
▶婦人科医が知っておきたい遺伝性腫瘍
　2 年前に日本婦人科腫瘍学会で HBOC 診療に関する
実態調査のアンケートをとり，その調査からわかった
ことをまとめています．普及するためには人材，誰が
それを担うのか，というのは大きな問題ですが，それ
はわれわれ婦人科医がすればいい，と思っています．
そのためには，婦人科医が遺伝性腫瘍についてさらに
勉強して診療にあたることが必要だと思います．
　では，われわれ婦人科腫瘍医が遺伝性腫瘍の何を勉
強すればいいのか，何を知らないといけないのかにつ
いてお話しします．結論から申し上げれば，表にまと
めた 5 つになると思いますが，そのうち私自身が経験
した 3 つの症例についてお話しします．
　１つ目の症例の方は子宮頸癌と診断された方で，お
顔を見て瞬時に気がつきました．唇に色素沈着があり，
口腔内にも同じように色素沈着が見られ，母親にも小
さい頃からあったというお話を伺い，これは Peutz-
Jeghers 症候群と確信しました．この症候群のもう一
つの特徴が，消化管の過誤腫性ポリポーシスで，後の
検査で過誤腫性ポリポーシスが見つかり，診断がつき
ました．初診時に，この代表的特徴に気づかなければ
見逃し，子宮頸癌と診断されていたと思います．
　2 つ目の症例の方は，子宮体癌で，手術の麻酔の直
前に不穏状態になり，連絡後にいらした方です．お会
いしてすぐ「頭が大きいな」と思い，計らせていただ
くと 62cm（女性平均 58cm）でかなり大きいとわか
りました．また，お顔に皮膚粘膜病変があって，爪も
かなりボロボロの感じで，この時点で，われわれ婦人
科医は Cowden 症候群を疑わなければいけません．診
断基準に「巨頭症」「多発性の粘膜皮膚病変」「自閉症
スペクトラム」があり，後日，統合失調症と診断され

ました．いずれも Cowden 症候群の顕著な特徴といえ
ます．この方も，問診時の観察や家族歴などから，そ
の特徴を知っていれば，その時点で診断に至ったと思
います．
　3 つ目の症例の方は，50 歳代後半の方で，30 歳代，
40 歳代で子宮筋腫の手術を受けられています．その後
も筋腫が見られ，過多月経がありました．50 歳代前半
に顔面全体に発赤が確認され , 生検で皮膚子宮筋腫と
診断されました．婦人科医はこの時点で，遺伝性平滑
筋腫症および腎細胞癌症候群（HLRCC）を疑います．
この患者さんにはご説明をして遺伝学的検査を行いま
した．その検査で HLRCC の特徴と一致する検査結果

（FH の病的バリアント）が得られ，診断に至りました．
この方の場合も，婦人科医が何も気づかなければ，こ
の後，この方が腎細胞癌を発症し，急速に進んで亡く
なられることもあったわけですが，知識があればその
ことに気づき，適切な指示ができたのだと思います．
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▶マルチ遺伝子パネル検査（MGPT）
　検査費用が高い．よく言われることですが，MGPT
を受けずに治療にかかるトータルの金額など，考慮す
る必要があると考えております．確かに MGPT を受
けられる方の自己負担は大きいと思います．ただ，そ
れが高いか，というのは受けられる方の価値観による
と考えています．われわれ医療者が考えている以上に，
クライエントの方はさまざまな価値観をお持ちです．
医療者側の価値観をけっして押しつけることなく，具
体的な金額，これぐらいかかります，これはこうです
ということを丁寧に説明しています．もちろん遺伝医
療に関わる他科の先生方やスタッフのお力も欠かせま
せんし，ガイドラインの充実や対象となる方のデータ
ベースの拡充など，さらに努力を続けることも不可欠
です．とはいえ最終的には，患者さんに選んでいただ
くということが非常に重要だと私は思っています．で
は，われわれ婦人科腫瘍医が，MGPT をどう使いこな
すべきか．患者さんにとっての遺伝学的検査は，一生
に一度かぎり，一期一会です．今，ここで，医療者が
その可能性に気づいてあげられなかったら，もうその
ままずっと一生流れてしまうかもしれません．
　MGPT が「陰性」であったとしても「遺伝性」とい
う体質を知るためのスクリーニング検査では , 「陰性」
という結果もクライエントには非常に重要な結果です。
そうしたケースでも，医療者は自分の迷いなどを正直
に，わかりやすく患者さんに説明する，また，引きつ
づきフォローする，ということが大切である，と考え
ています．
　今，まさに，MGPT を使う・使わないではなく，
MGPT を選んでいく時代に入っている，ということを
お伝えして講演の結論といたします．

✓遺伝学的検査は一生に 1 回の検査であり，そこにはクライエント
   のさまざまな価値観があることを尊重する
✓特定の疾患に絞り込めない時があり， クライエントに素直に
   「自分の迷い」を伝える
✓遺伝性腫瘍と診断できる機会は「一期ー会」であり， 自分も
   クライエントも納得できる検査を考える
✓遺伝性腫瘍診療は「腫瘍」（その時）を診るだけではなく「遺伝性」 
   腫瘍（これから）を診る
   陰性という結果もクライエントには非常に重要な結果であるこ
   とを強く認識する
✓ MGPT を使う／使わないではなく，どの MGPT を選ぶのかを
   意識する

MGPT を使いこなす：臨床現場から   婦人科腫瘍医はマルチ遺伝子パネル検査 MGPT を
  どう使いこなすべきか

婦人科医が知っておきたい 
遺伝性腫瘍とマルチ遺伝子パネル検査
                              　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

私が経験した 3 つの遺伝性腫瘍

▶織田先生のコメント
　遺伝子検査の進歩により，治療選択に関わる情報
が得られるようになってきています．また，今回テー
マとした遺伝性腫瘍の診断・診療の機会が飛躍的に
増えているなか，知っておきたい遺伝性腫瘍とマル
チ遺伝子パネル検査についてお話しいただきました．
　われわれ婦人科腫瘍に携わる医療者はこれらの情
報を上手に活用して患者さんに最適な提案を行って
いく必要があります．もはや医師一人では対応しき
れないほどの情報と知識，経験が求められています．
チームで学び，チームで診療にあたる体制を継続し
て作っていきましょう．

産婦人科医の関わる遺伝性腫瘍
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