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総合研究報告書 

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。 

研究初年度の令和２年度は、地域希少がんセンター（令和４年度に希少がん中核拠点センターに

名称変更）の備えるべき機能、希少がんホットラインの設置、希少がんの診療施設に関する情報の

収集・取り纏め手順に関する試案を作成し、これらに基づいて、大阪と九州において実際に地域希

少がんセンターを立ち上げた。さらに、最新の WHO 分類と癌取扱い規約に則った新たな希少が

ん分類のための尺度の策定、がん相談支援センターとの連携に関する検討を開始した。 

研究２年目の令和３年度は、初年度に策定した「地域希少がんセンターの備えるべき機能」「希

少がんホットラインの手引き」等の試案を、それぞれの地域希少がんセンターにおいて実際に運用

し、その問題点および改訂すべき方向性等の検討を行うと共に、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、がん相談支援センターとの連携に関する研究を実施した。 

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。 

 

研究分担者 

松浦 成昭 （大阪国際がんセンター・総長） 

赤司 浩一 （九州大学・医学研究院・教授） 

馬場 英司 （九州大学・医学研究院・教授） 

遠藤 誠 （九州大学・医学研究院・講師） 

西田 俊朗 （JCHO大阪病院・病院長） 

柴田 大朗 （国立がん研究センター・研究支援センター・部長） 

東 尚弘 （国立がん研究センター・がん対策情報センター・部長） 

高山 智子 （国立がん研究センター・がん対策情報センター・部長） 

岩田慎太郎 （国立がん研究センター・中央病院・医長） 

下井 辰徳 （国立がん研究センター・中央病院・医長） 
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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研究 

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

るとともに、希少がん患者へのインタビュー

により、診療機関へのアクセスに関する研究

を行う。 

 

6. 国内３施設における希少がんセンター（中核

拠点センター）の設立と課題検討 

検討した機能に基づき、九州大学、大阪国

際がんセンター、名古屋大学において実際に

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とともに、解

決すべき課題について検討する。 

 

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 

研究の最終年度である令和 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
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たらし、住み慣れた地域で希少がんの診療や相談

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者・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（専門家の教育・育

成を含む）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。 

令和２年度には、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）の設立を行った。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

連携に関する研究を行った。また、研究最終年度

である令和４年度には、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、および最終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 

2011年に発表された欧州RARECAREの分類は、

Tier1,Tier2,Tier3と階層化されており、原則ではTi

er1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。 

我々が作成した新たな分類では、部位と組織が混

在する現在のRARECAREの分類構造を改め、Tier

1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、Tier1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の分類の頻度で判定される。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
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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。 

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、令和2年度の成果物である

「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、令和3年度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」 

令和２年度は、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。 

令和４年度は、初年度に作成した作成手順の見直

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。 

医療機関リスト作成は、ホットラインにおける問

い合わせが多い疾患に関するものから優先して作

成を行うこととした。まず、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。その結果、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の腫瘍であったため、この10腫瘍について、リ

スト化を試みた。 

【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
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ビューガイドに基づいて聞き取りを行った。聞き取

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。 

また、全国のがん相談支援センターのうち、「施

設別がん登録検索システム」を利用している施設

（全 64施設）に対して実施したアンケート結果か

ら、希少がんに関する相談の状況を把握し、希少

がんに関する情報提供や相談支援体制のあり方を

検討することを試みた。 

 

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)及び最終年度(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
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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。 

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に記す。 

 

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 

初年度に作成した「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

施設において希少がんホットラインを担当してい

る相談員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、令和４年

度に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 

令和２年度、令和３年度における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。 

令和４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。 
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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
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。 

「施設別がん登録検索システム」を利用している

施設に対して実施したアンケート結果の解析から

は、希少がんに関する医療機関紹介体制に期待する

こととして、地域に根ざし、迅速かつ気軽に、医療

者でも相談できる場の整備が求められていること

が分かった。また臨床試験の相談や対応する医師の

具体的な治療内容や専門性など、より詳細で専門性

の高い対応ができることも求められていることが

明らかとなった。 

 

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した。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、令和４年度には、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
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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

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」 

本研究の３年間の活動および議論を基に、研究最

終年度の令和４年度に、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を作成した。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） 

以下に、提言書【提言】原文ならびに提言書【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 
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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

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。最終年度である令和 4 年度には、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、希少がんに

おいて重要な個別性の高い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・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

証を行うことは特に重要である。従来のがん相談と同

様に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

とは重要なポイントと考えられる。 

希少がんホットラインに関して、最終年度には、

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
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は、令和２年度は、国立がん研究センター中央病

院において、令和４年度は、各分担研究施設にお

いて、実際に希少がん診療病院の“リスト”作成

を行った。 

次いで、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性も

再認識された。 

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、診療可能医療機関

のリストアップにおいて、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
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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」を研究最終年度の令和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

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をとった。

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

作成のための研究 

 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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