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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
小杉研の松川です。
小杉班のサブテーマである、海外の遺伝カウンセリングの状況について情報を収集する海外視察ですが、昨年度に続き、今年度ほど大規模ではないですが、今年度も情報収集して参りましたので、僭越ながら見聞きした内容を高嶺と一緒にご報告させて頂けたらと存じます。
どうぞよろしくお願い申し上げます。



１. オーストラリア視察：HGSA参加

２. アメリカ視察 (1)：NSGC参加
Tumor Testingに関するヒアリング

３. アメリカ視察 (2)：施設見学
- Seattle Cancer Care Alliance (Seattle) 
- Ridley-Tree Cancer Center (Santa Barbara)

本日のアジェンダ
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
本日のアジェンダです。

最初にオーストラリアの人類遺伝学会に参加して参りましたその参加報告を簡単にさせて頂き、
次に、アメリカのがんゲノムに遺伝カウンセラーがどのように関わっているかその現状について、
最後にアメリカのがんセンターを２つほど見学して参りましたのでそのご報告をさせて頂きます。



2017.12-2018.11 海外視察の概要

 のべ日数：５３日間
 視察先：６か国（１８施設＋２施設）

アメリカ（12施設+2施設, NSGC）, イギリス（2施設）, オーストラリア（HGSA）, フランス（3施設）
スペイン（1施設）, イタリア（1施設）

 面談人数：１３９人
アメリカ 78人+ 19人（61人+17人）, イギリス 11人（10人）, フランス 9人（5人）
スペイン 7人、イタリア 10人、オーストラリア 5人（3人） ※( ) 内は遺伝カウンセラーの数

3

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
昨年度から続いております視察の内容に、今回のオーストラリア視察、２回目のアメリカ視察を青字で追記させて頂きました。オーストラリアは松川単身で、アメリカは高嶺と行って参りました。



HGSA参加報告

松川愛未
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
では最初に、オーストラリアの人類遺伝学会の報告です。
オーストラリアの遺伝医療の現状、二次的所見に関する扱い、遺伝カウンセリングがどのように行われているのか、を中心に学会聴講、それに加えその場で知り合った遺伝カウンセラーに聞くなどして情報収集して参りました。





the 42nd Human Genetics Society of Australasia 
(HGSA) Annual Scientific Meeting - Overview -

• 新生児スクリーニング（新生児マススクリーニング, Carrier Testing）に対し
政府が国策として予算配分

- オーストラリアにおける新生児スクリーニングの歴史を振返るセッション
- Clinical Geneticist, Genetic Counsellor, Lab scientistなどによるパネルディスカッション
- 患者家族が登壇し新生児スクリーニングの重要性を訴えるセッション

• Australian Genomics Health Allianceが中心となり、州と国が協力して
National Health Genomic Policyを提示

- Classificationのルール, 用語, ICフォーム, データベースなど,これまで州や地域の
Genetic Allianceごとであったが、これらを含めたGenomic Medicine全体の国レベル
での統一化を図る,  “Genome”時代に対応しようという流れ

- Australian Genomics Health Allianceに勤めるGenetic Counsellorによる口頭発表, ポス
ター発表が多数
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
今年で42回目を迎えるオーストラリアの人類遺伝学会はシドニーで行われました。
主な参加者はオーストラリアとニュージーランドの遺伝医療者、研究者です。シンガポールやフィリピンなどアジアからの参加者もいらっしゃいました。また、学会の前日に、遺伝カウンセラーや認定遺伝専門医の試験があったり、遺伝カウンセラー、clinical geneticist、lab geneticistそれぞれの分会があります。

新生児スクリーニングの話とAustralian Genomics Health Allianceに関するセッションが多くこの２点が今年のメインのようでした。
ここで言う新生児スクリーニングは、キャリアスクリーニングの話も含んだ包括的な内容で、どういった時期に、どんな遺伝子、検査方法、費用で行うかというかなりブロードなテーマでディスカッションがなされてされていました。こんなにも大々的に新生児スクリーニングの話が出てきたのは、第一子がSMAの患児だった一組のカップルが報道されたことがきっかけとなり、オーストラリア政府が今年、国策としてゲノム医療に500万ドル、そのうちの20万ドルを新生児スクリーニングの見なおしのための事業に投じましたという背景があります。

Australian Genomics Health Allianceというのは、

--------------------------
 In the 2018-2019 Budget, the Treasurer Scott Morrison announced $500 million for the Australian Genomics Health Futures Mission, $20 million of that was for Mackenzie's Mission, a pilot program of carrier screening. 
This pilot study of pre-conception screening trial is for rare and debilitating birth disorders including Spinal Muscular Atrophy, Fragile X and cystic fibrosis .  This will test 10,000 couples over the next 2-3 years.




2013

それぞれの州/地域で”Genomics Alliance”が2013年ごろから立ち上がった

Australian Genomics Health Allianceの変遷 6

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
2013年から各州や地域で設立し、これまで各遺伝医療の組織がバラバラに動いていたけれども、



Australian Genomics Health Alliance 7

80の遺伝医療機関・研究施設が参加

Australian Genomics Health AllianceのHPより

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
現在の遺伝医療の潮流に合わせてデータベースの共有、標準ICフォームの作成、ガイドラインの整備を行い、遺伝医療の質の国内統一化を図るためにできたオールｵｰｽﾄﾗﾘｱを掲げる組織が必要ということでできた組織で、いまオーストラリアの遺伝医療を理解する上でとても重要です。
今回時間の関係でオーストラリアの遺伝医療・遺伝カウンセリングの詳細については割愛させて頂きますが、オーストラリアの現在の遺伝医療をひと言で表すと、州によって体制がバラバラという言葉になるかと思います。その中で、これではまずいというので５年の研究計画を元に作られた機関です。出資元は、保険・高齢化省の下にある国家保険医療研究評議会です。




National Health Genomic Policy [概念図] 8

Australian Genomics Health AllianceのHPより

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
この図が、このAustralia Genomics Health Allianceの研究計画の全容を示しています。
４つの大きな研究テーマに難病とがんがまたがって組まれています。今回の学会ではこの研究計画の元は知っている研究プロジェクトの現状に関する発表がとても多かったです。



9

Australian Genomics Health AllianceのHPより

IF：Variant Classification 
Data sharing

IF：Patient side 
Education

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
バリアント解釈やデータシェアリングの観点、また患者への説明・医療者の教育に関する大テーマの中に二次的所見に関するプロジェクトも含まれています。このうちの、バリアント解釈、データシェアリングに関して、昨年の同学会で開催されたワークショップでとった二次的所見に関するアンケート結果をまとめた発表がございましたので、紹介させて頂きます。



P-152 10二次的所見への対応 (1/3)

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
現在バラバラにバリアント解釈をし、報告書を作成しているラボが、将来的にはデータシェアリングをしてバリアント解釈に役立てて行こうという流れの元、このアンケートはなされました。

ここで言う二次的所見は、WES/WGSで得られたデータでみつかった現在ある症状と関係のない変異が見つかったときのことを指します。Incidental, Secondary, Additionalなどのどの言葉を使用するといいと思うかについては、Incidentalが一番多く、Secondaryは二番目でした。しかし、その理由にコンセンサスは特にないとのことでした。
では、ラボが具体的にどの遺伝子を二次的所見で返しているかというと、１４のラボのうちACMGの59遺伝子を返却しているのは２つのラボだけで、二次的所見は返却してないラボもありました。また、WES/WGSのデータは取得するけれども、解析するときに解析する遺伝子を限定するようにし二次的所見の発生を回避しているラボは７ラボ中３つのラボでありました。



二次的所見への対応 (2/3)
“Whole Exome Sequencing & Targeted Analysis”

- “Choose patient-specific gene list (based on phenotype,  a subset of Mendeliome) for analysis”
- Incidental Findingsがないように解析する遺伝子を限定

※Mendeliome, IncidentalomeはこのGenetic Serviceがつくった造語
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• Targeted/personalised gene list – the list of genes specifically selected for primary analysis based on the 
phenotype of the individual being tested; at VCGS we now have many pre-prepared lists that we can apply in 
different combinations – see link below.

• Mendeliome – the list of all genes with evidence linking to human disease; at VCGS this list began as all genes 
on the old ‘Illumina TrueSight’ gene list, but the list has since has evolved over the years to be a manually curated 
list where new genes are added by our team on the basis of there being two unrelated families reported in the 
medical literature (to date it has been the clinical geneticists curating this list, however we will also use medical 
scientists and genetic counsellors to assist soon as the workload is getting too large).

• Incidentalome – genes to be filtered out of the analysis; at VCGS this is not only adult onset conditions, and 
includes the genes from the ACMG guidelines (eg. cardiac and cancer predisposition) in addition to 
neurodegenerative conditions (primarily adult onset).

You can view all the current gene lists on the VCGS website (including the incidentalome list), and the most up to date 
list is currently at this link: www.vcgs.org.au/sites/default/files/media/TGW024_genelist_V3_0.pdf

http://www.vcgs.org.au/sites/default/files/media/TGW024_genelist_V3_0.pdf


二次的所見への対応 (3/3)

• Additional Findingsに関する研究
”A novel approach for offering additional findings to patients: separating this decision 
from diagnostic testing”

＜方法＞
・対象はすでに何等かの網羅的検査を行った患者
・自身の症状とは関係ないこの地域でmedically actionableな遺伝子に病的変異について知り

たい場合は来院し新たにAdditional Findingsの結果開示を受けるかを決める、結果が出た
らClinicで結果開示

＜結果（2018年7月現在）＞
・pathogenic, likely pathogenic, carrier testingいずれにおいても病的変異は見つかっていない

＜展望＞
今後Additional Findingsあった人についてフォローアップする予定

※ この演題で”Additional Findings”を使用しているのはpatient preferしたから
※ WESにAUD$500かかるが、現在は研究のためタダ
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
clinically significant variants which are unrelated to the clinical features that prompted testing

・研究参加者の2/3は開示をacceptしている


To date, 57 patients have been approached, with 14 opting to attend for genetic counselling. Of the 6 who have attended, all decided to receive additional findings. 6/57 actively opted-out, citing logistical reasons, preference to address health problems as they arise or being advised by family members to decline. Of those approached to date, 83% had earlier expressed hypothetical interest in receiving AFs. Recruitment will cease by end 2018.

ASGC Oral11

＜目的＞
Evaluating a novel model of care




アメリカ視察 - NSGC参加報告 -

高嶺恵理子・松川愛未
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
では、次にアメリカ視察の報告に移ります。
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アメリカ視察 （2018.11） 概要

National Society of 
Genetic Counselors

37th Annual Meeting 
@ Atlanta

Ridley-Tree 
Cancer Center
@Santa Babara

Seattle Cancer 
Care Alliance

@ Seattle

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
アメリカ遺伝カウンセラー学会、通称NSGCは、年に一回行われるアメリカの遺伝カウンセラーが一堂に会する学会です。今回はアトランタでの開催でした。
今回の視察は、今年始めの視察時にお世話になった遺伝カウンセラーにお会いすること、小杉班のメインの課題である二次的所見、その中でもがんゲノムにおける二次的所見にフォーカスをあてて遺伝カウンセラーがどのようにがんゲノムに関わっているかの情報収集が焦点でした。
事前にコンタクトをとり学会中にお時間を頂くという形で聞いて参りました。
アメリカのがんゲノム医療の現状について、また遺伝カウンセラーと連絡をとるにあたり、武藤先生、金井先生にもお世話になりました。この場を借りて御礼申し上げます。ありがとうございました。



What is your experience with somatic testing？
- 米遺伝カウンセラー Tumor Testingへの関わり -

半分以上の遺伝カウンセラーがTumor Testingに何等かの形で関わったことがある
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
これは、がんゲノム医療に関するセッションの最初に行われた、セッション会場にいる人対象の即時オンラインアンケートです。
がんゲノム医療にどれくらい関わっているか？という質問に対し、半分以上の遺伝カウンセラーが何等かの形でかかわったことがあるという結果でした。




アメリカにおけるがんゲノム診療の現状
- somatic testingからgermline mutationを疑い精査する流れ -

方法：NSGC (National Society of Genetic Counselors)での面談, Eメールによる問い合わせ

結果：12施設/企業の認定遺伝カウンセラーと面談/コンタクト
施設ごとにSecondary Findings(SF)を疑うフローは異なる

Somatic
testing 

IC

Germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC

基本フロー
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
今回、NSGCでの面談、メール媒体での情報収集を行った結果、12の施設や企業で働く遺伝カウンセラーから情報を得ることができました。
遺伝カウンセラーが、どういった時点でどういったふうに、がんゲノム医療に関わっているかを詳しく伺いました。
その結果、分かったことは施設ごとにSFを疑うフローが異なるということでした。
ただ、前提となるフローは共通でしたので、最初にその基本フローついて、また日本との違いについてお話したいと思います。

ここに示した基本フローは、SFを疑い遺伝学的検査に繋げるフローに焦点をあてております。
最初にがんゲノムのIC、そして何等かの形でSFを疑い、遺伝科に紹介、遺伝科にて遺伝カウンセリングを行いSFを精査するgermlineの検査を行う、がアメリカのSF疑い症例の基本フローです。



 Tumor testingのIC ≠ Germline testingのIC
Genetic Service受診時にgermlineの同意をとる

 “エキスパートパネル”はない！？
腫瘍別/臓器別の症例検討会で話し合われることが多い
施設によってはMolecular Tumor Boardを別に設けている

 外注のTumor Testingは把握されていないことがほとんど

本邦との違い
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
日本と異なる点です。
まず、インフォームド・コンセントについてですが、この班会議でも、ICをいつ誰がとるかという議論は繰り返しされてきたかと思います。この点については、アメリカでは、がんゲノムの検査、すなわちTumor testingの検査のインフォームド・コンセントと、確認検査、すなわちgermlineの検査のインフォームド・コンセントは異なるタイミングで行われており、前者はOncologistが、後者は遺伝カウンセラーが同意をとっていました。
また、エキスパートパネルについては、日本で「エキスパートパネル」と定義しているものはなさそうであるというような印象を受けて帰って参りました。もちろん治療方針を決めるための、腫瘍や臓器別の症例検討会はあるものの、遺伝科スタッフが必ず出席するという意味合いのカンファレンスは今のところ聞いておりません。施設によっては、Molecular Tumor Boardを腫瘍内科のカンファレンスとは別に設けているところもあるようでしたが、SFのこともディスカッションするという目的のカンファレンスではなさそうでした。
また、現在のアメリカの現状として、FoundationOneを筆頭に多くの外注検査が行われており、外注検査の場合は、結果報告書がPDFの形でスキャンされるため、カルテ検索が難しいということ遺伝カウンセラーが検査の全容を把握していないようでした。そこで、本日は院内ラボのがんゲノム検査のフローを中心に報告したいと思います。

では次のスライドから、主要ながんセンターの実際のフローを説明します。



MD Anderson Cancer Centerでの取り組み
- IC作成の取り組み-

-Somatic
testing 

IC

Germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC

Oncologist Pathologist

④ SF結果開示 (電話)
Genetic Service紹介

Patient

⑤ SF結果開示済 報告

③ SF報告

① IC
SFがあることがあります

背景
 “SFはSomaticの報告書に掲載しない” (by Pathologist)
 “SFは専門外” (by Oncologist)
 “SFのフォローアップは必要” (by Genetic Counselor)

工夫
IC：We may happen to find hereditary cancer in 
the process of this test, if that happens, you will 
be contacted and offered the opportunity to 
learn more.       (インタビューより)

Genetic Counselor
⑥ GC受診

②オーダー
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③結果報告書

Tumor Tissue & Blood (Normal Tissue)

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
スライドの中心にこの施設におけるがんゲノム検査のフロー、tumor onlyかペアの検査かをスライド中央上のピンク色枠に、スライドの下側の水色枠内にこのフローとなった背景と工夫している点、その工夫している点に該当するフローオレンジ色で示し、右上に伺った遺伝カウンセラーを紹介しております。
繰り返しになりますが、SFの流れに特化した流れを記載しております。

MD Andersonがんセンターでは、in houseのがんゲノム検査を５年程前から行っているとのことでした。
まずOncologistががんゲノム検査のSFがあることがあることが記載されたICフォームを使用して、患者に同意をとります。検査を病理医に依頼し、病理医が結果報告書を返します。ただこの時、SFがあっても報告書には記載されません。病理医はSFがあったことを遺伝カウンセラーに直接連絡し、遺伝カウンセラーが患者に電話をします。そして、患者に遺伝カウンセリングを受診するように促します。患者にSFを開示した後、遺伝カウンセラーから主治医に、SFを患者に報告したことを連絡します。これら一連の業務を行っているのが、このMollyさんです。がんセンターに遺伝カウンセラーは14人いますが、それぞれにスペシャリティーがあり、MollyさんはこのSF開示を行い、この検査のフローの調整を行うことを担当しているそうです。
なぜこのようなフローになったかというと、病理医からは「SFはSomaticの報告書に掲載したくない」、Oncologistは「SFは専門外」と仰っている、けれども遺伝サイドとしては「SFのフォローアップは必要」ということで、このICをみなで検討したそうです。それで、germlineが見つかる可能性があること、その場合は遺伝カウンセラーから連絡があることを盛り込んだICフォームを作成しました。ここに示したのはMollyさんが話してくれたことを文字におこしたものですICの内容のニュアンスが伝わりましたら幸いです。



Memorial Sloan Kettering Cancer Centerでの取り組み
- Assistantをつけて全例スクリーニング -

-Somatic
testing 

IC

Germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC

Genetic Service
Administration

⑦ GC電話予約

Patient

① IC ☑ Tumor testingの結果
☑ SFがあった場合 →7分のビデオ

Genetic Counselor
GC Assistant

In House lab

② オーダー

③ 全症例報告書リスト

④ SFをメールで伝達, SF開示を依頼,
Genetic Serviceからの患者コンタクト了承依頼

⑤「了解」
Oncologist

⑧ GC受診

背景
・tissue/bloodペアのテスト, 研究目的
・Oncologistが説明する時間を削減したい
・SFを疑うのは自動システムでは難しい

工夫
・IC：SomaticとGermlineで項目を分離, SF開示希望の☑欄あり
・Tumor testingについて説明したビデオを導入
・遺伝ｶｳﾝｾﾗｰ･ｱｼｽﾀﾝﾄが全例スクリーニング, SF症例全例管理

⑥
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Tumor Tissue & Blood

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
MSKで行っているMSK-IMPACTというがんゲノム検査の流れを示しています。現在IMPACTは、FDAの承認を得ていますが、MSKでは研究という形で行っているそうです。
まずOncologistが患者にがんゲノム検査の説明を行い、同意を取得します。その際のICフォームはがんゲノムを行うかのsomaticの結果に関するパートと、SFが見つかった場合のgermlineの結果に関するパートにわかれており、それぞれに対して患者は☑をします。SF開示を希望した患者には、自身が結果を聞けない場合に家族の誰に伝えるか家族の名前を書いてもらいます。また、７分の動画ビデオを見てもらいます。このビデオはOncologistがICを効率的に行うために作成したそうです。検査は院内ラボにて行われ、そのすべてのIMPACTの結果のリストが毎朝、一人の遺伝カウンセラーとそのアシスタントの元にメールで届きます。その遺伝カウンセラーの指導の元、２人のアシスタントは、germlineの変異が認められるか否かをスクリーニングしていき、SFの場合には、OncologistにSFがあったことを報告します。また同時に、その遺伝子についてやその患者の既往歴や家族歴に即したコメントをつけ、患者へのSF開示、遺伝科の紹介を依頼します。Oncologistのメールの返信があると、遺伝科の予約を行う専門のチームが患者にコンタクトをとり遺伝カウンセリングの日程を決めます。
MSKでは、SF症例の管理も徹底しており、このアシスタントたちは毎週すべてのSF症例について遺伝カウンセリングの予約がなされているかをチェックし、遺伝科とOncologist間の電話やメールの内容を電子カルテに記録しているそうです。もし患者が一カ月経っても来院しなかった場合には、紹介状のclose out letterを送り、その手紙中で、その患者と家族にとって重要な結果が見つかったことを伝え、遺伝科にコンタクトするよう促すそうです。
以上から、MSKで工夫している点といたしましては、ICフォーム中でSomaticとGermlineで別々に同意を取得している点と、補助説明リソースとしてビデオを作成した点、そして、このSFのスクリーニングのスペシャリストとして遺伝カウンセラーをおきその遺伝カウンセラーが中心となって、Oncologistに見つかったSFについてコメントをしているという点です。



ペンシルベニア大学病院での取り組み
- 自動アラートシステムの構築 -

Somatic
testing 

IC

Germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC

Oncologist

In house lab

③全自動アラートシステム

Genetic Counselor

SF疑いのメール

背景
・院内ラボでがんゲノム検査を立ち上げるためSF対応
フロー作成のため遺伝カウンセラーを新しく雇用

・全例目視スクリーニングは避けたい

工夫
・自動アラートシステムを構築
・遺伝カウンセラーがアセスメント, コンタクト
する患者数を絞り込み

Patient

⑤ SF疑い
結果開示

① IC

⑤′ SF疑いについて説明

⑥ 再IC
Germline Testingオーダー

② オーダー ⑦ 電話で結果返却
※Germline陽性者には

GC受診を促す

④カルテ確認･アセ
スメント後電話
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ペンシルべニア大学病院では、３年程前に院内ラボでがんゲノム検査を立ち上げることになり、そのSF対応フローを考えるにあたって、GeneDx社に勤めていて、こういったがんのsomaticの検査の経験もあったベテラン遺伝カウンセラーのDanaさんを雇用したそうです。
では、現在実際にどのようなフローになったか、ですが、まず他の施設同様Oncologistががんゲノム検査の説明を行い検査をオーダーします。院内ラボで解析を行い、その結果は、新しく構築した全自動アラートシステムを介して、そのシステムのスクリーニング基準に引っかかったSF疑い症例について、検査をオーダーしたOncologistと遺伝カウンセラーの両方にSFが疑われる症例であることを知らせるメールが送られます。このメールを受け取った遺伝カウンセラー、Danaさんは、カルテをみて家族歴や既往歴などを確認します。そしてSFがどれくらい確からしいかを確認し、Danaさんがアセスメントした内容をOncologistに電話で伝えます。Oncologistから患者にSF疑いの結果開示をしてもらいます。できるだけその結果開示をした直後、または同日以内にDanaさんが患者に会いに行く、もしくは電話をします。そして、その際に家族歴を詳しく伺ったり、SomaticとGermlineの違いの説明をしたりして、患者の同意が得られたら、確認検査のオーダーをします。その確認検査の結果は患者の状態のことも考慮しすべて電話で行っているそうです。けれども、もしgermlineの変異が確認された場合には、遺伝カウンセリングを改めて受けることを勧めるとのことです。
ペンシルベニア大学のフローは、まさにこの全自動アラートシステムを構築したことが一番のポイントです。その細かい条件を複数の専門家と話し合い、決めたそうです。
このフロー構築に関するDanaさんのポスターは今年のASHGでポスター賞を受賞されています。ご本人の許可を得て、実際のポスターを資料に入れておりますので興味ある方は、ご覧ください。



遺伝カウンセラーがTumor Boardで定期的にプレゼンし、院内の周知拡大を行っている
- established cancer risks associated with mutation
- ANMG incidental Genes
- NCCN Guidelines
- Somatic mutation rate in TCGA cohorts
- Genes with a high germline to somatic mutation ratio
- Variants of uncertain significance not referred




UC San Diegoでの取り組み
- 遺伝カウンセラーが対応 -

Somatic
testing 

IC

Germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC

Genetic CounselorOncologist ④ 結果報告書の
”SF疑い･Genetic 
Service紹介推奨”
の記載をみて紹介

Patient

① IC

⑤紹介されてきた症例のアセスメント

⑤‘各症例検討会に手分けして参加し報
告書にSF疑いの記載はないがSFが疑わ
れる場合は遺伝カウンセラーが指摘

背景
報告書にSF疑いの記載があるとGenetic Service
に紹介されるが、外注検査の結果は遺伝子名
検索ができないので漏れることもある

工夫
遺伝カウンセラーが症例検討会に出席
し”Germlineの可能性･重要性”, “Genetic 
Serviceへのaccessibility”をアピール

※ 現在アメリカでは、このフローのような施設が多いよう

⑥ 通常GCの流れ

In house lab
or 外注

② オーダー
③結果報告書
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UCDSでは、今まさに模索中という段階でした。他の施設同様に、Oncologistががんゲノム検査の説明と同意取得を行います。院内ラボにオーダーし、結果はオーダーしたOncologistの元に返ってきます。この際、SFが疑われる場合には、結果報告書にはSFが疑われること、遺伝科への紹介を推奨する旨が記載されています。その記載をみたOncologistが遺伝カウンセラーのいる遺伝科に患者を紹介する。遺伝カウンセラーは、紹介されてきた患者のカルテを確認し、SFが本当に疑われるかを確かめまるとのことでした。また、Oncologistにがんゲノム検査はSFがある可能性があること、自分たちの存在をアピールし紹介してもらいやすくするために、各臓器ごとに行われている症例検討会に3
人の遺伝カウンセラーが手分けして出席し、創始者変異が疑われる症例であったり、既往歴や家族歴からSFが疑われる症例が発表されていた場合には発言をしているそうです。
今回話を伺ってみると、このUCSDと同じフローの施設が多いようだということが分かりました。



Ridley-Tree Cancer Centerでの取り組み
- 小規模のがんセンターでのフロー -

Somatic
testing 

IC

Germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC

Genetic CounselorOncologist
④ 結果報告書に”SF疑

い･Genetic Service
紹介推奨”の記載を
みて紹介

Patient

① IC
⑤ GC受診

⑥ 再IC・Germline 
Testingオーダー

※患者の状態が悪けれ
ば家族に開示しても
いいかの同意も得る

※大規模な病院との差はあまりないよう
※州をまたいで来院している患者は、遺伝カウンセラーのLicense取得状況により

結果開示に注意が必要

外注

② オーダー ③結果報告書
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次にカリフォルニア州・サンタバーバラにあるRidley Tree Cancer Centerについて紹介します。
今まで紹介しました施設は大学病院に関連していましたが、ここは外来のみの地域型のがんセンターです。隣には大きめの市中病院がありますので、入院が必要な患者はそちらに行きます。
この施設ではUCSDのフローにとても近く、がんゲノム検査はoncologistがオーダーし、結果を受け取ったあと、少しでもgermline疑いがあれば予約担当者を通して遺伝カウンセラーへの紹介を行っておりました。遺伝カウンセリング後、germline検査を受ける際、患者の状態が悪ければ家族に結果を開示してもよいかどうか同意を得ているとのことでした。



 SFが疑われた場合のGermline Testingは必ずしも保険でカバーされる
わけではない

- 患者の家族歴, 既往歴, 家族構成, 希望によりパネル/シングル検査を選択
-自費となってしまう場合は安価な検査（250ドルのパネル）を選択

 Tumor Testingの外注検査結果を電子カルテで検索できない
- PDFの内容を抽出するアルゴリズムを組む（未実施）

 FoundationOne CDxはvariant頻度が結果報告書に記載されていない
- SF疑い症例のvariant頻度を遺伝カウンセラーがFoundation社に問合せ
- “We ignore variant frequency, but it sometimes gives us a clue.” 

 Blood disordersは移植問題が絡むのでSFの扱いが複雑
- “Hematologic Malignancy Genetics Clinic”を立ち上げた

施設間共通の課題・取組み (1)

Challenges to Technical Problems
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各施設で工夫している点を示しましたが、先進的な取り組みをしている施設でも、伺っていると他の施設ではすでに行っていることが課題として挙がっていたり、またその逆もありました。
そこで、このスライドから３枚に渡って、今回伺ってきたアメリカにおけるSFを疑い精査する過程で生じる課題としてよく聞かれていたこと、その課題に対して実際に何を行っているかについて施設横断的にまとめました。

最初に、テクニカルな問題です。
本班会議でもSFが疑われた場合の確認の検査の費用についての議論がなされてきたかと思います。確認検査の費用について伺ってみると、必ずしも保険でカバーされるわけではないとのことでした。例えば肺がんの場合でBRCA1の生殖細胞系列の変異が見つかった場合には、保険ではカバーされにくいとのことでした。このようにがん種、家族歴、既往歴、どの遺伝子の生殖細胞系列変異が疑われているかによって、保険がカバーされるかどうかが決まるため、ケースバイケースで確認検査の種類を患者と話し合って決めているとのことでした。

本日ご報告させて頂いた各施設のフローは、一番最後の施設を除き院内ラボのがんゲノム検査です。院内ラボの検査の場合、電子カルテ内で遺伝子名を入れれば検索が可能だけれど、外注検査の場合はPDFのため検索がかけられず、スクリーニングしようと思っても容易にスクリーニングできないとのことでした。なので、将来的にはPDFの内容をも容易に抽出できるアルゴリズムが必要だよねという話をしていました。独自のスクリーニングシステムを構築しなくても、せめてBRCAなど遺伝子名で検索してSFが疑われる症例を拾い上げできるようになるといいなと話していました。

今回のヒアリングで、FoundationOneの話はやはり何回も出てきました。FoundationOneは、variant頻度が結果報告書に記載されていないため、SFが疑わしい症例に関しては
遺伝カウンセラーがvariant頻度を問い合わせているという話でした。また、variant頻度のデータをどれくらい重視するかについてはこの遺伝カウンセラーの言葉がよく表していて、variant頻度のデータは重要視はしていないけれども、たまーにSFであることを確信させるデータになることもあるとのことでした。

最後に挙げたのは血液腫瘍の話です。取り扱っているがん種や腫瘍の種類や患者の基準について伺うとほとんどの施設は条件はないとのことでしたが、血液は？と聞くと、あぁ、、血液ね。血液は別！と話している遺伝カウンセラーが多かったです。その中で、血液腫瘍専門の外来を立ち上げ、遺伝カウンセラーも一緒になって、がんゲノム検査、ドナー選択のための遺伝学的検査の時期やその後の対応に取り組みをしているところもありました。



 OncologistからのGenetic Serviceへの紹介が不十分
- 遺伝カウンセラーが (各腫瘍ごとの) 症例検討会に出席する
- 話合いの機会を作る, 話合い後も定期的に情報交換するよう努める

 院内で紹介フローが統一されていない
- 院内会議･各科カンファレンスで、遺伝カウンセラーがプレゼン

施設間共通の課題・取組み (2)

Challenges to Communicational Barriers among Medical Staffs
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医療者間のコミュニケーションで生じている問題点です。
さきほどのUCSDの例にあるように、がんゲノム検査結果報告書のSF疑い、遺伝科への紹介推奨の記載をみて、遺伝科の方に紹介してくることが主流です。ですが、記載があっても紹介して頂けていないことも多々あるようでした。
そのため、症例検討会に出席するようにしたり、直接oncologistやpathologistとコンタクトをとり話し合いの機会を設ける、また積極的に情報交換するといった活動を心掛けているそうです。

院内ラボの検査であっても、紹介のフローが統一されていないことも多いそうです。施設によっては、遺伝カウンセラーがそのフローについて関連診療科に説明して回ったという話もありました。



 患者の状態が非常に悪く、患者にとって遺伝の話は優先事項でない
- 簡潔に説明する
- ICフォームに伝達して良い血縁者の名前・連絡先を記載してもらう
- タイミング・家族ダイナミクスを見極め、血縁者に連絡する
- SF開示同意ないが伝えた方がいいケースを審議できる委員会を設置

 患者がGenetic Serviceを勧められても受診しない
- 患者/血縁者が医師が話したことを覚えているうち（ほぼ同日中）に
コンタクト・予約

- 同伴者（血縁者）にも語りかける

 患者の大半はhappyな人が多いが、稀に怒る人もいる
- Somaticの検査前にSFの可能性があることを聞かされていない
- OncologistがSFについて話した後に遺伝カウンセラーが対応する
- ICフォームの検討：OncologistにIC時にSFについて触れてもらうため

施設間共通の課題・取組み (3)

Challenges to Communicational Barriers among Patients
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最後に、患者とのコミュニケーションで生じている問題です。
この小杉班でもたくさん話題に挙がったように、やはりアメリカでもがんゲノム検査を受ける患者さんは基本的に状態が非常に悪い方が多くて、患者さんにとって遺伝の話は優先事項でないことが多いそうです。なので、SFが疑われて遺伝科に繋ぐときの説明などはできるだけ簡潔に要点だけお話しするようにしたり、ICフォームに伝達して良い血縁者の名前と連絡先を記載してもらったりしたりしているとのことでした。また、SFをいつの段階で伝えるか、遺伝科をいつの段階で勧めるかということはその患者さんの状態や家族ダイナミクスをみてアセスメントすることも大切であり、遺伝カウンセラーがそのアセスメントも行ってるという施設もありました。そして、SFの開示に対して同意が得られていないけれども、SFが見つかった遺伝子の種類や変異が家族の健康管理にとってとても重要であると考えられる症例について、審議する委員会を設置している施設もありました。

２つ目の問題は、Oncologistから紹介状を出してもらっているけれど、患者に遺伝科を受診してもらえないケースもあるということです。その理由はさきほど挙げた患者の状態の問題であることもありますが、患者さんが説明を覚えていないこともあります。なので、患者が医師からがんゲノム検査の結果を開示された、できるだけその日のうちに患者に話すことをしたり、SFについて話す時に、同伴者に語りかけるように話すようにしたりしているとのことでした。実はこれはペンシルべニア大学のDanaさんが仰っていたことなのですが、彼女がASHGのポスター発表である人から、うちはがん診療科と遺伝科が別の建物だからそんなふうにフレキシブルには動けないわと言われたと仰っていました。なかなかフレキシブルには動けない理由に、そういった物理的な問題もあるようでした。

今回のヒアリングで、基本的に患者はみなSFのことを伝えるとハッピーなことが多いという話でした。ただ、やはり稀に「がんゲノム検査の説明のときにSFもあるなんて聞かされていない！知りたくなかった！」と怒る方もいるそうです。そこで、SFについては最初にOncologistから患者に話してもらい、その後で遺伝カウンセラーが対応するようにしたり、がんゲノム検査のICの中にSFの可能性を記載したりしているとのことでした。



アメリカにおけるがんゲノム診療の現状
- somatic testingからgermline mutationを疑い精査する流れ まとめ -

Oncologist

SomaticとGermline
それぞれの結果開示
希望を問う

※家族の名前を記載して
貰うことは、本人・家
族・倫理的課題克服の
ためにも重要

Oncologist, 遺伝カウンセラー, 病理医, 症例検討会, ラボ

遺伝子名, 創始者変異, アリル頻度などから判断

※BRCA1/2はアリル頻度によらずPathogenic, Likely Pathogenicの場合
紹介されてくる（NCCNガイドライン）

※家族歴があればtumor testingの結果によらず紹介されてくるもの
※アリル頻度は確認するがそのデータだけでは判断しない
※ the germline: somatic mutational rate ratioも考慮することが重要
※データベースはClinVarがゴールデンスタンダード

Somatic
Testing 

IC

germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC
（多様な職種）（Oncologist） （主にOncologist） （遺伝カウンセラー）
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最後に、今回のヒアリングから明らかになった、アメリカにおけるがんゲノム診療のSFの流れについて、これまでの説明の中で含めきれなかった点を補足しながら、まとめます。

まずどの施設も共通してOncologistからがんゲノム検査についての説明を行います。この時点で、SFについて言及しているか否かは施設により様々でしたが、SFについて言及し、また家族の名前も記載してもらうようにしている施設からは、家族の健康の観点だけでなく、倫理的課題を克服する上でも重要との意見がありました。

今回、何のデータを根拠としてSFを疑っているのかということも詳しく伺って参りました。SFのスクリーニングを行っている方は様々でした。ラボの方は遺伝子名、アリル頻度の両方またはどちらかという回答が多いように感じられましたが、実際には遺伝子名をみてカルテ確認しアセスメントするという方が多いようでした。BRCA1/2は変異が見つかった場合に、Germlineの変異である確率が高いという報告が出されたことから、NCCNのガイドラインでBRCA1/2はアリル頻度の有無に関わらず遺伝科に紹介することが定められております。なので、BRCA1/2の変異が出てきたら無条件で紹介ということでした。また、家族歴があればがんゲノム検査の結果によらずそもそも遺伝科に紹介されてくるものという話でした。
BRCA1/2の話にあった、その遺伝子において変異が見つかった場合にどれくらいの割合でgermlineの変異の可能性があるのかは今後データが蓄積されたら重要な根拠になることが予想されます。各変異のClassificationについては基本的にACMGのガイドラインに沿っているとのことでしたが、その後のSF疑いの変異の解釈についてはClinvarを使用しているという施設がとても多かったです。



アメリカにおけるがんゲノム診療の現状
- somatic testingからgermline mutationを疑い精査する流れ まとめ -

Somatic
Testing 

IC

germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC
（多様な職種）（Oncologist） （主にOncologist） （遺伝カウンセラー）

特にこの部分のフローがどの施設でも、模索段階

- 結果報告書に記載されている
- 院内の自動アラートシステム
- 遺伝カウンセラーが症例検討会に出席して指摘
- 全結果報告書を遺伝カウンセラーがスクリーニング
- 病理医の判断
※ NCCNガイドライン： BRCA1/2はアリル頻度によらず紹介
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
SFを疑って、遺伝科に紹介するというところのフローは、どの施設でも模索段階でした。
その詳細は代表施設のフローで詳しく説明させて頂いたので割愛いたします。



アメリカにおけるがんゲノム診療の現状
- somatic testingからgermline mutationを疑い精査する流れ まとめ -

Somatic
Testing 

IC

germline
mutation

疑う

Genetic
Service

紹介

Genetic
Service

GC・再IC
（多様な職種）（Oncologist） （主にOncologist） （遺伝カウンセラー）

紹介元は主にOncologist

タイミングは様々

※患者の予後, 家族の状況
に合わせることも大切

遺伝カウンセラー

- Somatic/Germlineの違いを再説明
- 血縁者の検査に繋げる
- Germlineの検査方法は多様：

Sanger法, Single gene sequencing, パネル
※GCに来てもらうことの工夫・努力が必要
※患者が紹介元医師の話を覚えているうちにコンタクト

することも重要

 誰がどこに関わるかは多様. どの施設もベストプラクティスを見いだせていない状況.
 遺伝カウンセラーは、ゲノム･遺伝の知識を持った専門家として、Somatic/Germlineの

検査結果のアセスメント, 医療者間を繋ぐリエゾンの役割. 家族ダイナミクスのアセス
メントも重要.
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
遺伝科への紹介のタイミングは様々で、どのタイミングがいいかのアセスメントを遺伝カウンセラーが行っているという施設も多くありました。
SFが疑われた場合の確認検査は、遺伝科を受診してもらい行うケースと専任の遺伝カウンセラーが対応するケースと様々でしたが、みな口をそろえてお話されていたのは、まずSomaticとGermlineの違いを丁寧に説明するということでした。そしてもちろん、血縁者にとって有益な情報となり得ることも伝えるとのことでした。
確認検査はどういう方法が適切なのか、という議論もこの班会議でもディスカッションになったかと思います。先ほど保険がカバーされないこともあるという話と密接に関係しますが、パネルの方がシングルの遺伝子検査よりも安価であることもあることもあったり、確認検査という意味合いだけでなく一緒に従来の遺伝学的検査と同様に家族歴も参照しながら遺伝的な要因の探索のためにあえてパネルを出すこともあるということでした。ただ、もちろん、状態が悪化しつつある患者さんにVUSを説明するということはしたくないのでその場合はサンガー検査を選択するなど、その方の状態、ご希望、金銭的余裕によってケースバイケースで対応しているとのことでした。

このように、誰がどこに関わるかの統一性はなく、多様で、どの施設もベストプラクティスを見いだせていない状況でした。
その中で、遺伝カウンセラーは、ゲノム・遺伝の知識を持った専門家として、がんゲノム検査の結果からSFが疑われるかのアセスメントや医療者間を繋ぐリエゾンの役割を行っていました。また、家族ダイナミクスをアセスメントし話す相手や強調点を変えながらSFについて患者と話すという役割も担っていました。






What word(s) come to your mind when you 
think of somatic genetic testing？

ベストプラクティスは見いだせておらず、遺伝カウンセラーがその狭間にいる
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
これは、最初にお見せした遺伝カウンセラーががんゲノム検査にどれくらい関わっているかというオンラインアンケートの続きです。がんゲノム検査という言葉を聞いたときにどのような言葉を思い浮かべるかという問いに対し、”incidental” “important”という言葉もある中で、“ahhhhhh”という言葉もあり、この言葉ままさに遺伝カウンセラーがこのsomaticな検査とgermlineの検査とのはざまにいるということをよく表しているように思いました。



My dream is…

“ 将来的には遺伝に関わる情報がわかったら知りたいか, 誰に伝えていいかを

すべての患者さんに聞くというシステムになってほしい ”
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
今回のヒアリングの中で、印象に残った言葉、今後の日本のがんゲノム検査と遺伝カウンセリングに対して頂いたサジェスチョンはいろいろあるのですが、その中でも特に心に残った言葉をここにあげました。ある遺伝カウンセラーが、私の夢は「将来的には遺伝に関わる情報がわかったら知りたいか、その場合、誰に伝えていいかを初診時の問診票などですべての患者さんに聞くというシステムになってほしいということなの」と話してくれました。ゲノム医療が進んだその先のこととして確かにこういうことも検討していく必要があるのかなとしみじみと思いながら帰ってきました。



Seattle Cancer Care Allianceでの取り組み
- Germline Testing時にSomatic Testingを追加 -

Tumor Department Cancer metastasis peripheral
blood

tumor 
tissue

skin 
biopsy

Solid Genetic Counseling
(CGC only clinic)

Ovarian All cases 〇 〇 -
Breast

Prostate
Colon
Uterus

Pancreas
Kidney

etc.

metastatic 〇 〇 -

non-metastatic 〇 - -

Liquid Heme Genetic Clinic
(Physician and CGC) Leukemia - 〇 - 〇

 Germline testingでSomatic testingをついでにオーダー
 オーダーするのは卵巣がん・転移性の場合
 結果開示では治療法について(somatic testingの結果について)はGCでは説明しない
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
最初に、がんゲノムの話に戻って、この施設でのがんゲノムのフローについて少し説明します。フローについて、１０月に伺った時は、遺伝カウンセラーががんゲノム検査の説明に介入するということを話あっているとのことだったのですが、それには遺伝カウンセラーの数が足りないということで、１１月に訪問した時に伺うと、結局、実現可能性を考えて、報告書に記載されていたら遺伝科、遺伝カウンセラーに紹介するということになったとのことでした。
ここに示しているのは、少し違った観点からの取組みです。
これまで、Somaticの変異をみて、Germlineを疑うという話をして参りました。が、ここは、通常、遺伝子診療部で検査を出す、Germlineの検査の話になります。遺伝カウンセラーがgermlineの遺伝学的検査をオーダーするときに、卵巣がんは全例、その他のがん種は転移性の場合に、germlineの検査と同時にSomaticの検査を追加するということを行っているとのことでした。これは、germlineの検査とは全く関係なく、Oncologistのためについでに行っている検査とのことでした。ほとんどはワシントン大学の院内ラボにオーダーしているのですが、現在INVITAEやColorなど複数のコマーシャルラボでもSomaticの検査を無料で追加できるということも行っているため、院内ラボの検査に限定せずに行っているそうです。ただ、強調して仰っていたのは、結果開示のときはSomaticの検査結果については「結果の説明はOncologistから聞いてください」と一言伝えるだけで、治療の話は一切しないとのことでした。ちなみに、血液については、その時のケースバイケースで皮膚生検も行うか決めているとのことでした。
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・Breast and Ovarian Cancer Prevention Program
・Gastrointestinal Cancer Prevention Program

病的変異保持者のための外来

→医師, 遺伝カウンセラー, 管理栄養士, 看護師が
一つのチームとなり患者のサーベイランスを管理

・複数のCommercial labも唾液サンプルを受付けている
→遺伝カウンセリング直後その場で採取し、即日ラボに送付

日常的に唾液サンプルで遺伝学的検査をオーダー

Seattle Cancer Care Alliance 見学

・University of Washingtonが提供しているシステム
・PreventionGenetics社

→自身が亡くなったときに血縁者に使用してもらうためのバンク

血縁者のためのバイオバンクシステム

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
次に、実際に遺伝カウンセリングに陪席して学んできたことをいくつか紹介します。
このSCCAには、病的変異が見つかった人のためのPrevention外来があります。医師、遺伝カウンセラー、管理栄養士、看護師が一つのチームとなりその人、その人に合ったサーベイランスを考えフォローアップしていました。
私がたまたま陪席させて頂いたのは、HBOCと協働している遺伝子であるBARD1 に病的変異が見つかったという方の外来だったのですが、膵癌の方が少し多い家系でした。BARD1はBRCA1/2と似たリスクということが言われていますが、膵癌とBARD1との関係は症例報告レベルでまだ詳しく分かっていません。そのような、サーベイランスの判断基準がないという中で、患者の希望・物理的に可能なサーベイランスの選択肢を列挙しながら、患者の希望に合わせてどのようにサーベイランスを行っていくかを決めていたのが印象的でした。

この症例は実は、BARD1だけでは説明できない家族歴の家系でした。そこで、遺伝カウンセラーがバイオバンクにDNAを保存することを勧めていました。
この時勧めていたバイオバンクというのは、二次活用のためのバイオバンクではなく、自身が亡くなったときに血縁者にそのDNAを使用してもらう用のバイオバンクとのことでした。遺伝学的検査を行って変異が見つからなかった場合や遺伝学的検査は希望しない場合に勧めたりするそうです。ワシントン大学自体でも行っていますが、全米どこでも利用できるサービスとしては、PreventionGenetics社が提供しているサービスだそうで、DNAサンプルをこの会社に送ると保管しておいてくれるそうです。どこでもいいので、とにかく保存しておいてくれることが将来的に血縁者のためになると話していらっしゃいました。

最後にここに示したのは、Color社の遺伝学的検査キットです。私が今回陪席させて頂いた遺伝カウンセリングのほとんど、唾液サンプルを検査に出していました。少し角度が悪いのですが、奥側に蓋があり、遺伝カウンセリング後にその場でこの口に口をつけて唾液を採取し、蓋を閉めて梱包してそのまま送付していました。





• サンタバーバラ（人口：約９万人）の地域では約60年続いている地
域型がんセンター

• 遺伝カウンセリングは３人の認定遺伝カウンセラーが担当
• 10人のOncologistの他、NP、 PA、ソーシャルワーカー、栄養士、音

楽セラピスト等
• 月１回、近郊の町まで行き遺伝カウンセリングを実施

Ridley-Tree Cancer Center (Santa Barbara, CA) 36

プレゼンター
プレゼンテーションのノート
先ほどもお話しましたRidley Tree Cancer centerは人口約９万人であるサンタバーバラで６０年ほど続いている地域型のがんセンターです。
遺伝カウンセラーは３人おり、oncologistが10名、そのほか、NP、PA、SW、RD,音楽セラピストがおり、患者さんや家族ののQOLの維持や向上にも力を入れています。遺伝カウンセリングへの紹介はoncologistからが多いようです。
月に一回車で１時間ほど離れた小さな町にあるサテライトオフィスで出張遺伝カウンセリングをやっています。



がんゲノム検査の種類
- FoundationOne CDx（組織のみ） - Caris（組織のみ）
- TumorNext（組織＋血液） - Guardant360（血液のみ）

 BRCA1、BRCA2にpathogenic/likely pathogenicバリアントが見つかれば遺伝カウン
セリングに紹介（NCCNガイドライン）

 Oncologistががんゲノムの結果を患者に返した後に予約担当者を通して遺伝カウ
ンセリングの予約が入る

遺伝カウンセラーの役割
- Tumor Board にて遺伝学的検査の対象になる場合には助言
- 遺伝カウンセリング中は体細胞変異と生殖細胞系列変異の違いについての説明
- 本人の状態によっては、遺伝学的検査の結果開示に間に合わないこともある

→germline検査前に家族への開示に同意を得ていれば家族に開示
- 遺伝学的検査の結果についてはカルテに記載、他院にもかかりつけ医がいる場
合にはサマリーを書き、情報共有
- 患者に対しては遺伝カウンセリング後はサマリーを書いて送付
- At riskの血縁者への説明と遺伝学的検査実施

Ridley-Tree Cancer Center (Santa Barbara, CA)
での取り組み
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プレゼンター
プレゼンテーションのノート
ここで実施している検査はFoundationOnce CDx, Caris, TumorNext, Guardant360とのことでした。
繰り返しにはなりますが、BRCA1, 2にpathogenic/likely pathogenic variantが見つかれば遺伝カウンセリングに全紹介となっているようです
遺伝カウンセラーへの紹介はoncologistが患者へSFの可能性がることも踏まえて結果を返却し、その後に遺伝カウンセリング予約担当者を通して遺伝カウンセリングの予約につながります。
遺伝カウンセラーの役割としては、Tumor Board にて遺伝学的検査の対象になる場合には助言、somaticとgermlineの違いの説明、また、検査を実施する際には本人の状態によって検査前にご家族への結果開示が可能か確認しているとのことです。
遺伝カウンセリング終了後はカルテ記載や他院の患者さんについては主治医へサマリーを書いているようです。
また、患者本人にもサマリーを書いてお渡ししています。
SFと確定した場合はat risk者への説明や遺伝額的検査も実施しています。
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