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HBOC（遺伝性乳癌卵巣癌症候群）とは︖
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１.HBOCの定義と遺伝学的背景
•疾患名: 遺伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC）
•原因: ⽣まれ持った（⽣殖細胞系列の）BRCA1/2遺伝⼦の病的バ
リアント（PV）に起因する遺伝性腫瘍症候群
•臨床的意義: 遺伝性の乳がん・卵巣がんの中で最も頻度が⾼い

２.HBOPPC︓多臓器にわたるリスク管理
•概念: HBOC体質によって発症リスクが上昇するがんの総称
•内訳: Hereditary（遺伝性）、Breast（乳癌）、Ovarian（卵巣
癌）、Prostate（前⽴腺癌）、Pancreatic（膵癌）、Cancer
（がん/症候群）

特定の臓器に留まらず、家系全体での包括的なリスク管理が必要



HBOCは決して稀ではない︓最新の頻度データ①

4https://cgm.hsc.okayama-u.ac.jp/hboc-ch2/ accessed on 11.May.2025
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HBOCは決して稀ではない︓最新の頻度データ②
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HBOCは決して稀ではない︓最新の頻度データ③
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未発症BRCA1/2 PV保持者の85歳までの累積罹患リスク
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⾷道がん

BRCA2: 5.2%

乳がん
BRCA1: 72.5%
BRCA2: 58.3%

卵巣がん
BRCA1: 65.6%
BRCA2: 14.8%

胃がん
BRCA1: 21.3%
BRCA2: 19.3%

膵がん
BRCA1: 16.0%
BRCA2: 13.7%

前⽴腺がん

BRCA2: 24.5%胆道がん

BRCA1: 11.2%

出典︓国⽴研究開発法⼈⽇本医療研究開発機構ホームページ（https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html）JAMA Oncol. 2022 Jun 1;8(6):871-878

BRCA1/2病的バリアント保持者では、乳がん・卵巣がんだけでなく
複数の臓器で⽣涯リスクが⼤きく上昇する

https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html
https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html
https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html
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国内の検査動向①︓保険適⽤の拡⼤とBRCA検査数の推移

9参考︓NDBオープンデータ（厚⽣労働省）(https://www.mhlw.go.jp/stf/seisakunitsuite/bunya/0000177182.html)より

2,630 

7,198 

19,685 

25,573 

0

5,000

10,000

15,000

20,000

25,000

30,000

2018年 2019年 2020年 2021年

オラパリブ使⽤に対する
検査保険適⽤開始(6⽉)

HBOC診断に対する
検査保険適⽤開始(4⽉)

制度の変化︓2026年以降、未発症第⼀度近親者へ保険適⽤が拡⼤された

件
数

３年で検査数が
約１０倍に急増



国内の検査動向②︓解析技術の進化と低価格化へ
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• 全ゲノム解析（WGS）の圧倒的情報量＊
従来のパネル検査（ゲノムの0.1％未満）に対し、WGSは99％以上を網羅。
• 解析コストの劇的な低下
技術⾰新により解析費⽤が下がり、研究レベルから臨床実装・DTC検査へ
と⼀気に普及。
• AIデジタル補正
FFPE＊検体特有のDNA損傷を修復するため、機械学習ベースの「デジタ
ル」ソリューションを開発。
• 識別精度向上
FFPE由来サンプルにおいても、変異識別で99.8%の精度を実現。
• 解析コストの低下

＊FFPEとは「Formalin-Fixed Paraffin-Embedded（ホルマリン固定パラフィ
ン包埋）」の略で、病理組織標本を⻑期間保存するための代表的な⼿法

時期 コスト 備考
2003年 約30億ドル(約3000億円) ヒトゲノム計画完了時
2010年 約1,000万円 次世代シーケンサー登場
2020年 約10万~30万円 臨床応⽤の本格化
2025年現在 約5万円~15万円 保険適応範囲拡⼤
2030年予測 約1万円以下 検診レベルでの実装に期待

Kim R, et al. Nature. 2026;649:1282–1291. doi:10.1038/s41586-025-09812-3.を参考



国内の検査動向③︓8年度診療報酬改定
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第⼀近親者であれば遺伝⼦検査（BRACAnalysis®検査）は保険適応になる
令和8年度診療報酬改定 12.重点的な対応が求められる分野（がん・難病・感染症）厚⽣労働省[https://www.mhlw.go.jp/content/12400000/001681130.pdf



国内の検査動向④︓⼆次的所⾒と情報の質
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•⼆次的所⾒（Secondary Findings）の顕在化
全ゲノム解析の普及に伴い、本来の⽬的（例︓がん治療）以外で
BRCA1/2等の病的バリアントが発⾒される割合が約6.6%に達する。
• DTC検査の拡⼤と未発症者の来院
低価格化により年間100万⼈以上が受検するDTC検査から、意図せ
ず深刻なリスクを知り、不安を抱えて医療機関を訪れる「未発症保
因者」が急増。
•医療現場の課題
「安く・⼿軽に」情報は⼿に⼊りますが、それを受け⽌めるカウン
セリング体制や、未発症者への保険適⽤・サーベイランス体制の整
備が追いついていないのが現状。

ゲノム医療は、「技術の超⾼度化・低コスト化」が先⾏し、
「社会制度・臨床提供体制」の整備が追いついていない

Kim R, et al. Nature. 2026;649:1282–1291. doi:10.1038/s41586-025-09812-3.を参考
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我が国における現状整理︓サーベイランスの課題①
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HBOC 未発症変異保持者の乳がん検診とサポート体制 HBOC 未発症変異保持者の乳がん検診とサポート体制 〜MG／
US の位置付けを考える（第31回学術総会/パネルディスカッション）を参考に図を独⾃で作成

乳房サーベイランス実施率 n=18

MRIは費⽤負担やアクセス困難で実施率が低い
若年者はライフイベント（妊娠・出産・仕事）で継続困難な場合も



我が国における現状整理︓サーベイランスの課題②
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加納ら、JOPBS 2024 改変

NCCNのガイドラインにおけるBRCA遺伝学的検査の適格者は
乳癌⼿術を受ける患者の45％ *

適格者に⼗分に遺伝学的検査ができていない可能性
＊) J Clin Oncol 2020, 38 (13), 1409-1418.

BRCA1/2 遺伝学的検査数と全乳癌⼿術数に対する割合



我が国における現状整理︓サーベイランスの課題③
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１．乳房サーベイランスはMRIが重要だが実施率が低い
・MRIは費⽤やアクセスの問題で実施率が低い
・マンモグラフィより推奨度は⾼いが、現実には普及していない
→理想と現場のギャップがある

２．卵巣がんは有効な検診がない
・経膣エコー＋CA125︓死亡率低下のエビデンスなし
→RRSO（予防⼿術）が現状の第⼀選択

３．未発症のサーベイランスが保険適⽤外
・多くの検査が⾃費
・継続的な検診の障壁になる
→制度上の問題が予防医療の壁



我が国における現状整理︓サーベイランスの課題④
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・臓器別サーベイランス

前⽴腺がん
・４０歳頃からPSA年１回
・特にBRCA２で重要

膵がん
・⾼リスク家系では

サーベイランス検討
・確率した⽅法はまだない

男性乳がん
・⾃⼰検診推奨
・⼥性化乳房があれば

マンモグラフィ検討

JAMA Oncol. 2022 Jun 1;8(6):871-878

・年齢とともにリスクは確実に上昇する

ハイリスク群では継続的サーベイランスが重要

出典︓国⽴研究開発法⼈⽇本医療研究開発機構ホームページ（https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html）

https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html
https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html
https://www.amed.go.jp/news/release_20220415-02.html


サーベイランスへの期待と課題まとめ
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１．医療介⼊による⽣存率向上の期待
•有効な⼿段: サーベイランス（MRI等）による早期発⾒、および
リスク低減⼿術（RRM/RRSO）は、明らかな⽣存率向上が期待さ
れている。
•本邦の課題: 未発症者への医療介⼊は依然として、がん既発症者
の第⼀度近親者に限定され、それ以外は「保険適⽤外」のまま。

２．課題
•経済的負担: 遺伝学的検査やリスク低減⼿術、検診費⽤がすべて
⾃費となり、患者の負担が極めて⼤きい。
•体制の未整備: サーベイランス専⾨外来の不⾜、およびリスク低
減⼿術を実施できる認定施設の偏り。
•⼈材のミスマッチ: 遺伝カウンセラー等の専⾨職の活⽤が、現場
のニーズや実情と⼗分に合致していない。
•啓発不⾜: 社会的認知度がまだ低く、適切な情報に辿り着けない
リスクがある。



乳がん検診⼀律から個別化へ

19

従来の「⼀律」検診

未来の「個別化」検診

• 年齢基準のみ
40歳以上の⼥性に、毎年または隔年の検診を⼀律に推奨。
• 個⼈のリスク反映しない
遺伝背景や乳房密度などの個⼈差が考慮されず、全受検者が同⼀に扱わ
れる。

• 多⾓的なリスク判定
臨床リスク、家族歴、乳房濃度、PRS等を統合し、検診強度を個別化。
• WISDOM試験(約2.8万⼈)で検証
個別化検診へ移⾏しても進⾏がんの⾒逃しリスクは増加しないことが⽰さ
れた。＊
• 安全性と効率性の両⽴
低リスク者の検診頻度を最適化し、医療資源の効率的な活⽤が期待される。

⼀律検診から、⼀⼈ひとりのリスクに応じた個別化検診への転換
が期待される。

＊JAMA Published Online: December 12, 2025 2026;335;(9):763-774.
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遺伝学的検査の実際
〜患者の認識とコミュニケーション〜

Ex1  前⽴腺癌患者との会話
・遺伝学的検査を
「治療の優先順位より低い」と認識

Ex2  乳癌罹患者の家族の対応
・検査は男性家族も同等に
重要という認識が不⾜

なぜ、男性未発症者への注⽬も必要なのか︖

BRCA病的バリアントは男⼥等しく遺伝する。
「⼥性の疾患」から、家系全体での管理へ。



HBOCガイドラインの変更点（泌尿器科領域）

22

❸ 病的バリアント保持者の前⽴腺癌治療にはさらなる検討が必要 (前
⽴腺癌 FQ1)
前版においてはFQ2であり､ 依然としてエビデンスが揃っていない領
域でもある｡ 各ステージでの治療については⼗分な検討がなされてい
ない｡
病的バリアント保持者には積極的介⼊が必要
まず､ BRCA病的バリアント保持者は⼀般男性に⽐して前⽴腺癌を発症
するリスクが⾼く､特にBRCA2病的バリアント保持者は⾼リスク前⽴
腺癌が多い｡
監視療法においてはBRCA病的バリアント保持者から発症した前⽴腺
癌は､ ⾮保持者の前⽴腺癌と⽐較して有意に病理学的悪性度が上昇す
る進⾏を認めたことからBRCA1/2の病的バリアント保持者には早期前
⽴腺癌が検出された場合でも監視療法より積極的な治療介⼊の必要性
が⽰唆される｡⼀⽅で限局性前⽴腺癌に対する根治的治療として⼿術
療法もしくは放射線治療の優劣について評価した前向き試験はない｡



遺伝学的リスクに応じた前⽴腺がん検診

23

① 前⽴腺がん発症リスク
lBRCA2病的バリアント保持者では、前⽴腺がん発症リスクが
⾼く、特徴として若年発症、⾼悪性度、進⾏例や予後不良との
関連が報告されている。

lBRCA1病的バリアント保持者でも、前⽴腺がんの発症リスク
が⾼いことが報告がされている。

② 病的バリアント保持者に対する前⽴腺がん検診
lBRCA2病的バリアント保持者では、40歳からのPSA検査を考
慮する。

③MRIを含めた精査
lPSA⾼値例では、MRIや前⽴腺針⽣検を実施する時期について、
本⼈と⼗分に話し合いながら決定することが推奨される。

遺伝性乳癌卵巣癌 HBOC診療ガイドライン2024を参考
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Take Home Message
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1. BRCA1/2病的バリアント保持者では、乳がん・卵巣
がんに加え、複数の臓器において⽣涯にわたる発症
リスクがあります。

2. 今後は、リスク層別化により、未発症段階から⼀⼈
ひとりに適した検査やサーベイランスへつなげるこ
とで、予防医療への貢献が期待されます。

3. 個⼈だけでなく、家系全体を視野に⼊れた包括的な
リスク管理が重要です。

4. 次世代の健康を守るためには、保険適⽤の拡⼤や、
家族間で適切に情報共有できる体制整備が必要です。


