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研究要旨 

本分担課題では、欧米では既に主流となっているMGPTに頻出の遺伝性腫瘍原因遺伝子に対

するリスク管理・医学的管理の指針を作成し、MGPTに基づく遺伝診療の国内本格実装を目

指す。 
 
Ａ．研究目的 
わが国の遺伝性腫瘍に関する診療ガイドライン

の多くは臓器や症候群の立場から記載されており、
MGPTを念頭に置いた指針類は整備されていない。 
そこで遺伝性腫瘍に関する多遺伝子パネル検査

の手引きを作成して、国内のガイドライン等で医
学的管理が明示されていない遺伝性腫瘍関連遺伝
子についても管理指針を提示しする。更に将来の
保険診療化を念頭にMGPTの臨床実装にかかる課題
を抽出する 
Ｂ．研究方法 
日本遺伝性腫瘍学会と協働で「遺伝性腫瘍に関

する多遺伝子パネル検査の手引きの作成」を開始
した。 
（倫理面への配慮） 
 本指針発刊前に、遺伝関連学会、がん関連学会、
検査関連学会、看護関連学会、倫理専門家、遺伝
性腫瘍当事者等に外部評価として依頼予定である。 
Ｃ．研究結果 
指針作成内容は、遺伝子ごとのリスクエビデン

ス、臓器・診療科横断的な遺伝性腫瘍症候群の医
学的管理の掲載、国内実装において大事な点につ
いてClinical Question and Answerとして章立て
を行い、執筆中である。今後関連団体等に外部評
価としてコメントをもらい年度内に反映させる予
定である。 
Ｄ．考察 
指針の策定は概ね順調に進んでいる。遺伝子数

が多いため、エビデンスの更新が頻発することが
予想され、発刊後の改定作業時期・方法等につい
て持続可能な検討体制が必要である。 
E．結論 
当該分担研究は予定通り進捗しており、令和6年

度に指針の発刊ならびに解説WEBセミナーを開催
予定である。 
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