そのため、集約化の必要性に関して、

現場の一定のコンセンサスがあるがん種に絞って集約化の動きを強力に推進すること

で事例を作ることから開始するべきである。その際には、患者の集約施設への受診の

ための旅費支援や、医療者の計画的育成・研修機会の確保、専門家としての待遇の保

証などを、慎重に計画しつつ、かつ柔軟な軌道修正を行いつつ併せて行う必要がある。 

 

 

3. 希少がんホットライン 

2014 年、国立がん研究センターに希少がんセンターが開設されると同時に、希少がん患

者、家族及び医療従事者等に対して、希少がんに関する情報提供および適切な受診・診療

に繋がる相談支援を行うことを目的とした電話相談「希少がんホットライン」が開設され

た。国立がん研究センター希少がんホットラインでは、専任の相談員が電話相談を担当し、

希少がんに関する様々な相談支援を行っている。その相談件数は 2014年の年間約 1,000件

から増加の一途をたどっており、現在では看護師２名、医療ソーシャルワーカー１名、事

務員１名の体制で対応している 24）。疾患の内訳は、肉腫が最も多く約 30％、続いて悪性黒

色腫、原発不明がん、悪性リンパ腫、GIST（消化管間質腫瘍）、神経内分泌性腫瘍、眼腫瘍

と続いている。相談の内容は、セカンドオピニオンや手術・化学療法など治療法に関する

質問のほか、症例数の多い医療機関や適切な診療科の問い合わせ、病理診断、治験情報の

問い合わせなどが多い。相談者の内訳は、患者本人が約 50％、患者家族が約 30%、医療従

事者が約 20%である。当初の想定よりも医療従事者からの相談が多かったため、2019 年か

らは医療従事者専用回線を増設して対応している。国立がん研究センターに続き、2020 年

には大阪国際がんセンター、2021年には九州大学病院、2022年には名古屋大学病院におい

て、それぞれ希少がんホットラインが開設された。 

希少がんホットラインの課題（特徴）の一つに、個別性の高い相談内容と個人情報収集

の両立という問題がある。通常のがん相談支援においては、相談者が現在受診している医

療機関や居住地などに関する情報は収集せず、特定の医療機関の受診を勧めることは行わ

ない。一方、十分な診療を提供できる医療機関が必ずしも多くない、あるいは周知されて

いない希少がんにおいて、患者を適切な医療機関に繋ぐためには、一歩踏み込んだ情報の

収集や提供も必要な場面がしばしば存在する。また、回答内容（当該の希少がんに関して

推奨できる医療機関名など）の客観性、正確さに関する検証も大きな課題である。 

希少がんホットラインで相談支援にあたる相談員には、多彩な希少がんに関する継続的
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な学習や、最新の情報の収集、幅広い医療者との良好な連携が求められる。このような相

談員を育成し、質の高い相談支援を継続してゆくためには、希少がんホットラインに関す

る業務マニュアルの整備、専門医療機関に関する情報などの収集、相談員に対する研修機

会の整備などが必要である。また、ホットラインの個別の事例で収集された情報を蓄積し、

その後の相談支援に活かしてゆくことも重要である。 

 

 

4. 希少がん診療施設に関する情報 

① 希少がん診療施設に関する問題 

希少がんは、疾患の希少性から、手術や薬物療法について、病院に在籍する一人ないし

少数の専門家にその病院の診療の全てが依存するケースや、特定の治療法のみに限定して

実施可能な医療機関が数多く存在する。そのような場合、その少数の医師の異動や退職に

伴って、病院全体の診療可能性が大きく変化する可能性がある。したがって、ある施設の

過去の診療症例数などの実績は重要な情報であるものの、その症例数だけでは、現時点に

おける当該施設の診療能力を必ずしも担保できない点がしばしば問題となる。さらには、

外科治療、薬物療法、放射線治療、研究という 4 つの視点で見てみると、その一部のみ実

施可能な病院が存在するといったように、治療内容ごとに得手不得手が異なる可能性もあ

る。 

例えば子宮肉腫を例にとると、子宮筋腫と考えて婦人科専門手術で手術を行ったところ、

実際には子宮肉腫であり、希少がんの病理診断はついたものの、その後に必要な肉腫とし

ての追加治療（追加の外科的治療、薬物療法、新規治療の可能性、適切なフォローアップ

など）は実施不可能という施設も少なからず存在する。 

 

② 希少がん診療施設の抽出（パイロットスタディ） 

地域に在住する希少がん患者にとっては、どの病院に行ったら自らの病気の適切な診療

をしてもらえるのかという情報は死活的に重要である。そのために、地域の希少がんの情

報提供・診療の核となる希少がん中核拠点センターは、地域に密着した診療施設情報を収

集し、適切な形で患者・家族に届ける役目を果たすことが求められる。本研究班では、各

希少がんの診療可能性に関して、院内がん登録に基づく検討を行い、パイロット的に四肢

の肉腫、体幹部の肉腫、頭頸部の肉腫、婦人科肉腫、嗅神経芽細胞腫、原発不明がんなど

の疾患について、薬物療法が可能な施設と研究治療が可能な施設の分類を試みた。 

実際の作業は 

(i) 2016年から 2018 年の院内がん登録に基づく診療実績の抽出 

(ii) 疾患の罹患頻度により年間 5例又は 10例以上の診療実績のある病院の同定 

(iii) 各領域の専門家医師 2名以上による診療内容の評価 

の３段階で作業を行った。 
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これにより、過去の紹介実績等に基づいて、ある程度、地域の紹介可能病院リストは作

成可能であったが、最終的な抽出の判断は各疾患担当医師の独自の情報網に基づいており、

やはり客観的な判断基準が作成しづらいこと、同定された病院が実際に患者の診療を受け

入れるかどうか（病院の意思）が未知であることが課題と考えられた。また、疾患の希少

性から、診療実績のある病院がほとんど上がってこず、リストが作成できない疾患がある

ことも問題となった。 

 

③ 今後の方向性 

まず、様々ながん種および地域において、前記パイロットスタディのような方法で、実

際に病院の抽出が可能かどうかを検討する必要がある。一方、これまでの検討から、経験

知と診療実績を融合させたこのような第３者によるデータベース作成には、実施上の様々

な困難、客観性に関する課題が存在することも浮き彫りになった。今後は、現況報告書や

院内がん登録など既存の枠組みを活用した、より客観的かつ効率的な希少がん診療施設同

定のしくみについても検討してゆく必要があると考えられる。 

 

 

5. がん相談支援センターとの連携 

 希少がんにおいては、患者が何らかの自覚症状を感じてから確定診断に至るまでの時間

が、希少でないがんの場合と比較して長くなることが指摘されている。平成 30年に行われ

た患者体験調査でも、希少がんでは、1ヶ月未満に診断される割合は少なく、診断までの時

間が長い傾向にあった 25）。言うまでもなく、がんの診断を早く行うためには、まず、適切

な医療機関への受診ができるだけ迅速に行われることが重要である。しかし、希少がん患

者や家族が、適切な医療機関の受診や診断確定までに、実際にどのような困難にあってい

るのか、その経緯は十分にわかっていない。まずこの点に関する実態把握が必要である。

一方、このような希少がんの受診あるいはがん診療にまつわる課題の解決には、全国のが

ん診療連携拠点病院に整備されているがん相談支援センターとそのネットワークの活用が

大きな役割を果たすことが期待される。そのためにどのような視点、改革が必要か考えて

みたい。 

 

① 役割分担の整理と連携の構築 

希少がんに関して、全国のがん相談支援センターで対応すべき内容、「施設別院内がん登

録件数検索システム」（がん登録検索システム）を活用すること対応できる内容、希少がん

中核拠点センターで対応すべき内容、希少がん中央機関（国立がん研究センター）で対応

すべき内容をそれぞれ明確にした上で、これらを有機的に繋ぎ、情報を求める希少がん患

者や家族が、切れ目なく、迅速に、治療機関へ受診できるようにすることが必要である。

現時点では、未だそれぞれの役割や対応すべき範囲が明確にされていない。これらの対応
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範囲の役割分担について整理し、その連携方法についても明示することが必要である。 

また診断や治療以外（診療以外）の相談支援やサポートについても忘れてはならない。

さらに、遠方からの受診の場合には、診療以外の情報や、地域でのネットワークについて

の情報が必要とされることを念頭に、既存のがん相談支援センターで構築されている情報

提供や相談支援の体制へ上手く繋ぐことが資源の有効活用といった観点からも必要と考え

られる。 

 

② がん相談支援センターの体制の充実 

希少がんの相談対応では、治療の選択肢に付随してゲノム医療に関する情報や臨床試験

の情報提供等も必要になる場合が多く、それに応じた体制が求められる。特に相談の入口

となる全国のがん相談支援センターにおいては、相談対応の鍵となる看護師や社会福祉士

を支援する医師の存在は不可欠である。これについては、新整備指針で、がん相談支援セ

ンターにおける医師の配置について「患者からの相談に対し、必要に応じて速やかに院内

の診療従事者が対応できるよう、病院長もしくはそれに準じる者が統括するなど、がん相

談支援センターと院内の診療従事者が協働する体制を整備すること」が強調された。院内

の診療従事者の活動支援について、今後どのような体制が図られ、効果が期待できるのか

をみていく必要がある。 

 

③ 地域住民や医療者への周知 

何らかの自覚症状・異常を感じた市民が最初に受診するのは、がん診療連携拠点病院な

どの大きな病院ではなく、多くは近隣のクリニックや診療所などである。したがって、希

少がんの診断や治療が確実に行われるためには、地域の医療関係者への希少がんに関する

適切な医療情報、医療機関、対応窓口の周知が重要である。 

また地域住民に対しても、がん診療連携拠点病院の存在や、相談対応窓口となるがん相

談支援センターの周知は重要である。定期的に行われているがん対策に関する世論調査で

は、がんと診断された場合に情報を入手する先は、がん相談支援センター（がん診療連携

拠点病院の相談窓口）は、27.3％（R元年）、26.6%（平成 28 年）と、病院･診療所の医師・

看護師やがん相談支援センター以外の相談窓口の 68.6％（R元年）、60.3%（平成 28年）と

比べてかなり低い割合となっている 26，27）。一般の医師、医療機関では情報の入手が難しい

希少がんにおいては、がん相談支援センターから正確かつ必要な情報を入手できる体制を

整えることで、迅速に適切な医療機関への受診につながるような道筋をつくることが特に

有効ではないかと考える。そのためにも、まずは拠点病院やがん相談支援センターの地域

住民への確実な周知が重要である。 

 

 

6. 遠隔地の希少がん患者・家族・医師への支援 
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多くの臨床医にとっては、たとえ自分の専門領域であっても実際に希少がんの診療を行

う機会は限られている。例えば、呼吸器の専門医であれば肺がんの診療を行う機会は多い

が、希少がんである胸膜中皮腫の診療にあたる機会はきわめて限られている。同様に整形

外科専門医であっても希少がんである悪性骨軟部腫瘍（肉腫）の診療が行える医師は数少

ない。このような背景から、希少がんの診療を全国津々浦々で各診療科の臨床医が高い医

療レベル（豊富な知識と経験に基づいて）で実施すること（均霑化）は、頻度の高い 5大

がんなどと比べて著しく難しい。特に医師の力量が、修練や研修によって磨かれることの

多い外科手術や IVR治療においては、この問題の解決は一段と困難であり、基本的には、

これら外科治療・手技に関しては、集約化が診療レベルを維持するための唯一の解決策に

なる可能性は否定できない。 

本稿では、専門医がいない遠隔地において、希少がんの診療にあたる医師及び患者・家

族に、単なる相談支援以上の、より具体的な診療支援や情報提供をどのようにして行うこ

とが可能かについて考察する。 

 

① 遠隔地の医師への支援 

国立がん研究センターは、これまでにも希少がんに関する医師向けの情報を文字や映像

情報として提供してきたが、その効果は未知数である。さらに、このようなアーカイブあ

るいは知識としての情報提供のみではなく、現在、実際に診療中の患者及びその疾患に関

するリアルタイム、あるいは双方向性の情報提供・診療支援も重要である。現場の必要に

応じて、遠隔地の医師から希少がんの専門医に相談する障壁を引き下げる必要がある。 

医療機関同士は、診療目的であれば患者の診療情報を交換することが個人情報の観点か

らも許容されており、医療機関同士の物理的距離を情報テクノロジーにて仮想的に縮める

ことができれば、この問題の解決は大きく前進する。具体的には、診療情報提供書や画像

データはセキュリティの整ったサーバーで管理し、医師がこれらを参照しながら、ビデオ

通話を利用してリアルタイムで双方向性に情報交換、討議することが一つの有用な方法と

して想定される。この場合、サーバーの保守運用ならびに対応する専門医のリソースを確

保することが重要な課題となる。 

 

② 遠隔地の患者・家族への支援 

前述の遠隔地の医師（担当医）と専門医への直接の相談は、患者にとっても間接的に情

報提供となる。 

一方、患者に対するより直接的なアプローチとして、希少がんの疾患情報等に関しては、

Web等を通じた情報提供（希少がんセンターHP, 希少がん Meet the Expert等のセミナー）

が、まず想定される。さらに、より個別の病態に応じた相談、情報提供の要求に対しては、

現在も実施しているオンラインでのセカンドオピニオンをさらに充実させ、活用すること

が有用と考えられる。しかしながら、セカンドオピニオンには各人の詳細な医療情報が必
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要であるが、それを入手するのが困難であるのも一部では事実である。また患者・家族は、

セカンドオピニオンの実態を知らないことが多く、その恩恵を被ることができるかどうか

も分からない状況で、心理的ハードルに加えて金銭的負担も生じるセカンドオピニオンを

受けるべきかどうか判断することは困難である。 

そこで、Web等による一方的な情報提供と、専門医と患者・家族の１：１のセカンドオピ

ニオンの中間のような形の情報提供の手段として、希少がんの患者・家族複数名と、専門

医との“相談会（希少がんみんなで相談 Q and A）”をオンラインで実施することも有用と

考えられる 20）。患者の個別の病状に対する情報提供は不可能であるが、“相談会”において、

患者からの質問に対して専門医が一般化して回答することで、患者がさらなる情報提供（セ

カンドオピニオン）を希望するかどうか、そのメリットがあるかどうかなど、患者・家族

の次のアクションに繋がる情報提供になることが期待される。 

 

 

7. 大阪国際がんセンターにおける取り組み 

関西の希少がんの医療状況を改善するために、大阪国際がんセンターでは 2020 年 4 月に

我が国 2 つ目となる希少がんセンターを設置した 28）。以来 2 年半が経過したので、その間

の取組みと今後の課題について述べる。 

当センターに希少がんセンターを設置するまで、関西の希少がん患者は相談先がないた

め、東京の国立がん研究センター希少がんセンターに問い合わせざるを得ない状況であっ

た。一部の希少がんの診療を行っているがん拠点病院はあったが、それらの情報が共有さ

れることはなかった。また、当センター内でも希少がんに対して診療科横断的な連携がな

されることはなかった。 

 

① 院内体制の整備 

希少がんセンターは病院・がん対策センター・研究所が参加する診療・研究・患者支援

の中枢組織として新設され、診療科・部門横断的に医師、看護師、薬剤師、社会福祉士等

の医療スタッフ、さらに基礎研究者、疫学研究者も含めた多職種で構成されている。 

相談部門にはホットラインを設置して、専従の看護師が多職種のスタッフの支援の元、

相談支援と情報提供を行ってきた。場所も玄関横でがん相談支援センターと隣り合う最も

目立つ所に設置した。 

がん医療部門では多診療科が連携・協力できる体制を整えた。診療面では、すでに肉腫

グループおよび神経内分泌腫瘍（NET）グループが毎週カンファレンスを行っていたが、

それに加えて、新たに希少がんキャンサーボードを月２回開催し、肉腫・神経内分泌腫瘍

以外の希少がん症例についても診療方針を検討している。希少がんキャンサーボードには

多診療科の医師のみならず、看護師・社会福祉士などの医療スタッフも参加し、必要な患

者支援についても議論をしており、様々な立場の医療者が意見を出すことで、診療方針や
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患者支援に有用であった。今後、標準治療法が決まっていない希少がんについて、新たな

治療を提案できるように臨床研究を推進していくことが課題である。 

 

② 希少がんホットライン 

希少がんセンターの発足と同時に、希少がんホットラインを開始し、2 年間で 504 件。平

均 21 件/月の相談が寄せられた。相談件数としてはまだまだ物足りないものであり、広報活

動を強化することが課題と考えられる。地域は 53%が大阪府で、8 割強を近畿地方が占め

るが、中国・九州などの西日本からの問い合わせが時々あり、さらには関東、東北などの

遠隔地からの相談も少数見られた。相談されるがん腫は軟部肉腫が 18%と最多で、婦人科

腫瘍、神経内分泌腫瘍（NET）と続き、希少がんの種類の多さを反映して多岐にわたって

いた。相談内容は治療方法の問合せが最も多く、当センター受診希望、セカンドオピニオ

ン、医療機関、治療成績が多いが、多様な相談内容が寄せられ、医療提供以外にも色々な

悩みをかかえていることが示唆された。全体としては、おおむね問合せに対応できていた

と評価しているが、あまり突っ込んだ話を聞くことができず、相談後の結果がどうなった

かを知ることはさらに難しいので、その部分の評価をどうするかが今後の課題である。 

 

③ 希少がんネットワークの構築 

がん診療拠点病院は希少がんについての用件が定められていないので、医療機関同士の

連携・協力が必須で、私たちは当センターの希少がんセンターを核にして、大阪府～近畿

圏で希少がんネットワークを構築したいと計画している。 

まず、大阪府のがん診療拠点病院でのネットワークの構築を行う予定で、府下 67 拠点病

院に対応可能な希少がんについてのアンケート調査を行った。それを元に、希少がんの患

者の受診・相談があれば、当センターの希少がんセンターに連絡してもらい、その希少が

んの診療を行っている病院を探して、連絡・調整して受診してもらう体制を整備していく

予定である。原則的に同じ医療圏で探すが、稀なものは他の医療圏の病院になることもあ

るが、大阪府内で完結できる体制を目指したい。 

セカンドステップとして近畿圏のがん診療拠点病院とのネットワーク作りを考えている。

近畿地方には 47 の地域がん診療連携拠点病院が指定されており、各都道府県がん診療連携

拠点病院を窓口に互いにネットワークを構築して、近畿圏で希少がん患者の診療・支援が

スムーズに動くように協力・連携体制を作る。 

最終的に、全国を統括している国立がん研究センターの希少がんセンターとも連携・協

力して、情報交換をすることにより、我が国全体の希少がんの状況の改善に努めて行くこ

とが可能になると考えられる。 

希少がんの研究、広報活動によるホットライン件数の増加と相談結果の把握、希少がん

ネットワークの構築を目指した連携体制が今後の課題である。 
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8. 九州大学における取り組み 

希少がん診療において必要とされる情報提供・相談支援実現に向けて、当院は大学病院

として取り組んできた。また、情報提供・相談支援を円滑に行える医療機関同士のネット

ワーク構築も目指している。当院は九州地方に位置し、本地方の特徴にあったネットワー

ク構築を模索している。九州大学のこれまでの取り組みと、今後の課題について述べる。 

 

① 希少がんホットライン 

九州大学では、以前より希少がん診療を重視しており、平成 30年 7月より骨軟部・希少

がん部会というキャンサーボードを設置していた。令和２年 10月に、本部会に関わる診療

科がメンバーの中心となって、当院がんセンター内に希少がんセンターが設立され、希少

がんホットライン設置に向けて準備を進めた。 

希少がんホットラインの運営には、その特殊性、専門性の高さから、がん診療の経験豊

富な電話窓口の対応者と、院内各診療科医師による支援体制が必要である。窓口対応者と

して、がん相談、がん看護に携わってきた看護師を専任で配置した。また、各診療科医師

による支援体制構築にあたっては、がん診療に関わる全診療科の理解と協力を得、各がん

種について対応医師リストを作成した。リスト化することにより、窓口対応者は必要に応

じて専門の医師に相談することが可能となった。また、希少がんセンター、希少がんホッ

トライン窓口対応者、関わる各診療科医師、医療連携センター、事務部から構成される希

少がんホットラインワーキンググループを設置し、定期的に希少がんホットラインの情報

共有を行うこととした。これら準備の上、令和 3 年 5 月に希少がんホットラインを開始し

た 29）。 

この希少がんホットラインには、年間計 111件の相談があった。患者、家族だけでなく、

医療者からの相談もあった。がん種は、肉腫、神経内分泌腫瘍、消化管間質腫瘍、腺様嚢

胞がんをはじめ約 40種にわたり多様であった。相談内容は、受診やセカンドオピニオンが

約半数を占め、残りは治療法や臨床試験の情報、他施設の診療状況、不安や精神的苦痛に

関する相談などであった。相談者の居住地は、当院が位置する福岡県内が約半数を占め、

残りの多くが九州の他県・山口県であった。全相談の内、約 20%が当院受診やセカンドオピ

ニオン実施となった。このように、希少がんホットラインは、様々な希少がんに関する多

様な相談の窓口としてニーズがあることが明らかになった。また、当院が位置する九州地

方を中心とした相談者が利用していることが分かった。 

 

② 診療ネットワーク 

もう一つの課題は、九州・山口を中心とした希少がん診療ネットワークの構築である。

ホットライン相談者の受診を考慮すると、一部、九州地方外となる場合もあるが、多くは

九州・山口の病院と考える。当院が、九州・山口において希少がん診療を行っている主要
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な病院の情報を把握・集約し、相談内容に応じて適切に提供することは、相談者の円滑な

受診につながる。また、当院が収集した情報をネットワーク構築している病院と共有する

ことは、その共有の仕方などは検討課題であるが、各病院への相談者、受診中の患者にと

っても役立つ可能性がある。この希少がん診療ネットワークをもとに、各病院やその地域

における希少がん医療の状況を互いに共有し、課題を挙げ解決策を議論していくことは、

そのネットワーク全体の希少がん医療の向上にもつながると考える。このように、九州・

山口を中心としたネットワークを構築しながら、さらに全国の他の希少がんセンターと連

携し取り組んでいきたい。 

最後に問題点について述べる。このような希少がんホットライン、希少がん診療ネット

ワーク構築活動の継続性を如何に担保していくかは重要問題である。現状では、本希少が

んセンター、希少がんホットラインに携わる者の、希少がん医療を少しでも向上させたい、

希少がん患者の役に立ちたいという思いの下に、院内・外の理解と支援を得ながら活動し

ている。希少がんホットライン従事者の継続的雇用、また希少がん診療ネットワークの活

動を広げる際などの資金を如何に確保していくかも重要である。希少がん患者は、合計す

ると全がん患者の 15-20％を占めるとされ、決してその数は少なくない。当院としても希少

がん医療充実の必要性を社会に周知していく活動も行ってゆく必要があると考えている。 

 

 

9. 日本希少がん患者会ネットワークの取り組み 

一般社団法人日本希少がん患者会ネットワーク（英語名 Rare Cancers Japan、以下 RCJ）

は、希少がんの患者会および個人会員のネットワークであり、2015 年実施された厚生労働

省希少がん医療・支援の在り方に関する検討会にて希少・小児がんの患者会が集い、共通

課題を認識したことから 2017年 8月に設立された 30）。患者数が少なく、治療開発の取り組

みが難しい小児がんを含む希少がんの研究推進、患者家族支援、政策提言に取り組んでお

り、2022 年 8 月現在、希少がんの患者会 20 団体が加盟、個人会員は 44 名となっている。

団体および個人の会員数をすべて合わせるとおよそ 3,000 名となる。ここ数年のゲノム医

療推進を背景に、希少がんの状況改善の飛躍を求め活動を行っている。 

【日本希少がん患者会ネットワーク参加団体】 

小児脳腫瘍の会 / 「すくすく」網膜芽細胞腫の家族の会 / ユーイング肉腫家族の会 / 小

児がんの子供を守ろう! トルコキキョウの会 / 「小児脳幹部グリオーマ」シンポジウム開

催実行委員会 / 横紋筋肉腫 家族の会 / 神経芽腫の会 / NPO法人 パンキャンジャパン（神

経内分泌腫瘍患者会） / NPO法人 キュアサルコーマ / NPO法人 GISTERS / 肉腫（サルコ

ーマ）の会 たんぽぽ / NPO法人脳腫瘍ネットワーク / 胸腺腫・胸腺がん患者会 ふたつば 

/ 腹膜偽粘液腫患者支援の会 / メラノーマ患者会 Over The Rainbow / 中皮腫・アスベス

ト疾患・患者と家族の会 / NPO法人中皮腫サポートキャラバン隊 / 山本孝史のいのちのバ

トン / 頭頸部がん患者と家族の会 Nicotto（ニコット） / シェスタ会 
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【個人会員がん種例】 

第 5 腰椎腫瘍血管腫（ペコーマ）、唾液腺がん（顎下腺）、唾液腺導管癌、小脳腫瘍類上皮

腫、 

小細胞高カルシウム型・肺腺がん、耳下腺癌、悪性葉状腫瘍、虫垂原発胚細胞カルチノイ

ド・腹膜播種、神経膠腫、尿膜管がん、芽球性形質細胞様樹状細胞腫瘍（BPDCN）後腹膜腫

瘍、扁平上皮癌、前縦郭腫瘍原発性 B 細胞型悪性リンパ腫、胸腺カルチノイド、外耳道癌

（腺扁平上皮癌）、直腸がん、副腎がん、線維形成性小円形細胞腫瘍、口腔底がん・舌がん、

盲腸がん、慢性リンパ性白血病、嗅神経芽細胞腫、篩骨洞癌、原発不明がんなど     

                                                                                                                                   

① 希少がん患者の課題把握―アンメットニーズ調査 

日本の希少がん患者の現状と課題を把握するため、RCJでは、満たされていない課題（ア

ンメットニーズ）について 3 年毎に調査を実施することとしている。2018 年夏、RCJ のメ

ンバー16 団体を通して、日本全国の患者・家族・遺族向けに行ったオンライン調査は、自

由記述を含む 41の質問からなり、502名の方から回答を得ることができた。 

アンケ―トにより明らかとなった希少がん患者の希望は、頻度の高い順に下記の通りで

ある（重複あり）。 

 適切な情報へのアクセスを望む（74％） 

 希少がんの新規治療法の確立を望む（66％） 

 専門治療体制の確立を望む（63％） 

 ゲノム解析に基づいた治療の確立を望む（35％） 

この他、アンケートからは次のような希少がん診療の実態が明らかとなった。 

 セカンドオピニオンの割合が高いこと 

 治療のための転院が多いという状況があり通院の時間がかなり長いこと（特に東北、

四国、九州では 3 時間以上が多い） 

 臨床試験が少ないということ 

 63％の患者は臨床試験に参加したいと考えているということ 

現在 2回目の調査を「ゲノム時代におけるがん患者のアンメットニーズ調査」と題し、国

立がん研究センター、一般社団法人全国がん患者団体連合会、RCJが研究主体として実施し、

1,116名の回答を得ている（第 20回日本臨床腫瘍学会学術集会(2023)にて発表予定）。 

 

② 希少がんの課題に対する RCJの活動 

希少がん患者からのニーズや要望を受け、RCJでは主に下記のような活動を行っている。 

 希少がん患者掲示板「raccoon（ラクーン）」 

ラクーンでは、正会員団体だけではなく、患者会のない個人会員に対しても交流の場

を提供している。会員に対しては定期的にアンメットニーズ調査をし、希少がんの課

題を抽出している。 
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 希少がん患者サミット 

毎年開催の希少がん患者サミットでは、産官学患者が一同に会し、それらの課題を共

有し、解決策を導くディスカッションを行っている。がん関連学会の学術集会におい

ては、国際希少がんシンポジウムを企画し、海外の事例と共に、国内外の専門家およ

び患者家族によるセッションを行い、多くの医療関係者などに希少がんの窮状を理解

いただき、新たな施策などの糸口を探っている。 

 ロビー活動 

希少がん患者、家族、遺族からの要望を受け、要望書を作成し、国会議員への説明、

厚生労働省の該当する部署へ提出する政策提言・ロビー活動も行っている。 

 希少がんのゲノム医薬品開発 

国立がん研究センターとは、希少がんのレジストリ研究および副試験推進プログラム

である MASTER KEY Projectで連携協定を結び、希少がんのデータ構築と、治療開発推

進を支援している。最近では、製薬会社の研究者との対話をはじめ、希少がんの創薬

についてディスカッションも行っている。 

 希少がん啓発月間 

一般市民に希少がんをより知ってもらう企画として、毎年 2 月を希少がん啓発月間と

定め、希少がん患者会の活動紹介、希少がん患者自身の生の声の紹介、啓発キャンペ

ーンを行っている。 

※ 休 眠 預 金 を 利 用 し た 助 成 金 事 業 「 が ん 患 者 支 援 な ど の 事 業 」

https://www.jcancer.jp/kyumin 

 

 

10. 欧州における取り組み 

欧米、特に欧州においても希少がんに対する様々な取り組みが行われている。2008年、

欧州における希少がんのさまざまな問題に取り組むことを目的として、Surveillance of 

Rare Cancers in Europe (RARECARE)など、欧州の複数の団体・学会・企業などが中心とな

って、Rare Cancers Europe (RCE)が設立された。RCEの主な目的は、欧州における希少が

んの臨床試験や規制の方法論を向上させること、希少がんの診療システムを改善すること、

希少がん患者の治療アクセスを改善すること、希少がんの情報提供・人材育成を改善する

こととされている 31）。 

2016年、European Parliament（欧州議会）は、希少がんの診療の質の向上と研究の促進

を図ることを目的として、Joint Action on Rare Cancers (JARC)をスタートさせた。JARC

は 3年間の活動の後、希少がんに関して今後 10年間で取り組むべき施策をまとめた Rare 

Cancer Agenda 2030（希少がん行動計画 2030）を取り纏め、2019年に終了した。Rare Cancer 

Agenda 2030では、希少がんに関する次の 10の勧告がなされた 32）。 

① 希少がんは腫瘍領域の希少疾患である 

about:blank
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がんに関わるコミュニティや国の医療制度による特別な取組が必要とされる 

② 希少がんをモニタリングする必要がある 

がん登録やリアルワールドデータなど利用可能な全てのデータベースを効果的に活

用し、その疫学および臨床データをモニタリングする取組みが求められる 

③ 希少がんの医療制度はネットワークを活用すべきである 

優れた専門施設へのアクセスを改善し、患者の移動を合理化することによって、希

少がんの診療の質を向上させることができる 

④ 希少がんの医学教育は医療ネットワークを活用し、ネットワークに還元することが

重要である 

大学制度と教育に参加する人々を適切に繋ぐことによって、キャリア形成と就業の

機会に役立てることができる 

⑤ 希少がんの研究は予想される不確実性の高さを考慮し、ネットワークを活用して推

進することが重要である 

臨床情報と結びついたバイオバンク、疾患登録・臨床研究との連携、臨床研究のた

めの革新的な方法論の開発などが求められる 

⑥ 希少がんにおいては患者と医師が協働して意思決定することが特に重要である 

高い不確実性を有する希少がんにおいては、患者と医師の協働は、適切なアプロー

チを決定する上できわめて重要である 

⑦ 希少がんに適した最新の指標が開発されるべきである 

不確実性の高い状況における臨床的な意思決定に役立つ新たな指標の開発が重要で

ある 

⑧ 希少がんに関する規制は、その不確実性の高さを許容するものでなければならない

各疾患に適した EU全体で認められる基準を治療開発者に提示する必要がある 

⑨ 希少がんに関する政策および継続的な取組はネットワークに基づくべきである 

疾患ごとのコミュニティの声に耳を傾け、EU と各国の取組を結びつけるネットワー

に資金を提供することが重要である 

⑩ 希少がん患者との連携が重要である 

疾患に関する広報・教育活動、医療提供体制の構築、到達目標の設定、規制の仕組

み、臨床研究、トランスレーショナルリサーチなど、希少がんに関する全ての重要

な活動に関して、患者と連携していくことが重要である 

JARCの終了後、Rare Cancer Agenda 2030で提言されたこれら 10の勧告は、RCEをはじ

めとする欧州の希少がんコミュニティによって、その推進・具体化が図られている。 
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IV.希少がんにおけるその他の課題 

希少がんの医療においては、本提言の対象である情報提供・相談支援体制の整備の遅れ

以外にも、その治療成績向上を妨げている可能性のあるいくつかの課題が指摘されている。

課題としてあげられるのは、病理診断、標準治療の整備と人材育成、新たな治療開発など

多岐にわたる。 

 

1. 病理診断 

悪性腫瘍の診療において、正確な病理診断を得ることはきわめて重要である。しかし、

希少がんにおいては、その希少さゆえに病理医の経験も少なく、専門的な知識を持つ病理

医も少ない。欧米からの報告では、軟部肉腫の病理診断において、施設病理医の病理診断

と専門病理医の病理診断の間には、治療方針の決定に影響を与えるような不一致が 10％～

20％存在すると報告されている 33，34）。我が国においても、国立がん研究センター中央病院

において同様の検討が行われ、病理診断の見直しによって治療方針が変更された骨・軟部

腫瘍症例は約 15％に上ることが報告されている 35）。このような診断困難例の病理診断をサ

ポートする目的で、我が国においては日本病理学会および国立がん研究センターによって、

それぞれ病理診断コンサルテーションシステムが運営されており、各施設における病理診

断の支援が行われている。国立がん研究センターの運営する病理コンサルテーションへの

依頼件数は年とともに増加し、今年度は 1,000 件を超えることが予想されるなど、この問

題に関する現場からの高い要求があることが伺われる。一方、近年の分子病理学の進展に

伴い、病理診断・治療選択のためにゲノム解析等を要する症例が増えているにもかかわら

ず、その実施をサポートする体制が未整備であることも大きな課題である。 

希少がんの病理診断に関しては、より精度の高い効率的な診断のため、国立がん研究セ

ンター、日本病理学会のコンサルテーションシステムの連携を強化するとともに、ゲノム

解析等を盛り込んだ病理診断支援により、診断精度の向上と研究推進の両輪を回してゆく

ことが重要と考えられる。 

 

 

2. 標準治療の整備と人材育成 

希少がんにおいては、未だその診療実態すら明らかになっていないものもあるなど、最

新のエビデンスに基づく最適化された治療（標準治療）が必ずしも行われていないという

実態が存在する。これまで、国立がん研究センターがん研究開発費などによるさまざまな

希少がんの診療実態調査、希少がん対策ワーキンググループによる希少がん専門施設の情

報公開（四肢軟部肉腫、眼腫瘍、神経内分泌腫瘍）、医療者向けのビデオライブラリーの作

成や、厚生労働科学研究費の支援による診療ガイドラインの整備などが行われてきた。し

かしながら、これらの取り組みは、未だ質・量ともに十分とは言えない。今後は、各々の



47 

 

希少がんの診療実態の把握をさらに強化するとともに、専門施設の情報公開を進め、患者・

医療者の選択に基づく適正な診療の実現（集約化）を図ること、ガイドライン・教育ツー

ルの充実、基幹施設における研修システムの充実により、医療者の教育・継続的育成を図

ってゆくことが必要と考えられる。 

 

 

3. 新たな治療開発 

希少がんにおける治療開発は主要ながん(common cancer)と比較して大きく遅れた状況に

あり、薬事承認され日常診療で用いることのできる医薬品の数は少ない。転移性・進行希

少がんの効率的な治療開発を推進することを目的として、患者レジストリデータを含んだ

バスケット/アンブレラ型プラットフォーム試験である MASTER KEY プロジェクトが

2017 年より国立がん研究センター中央病院を中心として実施されている 36）。MASTER 

KEY プロジェクトの目標は、産学共同の研究開発基盤をもとに希少がん患者により多くの

医薬品を届けることである。現在、7 医療機関、15 企業、希少がん患者会がアライアンス

を結び、MASTER KEY プロジェクトを実施しており、これまでに、25 の臨床試験、3,000

例を超えるレジストリ登録がなされている。 

他方、希少がんに対する外科手術、放射線治療、あるいはこれらを組み合わせた集学的

治療に関しては、製薬企業などの協力も得難く、現在まで各学会、研究組織が夫々に研究・

開発を行っているのが現状である。今後、MASTER KEY プロジェクトをさらに推進する

とともに、その国際展開を図る MASTER KEY Asia を展開すること、薬剤開発とは異なる

スキームが必要とされる希少がんに関する集学的な治療開発（外科治療、放射線治療・IVR

など）を強力に推進すること、全ゲノム解析情報や臨床情報のデータ連携によるレジスト

リ構築、新たな診断・治療法の開発を推進することなど、希少がんの治療開発に関する課

題と期待は大きい。 

 

 

4. 希少がんの定義にかかる新たな疾患分類 

希少がん対策の推進に当たっては、その前提として希少がんを定義しなければならない。

平成27年8月に発行された厚生労働省「希少がん医療・支援の在り方に関する検討会」報告

書（以下、「報告書」という）においては、希少がんの頻度の定義を、『人口10万人当たり

年間発生6例未満』としている。その頻度はがんの種類をどのように区切るかによっても左

右されるが、報告書においては「欧州で作成された欧州のRARECARE 分類を参考として用い

ているが、我が国における独自の希少がん分類を開発する必要があるという意見もあった」

とされている。報告書の発行から7年が経過した現在、RARECAREが用いた国際疾病分類腫瘍

学（ICD-O）やWHO分類もすでに改訂されているが、RARECARE自体に変更の動きはない。わが

国独自の分類を、という意見もあるが、むしろRARECAREの分類を尊重しつつ、新しいICD-O-
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3.2の体系をもとに、わが国が率先して希少がんの定義に資するより良い分類を作成し、そ

れを世界に問うのが良いのではないかと考える。 

【新分類の作成】 

RARECAREの分類は、Tier1,Tier2,Tier3と階層化されており、原則として、Tier1が腫瘍の

発生部位に基づく大分類（口腔、上咽頭、食道など）、Tier2が組織型をいくつかグループ

化した分類（腺癌、扁平上皮癌など）、Tier3が細分化された組織型（印環細胞癌など）と

なっている37）。しかし造血器腫瘍、軟部肉腫、神経内分泌腫瘍など、発生部位が臓器として

特定しづらいものや、多臓器にわたって発生するものについては、Tier1に組織型として設

定されており混乱が見られる。新分類では、RARECARE分類において部位と組織が混在してい

るTier1に関して、Tier1では必ず部位となるようにし、その下に、Tier2は組織、Tier3はさ

らなる細分類として混乱を防いでいる。実臨床での使用を考えると、Tier1は必ず部位別と

なるようにすることで臨床医が使用しやすくなり、希少がんの定義としても定義しやすい。 

希少がんの判定については、Tier1ですでに『人口10万人当たり年間発生6例未満』という

頻度基準が満たされていれば、その中に位置するTier2はすべて希少がんと判断される。Tie

r1で希少の基準以上の頻度がある場合には、次のTier2の分類で判定される。Tier3は特に希

少がんの判定には関係しないが、より詳細な解析、検討を行うことも念頭に、参考として置

いた。 

【変更の主要点】 

現行のRARECARE分類からの変更の主要点としては、Tier1を全て部位としたことである。

現行のRARECARE分類ではTier1でsarcomaがあるが、骨・末梢神経・腹膜についてもそれぞれ

Tier1として独立させ、sarcomaは組織名であるので、共通組織分類での全部位に対するTier

2とした。また、頭頚部がんにおいて、UICCのステージ分類の境界に従って、舌の境界部位、

口蓋を口腔・口唇に変更し、また、下咽頭と喉頭が同一Tier１となっていたのを分離した。 

【希少がんの定義】 

作成した新分類に、2016年～2019年の全国がん登録を1年ごとにあてはめ、各部位、各組

織での症例数を算出した。この作業を4年分行い、全ての年で人口10万人当たり年間発生6例

未満である腫瘍を抽出し、希少がんと定義した。いずれの作業も病理専門医と臨床医と共に

行った。希少がんは、これまで我が国においては、はっきりと特定することが困難であった。

今回、新たに、最新の病理学的診断基準に合致し、全国がん登録で抽出可能な希少がん分類

を作成したことにより、希少がんを明確に特定することが可能となった。新分類では、Tier

1は解剖学的部位、Tier２は組織型と明確に分離して分類されているため、使用に際してよ

り混乱が少なく、現行のRARECARE分類より使用しやすいと考えられる。新たな新分類が、実

臨床に沿った分類として、広く活用されることが期待される。 
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