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希少がんの定義

「希少がん医療・支援のあり方に関する検討会」
（2015年3月～8月）

定量的定義

罹患率（発生率）が人口10万人当たり6例未満
定性的定義

数が少ないが故に、診療・受療上の課題が他のがんに比べて大きい

『狭義の希少がん』
臨床病理学的に従

来から一つの疾患と
して認識されているが
んであって、その発生
頻度がまれなもの

『希少サブタイプ』
従来、臨床病理学的

に一つの疾患として認
識されていたがんの中
から、共通した分子異
常によって新たに括られ
た希少な疾患群

Cancer Science 109:1731-1737,2018.
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診療実態から見た“希少がん”
“Type I”

Rare Cancer in common disease
腫瘍以外の疾患が多数を占める診療科に

おける希少がん
例：肉腫,眼腫瘍,悪性黒色腫など
医師は“がん”にunfamiliar
がんが疑われれば専門医への紹介が
比較的行われやすい

“Type II”
Rare Cancer in common cancer
腫瘍性疾患が多数を占める診療科に

おける希少がん
例：GIST,小腸がん, 希少サブタイプなど

医師は“がん”にfamiliar
Common cancerに準じた治療（
sub-optimal）が行われやすい

「・・・これはうちでは診ること
ができません。専門の先生に
診てもらってください。」

「・・・手術はできそうです。とりあ
えず、同じ臓器の類似の病気に
準じて治療しましょう。」

・・・集約化が有効？ ・・・ガイドラインが有効？

＝『狭義の希少がん』 ＝『狭義の希少がん』
＋『希少サブタイプ』
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希少がん（狭義）

* 院内がん登録（2008～11）より推定した全国推定罹患率
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がん全体に対する“希少がん”の
割合は15％～22％に達する

約190種類のがんが“希少がん”
に該当
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希少がんの種類

部位・組織名 （/10万人年）
末梢神経・脳神経のグリオーマ 0.01
中耳の上皮性腫瘍 0.03
悪性髄膜腫 0.04
ぶどう膜のメラノーマ 0.05
末梢神経・脳神経の非グリオーマ 0.07
眼と付属器の上皮性腫瘍 0.07
卵巣の非上皮性腫瘍 0.33
肛門の上皮性腫瘍 0.46

部位・組織名 （/10万人年）
骨肉腫 0.59
GIST 0.72
悪性中皮腫 0.75
小腸の上皮性腫瘍 0.98
皮膚メラノーマ 1.13
神経内分泌細胞腫瘍 2.97
軟部肉腫 3.60
腎盂・尿管・尿道の上皮性腫瘍 3.80

メラノーマ網膜芽細胞腫 脂肪肉腫

診断・組織名（約190種類）

Type I & Type II
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希少がん医療の課題

Lancet Oncol. 18:1022-39,2017.

5-year relative survival
- All common cancers 63.4%

(95% CI 63.3 to 63.4)
- All rare cancers 48.5%

(95%CI 48.4 to 48.6)  

東 尚弘：第1回希少がんの医療・支援のあり方に関する検討会
(2015)

Survival curves

5 major cancers           other cancers
Rare cancers 

T. Higashi “The Committee on Medical Care and Social Support 
for Rare Cancers” (2015)

希少がんの治療成績は不良経験の不足
教育・訓練の不足
不適切な診断・治療
情報の不足
臨床研究の不足
基礎研究の不足
希少がん医療における

不足・不適切
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がんゲノム解析

ゲノム解析によりわかること
遺伝子異常の同定 ⇒ 腫瘍発生に関与する分子経路異常の探索
治療標的となりうる遺伝子異常の同定 ⇒ 治療法の開発
ゲノム異常の同定 ⇒ 発がん要因の解明と予防法の開発

希少がんにおいてはさらに、『希少がんは、なぜ希少なのか？』
非常に起こりにくいゲノム異常が原因となっている？
非常に数が少ない細胞が標的となっている？
発がん要因への暴露の差？

第2回希少がん対策専門部会.資料６.柴田委員 (2016.12.9.)より
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希少がんの全ゲノム解析例 軟骨肉腫・ユーイング肉腫

診断名 2012 2013 2014 2015
骨肉腫 171 207 166 200

軟骨肉腫 138 104 119 132

ユーイング肉腫 26 27 30 44

悪性骨腫瘍の組織型
ユーイング肉腫

(n=102)
軟骨肉腫
(n=323)

全国骨・軟部腫瘍登録一覧表より

国内における発生数/年
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軟骨肉腫の全ゲノム解析

Totoki Y, et al. Genome Res. 24; 1411-20. 2014.

約20％の症例で、軟骨細胞の分化に重要な
働きをしているCOL2A1遺伝子のゲノム異常
を認めた。

10症例の軟骨肉腫検体の全ゲノム解析を行い、体細胞ゲノム
異常の包括的な同定を行った。 国内数施設による研究

軟骨肉腫における体細胞変異のパターンは、
悪性黒色腫や肺がんとは異なり、前立腺がんと
強い相似性を示した。

軟骨肉腫
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ユーイング肉腫の全ゲノム解析

Anderson ND, et al. Science. Aug; 361 (6405). 2018.

40%以上のユーイング肉腫症例において、連環
染色体断裂融合（Chromoplexy)によって
EWS-FLI1等の融合遺伝子が形成されている。

連環染色体断裂融合によって発症したユーイング
肉腫は、その他のものに比べて有意に予後不良で
あった。

50症例のユーイング肉腫検体の全ゲノム解析を行い、染色体
構造異常ならびに体細胞変異を同定した。 国際共同研究

Chromoplexy発症機序のモデル

Chromoplexyの1例

原発巣と再発腫瘍の全ゲノム解析の結果、ユーイ
ング肉腫における再発腫瘍は、非常に早期から存
在し、原発巣から枝分かれして進化を遂げている
ことが明らかとなった。

ユーイング肉腫
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希少がんの全ゲノム解析

臨床上の課題
（患者数、予後不良、標準治療の有無）
生物学的・疫学的特徴
（発がん機序、人種差、予防）
研究の実績
検体収集の可能性
（既存試料の有無、発生数）
共同研究体制の有無 軟骨肉腫 ユーイング肉腫

国内数施設 国際共同研究
10症例 50症例
腫瘍・正常ペア 腫瘍・正常ペア
他の腫瘍 原発巣と再発腫瘍
Totoki Y, et al. Genome Res. 24; 
1411-20. 2014.

Anderson ND, et al. Science. 
Aug; 361 (6405). 2018.
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希少がん全ゲノム解析の候補（案）
がん種（大分類） がん種名

全国の年間
予想発生数

国内における
ゲノム共同研
究体制の有無

疫学的特長
標準治療

（薬物療法）
解析可能な
凡その数

軟部肉腫 全体 4000 有① 1000
粘液線維肉腫 200 有① 100
類上皮肉腫 30 有① なし 20
血管肉腫 60 有① 30
類上皮血管内皮腫 100 有① なし 20
Solitary fibrous tumor 300 有① なし 40
線維形成性小細胞腫瘍/DSRCT 50 有① なし 20
胞巣状軟部肉腫 30 有① なし 20
明細胞肉腫 30 有① なし 20
CIC-rearranged sarcoma 不明 有① なし 10
BCOR-CCNB3 Fusion Positive Sarcoma 不明 有① なし 10
SMARCA4-deficient thoracic sarcoma 不明 有① なし 10
血管周囲類上皮細胞腫瘍　PEComa 不明 有① なし 30
デスモイド 200 有① 100
内膜肉腫 不明 無 なし 5
子宮内膜間質肉腫（ESS） 100 無 10
GIST 2000 有② 200

骨の肉腫 全体 700 有① 200
骨肉腫 250 有① 100
軟骨肉腫（含亜型） 120 有① なし 40
脊索腫 40 有① なし 30

成人グリオーマ
膠芽腫 2000 有③
Grade III 悪性神経膠腫 2000 有③
Grade II　神経膠腫 1000 有③

希少な頭頚部悪性腫瘍
唾液腺導管癌 500 有④
上咽頭癌 500 無 日本人に多い
頭頸部粘膜悪性黒色腫 30 無
唾液腺癌（含腺様嚢胞癌） 1000 無

希少な胸部悪性腫瘍
胸腺がん 500 無
浸潤性胸腺腫 不明 無
胸膜中皮腫 1200 無

希少な腹部悪性腫瘍
腹膜中皮腫 100 無 なし
神経内分泌癌 500 有⑤
十二指腸乳頭部癌 2500 有⑤
直腸原発神経内分泌腫瘍 4000 無 日本人に多い
小腸腺癌 300 無
NUT midline carcinoma 不明 無 なし
職業性胆管癌 5 なし

希少な泌尿器・後腹膜腫瘍
精巣腫瘍 100 無
副腎癌 300 無
尿膜管癌 300 無
集合管（ベリニ管）癌 50 無
肉腫様腎癌 50 無

希少な皮膚悪性腫瘍
末端黒子型黒色腫 1800 無 日本人に多い
乳房外Paget病 1000 無 日本人に多い
皮膚付属器腺がん 不明 無 日本人に多い
メルケル細胞がん 100 無 近年増加

希少な血液腫瘍
骨髄異形成症候群 5000 有⑥
急性リンパ芽球性白血病 2000 無
成人T細胞白血病 1000 有⑥
節外性NK/T細胞リンパ腫 600 有⑥

小児がん 全体 2500 有⑦
小児造血器腫瘍 1000 有⑦
小児固形腫瘍（脳腫瘍以外） 1000 有⑦
小児脳腫瘍 500 有⑦
網膜芽細胞腫 70 無 60

希少がん全ゲノム解析の規模感
軟部肉腫全体 ～1,000
骨の肉腫全体 ～200
個々の肉腫 10～100

・・・・
網膜芽細胞腫 ～60

国立がん研究センター
希少がんセンター

多施設共同研究体制の整備

① 骨軟部腫瘍ゲノムコンソーシアム
② GIST研究会
③ JCOG脳腫瘍グループ(NCCRI)
④ 唾液腺導管癌多施設共同研究会
⑤ AMED関連共同研究
⑥ 国がん・がん研・京大など
⑦ JCCG
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