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シンポジウム：「がんゲノム医療の新たな展開」

遺伝診療部の取り組み －HBOCワーキング
グループの立ち上げから現在まで－
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要 旨 近年本邦では，遺伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC）が広く認知され，実診療での対応
に迫られている．家族性腫瘍における遺伝診療は，患者とその家族に効率的なサーベ

イランスを提示することで予防医療として寄与する点で重要である．京都医療センター（当院）
では2016年度に乳腺外科，産科婦人科，遺伝診療部合同でHBOCワーキンググループを立ち上げ，
HBOC診療体制を構築した．当時，遺伝診療部は医師５人（臨床遺伝専門医２人），認定遺伝カウ
ンセラー１人が在籍していた．一方で乳腺外科は医師２人，乳がん看護認定看護師１人で構成さ
れていたが，発足直後の遺伝診療部との連携が難しく，HBOC疑い例に対する遺伝診療の提供が難
しい状況であった．そこで，HBOCワーキンググループの会議で，乳癌患者を対象とした遺伝診療
を必要とする乳癌患者に対する遺伝診療受診基準を，乳癌診療ガイドラインおよびNCCNガイドラ
インを参考に設定し，乳腺外科外来でハイリスク例のリクルートを開始した．2017年度に遺伝診
療部では医師２人（臨床遺伝専門医１人），認定遺伝カウンセラー１人が増員された．また，新規
卵巣癌患者へのBRCA1/2の解析を含む臨床試験への参加をきっかけに，卵巣癌患者のリクルート
も開始された．2018年度にはBRACAnalysis診断システムによるコンパニオン診断が保険適用とな
り，乳癌の治療選択においても遺伝医療として対応する必要が生じた．2016年の開始から2019年3
月現在までで計20人の来談者があり，うち臨床試験参加者が10人であった．臨床試験参加者以外
で遺伝学的検査を受けたものはなく，来談者の関心は高いものの，検査が自費で高額のため，遺
伝学的検査の受検には至らないことが明らかとなった．HBOCにおける遺伝診療は，コンパニオン
診断の出現により，より重要な位置づけへと変化した．今後，オラパリブの適応拡大や他の分子
標的薬の開発も推測されるため，BRCA遺伝学的検査や遺伝カウンセリングの需要も増大すると予
想される．
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