
1)  がんゲノム医療

中核拠点病院

10%

2)  がんゲノム医

療拠点病院

17%

3)  がんゲノム医療

連携病院（自施設

でエキスパートパネル

が開催できる）

29%

4)  がんゲノム医療

連携病院（自施設

ではエキスパートパネ

ルは開催できない）

35%

5)  いずれにも該当

しない

9%

Q1「がんゲノム医療中核拠点病院等」について該当するものを1つ選択ください。
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1） 小児がん

拠点病院

13%

2） 小児がん中央機関

1%

3） 地域の小児がん診療

を行う連携病院

42%

4） 特定のがん種等につい

ての診療を行う連携病院

1%

5）小児がん患者等の長期の診療

体制の強化のための連携病院

0%

6） いずれにも該当し

ない

34%

7） わか

らない

9%

Q2「小児がん拠点病院等」について、該当するものを1つ選択ください
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1） 専門医研修認

定施設

43%

2）専門医研究教

育施設

0%

3） いずれにも該当

しない

45%

4） わからない

12%

Q3「日本血液学会専門医研修認定施設」について該当するものを1つ選択ください
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1)  PGPVにおける

負担感が大きい

23%

2)  特に両者の間で

負担に違いは感じな

い

58%

3)  GPVにおける負担感

が大きい

2%

4)  わからない/

評価困難

17%

Q４ 貴院にてがん遺伝子パネル検査でGPV/PGPV*の本人への結果開示や遺伝カウンセリング（説明時間、検査手
配、血縁者への情報共有等を含む）を行う際に、GPVかPGPVかで負担感に違いはありますか？
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1)  全ての遺伝子で提供

可能である

71%

2)  一部の遺伝子で

提供可能である

25%

3)  提供不可（未発症血

縁者への遺伝学的検査は

提供していない）

3%

4) その他 (Q5-1に詳細を

記載ください）

1%

5) わからない

0%

４）その他について、
Q5-1への記載なし

Q5 貴院にてがん遺伝子パネル検査でGPV/PGPVとして開示対象となる遺伝子について、がん未発症血縁者への遺伝
学的検査（シングルサイト検査を含む）は提供可能ですか？
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1)  第三者認定を取得し

ている検査機関・医療施設

（外部臨床検査会社・自

施設など）

94%

1)  第三者認定を取得し

ている検査機関・医療施設

（外部臨床検査会社・自

施設など）, 2)  第三者認

定を取得していない検査機

関・医療施設（外部臨床

検査会社・自施設など

5%

3) わからない

1%

Q6 Q5で提供可能と回答された施設にお尋ねします。遺伝学的検査はどこで行われるものですか？（複数回答可）
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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

7) その他（→詳細を記載ください）

1)  保険診療の対象となっている遺伝性腫瘍症候群の原因遺伝子で

ある

5) 海外の診療ガイドラインにてサーベイランス・リスク低減予防的手術な

どの臨床マネージメントが推奨されている

6) 推奨される臨床マネージメントが自施設もしくは他施設との連携で提

供可能である

2) 遺伝カウンセリングや遺伝学的検査に伴う費用負担が許容できる

3) サーベイランス・リスク低減予防的手術による予後改善のエビデンスが

確立している

4) 国内の診療ガイドラインや指針（手引き等を含む）にてサーベイラン

ス・リスク低減予防的手術などの臨床マネージメントが推奨されている

Hundreds

7) その他：

発端者と血縁者が、どこまでその検査を必要と考えているか

小杉班や平沢班の開示対象遺伝子を参考にしています。(->4)

Q7 がん未発症血縁者に病的バリアント保持の遺伝学的検査を提案するかの判断で、重要と考えられることは何ですか
？（複数回答可）
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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？
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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?
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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…

6) 行っていない

0%



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？
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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。
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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）

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
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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。

• 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。
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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。
• 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

14



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？
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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）
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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）

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）
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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

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（他施設との連携での実施を含む）

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）
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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？
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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。
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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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