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（2020年度研究報告書） 

31-A-2 遺伝性腫瘍のゲノム医療の臨床実装のための基盤技術開発と精度管理に関する研究 

吉田 輝彦 

研究所 遺伝子診療部門 

研究の分類・属性 

発がん・がん生物学分野 

研究の概要 

1）次世代シークエンサーによる遺伝性腫瘍の遺伝学的解析システムを、多遺伝子パネルと、全ゲノム解析に基

づく仮想パネルについて、変異の意義付けの標準作業手順を含めて開発し、多施設の遺伝相談外来において

検証する。 

2）上記 1）により、希少がん・若年発症例を多く含む遺伝性腫瘍のバイオバンクとデータベース、コホートを

維持する。 

3）上記解析システムについて、改正医療法を踏まえた精度管理法を構築する。 

4）遺伝性腫瘍に関する医療体制の確立のための論点整理と提言をとりまとめる。 

【必要性】 

2つのがんゲノム医療中核拠点病院を擁する国立がん研究センター（以下、NCC）が率先して遺伝性腫瘍の診療

実施施設等の連携を支えるハブとなり、新しい技術や情報基盤を駆使した遺伝性腫瘍のゲノム医療のモデルを

実証的に発信することは、全国の発がん高危険度群を対象とする予防医療の推進に寄与するとともに、国際的

にも喫緊の対応が求められている課題である。 

2020年度研究経費 

16,699千円 

研究班の組織 

研究者名 所属研究機関名・職名 分担研究課題名 

吉田 輝彦 

（研究代表者） 

国立がん研究センター研究所・遺

伝子診療部門・部門長 

遺伝性腫瘍の 1）パネル検査の開発と検証、2）

多施設共同研究体の維持、3）精度管理法構築、

4）論点整理と提言 

菅野 康吉 栃木県立がんセンター研究所・研

究所長 

遺伝性腫瘍の 1）パネル検査の開発と検証、2）

多施設共同研究体の維持、3）精度管理法構築、

4）論点整理と提言 

椙村 春彦 浜松医科大学・腫瘍病理学講座・

教授・副学長 

遺伝性腫瘍の 2）多施設共同研究体の維持、4）

論点整理と提言 
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櫻井 晃洋 札幌医科大学医学部・遺伝医学・

教授 

遺伝性腫瘍の 2）多施設共同研究体の維持、4）

論点整理と提言 

小杉 眞司 京都大学大学院医学研究科・教授 遺伝性腫瘍の 1）パネル検査の開発と検証、2）

多施設共同研究体の維持、4）論点整理と提言 

赤木 究 埼玉県立がんセンター・腫瘍診

断・予防科（がんゲノム・臨床遺

伝）・科長兼部長 

遺伝性腫瘍の 1）パネル検査の開発と検証、2）

多施設共同研究体の維持、4）論点整理と提言 

桑田 健 国立がん研究センター東病院・遺

伝子診療部門/病理・臨床検査科・

科長/部門長 

遺伝性腫瘍の 1）パネル検査の開発と検証、2）

多施設共同研究体の維持、3）精度管理法構築、

4）論点整理と提言 

 

 
 

研究の目的と到達目標及び実績要点 
 
全期間（目的と到達目標） 
 

全期間 

（目的と到達目標） 
（目的） 
NCCは平成 11（1989）年度がん研究助成金をはじめとして、各方面の様々な支援を受けつつ遺伝性腫瘍の遺伝カ

ウンセリング実施施設の連携を維持し、その時々の最新の技術等の臨床現場への導入に貢献してきた。本研究の

目的は、そのネットワークを基盤として、現在国際的にも急速に進みつつあるゲノム医療の技術と情報基盤の活

用を、発がん高危険度群としての遺伝性腫瘍予防医療にも実証的に展開し、最終的に全国に均てん可能な遺伝学

的解析モデル構築に貢献するとともに、遺伝性腫瘍に関する医療体制の確立のための論点整理と提言を行うこと

である。その時代背景には、生殖細胞系列の全ゲノム情報と、個人および家系の追跡臨床情報の蓄積を適切かつ

十分に利用した、予防・診断・治療の全人的医療の可能性の急速な現実化がある。プライバシーや差別の問題の

実際、知ること・知らないでいることを含めた患者・家族の新たな健康観・死生観、次世代に向けて築くべき個

別化予防医療・先制医療の概念と、それに伴う国民皆保険制度改革の必要性など、全国の遺伝診療の現場から汲

み上げるべき課題は多い。これら全てを支える人材育成のネットワークを、NCC 両院のがんゲノム医療連携病院

を含めて構築していくことを目指す。 

 

（到達目標） 

1）次世代シークエンサーによる遺伝性腫瘍の遺伝学的解析システムを多遺伝子パネルと、全ゲノム解析に基づく

仮想パネルについて、変異の意義付けの標準作業手順を含めて開発し、多施設の遺伝相談外来において検証す

る。 

2）上記 1）により、希少がん・若年発症例を多く含む遺伝性腫瘍のバイオバンクとデータベース、コホートを維

持する。 

3）上記解析システムについて、改正医療法に対応した精度管理法を構築する。 

4）以上を総合し、最終年度に遺伝性腫瘍に関する医療体制の確立のための論点整理と提言をとりまとめる。 
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第 2年次 

（到達目標） 
1）多遺伝子パネルによる遺伝性腫瘍の遺伝学的解析システムの標準作業書の評価・検証を継続するとともに、が

んゲノム医療推進コンソーシアムにおける取り組みと連携し、海外調査も含めて、生殖細胞系列の全ゲノム解

析に基づく仮想パネルの解析フロー案を試作する。 

2）引き続き他研究事業とも連携し、バイオバンク・データベースを維持する。 

3）上記 1）の全ゲノム解析システムについて、精度管理法の選択肢と必要な資源を調査検討する。 

4）最終年度の遺伝性腫瘍に関する医療体制の確立のための論点整理と提言とりまとめの方法・スケジュールにつ

いて検討する 

 

※なお、2020年 5月 1日付「2019年度国立がん研究センター研究開発費中間・事後評価結果通知書」の「2019年

度の研究成果に対する評価（総評）」において「バリアント評価については国内の活動とのシナジーが必要」との

コメントをいただいた。この点に対しては上記 1）のように、がんゲノム医療推進コンソーシアムの活動に深く関

わっている当センターの強みを活かし、がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議SFWG（二次的所見ワーキンググ

ループ）を通して、AMED小杉班の活動や、全ゲノム解析等実行計画関連の取組の他、日本遺伝性腫瘍学会等の学

会とも広く連携し、3年次までに、特定の派閥等に偏らない協働作業体制の構築を目指す。 

 

（年次評価時点の実績要点） 

  到達目標 1）～４）毎に下記のとおり： 

１）計画通り、がんゲノム医療推進コンソーシアムにおける取り組みと連携し、生殖細胞系列の全ゲノム解析に基

づく仮想パネルの解析フロー案を策定した。生殖細胞系列のゲノム解析においては、現在国際的にほぼ標準化

し、汎用されているパイプラインを用いて GVCF を作成し、そこから、147 遺伝子からなる遺伝性腫瘍の仮想

多遺伝子パネルの VCF を抽出する。その後の自動化アノテーションのパイプラインと、エキスパートパネル

（EP）によるキュレーションを組み合わせ、公共データベースに登録するフローを構築した。 

2）多施設共同研究体「汎用プロトコール」への、2020年 4月１日より 2020年 12月 8日までの登録症例数は 339

例（発端者 255例、血縁者84例）であった。2020年度は前年度に比較して約 15%の減少を見込んでおり、新型

コロナウイルス感染症の流行により、各施設における予防医療関連の受診者が減少したこと、2020年度の診療

報酬改訂により、BRCA1/BRCA2検査が保険収載されたことなどの影響ではないかと考えている。 

3）上記 1）で試作した全ゲノム解析システムについて、精度管理法の選択肢と必要な資源を調査検討するため、

本研究の班会議等からなる「遺伝性腫瘍関係合同会議」を開催し、既存の多遺伝子パネルのデータを用いて、

解析フローの基本部分を検証した。多施設共同エキスパートパネルの web上での試行も含めて行ったが、十分

な議論ができることが確認され、次年度（3 年次）において、実際に全ゲノム解析の仮想パネルの実データを

用いての検証や必要な資源の調査に進むことにした。 

また、埼玉県立がんセンターでは、既に取得している遺伝子関連検査に関する ISO15189に加え、今年度「NGS

による多遺伝子パネル検査」に対して拡大審査を受け、2021年 3月に取得した。 

 

さらに、実際に多遺伝子パネル検査を用いた遺伝性腫瘍の遺伝子診断に関しては、レトロトランスポゾンがミ

スマッチ修復遺伝子内へ挿入することにより、発症したリンチ症候群を 3家系同定した。レトロトランスポゾ

ンが関与した遺伝性腫瘍の症例が予想以上に存在する可能性が示されたが、これらを検出するには従来の手法・

NGSのパイプラインでは困難であり、パイプラインの改良の検討を進めた。 

4）最終年度の遺伝性腫瘍に関する医療体制の確立のための論点整理と提言とりまとめの方法・スケジュールにつ

いては引き続き「遺伝性腫瘍関係合同会議」を web会議形式で次年度も開催し、検討することとした。 

 

 

研究成果と考察 

第 2年次評価時点 

到達目標 1）～3）毎に下記のとおり： 

 

１）遺伝性腫瘍に関する複数の研究事業や学会等と広く連携するプラットフォームとして、「遺伝性腫瘍研究会」

を長年に渡って継続してきたが、今年度は 8月 17日に「2020年度遺伝性腫瘍関係合同会議」として、本研
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究の班会議と第 12 回遺伝性腫瘍研究会等の合同会議を開催した。そこで本年度の到達目標である「がんゲ

ノム医療推進コンソーシアムにおける取り組みと連携し、海外調査も含めて、生殖細胞系列の全ゲノム解析

に基づく仮想パネルの解析フロー案を試作」して提示、検討を行った。 

また、到達目標３）では、同１）で試作する全ゲノム解析システムについて、精度管理法の選択肢を示すと

しているが、精度管理の最も重要かつ資源を要する工程がヒトによるキュレーションであり、１）の解析フ

ローに一体的に組み込まれるべき過程であるため、到達目標１）と３）について合わせて、以下の３枚のス

ライド（ステップ）に分けて段階的に示す： 

 
 
【ステップ１：スライド#1】 
 

 
 
 
ステップ１では、仮想遺伝子パネルで検出される生殖細胞系列の希少バリアントのアノテーションに必要な2つ

の基本リファレンスファイル「VP_FC_3.0_Anno」ファイルと、「VP_FC_3.0_mstr」であり、前者は仮想パネルが搭

載する 147個の遺伝性腫瘍の「原因遺伝子毎に」、各種診療ガイドラインへの収載状況等を一覧にしている。後者

は「遺伝性腫瘍症候群毎に」、あるいは罹患した「がん種毎に」、対応する一次的所見（Primary Findings、PF）

遺伝子とその遺伝形式、ACMG/AMP 2015ガイドラインのcriteriaの BA1/BS1/PM2の閾値を記載した表となってい

る。これらの資料を独自にまとめるに当たっては、個々の文献調査の他、OrphaNetや GeneReviews、ClinGenの

VCEP（Variant Curation Expert Panel）の報告書等を参考にした。 
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【ステップ２：スライド#2】 

 

 
 
 

ステップ２では、全ゲノム解析の仮想パネル解析のシークエンス元データであるFASTQから、① csDAIおよび商

用知識ベースサービスとして Qiagen 社の QCI-I を併用した自動アノテーションのフローを記載した。スライド

#1で作成した「VP_FC_3.0_mstr」を参照して PFの遺伝子について、② 集団中のアレル頻度（BA1/BS1）等の条

件でまず 1,000個以下に絞り込んで API経由で QCI-Iのアノテーションも付加した③「統合アノテーションファ

イル」（Integrated Anno File）を作成し、そこに含まれる複数のアノテーション情報を組み合わせて、④ 最終

的にエキスパートパネル報告書（EPR）草案に転記すべきバリアントにフラグ（To_EPR flag）を立てるパイプラ

インである。 
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【ステップ３：スライド#2】 

 

 
 
ステップ３は、ステップ２で作成した Integrated Anno Fileと、別途収集した臨床情報を組み合わせて、EP用

レポート（EPR）を作り、最終的に公的データベースに登録するフローである。⑤ 個人識別符号は含まない臨床

情報を記入した c_EPRに、⑥ Integrated Anno Fileから、To_EPRフラグが立てられたバリアントを自動転記し

て cv_EPRを作成し、⑦ キュレーター（EP事務局）が目視で rating & reviewを行って EP用資料である cvr_EPR

を作成し、⑧ 多施設共同 EPで病的バリアントの評価を行う。その際の基準は 2015年の ACMG/AMP ガイドライン

であるが、ステップ１の VP_FC_3.0_mstr として明文化するカスタマイズを行う。EP の結論を記載した EPR は

g1_EPRとなる。その際、⑨ EP事務局レベルで判断して、実際の合議 EPにかけなくてもよいと考えられる症例

については EPを省略して g0_EPRとして確定する。⑩ g0/g1_EPRは内部ストレージに保管され、⑪ 必要に応じ

て校正・更新されるとともに、⑫ 制限公開あるいは制限共有可能な情報に絞りこんだものを公的データベース

に登録する。 

 

２）特定の遺伝性腫瘍症候群に限定せず日常の遺伝診療で遭遇する遺伝性腫瘍を包括的に取り扱える「汎用プロ

トコール」に基づくコホートとそのバイオバンク・データベースを構築・維持する多施設共同研究の進行状況は

極めて順調であった。2020年 4月１日より 2020年 12月 8日までの多施設共同研究への登録症例数は 339例（発

端者 255例、血縁者 84例）であった。その内訳は FAP 28例（発端者 21例、血縁者 7例）、リンチ症候群 84例

（発端者 21例、血縁者 7例）、その他疾患 227例（発端者 48例、血縁者 36例）であり、汎用プロトコール開始

後の総登録症例数は 2347例（発端者 1684例、血縁者 663例）、多施設共同研究開始後の総登録症例数は 3672例

（発端者 2509例、血縁者 1163例）となった。 

 
本研究が開始されてから今年で 22年目となる。汎用プロトコールが開始される 2015年以前は FAPとリンチ症候

群の遺伝学的検査が中心であり登録症例数は年間最大でも 100例を超える程度であったが、2015年以降の検査件

数は毎年増加し、2019年度は 551例が登録された。しかし、2020年度は 12月 8日現在で 339例であり、2019年

同期までの登録症例数が 397例に対して約 15%の減少となり、汎用プロトコール開始後初めて登録症例数の減少

をきたすこととなった。これは新型コロナウイルス感染症の流行への対応により、がん予防を主目的とする遺伝
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相談外来受診者数が、各参加医療機関において減少したことが一因と考えられるが、令和 2（2020）年 4月の診

療報酬改訂にて、遺伝性乳がん・卵巣がん症候群の発端者の BRCA1/BRCA2検査の保険適用が実現したことや、各

参加施設で蓄積されていた未診断症例のパネル検査が一巡してきたことも要因として考えられる。 

 

 
 

本来、長時間の対面診療が必要な遺伝カウンセリングへの影響は大きく、一部の医療機関では来院が困難な受診

者について遺伝子検査の結果開示等を遠隔診療で実施する結果となった。遠隔診療で行われる遺伝カウンセリン

グはクライエントが自宅にいる場合は通信環境が不十分な場合があることが問題であるが、がんサバイバーや未

発症血縁者等の医療機関への受診は不要不急の用務ともいえるので、コロナ禍が収束するまではやむを得ない対

応ではある。 

３）の１：上記１）で試作した全ゲノム解析システムの精度管理関連では、上記１）に記載した 8月 17日の「遺

伝性腫瘍関係合同会議」において、web会議システムを用いた「多施設共同遺伝性腫瘍 EP」を試行し、現時点で

得ている多遺伝子パネル検査のデータを用いた予備的な検証を行った。2 家系について検討し、共有した家系図

等の検討に基づく遺伝カウンセリングの注意点を含め、EPとして十分な議論が可能であることを確認した。次年

度（3 年次）に、実際に全ゲノム解析の仮想パネルの実データを用いての検証や必要な資源の調査に進むことに

した。 

 

３）の２：本年度の到達目標３）関連として、NGS で検出されるモザイク変異診断の意義について検討した。次

世代シークエンサーを用いたターゲットシークエンス解析ではリード数を深く取ることにより、微量に存在する

変異を高精度に検出することが可能となる。しかし、微量の変異については PCR実施時のノイズや他検体の混入

の影響を完全に排除することが困難であるため、実際の解析では filtering操作により一定の頻度以下で出現す

るバリアントのデータは削除され、レポートには反映しないこととしている。 

 

 

 

今回、一卵性双生児の片方に発症した両眼性網膜芽細胞腫で RB1遺伝子に生殖細胞系列のモザイク変異を認めた

症例を経験したので報告する。発端者の遺伝学的検査では RB1遺伝子に網膜芽細胞腫の原因と考えられるナンセ

ンス変異を認めたが、VAFが 22.7%しかなくモザイクの可能性が疑われた。一方、未発症の妹の検査でも同様の変

異が認められ、発端者と同様に VAFは 25.5%と低値を示した。一卵性双生児で VAF が 22-25%程度ということは、

変異アレルを有する細胞の比率が 44-50%であるということであり、受精卵が２細胞期になった段階で生じた de 

novo変異の可能性が高いと考えた。 
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同じ変異を持つにもかかわらず、片方が両眼性、他方が未発症である理由について検討した。Knudson の 2-hit 

theoryでは 2nd hitが生じる確率は以下のように Poisson分布を用いて説明される。 

 

 
 
 
 
上図・表において、0、1、2は体細胞変異の 2nd hitの数で、左の図は、片アレルに変異のある生殖細胞系列の

細胞の割合ごとの 2nd hitの発症確率を示している。変異細胞の比率が 100%（非モザイク）である場合に、2nd 

hitが 0で未発症となる可能性（不完全浸透）が 13.5%、片目だけに２nd hitが１回生じる片眼性が 27%、両眼

に２回以上の２nd hitを生じる可能性が 59.4%となる。そうすると、モザイク症例において、１st hitの生殖細

胞系列遺伝子変異を持つ細胞の割合が 40-50%程度の場合は、両眼性網膜芽細胞腫を発症する確率は 19%-26%とな

るが、未発症の同胞が必ず両眼性網膜芽細胞腫を発症するわけではなく、不完全浸透（未発症）となる確率が 45-
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37%、片眼性となる確率は 36-37%と考えられる。 

遺伝性網膜芽細胞腫の多くは１才までに発症するので、現在 2才 6ヶ月であることを考えると、今後、両眼性網

膜芽細胞腫を発症する確率はさらに低いものと推測され、一卵性双生児でも未発症の同胞が両眼性網膜芽細胞腫

を発症するリスクは必ずしも高くないことは遺伝カウンセリングの際の情報提供として重要である。一卵性双生

児の場合、PCR時の artifactや検体のコンタミネーション等の影響は考えられないので、低頻度モザイクの診断

は確実と考えられる。Target sequence解析では deep sequencingによって低頻度モザイクの高感度検出が可能

となり、生殖細胞系列変異と体細胞変異の境界領域とも考えられるモザイク変異を検出することによって、多重

多発病変の発症機序の詳細な解明が可能となるので、他検体に由来するバリアントのコンタミネーション等を確

実に除外することが重要と考えられる。その対策の一部として、１年次に csDAIに生殖細胞系列のゲノム試料の

コンタミネーション割合を推定するツールを追加し、QC機能を強化したが、wetの解析操作における SOP化とそ

の遵守などの基本事項の徹底も重要と考える。 

３）の３：遺伝性びまん性胃がんのガイドラインの改訂版が国際胃がんリンケージコンソーシアムから公表され

た。遺伝学的検査適用基準において年齢の引き上げなどが提言されたが、大きな変更点として、CDH1遺伝子で生

殖細胞系列変異が認められない症例についてはαカテニン（CTNNA1）の遺伝子検査を行うことが推奨されるよう

になった。本邦において CTNNA1 遺伝子の変異解析についての報告はないことから、改定された遺伝子検査適用

基準をそのまま用いるべきなのか不明であり、検査方法も確率はされていない。そこで、CDH1遺伝子検査で生殖

細胞系列変異が認められなかった 9 症例について検査方法の検討も兼ねて CTNNA1 遺伝子の生殖細胞系列変異を

探索した。9症例については原因となる変異は認められなかったが、CTNNA1の遺伝子検査は可能となった。今後

は浜松医科大学で集積された遺伝性びまん性胃がん患者を含む家族性・若年性胃がん 75家系について CTNNA1遺

伝子の生殖細胞系列変異の探索を行い、３年次までに本邦での遺伝子検査適用基準の提言を目指す。 

３）の４：埼玉県立がんセンターではこれまで、従来の遺伝子関連検査に関するISO15189は取得してきたが、今

年度「NGSによる多遺伝子パネル検査」に対して拡大審査を受ける予定（コロナ禍のため受審が大幅に遅れ、2020

年 12月に実施される）であり、年度内の取得を見込んでいる。これにより、germlineの多遺伝子パネル検査の

in houseでの検査体制、精度管理体制が整備され、実臨床での利用に大きく一歩近づく。 

また、実際に多遺伝子パネル検査を用いた遺伝性腫瘍の遺伝子診断に関しては、レトロトランスポゾンがミスマ

ッチ修復遺伝子内へ挿入することにより、発症したリンチ症候群を 3家系同定した。レトロトランスポゾンが関

与した遺伝性腫瘍の症例が予想以上に存在する可能性が示されるが、これらを検出するには従来の手法・NGS の

パイプラインでは困難であり、バリアント検出のためのパイプラインの改良の検討を進めた。 

 
倫理面への配慮 
(1) 遵守すべき研究に関係する指針等 

☐ 再生医療等の安全性の確保等に関する法律 

☐ 臨床研究法 

☐ 医薬品の臨床試験の実施に関する基準（GCP) 

☒ 人を対象とする医学系研究に関する倫理指針 

☒ ヒトゲノム・遺伝子解析研究に関する倫理指針 

☐ 遺伝子治療臨床研究に関する指針 

☐ 動物実験等の実施に関する基本指針 

☐ その他の指針等（指針等の名称：                       ） 

 

(2) 本研究開発期間中に予定される臨床研究の有無 

☒ 有 

☐ 無 

 
 

本研究に関連する、本研究期間中の主な発表論文等 
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3. 櫻井晃洋：成人内分泌領域における遺伝性疾患：遺伝医療の観点から．第 93回日本内分泌学会学術集会 共

催セミナー（Web開催），2020年 7月 21日-8月 31日 

4. 櫻井晃洋：がんゲノム医療時代にあらためて「遺伝性腫瘍」を考える．広島臨床遺伝研究会（Web開催），2020

年 8月 8日 

5. 櫻井晃洋：多発性内分泌腫瘍症．第 26回日本遺伝性腫瘍学会学術集会 教育講演3 (Web開催)，2020年 8

月 21－31日 

6. 櫻井晃洋：がんゲノム医療オーバービュー～はじまりとこれから．第 27 回日本遺伝子診療学会大会 シン
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ポジウム「がんゲノム医療」 (Web開催)，2020年 9月 10－12日 

7. 櫻井晃洋：日本人類遺伝学会が取り組むゲノム医療人材育成 (Human resource development for genome 

medicine by the Japan Society of Human Genetics)．第 79回日本癌学会学術総会 特別企画「ゲノム医

療における人材育成」 広島，2020年 10月 1-3日 

【小杉 眞司】 

1. 小杉 眞司 セカンダリーファインディング。第 44 回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 教育講演 

2020年 7月 3日 

2. 佐々木 佑菜, 山田 崇弘, 小杉 眞司 ビスホスホネート製剤導入が骨形成不全症罹患児の両親に与えた影

響 文献調査。第 44回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020年 7月 3日 

3. 小池 佳菜子, 西垣 昌和, 和田 敬仁, 小杉 眞司 若年心臓突然死者への遺伝学的剖検に関する課題 専門

職者に対するフォーカス・グループを用いた探索的質的研究。第 44 回日本遺伝カウンセリング学会学術集

会 ポスター 2020年 7月 3日 

4. 吉岡 正博, 村上 裕美, 谷口 美玲, 岡野 高之, 山田 崇弘, 小杉 眞司 先天性難聴の一例 遺伝学的検査

結果開示時の印象的な語りの紹介。第 44回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020年 7月

3日 

5. 近藤 知大, 山田 崇弘, 吉岡 正博, 西垣 昌和, 山本 佳宏, 金井 雅史, 武藤 学, 小杉 眞司 がん遺伝

子パネル検査での二次的所見疑い症例における生殖細胞系列の確認検査実施の促進要因と阻害要因。第 44

回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020年 7月 3日 

6. 小林 明理, 山田 崇弘, 本田 明夏, 鳥嶋 雅子, 村上 裕美, 西垣 昌和, 近藤 知大, 吉岡 正博, 金井 雅

史, 武藤 学, 小杉 眞司 がん遺伝子パネル検査実施後、二次的所見について遺伝カウンセリングを行った

7家系 9症例。第 44回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020年 7月 3日 

7. 山内 建, 川崎 秀徳, 山田 崇弘, 洪本 加奈, 鳥嶋 雅子, 友滝 清一, 谷 洋彦, 近藤 英治, 河井 昌彦, 

小杉 眞司 羊水染色体 G分染法で不均衡型と診断されていた均衡型転座の 1例。第 44回日本遺伝カウンセ

リング学会学術集会 ポスター 2020年 7月 3日 

8. 洪本 加奈, 山田 崇弘, 小杉 眞司 新生児マススクリーニングで見つかった遺伝性疾患をもつ子の親が次

の挙児検討時に考える要素の質的探索的研究。第 44 回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 

2020年 7月 3日 

9. 島田 咲, 山田 崇弘, 小杉 眞司 ゲノム解析における二次的所見の開示に影響する要素の文献調査。第 44

回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020年 7月 3日 

10. 土屋 実央, 山田 崇弘, 赤石 理奈, 井本 逸勢, 梅村 啓史, 清水 健司, 浜之上 はるか, 平沢 晃, 吉田 

晶子, 吉橋 博史, 四元 淳子, 渡邉 淳, 小杉 眞司 ゲノム医療における二次的所見の取り扱いに関する

実態調査 遺伝医療専門家を対象とした質問票調査より倫理問題検討委員会報告。」第 44 回日本遺伝カウン

セリング学会学術集会 ポスター 2020年 7月 3日 

11. 横田 恵梨, 鳥嶋 雅子, 本田 明夏, 小杉 眞司 遺伝性腫瘍のクライエントへのフォローアップに対する

認定遺伝カウンセラーの経験と考え。第 44 回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020 年 7

月 3日 

12. 幅野 愛理, 松川 愛未, 太宰 牧子, 小杉 眞司 リスク低減卵管卵巣摘出術と性生活への思い HBOC女性と

パートナーを対象とした質的探索的研究。第 44 回日本遺伝カウンセリング学会学術集会 ポスター 2020

年 7月 3日 

13. 小杉眞司。がん遺伝子パネル検査における開示対象のGermline所見とその取り扱い。口演 第 13回遺伝カ

ウンセリングアドバンストセミナー 2020年 7月 23日 

14. 高折恭一、鳥嶋雅子、小杉眞司 家族性膵癌登録制度の現状と将来。ワークショップ（口演）：遺伝性腫瘍登

録制度の現状と将来 第 26回日本遺伝性腫瘍学会学術集会 2020年 8月 22日。 

15. 松川愛未 、幅野愛理 、太宰牧子 、小杉眞司 BRCA1/2キャリア女性とパートナーを対象とした質問紙調査 

- RRSOの性生活への影響。 口演 第 26回日本遺伝性腫瘍学会学術集会 2020年 8月 22日。 

16. 小杉眞司 がんゲノム医療における二次的所見への対応。第27回日本遺伝子診療学会大会 教育講演 2020

年 9月 11日 

17. 小杉眞司 がんゲノム医療と遺伝医療の連携。第 46回京都医学会シンポジウム。2020年 9月 27日 

18. 小杉眞司 Proposal concerning the information transmission process in genomic medicine Part 1: 

Focusing on comprehensive tumor genomic profiling analysis. 第 79回日本癌学会学術集会。2020年 10

月 3日。 

19. 小杉眞司 ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言。第 65回人類遺伝学会教育講演。2020年 11
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月 18日 

20. 佐々木佑菜、山田崇弘、田中司朗、関沢明彦、廣瀬達子、佐村修、鈴森信宏、三浦清徳、澤井英明、平原史

樹、室月淳、亀井良政、小杉眞司、佐合治彦、NIPT コンソーシアム。単一検査所による無侵襲的出生前遺伝

学的検査（NIPT）の精度解析。第 65回人類遺伝学会大会(口演) 2020年 11月 18日 

21. 洪本加奈、山田崇弘、西垣昌和、小杉眞司。新生児マススクリーニングで見つかった遺伝性疾患をもつ子の

親の生殖意思決定の複雑さと支援。第 65回人類遺伝学会大会(口演) 2020年 11月 18日 

22. 下山京子、四本由郁、三成善光、山田崇弘、小杉眞司、玉置知子。BRCA コンパニオン診断により BRCA1  

inconclusive と判断された症例への対応の問題点。第 65回人類遺伝学会大会(ポスター) 2020年 11月 18

日 

23. 小澤瑳依子、川崎秀徳、三島清香、中溝聡、坂本昭夫、三宅正裕、馬場志郎、尾野亘、坂本和久、湊谷謙司、

鳥嶋雅子、村上裕美、山田崇弘、和田敬仁、小杉眞司。京大病院マルファンユニット開設後の遺伝性結合組

織疾患に対する遺伝カウンセリングの現況と課題。第 65 回人類遺伝学会大会(ポスター) 2020 年 11 月 18

日 

24. 三宅秀彦、小杉眞司、櫻井晃洋、川目裕、松尾真理、佐々木元子、由良敬、高島響子、李怡然、松川愛未。

病診療施設における難病遺伝カウンセリングの提供体制の現状調査。第 65 回人類遺伝学会大会(ポスター) 

2020年 11月 18日 

25. 島田咲、山田崇弘、小杉眞司。ゲノム解析における二次的所見の開示希望に影響する要素の文献レビュー：

肯定・否定的に働く要素に着目して。第 65回人類遺伝学会大会(ポスター) 2020年 11月 18日 

26. 小林明理、山田崇弘、吉岡正博、近藤知大、金井雅史、木下一郎、青木洋子、織田克利、植木有紗、森川真

紀、佐藤友紀、小川昌宣、東川智美、武藤学、平沢晃、小杉眞司。保険収載されたがん遺伝子パネル検査に

おける実施状況と, 生殖細胞系列バリアントへの対応状況に関する現状調査と課題提起。第 65回人類遺伝

学会大会(ポスター) 2020年 11月 18日 

27. 小杉眞司 ゲノム検査と倫理。第 50回日本腎臓学会西部学術大会。2020年 10月 16日 

28. 小杉眞司 がんゲノム医療と遺伝医療の連携。第 6 回日本産科婦人科遺伝診療学会専門医講習（医療倫理）

2020年 12月 9日 

29. 小杉眞司 拠点病院。第 4回 IRUD班会議 2020年 12月 18日。 

30. 小杉眞司 中川奈保子、和田敬仁。IRUD京大拠点における IRUD活動の現状と展望。2020年 12月 19日 

31. 小杉眞司 ゲノム検査と倫理。第 82回耳鼻咽喉科臨床学会 2020年 12月 25日 

32. 小杉眞司 ゲノム医療と倫理。滋賀医科大学。2020年 12月 27日 

【赤木 究】 

1. Yamamoto Y, Tsukada Y, Kuwata T, Kojima M,Hiraoka Y, Taniguchi H, Bando H, Yoshioka T, Sasaki T,  

Nishizawa Y, Ikeda K, Akagi,K Yoshino T, Ito M  Evaluating the clinical utility of universal 

screening to identify Lynch syndrome in stage III/III colorectal cancer patients: A prospective 

observational study in Japan ASCO Gastrointestinal Cancers Symposium  January 15-17, 2021, 

（Virtual） 

2. 赤木究、山本剛 遺伝子パネル検査時代の MSI 大腸癌とリンチ症候群 第 79 回日本癌学会学術集会 

2020/10/1-10/3 広島 

3. 山本剛、菊地茉莉、新井吉子、赤木究 リンチ症候群患者の同時多重がんにおける変異の特徴 

第 79回日本癌学会学術集会 2020/10/1-10/3 広島  

4. 伊藤 徹哉, 鈴木 興秀, 山本 梓, 近 範泰, 構 奈央, 江口 英孝, 岡崎 康司, 立川 哲彦, 赤木 究, 熊谷 

洋一, 石橋 敬一郎, 持木 彫人, 石田 秀行 日本人小腸癌症例におけるミスマッチ修復機能異常の頻度と

分子遺伝学的特徴の検討 第 120回日本外科学会定期学術集会 2020/8/13-2020/8/15 横浜 

5. 山本剛、宮部泉、田中桂輔、中村篤大、若月智和、菊地茉莉、尾崎るりこ、高橋朱実、横村友希乃、笠原澄

香、新井吉子、角田美穂、立川哲彦、石田秀行、赤木究 日本人に特有な SVA型レトロトランスポゾン配列

挿入によるリンチ症候群の創始者変異 第 26回日本遺伝性腫瘍学会学術集会 2020/8/21-8/31 WEB 

6. 赤木究 バリアントレポートの書き方 第 26回日本遺伝性腫瘍学会学術集会 2020/8/21-8/31 WEB  

7. 赤木究 がん遺伝子パネル検査と遺伝性腫瘍診療～ゲノム医療時代に期待されること 第 26 回日本遺伝性

腫瘍学会学術集会 2020/8/21-8/31 WEB 

8. 構 奈央, 母里 淑子, 鈴木 興秀, 近 範泰, 伊藤 徹哉, 山本 梓, 江口 英孝, 岡崎 康司, 赤木 究, 石田 

秀行 当院のリンチ症候群・家族性大腸腺腫症血縁者の遺伝学的検査実施状況 第 44 回日本遺伝カウンセリ

ング学会 2020/7/3-2020/7/5 WEB 

9. 石堂 佳世, 沖 明典, 高野 克己, 道上 大雄, 齋藤 誠, 赤木 究 
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子宮体がんよりリンチ症候群を拾い上げるための APF基準有用性の検討 

第 44回日本遺伝カウンセリング学会 2020/7/3-2020/7/5 WEB 

【桑田 健】 

1. 平岡 弓枝, 中村 能章, 田辺 記子, 平田 真, 川本 泰之, 池田 公史, 坂東 英明, 江崎 泰斗, 上野 誠, 

洞澤 智至, 三木 いずみ, 谷口 浩也, 森実 千種, 吉野 孝之, 桑田 健 進行消化器がんを対象とした

GOZILA studyにおける circulating tumor DNA(ctDNA)解析による二次的所見(SF)に関する調査 日本遺伝

カウンセリング学会 Web開催 2020.7 

2. 岩谷あゆみ、東樹京子、説田愛弓、中山晶子、松川愛未、平岡弓枝、千葉育子、湯田昌美、丸田 章子、 栗

山尚子、上本剛、増田信一、竹野美沙樹、中村信之、土原一哉、向原徹、桑田健、原野謙一、國仲伸男 が

んゲノム医療コーディネーターとして検査前補助説明に難渋した一例 第 48 回国臨協関信支部学会 

2020/9/5-9/15 

3. 説田愛弓、東樹京子、岩谷あゆみ、中山晶子、松川愛未、平岡弓枝、千葉育子、湯田昌美、丸田章子、栗山

尚子、上本剛、増田信一、竹野美沙樹、菅野優、土原一哉、向原徹、桑田健、國仲伸男、石井源一郎 がん

遺伝子パネル検査における取り組み～臨床検査技師としての活動報告～ 第 48 回国臨協関信支部学会 

2020/9/5-9/15 

4. 桑田 健 精密医療の実現を目指した胃癌における分子プロファイルとその不均一性に関する検討 第 66 回

日本病理学会秋季特別総会 2020/11/13 浜松 

 

（書籍） 

     【椙村 春彦】 

1. 椙村春彦、山田英孝：遺伝性胃がん. 臨床外科 75: 912-916, 2020. 

2. 岩泉守哉, 椙村春彦：遺伝的要因を背景とした胃癌：臨床消化器内科 35: 1497–1500, 2020. 

【櫻井 晃洋】 

1. 櫻井晃洋：多発性内分泌腫瘍症 1型．永井良三（総合編集），今日の疾患辞典デジタル版（Current Decision 

Support），https://www.cds.ai/docs/detail/d08368_indd, プレシジョン，東京，2020. 

2. 櫻井晃洋：多発性内分泌腫瘍症（1型および 2型）．永井良三（編），今日の診断指針 第 8版，pp. 1175-1176，

医学書院，東京，2020. 

3. 櫻井晃洋：多発性内分泌腫瘍症．矢崎義雄（監修），新臨床内科学 第 10版，pp. 946-948, 医学書院，東

京，2020. 

4. 櫻井晃洋： 遺伝性腫瘍と遺伝カウンセリング. pp. 17-18，日本臨床腫瘍学会（編），入門腫瘍内科学第 3

版，南江堂，東京，2020. 

【桑田 健】 

1. 桑田 健 【マイクロサテライト不安定性(MSI)の病理と臨床】消化器領域におけるMSI癌(大腸以外) 病理と

臨床 38巻 5号 Page414-418 2020 

2. 桑田 健 【免疫組織化学 実践的な診断・治療方針決定のために】(第 5 部)免疫組織化学の治療への展開 

MMR異常の免疫組織化学的検出 病理と臨床(0287-3745)38巻臨増 Page392-396 2020 

3. 藤井 誠志, 藤澤 孝夫, 田原 信, 林 隆一, 桑田 健, 吉野 孝之, 土原 一哉, 向原 徹 【ゲノム医療にお

けるエキスパートパネル】がんゲノム医療中核拠点病院でのエキスパートパネル 国立がん研究センター東

病院のエキスパートパネル 病理と臨床 38巻 6号 Page507-512 2020 

 

（知的財産権） 

記載なし 

 

（政策提言（寄与した指針等）） 

1. 遺伝性びまん性胃がんガイドライン（改定） 

2. 提言「ゲノム医療推進に向けた体制整備と人材育成」（日本学術会議臨床ゲノム医学分科会 2020年） 

3. ゲノム医療における情報伝達プロセスに関する提言 -その 1：癌遺伝子パネル検査を中心に．（ゲノム創薬

基盤推進研究事業「医療現場でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研究」研究代表者：小

杉眞司，第 1版 2019，改訂第 2版 2020） 

 
（その他） 
記載なし 
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