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https://www.jshem.or.jp/genomgl-static/germlinefind.html#runx129

血縁者の生殖細胞系列バリアント情報が発端者の治療方針に関わる？

1)  はい

52%

2)  いいえ

48%

Q10 造血器腫瘍パネル検査をすでに実施されていますか？

30
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Q10 造血器腫瘍パネル検査をすでに実施されていますか？

31

６）その他
• 造血器パネル検査は関係診療科で対

応しております。生殖細胞系列に関
する結果が出た際に当科に連絡をい
ただき、開示範囲等、診療科間で検
討することになっています。

• 各科で対応

1)  全ての遺伝子について結果開示する

7%

2)  一部の遺伝子についての

み結果開示する

6%

3)  臨床所見および

遺伝子・バリアント

など個々の症例で検

討し、開示内容を決

定する

43%

4)  決まっていない

35%

5)  わからない

6%

6)  その他 (Q11-1に詳細を記載ください）

3%

Q11  造血器パネル検査では造血器腫瘍又は類縁疾患に関連する生殖細胞系列検査結果が返却されます 
。これらの遺伝子でGPVが同定され、かつ患者が開示を希望していた場合の、患者への結果開示につい
てお教えください。

32

全施設での集計
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造血器パネル実施施設のみ
1)  全ての遺伝子に

ついて結果開示する

14%

2)  一部の遺伝子に

ついてのみ結果開示

する

11%

3)  臨床所見および

遺伝子・バリアント

など個々の症例で検

討し、開示内容を決

定する

58%

4)  決まっていない

8%

5)  わからない

3%

6)  その他 (Q11-1

に詳細を記載くださ

い）

6%

Q11  造血器パネル検査では造血器腫瘍又は類縁疾患に関連する生殖細胞系列検査結果が返却されます 
。これらの遺伝子でGPVが同定され、かつ患者が開示を希望していた場合の、患者への結果開示につい
てお教えください。

33

決まっていないは10％未満
個別対応が6割

2)  遺伝子医療部

門（遺伝カウンセ

リング担当部署）

20%

1)  患者の治療に

関わる診療科（血

液内科、小児科な

ど）

28%

3)  診療科と遺伝

子医療部門が連携

して担当する

26%

4)  決まっていな

い

19%

5)  わからない

4%

6) その他 (Q12-1に詳細を記載くださ

い）

3%

6）その他:
• 当院で行っていない
• 実施なく不明

Q12 造血器腫瘍パネル検査で 造血器腫瘍又は類縁疾患に関わる遺伝子のGPVを「患者」に結果開示す
る際の担当部署をお教えください

34
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2)  遺伝子医療部
門（遺伝カウンセリン
グ担当部署）

28%

1)  患者の治療に関
わる診療科（血液
内科、小児科など）

30%

3)  診療科と遺伝子
医療部門が連携して

担当する
36%

4)  決まっていない
3%

5)  わからない
3%

造血器パネル実施施設のみ

Q12 造血器腫瘍パネル検査で 造血器腫瘍又は類縁疾患に関わる遺伝子のGPVを「患者」に結果開示す
る際の担当部署をお教えください

35

遺伝子医療部門・診療科連携
＞診療科
＞遺伝子医療部門
の順（ほぼ同数）

6）その他
• 基本的には提言やガイドラインに沿って、個々の症例

や希望に応じて院内で検討の上で対応している
• 造血器腫瘍パネルでGPVと判断されても、血液成分の

混入の可能性などから遺伝性腫瘍と確定できない症例
もあるため、対応は一律にしにくい。

• 実施なく不明
• 造血器パネル検査は関係診療科で対応しております。

生殖細胞系列に関する結果が出た際に当科に連絡をい
ただき、開示範囲等、診療科間で検討することになっ
ています。

1） 全ての遺

伝子について

決まっている

6%

2） 一部の遺

伝子について

決まっている

32%

3)  決まって

いない

49%

4)  わか

らない

7%

5) その他

(Q13-1に

詳細を記載

ください）

6%

Q13  造血器腫瘍パネル検査で生殖細胞系列検査結果の返却対象となる遺伝子について、GPVが同定さ
れた場合、確認検査及びサーベイランスを含む血縁者への対応方針についてお教えください。

36
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6）その他
• 基本的には提言やガイドラインに沿って、個々の症例や希

望に応じて院内で検討の上で対応している
• 造血器腫瘍パネルでGPVと判断されても、血液成分の混

入の可能性などから遺伝性腫瘍と確定できない症例もある
ため、対応は一律にしにくい。

• 造血器パネル検査は関係診療科で対応しております。生殖
細胞系列に関する結果が出た際に当科に連絡をいただき、
開示範囲等、診療科間で検討することになっています。

造血器パネル実施施設でも、
決まっていないが1/3

1） 全ての遺伝
子について決まっ

ている
13%

2） 一部の遺
伝子について決
まっている

41%

3)  決まっていな
い

34%

4)  わ
からな
い

3%

5) その他
(Q13-1
に詳細を
記載くださ
い）
9%

Q13  造血器腫瘍パネル検査で生殖細胞系列検査結果の返却対象となる遺伝子について、GPVが同定された場合、
確認検査及びサーベイランスを含む血縁者への対応方針についてお教えください。

37

６）その他
• 治療にかかわる診療科で初期対応

をしたのちに、遺伝部門で対応し
ている。

• 実施なく不明
• 検討中です
• （記載なし）

1)  遺伝子医療部

門（固形癌と同じ

遺伝カウンセリン

グ担当部署）が担

当する

14%

2)  患者の治療に

関わる診療科（血

液内科、小児科な

ど）が担当する

11%

3)  遺伝子医療部

門と診療科が連携

して担当する

35%

4)  決まっていな

い

30%

5)  わからない

4%

6) その他 (Q14-

1に詳細を記載く

ださい）

6%

Q14 造血器腫瘍パネル検査で、造血幹細胞移植時のドナー選択に関わる遺伝子に病的バリアントが同
定された場合、ドナー候補となる血縁者への対応（カウンセリングや確認検査の提供）を担当する部署を
お教えください

38
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6)その他
• 治療にかかわる診療科で初期対応

をしたのちに、遺伝部門で対応し
ている。

• 検討中です

1)  遺伝子医療部

門（固形癌と同じ

遺伝カウンセリン

グ担当部署）が担

当する

22%

2)  患者の治療に

関わる診療科（血

液内科、小児科な

ど）が担当する

14%

3)  遺伝子医療部

門と診療科が連携

して担当する

42%

4)  決まってい

ない

17%

5)  わからない

0%

6) その他 (Q14-

1に詳細を記載く

ださい）

5%

造血器パネル実施施設のみ

Q12「患者」に対してでは
１）28%
２）30%
３）36%
→「血縁者」に対しては連携
の割合が上昇？

Q14 造血器腫瘍パネル検査で、造血幹細胞移植時のドナー選択に関わる遺伝子に病的バリアントが同
定された場合、ドナー候補となる血縁者への対応（カウンセリングや確認検査の提供）を担当する部署を
お教えください

39

1）役立ってお

り、現時点では特

に不満はない

56%

2）役立っている

が、改訂してほし

い箇所がある →

（Q15-1：詳細

を記載ください）

16%

3）役立っておら

ず、改訂してほし

い箇所がある →

（Q15-1：詳細

を記載ください）

3%

4）知らなかった

25%

Q15 日本血液学会の「造血器腫瘍におけるgermline findingsの取り扱いガイド」について、どのよう
に考えますか？

40
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• 開示推奨遺伝子リストがまだ十分ではないと感じる。

• 付表：遺伝子ごとの推奨の情報の内容をより増やしていただけると幸いです。

• 具体的な方針までは示されていないので、現場判断が必要となっている。

• Q3に対して「原則としてあらためて確認検査を実施することが推奨される。」とあるが、造血器腫瘍患者で採取可能
な検体は、検査会社で受付不可のものがほとんどで、現実的ではない。

• 具体的なサーベイランス方針、臨床的対応について一部の遺伝子についてのみの記載となっているため

• より詳細に踏み込んだ解説が欲しい

• 固形腫瘍のように、小杉班・平沢班が掲載している遺伝子のリストを提示してほしい

• 固形腫瘍における平沢班のGPV/PGPV対応手順に関する指針のように、具体的な手順を示していただけると大変
わかりやすくてありがたいです。

• 「付表遺伝子ごとの推奨」に書かれている５項目の遺伝子しか詳細な情報がない。学会として固形腫瘍の小杉班や
平沢班のように生殖細胞系列検査結果の返却対象となる遺伝子についてガイドラインを作成して欲しい。

41

グループC：遺伝性腫瘍症候群に対する保険診療拡大
Li-Fraumeni症候群をモデルに、遺伝性腫瘍症候群の診療に必要な遺
伝学的検査やがん発症リスクへの臨床的対応などを整理し、その保険適用
化に必要な診断機器・情報・診療体制の整備に向けた提言を行う。

42
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43
Cancer 2016; 112222(23): 3673

44

https://minds.jcqhc.or.jp/common/wp-content/plugins/pdfjs-viewer-shortcode/pdfjs/web/
viewer.php?file=https://minds.jcqhc.or.jp/common/summary/pdf/c00607.pdf&dButton=false
&pButton=false&oButton=false&sButton=true#zoom=auto&pagemode=none&_wpnonce=3b
871a512b
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45

46
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47

48

英国NHSでは24の遺伝性腫瘍（症候群）に対する遺伝学
的検査が提供されている

https://www.england.nhs.uk/wp-content/uploads/2018/08/rare-and-
inherited-disease-eligibility-criteria-V8.1.pdf

米国NCCNガイドラインは、乳癌・卵巣癌・膵癌・前立腺癌
関連20遺伝子、大腸癌・子宮内膜癌・胃癌関連27遺伝
子に対するに対するリスクマネージメントが提示されている
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49

保険診療の対象として、何を基準とすべきか？相対リスク？絶対リスク？

N Engl J Med 2021; 384(5): 428

本邦では、14の遺伝性腫瘍症候群に対する診療もしくは治療ガイドラインが存在するが、遺伝学的検査が保険適用となる
遺伝性腫瘍は6疾患8遺伝子に限定される

0.0 0.2 0.4 0.6 0.8 1.0

1)  遺伝性乳癌卵巣癌（BRCA1遺伝子, BRCA2遺伝子）

2)  網膜芽細胞腫（RB1遺伝子）

3)  多発性内分泌腫瘍症１型（MEN1遺伝子）

4)  甲状腺髄様癌/多発性内分泌腫瘍症２型（RET遺伝子）

5)  結節性硬化症（TSC1遺伝子, TSC2遺伝子）, 

6)  神経線維種症１型（NF1遺伝子）

Q16 以下の遺伝学的検査が保険収載される遺伝性腫瘍症候群のうち、貴院で遺伝学的検査の実施が可
能なものをお教えください（がん遺伝子パネル検査（マッチドペア検査）およびPGPVに対するシングル
サイト検査を除く）（複数回答可）

50
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0.0 0.1 0.2 0.3 0.4 0.5 0.6 0.7 0.8 0.9 1.0

1)  Li-Fraumeni症候群（TP53遺伝子）

2)  Lynch症候群（MLH1遺伝子, MSH2遺伝子, MSH6遺伝
子, PMS2遺伝子, EPCAM遺伝子）

3)  家族性大腸腺腫症（APC遺伝子）

4)  遺伝性びまん性胃癌（CDH1遺伝子）, 

5)  Cowden症候群（PTEN遺伝子）

6)  von Hippel Lindau病（VHL遺伝子）

現状でも遺伝学的検査の実施は可能。保険診療化とGPVが同定された場合への体制整備が鍵？

Q17 以下の遺伝性腫瘍症候群のうち、貴院で 遺伝学的検査の実施が可能なものをお教えください（が
ん遺伝子パネル検査（マッチドペア検査）およびPGPVに対するシングルサイト検査を除く）（複数回答
可）

51

「サーベイランス・リスク低減手術」表記について「サーベイラ
ンスand/orリスク低減手術」と解釈しました。上記項目を遺伝
学的検査提案の必須条件としているわけではありません。

0.0 0.1 0.2 0.3 0.4 0.5 0.6 0.7 0.8 0.9 1.0

9) その他（→具体的に記載ください）

5) 生殖細胞系列病的バリアント保有者に対するサーベイランス・リ

スク低減手術が海外診療ガイドラインで推奨されていること

6) 未発症臓器に対し推奨されるサーベイランス・リスク低減手術が

保険診療で提供可能であること（他施設との連携での実施を含む）

3) 当該遺伝学的検査が保険適用となっていること

7) 未発症臓器に対し推奨されるサーベイランス・リスク低減手術が

少なくとも自費診療では提供可能であること（他施設との連携で…

1) 診断確定に遺伝学的検査（病的バリアントの同定）が必須である

こと

8) サーベイランス・リスク低減手術による予後改善のエビデンスが

確立していること

2) 治療方針の決定（薬剤適用など）に必須であること

4) 生殖細胞系列病的バリアント保有者に対するサーベイランス・リ

スク低減手術が国内診療ガイドラインで推奨されていること

Q18 遺伝性腫瘍症候群が疑われる患者に遺伝学的検査を提案する際に重要と考える条件は何ですか？
（複数回答可）

52

国内ガイドライン未整備の遺伝子に対してどのように対応するか？
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1)  はい

94%

2)  いいえ

6%

Q19 Li-Fraumeni症候群診療ガイドライン2019年版を知っていますか？

53

1)  全て自施設で保険

診療で実施可能であ

る。

9% 2)  全て自施設で自費

診療で実施可能であ

る。

13%

3)  全て自施設で研究

などの枠組みで実施可

能である。

9%

4)  一部のみ自施設で

保険診療で実施可能で

ある。

29%

5)  一部のみ

自施設で自費

診療で実施可

能である。

14%

6)  全て対応できな

い。

9%

7)  わからない。

17%

自施設で対応可能なのはおよそ1/3のみ
GPV陽性となった場合に集約化が必要か？施設基準は？

Q20 Li-Fraumeni症候群診療ガイドライン2019年版 で小児（出生時から18才）に対し推奨されるサ
ーベイランス項目（表３）についてお教えください。
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1) 使用している。

55%

2) 電子カルテ上で

使えることは知っ

ているが使用して

いない。

20%

3) 電子カルテで病

名が使える（病名

登録がある）こと

を知らなかった。

5%

4) わからない

20%

Q21 Li-Fraumeni症候群という病名を電子カルテにおいて使用していますか。
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