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 分担研究年度終了報告書  

 

小 児 脳 腫 瘍 の 病 理 診 断 （ 統 合 診 断 ） の あ り 方 に つ い て の 研 究  

 

研 究 代 表 者  義 岡 孝 子  国 立 成 育 医 療 研 究 セ ン タ ー 病 理 診 断 部 統 括 部 長  

分 担 研 究 者  里 見 介 史  学 校 法 人 杏 林 学 園 杏 林 大 学 医 学 部  講 師  

 

（研究要旨）JCCG 小児固形腫瘍観察研究が 2011 年に開始された当初、脳腫瘍の登

録数は 10 数例にとどまっていたが、2016 年に WHO Classification が改定以来、

遺伝子検査が病理診断に必須となる疾患が増加し、遺伝子検査の必要性が高まっ

た。JCCG 中央病理診断では、依頼施設から送付された凍結検体を用いて、大阪医

療センターへ髄芽腫の 4 型分類を、国立がん研究センター（現在は杏林大学へ研究

室が移動）へ髄芽腫以外の脳腫瘍の遺伝子検査を依頼し、脳腫瘍中央病理診断担当

医が組織診断と遺伝子検査の結果を合わせて統合診断報告書を作成する体制を確

立した。本研究では、固形腫瘍観察研究へ登録された脳腫瘍の診断にかかる経費を

明らかにし、従来の遺伝子検査に加えて新たに用いられるようになった DNA メチ

ル化解析の有用性を検討した。 

脳腫瘍の中央病理診断数は 2021 年には 376 例に達し、ここ 3 年間は 350 例前後

で推移していた。中央病理診断数全体の約 30％を占めていた。遺伝子検査は、髄

芽腫の 4 型分類は 40 例～50 例/年、髄芽腫以外の脳腫瘍は約 250 例であった。中

央病理診断では、組織診断と遺伝子検査結果を合わせて統合診断を行っているが、

WHO Classification の分類に沿った確定診断が困難な症例もあり、2022 年からは

DNA メチル化解析で追加検討をしている。DNA メチル化解析を 2022 年は 34 例（う

ち FFPE で 4 例）、2023 年は 46 例（うち FFPE で 5 例）行った。DNA メチル化解析

を行うことで確定診断に至った症例が散見され、その有用性が期待された。今後、

症例を集積することにより、DNA メチル化解析の有用性が明示できると考えられた。 

 

A．研究目的 

 JCCG 小児固形腫瘍観察研究が 2011 年に開始

された当初、脳腫瘍の登録数は 10数例にとどま

っていたが、2016 年に WHO Classification が

改定以来、遺伝子検査が病理診断に必須となる

疾患が増加し、遺伝子検査の必要性が高まった。

JCCG 中央病理診断では、依頼施設から送付され

た凍結検体を用いて、大阪医療センターへ髄芽

腫の 4型分類を、国立がん研究センター（現在は

杏林大学へ研究室が移動）へ髄芽腫以外の脳腫

瘍の遺伝子検査を依頼し、脳腫瘍中央病理診断

担当医が組織診断と遺伝子検査の結果を合わせ

て統合診断報告書を作成する体制を確立した。

中央病理診断への依頼数は 2023年には 355例に

達し、中央病理診断数としては最多の腫瘍であ

る。 

 本研究では、固形腫瘍観察研究へ登録された

脳腫瘍においてかかる経費を明らかにし、従来

の遺伝子検査に加えて新たに用いられるように

なった DNA メチル化解析の有用性を検討する。 

 

B．研究方法 

 小児固形腫瘍観察研究へ脳腫瘍として登録さ

れた症例を対象として、主に 2022年、2023 年の

症例数、免疫染色の枚数、FISH 施行数、凍結検

体の送付数、遺伝子検索の症例数、DNAメチル化

解析数を調査した。 

 また、1症例付きかかる経費（概算）調査した。 

（倫理面への配慮） 

小児固形腫瘍観察研究への登録時点で匿名化さ

れており、データには個人情報は含まれていな

い。依頼施設、患者の年齢、性別は今回の研究で

は調査対象としない。 

 

C．研究成果 

１．脳腫瘍の中央病理診断数：小児固形腫瘍観
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察研究開始当初は脳腫瘍の中央病理診断依頼は

10 例であったが、2016 年には 152 例と増加し、

2021 年には 376例に達した。2023 年は 355例の

中央病理診断を行った（資料 3 図１）。中央病理

診断症例数全体に占める割合は約 30％であった。

2022 年の脳腫瘍中央病理診断の内訳は図２の通

りで、上位 4 腫瘍、Germ cell tumor (16%), 

Medulloblastoma (14%), Pilocytic 

astrocytoma (11%), Ependymoma (10%) で全症

例の半数を占めていた（資料 3 図２）。 

２．脳腫瘍の遺伝子検査数：髄芽腫の 4 型分類

（大阪医療センターにて検索）は 2016年以来 40

例～50 例を推移していた。髄芽腫以外の脳腫瘍

の遺伝子検査（国立がん研究センタ→順天堂大

学→現在は杏林大学にて検索）は 2016年は 50例

であったが、2021 年以降は約 250 例であった。

遺伝子検索に必要な凍結検体の提出率は約 80％

に達している（資料 3図３）。 

３．DNA メチル化解析の実施状況：2022 年は凍

結検体より 30 例、FFPE より 4 例、2023 年は凍

結検体より 46 例、FFPE より 5 例であった。DNA

メチル化解析にかかるコストは 60,000 円～

80,000 円であった。 

DNA メチル化解析は、組織診断が確定せず、従

来の遺伝子検査の結果と合わせても診断が確定

できない場合など、中央病理診断担当者が症例

を選択して解析を依頼していた。DNAメチル化解

析を行っても、診断が確定しない場合もあるが

(no match)、高い確率で特定の診断名に matchし

た場合,確定診断に至らなかった症例の診断に

有用であった。DNAメチル化解析は脳腫瘍確定診

断の一助となると期待されるが、実際に組織診

断、従来の遺伝子診断と DNA メチル化解析結果

で統合診断を行った症例数を今後集積すること

により、DNAメチル化解析の有用性が明らかにで

きると考えられた。 

 ４．脳腫瘍中央病理診断にかかるコスト： 

免疫染色は通常 5枚～10枚/1 症例で、10,000 円

～20,000 円、髄芽腫については FISH2 種を行う

ため 25,000 円がかかる。脳腫瘍 1件あたり、免

疫染色が 15,000円～20,000 円、従来の遺伝子検

査が 20,000円～30,000円かかるため、35,000円

～50,000 円であった。メチル化解析は別途

60,000 円～80,000 円が必要であった。 

５．追記：脳腫瘍の中央病理診断で得られた診断

は WHO Classification に沿った診断であるこ

とより、ほとんどの症例が実臨床に用いられて

いた。 
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