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研究要旨 

本分担課題では、遺伝性腫瘍多遺伝子パネル検査搭載遺伝子に対する臨床的エビデンス評

価リストを作成した。厚労科研小杉班「CGP検査二次的所見（SF）検討資料」の改訂と

Presumed Pathogenic Germline Variant(PGPV)対応手順作成に向けた検討を行った。 

 
 

Ａ．研究目的 

 遺伝性腫瘍多遺伝子パネル検査（MGP

T）対象遺伝子の臨床的エビデンス評価

を行う。がん遺伝子パネル（CGP）検査で

検出されるPresumed Pathogenic Germl

ine Variant(PGPV)について、確定検査

保険診療化に向けた基準を策定する。 

 

 

 Ｂ．研究方法 

 MGPT搭載遺伝子について、国内外の診

療ガイドラインや原著論文を参照し、遺

伝形式、病的バリアント頻度、がん発症

リスク、国内外診療ガイドラインで推奨

される臨床マネージメントを抽出した。 

 厚労科研小杉班「がん遺伝子パネル検

査二次的所見患者開示推奨度別リスト」

を最新の知見で情報アップデートした。 

 

Ｃ．研究結果 

  MGPT搭載候補59遺伝子を抽出し、臨床

的エビデンスに関わる各項目情報につ

いて、原著論文等のデータを参照しなが

ら抽出、ファクトシート形式で記載した。 

 がん遺伝子パネル検査二次的所見患

者開示推奨別リストについて、ESMOガイ

ドラインなど最新の知見をもとに更新

した。 

       （倫理面への配慮） 

 該当しない 

 

D. 考察 

 MGPT搭載59遺伝子の臨床的有用性

エビデンスは、日本遺伝性腫瘍学会

と共同で「遺伝性腫瘍に関する多遺

伝子パネル検査の手引き」に利用可

能である。またこのエビデンスレベ

ルを利用しがん遺伝子パネル検査PG

PVへの対応方針の策定を行う。 

 

Ｅ．結論 

 本年度の検討により、本邦におけ

るMGPT臨床導入とがん遺伝子パネル

PGPVへの対応基盤が構築された。遺

伝子について、臨床実装で利用可能

なリファレンスが作成された。 

 

Ｆ．健康危険情報 

  特になし 

Ｇ．研究発表 

 1.  論文発表 

 別紙４参照 

 2.  学会発表 

 桑田 健、がん患者・血縁者におけ

る生殖細胞系列プロファインリング

の有用性、第20回日本臨床腫瘍学会

学術集会。2024年3月18日、名古屋 

 

Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 

 1. 特許取得 

 該当なし 

 2. 実用新案登録 

 該当なし 

 3.その他 

 特記すべきものなし 


