
第 23回全国遺伝子医療部門連絡会議　資料 〈全体会議〉WS４

WWSS４４

ググルルーーププAA：：ががんん遺遺伝伝子子パパネネルル検検査査かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群診診療療体体制制

がん遺伝子パネル検査で同定されるGPV/PGPVを起点とする遺伝性腫瘍症候群の診断と患

者・家族におけるがん発症リスクへの対応を進める上での現状の課題を整理し、解決に向けた

方策を提案する。

ググルルーーププBB：：造造血血器器腫腫瘍瘍パパネネルル検検査査でで同同定定さされれるる生生殖殖細細胞胞系系列列病病的的ババリリアアンントトへへのの対対応応

造血器腫瘍パネル検査で同定されるGPVへの対応について、対象遺伝子や治療方針の決定での

利用を含め、固形がんパネルと異同を明確にした上で、モデルとなる運用フローの作成と多診療部

門連携のあり方を提示する。

ググルルーーププCC：：遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群にに対対すするる保保険険診診療療拡拡大大

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。

2https://www.iden-gan.jp/_files/ugd/3b1d4f_c91b8d93047f419a81387afc6052f878.pdf
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4J Hum Genet 2025; 70(1): 33

NCC-OP

GPV（+）のうち家族への遺伝カウンセリング
に繋がったのは32.9％

スライド：３

スライド：４
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5J Hum Genet 2025; 70(1): 33

GPV（+）のうち家族への遺伝カウンセリング
に繋がったのは49.4％

F1CDx

PGPVに対し確認検査が実施されたのは
29.1％

1)  自施設で全て

提供可能である

52%
2)  自施設で一部

提供可能である

23%

3)  他施設と連携

することで全て提

供可能である

15%

4)  他施設と連携

することで一部提

供可能である

6%

5)  提供できない

4%

Q8 BRCA1もしくはBRCA2遺伝子生殖細胞系列病的バリアントを保持するがん未発症血縁者に対し、
本邦のHBOC診療ガイドラインで推奨される乳癌および卵巣・卵管癌に対するサーベイランス・リスク低
減手術を提供可能ですか？

6

HBOCに対するサーベイランス対応で
も、約半数の施設は他施設との連携が
必要

スライド：５

スライド：６
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Q9 がん未発症の生殖細胞系列病的バリアント保持者に対し、がん発症リスクに応じたサーベイランス
を実施する場合、医学的管理を統括するうえで「主科」となる部署はどこが最も適切と考えますか?

7

1)  遺伝子医療部門

（遺伝カウンセリ

ング担当部署）

45%
3)  関連がんに対応

した診療科（外

科、内科）

44%

7) その他 (Q9-1に詳

細を記載ください）

10%

4)  検診部門

1%

2) 検査担当部門（放射

線診療科、内視鏡科な

ど）

0%

5) 他院への依頼、紹介

0%

6) 行っていない

0%

GPV(+)未発症血縁者の臨床マネージメントにつなげるために必要なこと。

AAググルルーーププ：がん遺伝子パネル検査からの遺伝性腫瘍症候群診療体制

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

織田 克利先生（東京大学医学部附属病院 ゲノム診療部）
吉田 玲子先生（埼玉県立がんセンター 遺伝科）

ディスカッションポイント

1) GPV／PGPVの特性とGermline Findings対応における留意点（CGP検査の使い分け）

2) 発端者のバリアント情報を血縁者のリスク評価・サーベイランス・早期発見・予防に繋げ
るには何が必要か？（中・低リスク遺伝子への対応は？）

3) 未発症者に対する長期的・安定的な診療提供を可能とする体制は？（主たる診療科、診療
科間・病院間の連携、保険収載の必要性など）

スライド：７

スライド：８
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WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

1) GPV／PGPVの特性とGermline Findings対応における留意点（CGP検査の
使い分け）

【【課課題題、、意意見見等等】】

• 「「二二次次的的所所見見」」とといいうう扱扱いいででははななくく、、検検査査前前のの情情報報提提供供のの際際にに主主ととななるる情情報報のの一一つつととししてて説説明明ををすするる

• VUSの解釈やその結果説明（施設間で連携し対応したりする）

• CCGGPPのの入入りり口口とと遺遺伝伝診診療療のの入入りり口口がが異異ななるる場場合合のの対対応応（（ワワンンスストトッッププ？？診診療療科科でで連連携携？？））

-臨床遺伝部門がCGPの提出を行う、結果解釈やレポート作成も行っている

-診療科からCGPを提出、エキパネに遺伝診療部門も参加し症例を把握している

-SFの開示にCGC、CGMCが同席する体制をとっている

→時間が空くとGCを希望しないということが増える、当日にGC対応できるように流れを変えた

「無理やり説明を受けた」と怒りを表出された患者さんも一部いた

→臨床遺伝専門医やGCの時間を確保することが難しい、CGCが同席しミニマムな情報を伝える

--CCGGPP結結果果開開示示のの時時ににシシンンググルルササイイトト採採血血((保保険険診診療療))→→結結果果開開示示のの日日ににココスストト算算定定((自自費費診診療療))とといいうう体体制制でで

混混合合診診療療をを回回避避すするる

• T/NペアのCGPを活用することでGPVとして報告できることのメリットもある

• GPVの時の確認検査の取り扱い

• 治療薬の候補がなかったとき、GPVの情報まで伝えきることの難しさ（患者の心理的負荷が高くなる）

• 他院からの紹介症例だと診断の先のフォローが難しい、血縁者になかなか繋がらない

• PPGGPPVVのの確確認認検検査査説説明明のの時時「「治治療療法法ににはは関関わわららなないいけけれれどど、、血血縁縁者者にに関関わわるる情情報報ななののでで」」とと伝伝ええるるとと確確認認検検査査率率がが上上ががっったた

• 施施設設間間のの温温度度感感ややデディィススカカッッシショョンンのの流流れれ（（エエキキパパネネ、、GGCC、、血血縁縁者者対対応応のの施施設設がが異異ななるる場場合合ががああるる））ををししっっかかりり共共有有すするる

Aグループ

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

2) 発端者のバリアント情報を血縁者のリスク評価・サーベイランス・早期発見・予防に繋げるに
は何が必要か？（中・低リスク遺伝子への対応は？）-MGPTなども念頭に入れてAグループ

【【課課題題、、意意見見等等】】

• 結果開示の時のアプローチ、時間をおいてからの再度の情報提供を行っている

• 健診施設として遺伝子診療科がハブになって他院で診断がついた患者さんのサーベイランスを実施（未発症血縁者も含め）-基本は自費診療、
所見や症状がある場合は保険診療で

→「自費がハードルである」と全項目のサーベイランスは希望されない方もいらっしゃる

• 中中・・低低リリススクク遺遺伝伝子子ににつついいててはは、、どどうう説説明明すするるかか、、どどうう対対応応すするるかか悩悩ままししいい（（他他院院ととのの連連携携ななどどをを行行っってていいるる））

• 「（職場や地域での）検診じゃダメなんですか？」という質問に対して

→検査のモダリティとして通常検診で含まれていないものも検討する必要がある、と説明している

公的な検診でカバーできているものは限界があり、個別対応が望ましい

• 米国ではハイリスク健診センターがあり、そこにCGCが所属している。国内の一部施設でも、遺伝診療部門がサーベイランスを対応し、所
見があった時に各診療科に院内紹介している。

• 各各自自治治体体のの検検診診セセンンタターーななどどににおおけけるる、、ハハイイリリススククのの検検診診体体制制++遺遺伝伝診診療療部部門門のの設設置置

• 検査前にお子さんが同席されることもあるが、なかなか確認検査に繋がらない

• そそれれぞぞれれののががんん種種、、診診療療科科単単位位のの診診療療ガガイイドドラライインンななどどにに情情報報がが入入っっててくくるるとと、、温温度度感感もも合合わわせせややすすいいかかももししれれなないい

• 患患者者ささんんににももももうう少少しし意意識識をを持持っっててももららええるるよよううなな情情報報源源ななどどががああるるととよよいい（（情情報報ののアアッッププデデーートトががああるるととききのの補補助助的的情情報報源源ととししてて））、、患患
者者ささんん用用ののガガイイドドラライインンななどどのの資資材材

→→実実際際にに診診療療にに実実装装ででききるるかかとといいううこことともも含含めめ、、ももうう少少しし土土壌壌をを耕耕ししてていいくくこことともも必必要要

スライド：９

スライド：10
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WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

3) 未発症者に対する長期的・安定的な診療提供を可能とする体制は？（主た
る診療科、診療科間・病院間の連携、保険収載の必要性など）Aグループ

【【課課題題、、意意見見等等】】

• 遺伝診療部門と各診療科の温度感の違い、所見が見つからなかった時の長期的なフォローアップの難しさ

→定期的なミーティングの実施、情報共有、関連病院、近隣の病院への紹介

• 各各自自治治体体のの検検診診セセンンタターーななどどににおおけけるる、、ハハイイリリススククのの検検診診体体制制++遺遺伝伝診診療療部部門門のの設設置置

• そそれれぞぞれれののががんん種種、、診診療療科科単単位位のの診診療療ガガイイドドラライインンななどどにに情情報報がが入入っっててくくるるとと、、温温度度感感もも合合わわせせややすすいい
かかももししれれなないい

• 患患者者ささんんににももももうう少少しし意意識識をを持持っっててももららええるるよよううなな情情報報源源ななどどががああるるととよよいい（（情情報報ののアアッッププデデーートトががああ
るるととききのの補補助助的的情情報報源源ととししてて））、、患患者者ささんん用用ののガガイイドドラライインンななどどのの資資材材

→→実実際際にに診診療療にに実実装装ででききるるかかとといいううこことともも含含めめ、、ももうう少少しし土土壌壌をを耕耕ししてていいくくこことともも必必要要

• 家族も巻き込みながら、家族の中で「遺伝性疾患と付き合っていく」のイメージを共有していく

• 初等教育、中等教育での「遺伝」「がん」の教育の充実

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

【【提提言言】】

• がんゲノム医療実施医療機関に対し、Germline Findingsの所見を有効に活
用し、施設間の適切な情報共有のもと、本人のみならず血縁者の遺伝性腫瘍
診療につなげていく必要がある。

• 学会に対し、本邦における臨床実装可能で、各臓器のガイドラインなどと齟
齬の無い連携した指針類の作成が必要である。

• 学会に対し、患者さん用のガイドラインなどの資材を充実させ、家族も巻き
込みながら、患者、家族が「遺伝性疾患と付き合っていく」土壌を作る必要
がある。

• 厚労省／自治体に対し、がん治療と遺伝診療とサーベイランスなどの一連の
流れを地域のがん診療グループで構築するサポートをして頂きたい。

AAググルルーーププ：がん遺伝子パネル検査からの遺伝性腫瘍症候群診療体制

スライド：11

スライド：12
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ググルルーーププAA：：ががんん遺遺伝伝子子パパネネルル検検査査かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群診診療療体体制制

がん遺伝子パネル検査で同定されるGPV/PGPVを起点とする遺伝性腫瘍症候群の診断と患

者・家族におけるがん発症リスクへの対応を進める上での現状の課題を整理し、解決に向けた

方策を提案する。

ググルルーーププBB：：造造血血器器腫腫瘍瘍パパネネルル検検査査でで同同定定さされれるる生生殖殖細細胞胞系系列列病病的的ババリリアアンントトへへのの対対応応

造血器腫瘍パネル検査で同定されるGPVへの対応について、対象遺伝子や治療方針の決定での

利用を含め、固形がんパネルと異同を明確にした上で、モデルとなる運用フローの作成と多診療部

門連携のあり方を提示する。

ググルルーーププCC：：遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群にに対対すするる保保険険診診療療拡拡大大

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。

14

https://minds.jcqhc.or.jp/common/wp-content/plugins/pdfjs-viewer-
shortcode/pdfjs/web/viewer.php?file=https://minds.jcqhc.or.jp/comm
on/summary/pdf/c00607.pdf&dButton=false&pButton=false&oButt
on=false&sButton=true#zoom=auto&pagemode=none&_wpnonce=3b
871a512b
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15

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。

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）/PGPVに対するシングルサイト検査を除く）（複数回答可）

16

スライド：15

スライド：16
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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%

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。

17

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

服部 浩佳先生
（独立行政法人国立病院機構 名古屋医療センター 遺伝診療科/小児科）

CCググルルーーププ：遺伝性腫瘍症候群に対する保険診療拡大

ディスカッションポイント：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。

1) 保険診療化された疾患については、診断のための検査や推奨される治療・サーベイランスの（保
険診療下での）提供が必要

2) TP53 遺伝学的検査実施対象基準（古典基準、Chompret基準、他）
• 施設基準

3) LFS診断確定例（特に小児）に推奨されるサーベイランスを提供するために必要なこと
• 集約化
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WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

Cグループ

【課題、意見等】

遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍のの遺遺伝伝学学的的検検査査のの保保険険適適用用をを進進めめてていいくくたためめにに

疾疾患患名名

• 疾患名標準病名マスターに登録されることで、電子カルテで使用できると保険病名として疾病
認知が高まり、保険診療の第一歩となる。

• 遺伝性腫瘍症候群が標準マスターに登録、それを足掛かりにMGPTの保険へ

薬薬事事承承認認さされれたた遺遺伝伝学学的的検検査査

• 疾患ごとの保険収載となると、その都度GTを実施する必要がある、MGPTの保険適用対象
は？

• 若年乳がんであればいくつかの遺伝子が鑑別にあがる→MGPTが診療上有用

ディスカッションポイント1)
• 保険診療化された疾患については、診断のための検査や推奨される治療・

サーベイランスの（保険診療下での）提供が必要

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

Cグループ
ディスカッションポイント2)
• TP53遺伝学的検査実施対象基準（古典基準、Chompret基準、他）

LLFFSSのの遺遺伝伝学学的的検検査査をを考考ええるる基基準準（（現現状状のの自自費費ででのの対対応応含含めめ））
• 古典的LFS基準・Chompret基準（スクリーニング）等、PGV/PGPV検出症例等。
• 若年乳がん＜30y 事前確率が低い。治療（全摘、放射線）の状況をみながら検討。
• 肺腺癌を含めて、家族歴濃厚な例に検討している。
• 遺伝外来にて判断、20-30s乳がんなど広めに拾い上げ、MGPを提案している。
→自費検査での提案の基準は比較的緩め。CGP検査でのTP53PGPVにどのように対
応するか？

検査実施の施設基準
• 施設基準（小児、肉腫を治療可能な施設のような認定も必要かもしれない）

→HBOCは遺伝カウンセリング加算
• GTの基準は遺伝カウンセリング加算算定可能な施設がよいのではないか。
• CGPでPGPV検出症例に対してGT適用可能かどうか。
• 未発症血縁者も保険で。
→検査実施可能とサーベイランス可能が同一にならない可能性
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WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

Cグループ
ディスカッションポイント3)
• LFS診断確定例（特に小児）に推奨されるサーベイランスを提供するために

必要なこと（集約化など）

サーベイランス体制
• サーベイランス施設の実施基準（検査対応可能な施設？）
• 施設基準は連携体制が現実的
• 成人の対応は可能（兵庫県立がんC）、承認は県内の小児専門施設
• 施設基準のハードル（小児～成人への広がりがHBOCと比べて困難）
• 全身MRIは放射線科との相談中
• 地域連携が重要（基幹・連携施設のような体制）

その他
• 他診療科にまたがることで、保険請求が院内で複雑になる恐れ
• エキスパートパネルでの推奨から診断に至るケースを経験した
• 基準を満たさない微妙な症例、de novoをどのように診断するか
• 乳腺外来での診療担当医による拾い上げが課題と感じる
• 対応可能施設がわかりやすいよう広報
• 医療経済面でのアピール

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

提提言言

LLFFSSのの遺遺伝伝学学的的検検査査・・保保険険診診療療化化ににむむけけてて

厚労省へ

・TP53 遺伝学的検査の適応：古典的LFS基準・Chompret基準等等を基本とし、診療ガイドラインを参考に

GPV/PGPV検出症例等を含めた高リスク群を対象とするのが妥当。

医療者へ

• LFSの確定診断例のサーベイランスが自施設で完結しない場合には、地域における連携体制構築が望まれる。

遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群にに対対すするる保保険険診診療療

医療者へ（患者さん・社会も含む）

• 「リンチ症候群」など既存の遺伝性腫瘍の保険病名を積極的に使用していく。

• 「遺伝性腫瘍症候群」を保険病名として使用し、医療者・患者家族も含め、啓発していく。

厚労省へ

• 未発症血縁者（高リスク者）への遺伝学的検査、サーベイランス提供可能な体制構築が望まれる。

CCググルルーーププ：遺伝性腫瘍症候群に対する保険診療拡大
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WWSS４４

ググルルーーププAA：：ががんん遺遺伝伝子子パパネネルル検検査査かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群診診療療体体制制

がん遺伝子パネル検査で同定されるGPV/PGPVを起点とする遺伝性腫瘍症候群の診断と患

者・家族におけるがん発症リスクへの対応を進める上での現状の課題を整理し、解決に向けた

方策を提案する。

ググルルーーププBB：：造造血血器器腫腫瘍瘍パパネネルル検検査査でで同同定定さされれるる生生殖殖細細胞胞系系列列病病的的ババリリアアンントトへへのの対対応応

造血器腫瘍パネル検査で同定されるGPVへの対応について、対象遺伝子や治療方針の決定での

利用を含め、固形がんパネルと異同を明確にした上で、モデルとなる運用フローの作成と多診療部

門連携のあり方を提示する。

ググルルーーププCC：：遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍症症候候群群にに対対すするる保保険険診診療療拡拡大大

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。

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

結果開示における連携のあり方Bグループ

課題、意見等

■ 結果開示における基本方針：主科（血液/小児）＋遺伝（CGC）で連携して協働
• GPV時に遺伝部門同席を検討しているが経験はまだ少ない
• GPV・VUS の説明は血液診療科単独では困難、臨床遺伝部門と共同で行う
• 固形腫瘍同様、血液でも CGC 同席を想定

■ 開示遺伝子の選定が難しい
• 開示対象とするバリアント、VUSの判断や返却の方針が統一されていない
• 例えばDDX41バリアントの扱いに関しては議論すべき点が残る
• “Actionable” を条件とする施設（理研）があるが、基準統一の必要性が高い

■ VUS の扱いが大きな悩み
• 患者に返すか返さないかの判断基準の統一が必要
• VUS症例における長期フォローは現実的には困難な可能性が高い。
• PV/LPVへと病的意義の判断が変わりうる “borderline VUS” の扱いが不明確

■ 遠方連携施設との情報共有が課題
• 結果開示の体制・判断基準・専門的支援が不足している
• Webなどを利用して開示/血縁者対応を含めた連携と支援、情報共有が必須
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WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

サーベイランスにおける連携のあり方Bグループ

課題、意見等
血縁者サーベイランス基本方針：主科（血液／小児科）＋遺伝で連携して対応

• 既に複数のバリアント（DDX41, SAMD9)について血液と協働で対応経験がある施設がある
• 未発症者：関連がんの主科が担当する施設／遺伝が多く担当する施設の両方が存在。

■ 確認検査の標準化が必要
• 発端者：腫瘍混入のため、口腔スワブ・爪・毛根などで確認検査を行うが、条件次第で再検も検討
• 血縁者：腫瘍混入リスクが低いため、血液で十分という意見が多い。

■ 確認検査/サーベイランスについては症例ごとの総合判断が不可欠
• VAF
• 腫瘍含有率
• 遺伝子の特性や併存変異とそのVAF
• 臨床初見

血縁者への遺伝診療の提供開始のタイミング
• 診断直後の発端者や家族は混乱しており、GFの返却が遅延する場合も想定される
• 発端者/血縁者の心理的な負担(罪悪感）のフォローが必要
• がん看護・相談支援など多職種と共同でサポートを行う

WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

ドナー選定における連携のあり方Bグループ

課題、意見等
早期からの血液内科× 遺伝× 移植コーディネーターの三者連携が必要

• 遺伝情報がドナー適格性に直結するため、単科で判断しないことが重要。
• 移植コーディネーターとの協働は必須

ドナーの権利・心理面への配慮
• 検査を受けたくない場合も「ドナーの権利」をどこまで守れるかが課題
• 同一担当者が複数場面（遺伝診療、患者主治医など）で関わる場合の中立性の維持

ドナー候補選定が遺伝情報で覆る可能性
• ドナー候補者の心理面への対応

適切な移植診療の遂行
• 迅速な移植に影響 検査結果待ちや GC がボトルネックに
• ドナー不適格の可能性を踏まえ、バンク探索も並行するなど対応を要する
• 臍帯血など代替ドナーへの変更が必要となる場合もある
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WWSS44  ががんんゲゲノノムム医医療療かかららのの遺遺伝伝性性腫腫瘍瘍診診療療のの展展開開

中中核核拠拠点点病病院院連連絡絡会会議議及及びびWWGG、、当当該該診診療療科科関関連連学学会会ななどどにに広広くく提提言言すするる

• 造血器腫瘍パネルで得られた生殖細胞系列病的バリアント結果への対応は全国的に
まだ“立ち上げ期”であり、開示及びサーベイランスの両面において当該診療科と遺
伝診療部門を含めた十分な連携と体制整備が当面の課題である。これらに関する経
験の蓄積と、課題の抽出・共有が今後強く求められる。

• 遺伝性造血器腫瘍に必要な知識を持った医療者は限られており、Webなどを活用し
た受診・説明の体制が望ましい。

• 開示対象遺伝子、VUS における病的意義の判断、確認検査のフローなどについても
統一された基準や手法が未確立であり、より具体的かつ対象を広げた指針等の策定
が望まれる。また、造血器腫瘍の特性に鑑みた確認検査法の確立が必要である。

• 同種造血細胞移植では、迅速なドナー選定と移植準備が極めて重要である。特に血
縁ドナー選定では、血縁者の意思を尊重しつつ、時間的制約下でも合理的かつ適切
な判断を可能にする方針・体制の整備が求められる。心理的支援を含む多職種によ
る包括的な関与が不可欠であり、学会等の主導による体制整備の推進と、医療者間
での課題共有が重要となる。

BBググルルーーププ：造血器腫瘍パネル検査で同定される生殖細胞系列病的バリアントへの対応
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