
厚⽣労働省科学研究費補助⾦（がん政策研究事業） 
⼩児期に発症する遺伝性腫瘍に対するがんゲノム医療体制実装のための研究 

リー・フラウメニ症候群の診療ガイドライン 
 
 
 
 
 

⽇本⼩児⾎液・がん学会(JSPHO)、および、⽇本遺伝性腫瘍学会(JSHT)のパブリックコメントへの対応表 
 
 
 
 
 

2020 年 3 ⽉ 12 ⽇作成 
  



番号 ご意⾒ 対応 理由 対応箇所（前） 対応箇所（後） 

JSPHO 
-1 

CQ5)サーベイランスの対象
者についての部分。現在の記
載は、以下の 2 項⽬です。 
＊TP53⽣殖細胞系列病的バ
リアント保持者 
＊古典的 LFS 診断基準を満た
す⼈ 
後者の解釈ですが、発端者本
⼈はサーベイランス対象とし
て当然ですが、『発端者の同
胞でがん未発症、TP53 が不
明または変異が検出されなか
った場合』に LFS と診断すべ
きかを含め、サーベイランス
対象として取り扱うべきか否
か、明記いただけるとありが
たいです。 
 

訂正 TP53 ⽣殖細胞系列病的バリ
アントを保持していなくて
も、古典的 LFS 基準を満たす
⼈はがんサーベイランスの対
象者となる。また、その⾎縁者
も、TP53 遺伝学的検査を受け
た上で、対象者となる。 

p13 左 14 ⾏⽬：AACR の推奨
プロトコール（AACR プロト
コール）ではがん未発症の
TP53 病的バリアント保持者
および古典的 LFS 診断基準を
満たす者としている 6。 

p13 の CQ5 の解説の 2 ⾏⽬：
AACR の推奨プロトコール
（AACR プロトコール）では
がん未発症の TP53 病的バリ
アント保持者、および、TP53
病的バリアントを保持してい
なくても古典的 LFS 診断基準
を満たす場合は対象者として
いる 6。後者の⾎縁者もまた、
TP53 遺伝学的検査を受けた
上で、対象者となる。 

JSHT-
1.1 

Li-Fraumeni 症候群の確定診
断 に つ い て で す 。
TP53 variants はほとんどが
Somatic mutations であるこ

追記 
訂正 
 

TP53 遺伝⼦のバリアントに
は、ミスセンス・バリアント
が多く、病的意義の解釈が必
ずしも容易ではないことが少

p5 の左 15 ⾏⽬： 
これまでに 250 種類以上の

TP53 ⽣殖細胞系列病的バリ
ア ン ト (pathogenic/likely 

p5 の 1.4.2 の 2 ⾏⽬： 
これまでに 250 種類以上の
TP53 ⽣殖細胞系列病的バリ
ア ン ト (pathogenic/likely 



と、Germline mutations であ
っても Pathogenic Variants, 
VUS、遺伝⼦多型等の評価を
慎重にかつ正確に⾏わないと
いけないと思います。⽇本と
海外のデータベースでの評価
は異なりますし、国内でも多
型の地域差がある可能性があ
ります。患者さんおよび⾎縁
の⽅々への ELSI の影響もあ
ることから、安易な確定診断
を⾏わないように、診断のた
めのエキスパートパネルの要
件を明確にすべきと存じま
す。 

なくない。したがって、病的
意義の解釈は専⾨家により慎
重に⾏われる必要がある。ま
た、医療者や施設によって病
的意義の解釈が異ならないよ
うに、⽶国 ACMG などの病
的意義の解釈の標準化指針に
のっとった解釈を⾏っている
検査機関を利⽤し、また
TP53 遺伝⼦の病的バリアン
トの解釈に詳しい専⾨家のコ
ンサルテーションも利⽤する
ことが望ましい。 
 

pathogenic variant)が報告さ
れているが、良性のバリアン
ト (benign/likely benign 
variant)から病的意義が不明
な バ リ ア ン ト (variant of 
unknown significance, VUS)
も多く、検出されたバリアン
トの病的意義の判定には、後
述のホットスポットを除き、
エキスパートパネルなど専⾨
家による判定が不可⽋であ
る。 
 

pathogenic variant)が報告さ
れているが、TP53 遺伝⼦のバ
リアントには、ミスセンス・バ
リアントが多く、病的意義の
解釈が必ずしも容易ではない
ことが少なくない。したがっ
て、病的意義の解釈は専⾨家
により慎重に⾏われる必要が
ある。また、医療者や施設によ
って病的意義の解釈が異なら
ないように、⽶国 ACMG など
の病的意義の解釈の標準化指
針にのっとった解釈を⾏って
いる検査機関を利⽤し、また
TP53 遺伝⼦の病的バリアン
トの解釈に詳しい専⾨家のコ
ンサルテーションも利⽤する
ことが望ましい。 
 

追記  p12 の CQ2 の解説の 8 ⾏⽬：
また、TP53 ⽣殖細胞系列バリ
アントにはミスセンスバリア
ントが多く、病的意義の解釈



が困難な場合があることを合
わせて説明する。 

訂正 p11 の右最終⾏: しかし、LFS
では放射線療法やアルキル化
剤など DNA を損傷しうる治
療により、⼆次がん発症のリ
スクが⾼くなることが⽰唆さ
れている。このため、がん患者
などにおいて、LFS が疑われ
た場合に TP53 ⽣殖細胞系列
病的バリアント保持の有無を
確認する意義は⼤きいと考え
られている 6。 
 

p12 の CQ2 の解説の 10 ⾏⽬：
「しかし」を削除し、第⼀段落
から第⼆段落に変更。 

JSHT-
1.2 

NGS の AMeD ⼩杉班提⾔と
の整合性を再確認すべきと存
じます。 

追記 ⼆次的所⾒として LFS と診断
された場合もまた本診療ガイ
ドラインに従って診療を⾏う
こととなるため、本ガイドラ
インでもこれについて⾔及す
る必要がある。 

 p3 の下から 5 ⾏⽬： 
1.3.3. ⼆次的所⾒ 

ゲノム医療の普及により、
遺伝⼦パネル検査の⼆次的所
⾒として TP53 ⽣殖細胞系列
病的バリアントが検出される
場合があるが、体細胞系列の
みの解析で TP53 の病的バリ
アントが検出されたときに、



そうした病的バリアントの多
くは後天的な変化で⽣殖細胞
系列には存在しないが、⼀
部、⽣殖細胞系列にも存在す
ることがあり、⽣殖細胞系列
での検査を追加することが望
ましい場合がある。⽣殖細胞
系列にも体細胞系列の解析で
⾒つかってきたものと同じ病
的バリアントがみつかる可能
性がどの程度あるか、本⼈の
病的や家族歴から慎重に判断
した上で、必要に応じて⽣殖
細胞系列の解析を⾏って確認
する。 
がん遺伝⼦パネル検査の⼆次
的所⾒の解釈については「ゲ
ノム医療における情報伝達プ
ロセスに関する提⾔-その１：
癌遺伝⼦パネル検査を中⼼に
（改訂第２版）」AMED ゲノ
ム創薬推進研究事業（研究代
表 者 ： ⼩ 杉 眞 司 、



https://www.amed.go.jp/cont
ent/000056785.pdf）を参照さ
れたい。 

JSHT-
2.1 

クリニカル・クエスチョンを
どのように⽴案・選択したか
のプロセスが不明瞭（ガイド
ライン作成委員  が提案した
とだけ有りますが）。 

訂正 
追記 
 

CQ の作成⽅法について明⽰
する必要がある。 

p2 の左 15 ⾏⽬: 本診療ガイ
ドラインの作成⽅法 

研究班内に、主に臨床医から
なる「ガイドライン作成委員
会」と、それとは独⽴した遺伝
性腫瘍を専⾨としない医師か
らなる「⽂献レビュー委員会」
を結成した。ガイドライン作
成委員会はクリニカル・クエ
ス チ ョ ン (Clinical Question, 
CQ)を作成し、⽂献レビュー
委員会では LFS に関する約
10,000 件の論⽂を CQ ごとに
分類し、システマティックレ
ビューを⾏った。研究開始当
初、このシステマティックレ
ビューからエビデンス を抽
出・統合したエビデンス・レポ
ートに基づいて、ガイドライ
ン作成委員会が、利益・不利益

「本ガイドラインの作成⽅
法」を後⽅に移動、複数の章に
分け、以下の章を作成： 
p16 の 2 ⾏⽬: 
臨床的疑問（クリニカル・ク
エスチョン, clinical question, 
CQ）の作成 
研究班内に、遺伝性腫瘍を専
⾨とする医師・遺伝カウンセ
ラーおよび倫理学者からなる
「ガイドライン作成委員会」
を結成し、LFS の診断、予防・
治療、フォローアップからな
る診療⾏為と CQ からなるア
ナリティック・フレームワー
クを作成した。LFS の臨床像
についてはアナリティック・
フレームワーク外に CQ を作
成 し た 。 CQ は PICO (P: 
patients, problem, population, 



などを評価し CQ に対する推
奨を作成する予定であった
が、LFS が希少疾患であるこ
とから多数例を対象とした報
告が少なく、また、研究⽅法の
標準化や再現性の確認がなさ
れている報告も限られてお
り、エビデンスの統合、さらに
は、利益・不利益の判定が困難
なCQが多いことがわかった。
このため本診療ガイドライン
では、エビデンス・レポートに
極⼒基づきつつ、随所にエキ
スパート・オピニオンを採⽤
することとした。 
このようにして作成した本ガ
イドラインは、研究班員（研究
分担者および研究協⼒者）の
合意を経て最終案とし、⽇本
⼩児⾎液・がん学会、および、
⽇本遺伝性腫瘍学会のパブリ
ック・コメントを経て完成し
た。 

I: interventions, C: 
comparisons, controls, 
comparators, O: outcomes)に
基づいて原案を作成し、全体
会議での議論を経て、同委員
会が CQ を決定した。 



JSHT-
2.2 

ガイドライン作成委員等のｐ
２４〜２５にリストアップさ
れている⽅々の利益相反メネ
ジメントを⽇本医学会の COI
管理マネジメントのガイドラ
インに準拠して開⽰すべきで
す（他学会の診療ガイドライ
ンのように）。今や COI マネ
ジメント無くして「ガイドラ
イン」とは名乗れません。 

追記 研究代表者、および、研究分担
者は毎年度末に厚⽣労働省に
本研究について COI を申告し
ている。本ガイドライン出版
の際には研究協⼒者も含め、
再度 COI 申告を実施する予定
である。 

 p16 の下から 5 ⾏⽬に 以下の
章を作成： 
資⾦源と班員の利益相反関係 
本ガイドラインの資⾦源は、
厚⽣労働科学研究費補助⾦
（がん対策推進総合研究事
業）「⼩児期に発症する遺伝性
腫瘍に対するゲノム医療体制
実装のための研究」（研究代表
者、熊本忠史）による。 
利益相反については、本研究
班の研究分担者より⾃⼰申告
を集め、その作成と利益相反
に問題のないことを確認し
た。 

JSHT-
2.3 

外部評価が⾏われていないよ
うです。独⾃に外部評価委員
会を設置するか、⽇本癌治療
学会のガイドライン評価委員
会に外部評価を委託されては
いかがでしょうか。 今や外部
評価無くして「ガイドライン」
とは名乗れません。 

追記 外部評価として、⽇本⼩児⾎
液・がん学会、および、⽇本遺
伝性腫瘍学会のパブリックコ
メントを公募した。しかし、本
診療ガイドラインはエキスパ
ートオピニオンを随所に採⽤
しており、AGREE II などによ
る評価は困難と判断してい

 p16 の下から 11 ⾏⽬に以下の
章を作成： 
外部評価 
本ガイドラインは以下の評価
を受けた。 
⽇本⼩児⾎液・がん学会のパ
ブリック・コメント 
⽇本遺伝性腫瘍学会のパブリ



る。 
外部評価ではないが、本診療
ガイドラインは遺伝性腫瘍を
専⾨とする医療者以外に、専
⾨としない医師（放射線医、外
科医、整形外科医など）、倫理
学者、患者会代表者など、多職
種による検討・評価を何度も
⾏うことにより、公平性を保
つこととしている。 
 

ック・コメント 
なお、本ガイドラインはエキ
スパート・オピニオンを随所
に採⽤したため、AGREE II に
よる評価は困難と判断した。 

JSHT-
2.4 

外部評価が⾏われると必ず指
摘されると思いますが、本ガ
イドラインの対象者の明⽰、
資⾦源の明⽰（厚労科研が全
額かと思いますが）、改訂の
予定時期の明⽰などが不明確
だと思います。資⾦源の明⽰
は⾮常に重要で、⼀般的には
規制当局（厚労）からの資⾦
の場合は外部評価で評価が下
がります（余談ですが）。各
⽅⾯の専⾨医等の読者はその

追記 対象者の明⽰、資⾦源の明⽰
が必要である。 

 p16 の下から 5 ⾏⽬に以下の
章を作成： 
資⾦源と班員の利益相反関係 
本ガイドラインの資⾦源は、
厚⽣労働科学研究費補助⾦
（がん対策推進総合研究事
業）「⼩児期に発症する遺伝性
腫瘍に対するゲノム医療体制
実装のための研究」（研究代表
者、熊本忠史）による。 
利益相反については、本研究
班の研究分担者より⾃⼰申告



当たりを気をつけて⾒るは
ず。 

を集め、その作成と利益相反
に問題のないことを確認し
た。 

JSHT-
2.5 

全 体 的 に 遺 伝 ⼦ 名 の 表 記
（TP53 はイタリックになっ
ているが BRCA1 と BRCA2
は BRCA1/2 と⾮公式表⽰か
つ⾮イタリック、p53 がタン
パク質の表記としては国際的
に未だ⼀般的ですが、TP53
の⾮イタリックがタンパク質
の⽤語として⽤いられている
など）について、細部を統⼀
性を含め再検討を。 

訂正 遺伝⼦名の表記を統⼀する必
要がある。 

TP53 
BRCA1/2 
MDM2 
p53 

TP53 
BRCA1/2 
MDM2 
TP53 p.** 

JSHT-
2.6 

P2 の疫学のところで「東北メ
ディカル・メガバンクのデー
タベース（2KJPN)」のところ
ですが、現在、4.7KJPN です。 
東北メディカル・メガバンク
に保持者の率が何％か最新デ
ータに更新してください（少
なくとも 3.5KJPN はデータ
が出ているはず） 

訂 正
なし 

3.5K、4.7K について承知して
いるが、現時点で論⽂化され
ているのは 2KJPN までであ
る。 

  



JSHT-
2.7 

P5：DNA ⾮結合部位のバリ
アントである R337H を含め、
codon 337 と 344 は p53 の４
量体形成ドメインの遺伝⼦変
異（病的バリアント）なので、 
「DNA ⾮結合部位の４量体
形 成 ド メ イ ン 上 の 」 と か
「DNA ⾮結合部位 （４量体
形成ドメイン）」とか「４量
体形成ドメイン」とすべきだ
と考えます（この部位の LFS
その他に⾒られる変異は ４
量体形成障害とその結果、転
写活性化機能消失が明らかに
されています）。 
 

訂正 Codon 337, 344 について 4 量
体形成ドメイン上にあること
を記載する必要がある。 

p5 の右 7 ⾏⽬: 
TP53-codon 337 または 344
のいずれかに変化がある場合
に平滑筋⾁腫を⾼頻度に発症
すること 

p5 の 1.4.2 の解説の 2 ⾏⽬: 
TP53 codon 337 または 344 な
ど４量体形成ドメイン上に変
化がある場合に平滑筋⾁腫を
⾼頻度に発症すること 

JSHT-
2.8 

P5：「TP53 を regulate する」
→ 「TP53 の分解を調整す
る」 
 
 

訂正 訂正が必要。 p5 の右 18 ⾏⽬: 
TP53 を regulate する 

p5 の 1.4.2.の解説の 7 ⾏⽬: 
p53 の分解を調整する 

JSHT-
2.9 

P5: 「Pro をホモ」と⾔う記載
と「Pro/Pro」という記載、

訂正 ⽤語の記載⽅法の統⼀が必
要。 

p5 の右 22 ⾏⽬: 
TP53 病的バリアント保持者

p5 の 1.4.2.の解説の 9 ⾏⽬: 
TP53 病的バリアント保持者



MDM2 SNP309G アリルと
MDM2 SNP309 T/T と⾔う
表現は表記⽅法がことなり、
素⼈にはわかりにくいので⽤
語の統⼀性やわかりやすさを
重視して書き直して⽅が様と
思います。 

において TP53 codon 72 が
Arg アリルを有する場合に、同
部位が Pro をホモで有する場
合に⽐べて有意にがん発症年
齢 が 低 く 、 特 に MDM2 
SNP309 G ア リ ル と TP53 
codon 72 Arg アリルを有する
場合は MDM2 SNP309 T/T
お よ び TP53 codon 72 
Pro/Pro である場合より明ら
かに発症年齢が低いとする報
告がある 73 

において TP53 codon 72 が
Arg アリルを有する場合に、同
部位が Pro をホモで有する場
合に⽐べて有意にがん発症年
齢 が 低 く 、 特 に MDM2 
SNP309 G ア リ ル と TP53 
codon 72 Arg アリルを有する
場合は MDM2 SNP309 T を
ホモで有しかつ TP53 codon 
72 Pro がホモである場合より
も明らかに発症年齢が低いと
する報告がある 73 
 

JSHT-
2.10 

CQ 全般について：ガイドラ
インなので「推奨度」による
推奨が必要です。出来れば作
成委員の投票結果もあるとベ
ターです。 

追記 システマティックレビューお
よびエビデンスレポートの作
成過程において、LFS が希少
疾患であることから多数例を
対象とした報告が少なく、ま
た、研究⽅法の標準化や再現
性の確認がなされている報告
も限られており、エビデンス
の統合、さらには、利益・不利
益の判定が困難な CQ が多い

 「本ガイドラインの作成⽅
法」を後⽅に移動、複数の章に
分け、以下の章を作成： 
p16 の 14 ⾏⽬: 
推奨の作成 
研究開始当初エビデンス・レ
ポートに基づいて、ガイドラ
イン作成委員会が、利益・不利
益などを評価し CQ に対する
推奨を作成する予定であった



ことがわかった。このため本
診療ガイドラインでは、エビ
デンス・レポートに極⼒基づ
きつつ、随所にエキスパート・
オピニオンを採⽤したため、
推奨度を判断しないこととし
た。また、推奨度の代替とし
て、各 CQ に対する合意の可
否についての投票から算出さ
れる「合意率」を記載すること
とした。 

が、エビデンス・レポートの作
成過程において、LFS が希少
疾患であることから多数例を
対象とした報告が少なく、ま
た、研究⽅法の標準化や再現
性の確認がなされている報告
も限られており、エビデンス
の統合、さらには、利益・不利
益の判定が困難な CQ が多い
ことがわかった。このため本
診療ガイドラインでは、エビ
デンス・レポートに極⼒基づ
きつつ、随所にエキスパート・
オピニオンを採⽤し推奨とし
た。推奨への合意の可否は、遺
伝性腫瘍を専⾨とする医師・
遺伝カウンセラー、専⾨では
ない医師（⼩児科医、⼩児外科
医、放射線診断医、整形外科医
など）、倫理学者、患者会代表
者など多職種からなる研究班
員（研究分担者および研究協
⼒者）26 名による投票により



判定した。投票数は 23 であっ
た。なお、ガイドライン作成委
員会、および、⽂献レビュー委
員会の委員は投票者から除外
した。推奨の度合いについて
はエキスパートオピニオンを
採⽤したことからこれを特定
せず、投票から算出した合意
率を記載することとした。 

CQ1-6 の推奨の⽂末に合意率
を追記： 
CQ1 推 奨 ：（ 合 意 率 96%, 
22/23） 
CQ2 推 奨 ：（ 合 意 率 96%, 
22/23） 
CQ3 推 奨 ：（ 合 意 率 91%, 
21/23） 
CQ4 推 奨 ：（ 合 意 率 96%, 
22/23） 
CQ5 推奨：（合意率 100%, 
23/23） 
CQ6 推奨：（合意率 100%, 
23/23） 



 

JSHT-
2.11 

CQ1 について：question と推
奨 が 解 離 し て い ま す 。
Chompret 基準は有⽤か？と
問うているのに、推奨は「実
施することを推奨する」とあ
ります。CQ は推奨を変更す
べき。私なら、CQ を「Li-
Fraumeni 症候群を疑宇場合、
TP53 遺伝学的検査を⾏うべ
きか。」  
 

訂正 CQ と推奨に解離があり、修正
が必要である。しかし、合意形
成後であり、⼤幅な修正は困
難であり、微修正にて対応が
必要と判断する。 

p11 の CQ1 の推奨: 
推奨：Chompret 基準は有⽤で
あるが、本基準のみにとらわ
れることなく、LFS を疑った
場合はTP53遺伝学的検査注を
実施することを推奨する。 

p11 の CQ1 の推奨を下記に訂
正: 
推奨：Chompret 基準により多
くの TP53 病的バリアント保
持者を検出することが可能で
あり有⽤であるが、本基準を
満たさない LFS 患者も少なく
はないため、LFS を疑う基準
として本基準のみにとらわれ
る必要はない。 

JSHT-
2.12 

CQ３〜６全般について：例え
ば「放射線照射は回避すべき
か？」は「TP53 バリアント保
持者に対する放射線照射は回
避すべきか？」などのように、

訂正 CQ はそれだけで⾃⽴した⽂
⾯であるべきであり、修正が
必要である。 

p12: CQ3) 放射線照射は回避
すべきか？ 
p12: CQ4) がんサーベイラン
スを実⾏すべきか？ 
p13: CQ6) サーベイランスの

p12: CQ3) TP53 病的バリア
ント保持者に対する放射線被
ばく・照射は回避すべきか？ 
p12: CQ4) TP53 病的バリア
ント保持者にはがんサーベイ



CQ はそれだけで⾃⽴した⽂
⾯であるべきです（ガイドラ
インの CQ はそうすることが
推奨されているはず）。 

開始時期は？  ランスを実⾏すべきか？ 
p13: CQ6) TP53 病的バリア
ント保持者に対するがんサー
ベイランスの開始時期は？ 
 

JSHT-
3.1 

治療と診断をまとめて議論す
るのはよろしくない 

訂正 治療と診断について、可能な
限り分類して記載する必要が
ある。 

p12: 
CQ3) 放射線照射は回避すべ
きか？ 
推奨：TP53 病的バリアント保
持者に対する放射線照射によ
り⼆次がんが増加するという
疫学上の報告は限定的であ
る。しかし、理論上がん発症を
誘発する可能性があり、他に
選択肢がある場合は放射線照
射を回避することが望まし
い。 
解説：TP53 は DNA 損傷をも
たらす細胞ストレスなどに反
応して誘導される。TP53 は
「ゲノムの守護神」と呼ばれ、
DNA 修復、細胞分化・増殖の
停⽌、細胞の⽼化、細胞死など

p12: 
CQ3) TP53 病的バリアント
保持者に対する放射線被ば
く・照射は回避すべきか？ 
推奨：TP53 病的バリアント保
持者に対する放射線被ばく・
照射により⼆次がんが増加す
るという疫学上の報告は限定
的である。しかし、理論上がん
発症を誘発する可能性があ
り、他に選択肢がある場合は
放射線照射を回避することが
望 ま し い （ 合 意 率 91%, 
21/23）。 
解説：TP53 は DNA 損傷をも
たらす細胞ストレスなどに反
応して誘導される。TP53 は
「ゲノムの守護神」と呼ばれ、

JSHT-
3.2 

診断⽬的で放射線を⽤いる場
合には、照射ではなく「被ば
く」または「被曝」とするべ
きである 

訂正 放射線を⽤いた検査について
の表記を被ばく、治療につい
ての表記を放射線照射に分け
て記載する必要がある。 

JSHT-
3.3 

「他に選択肢がある場合は回
避」とされていますが、⽇常
診療では他に選択肢がないこ
とも多く、「リスク・ベネフ
ィットバランスについて検討
した上で照射することも許容
される」という⽂⾔があるほ
うがよい（特に転移・再発患
者の緩和照射などはベネフィ
ットが優先されるので） 

訂正 放射線の回避の記載⽅法につ
いては、推奨作成の段階でも
多くの議論があった箇所であ
り、⽂⾔の訂正が必要である。 



を誘導する経路の中⼼に位置
する 95。従って、理論上 TP53
の活性が減弱・消失した細胞
ではこれらの経路が不全状態
に陥⼊り、細胞のがん化を誘
導するものと⽰唆されてい
る。TP53 病的バリアント保持
者に対する放射線照射が⼆次
がんを誘発するといった報告
は限られているが、CT、PET-
CT など画像検査で⽤いる放
射線照射も含めて、可能な限
り回避することが推奨されて
いる 6。 

DNA 修復、細胞分化・増殖の
停⽌、細胞の⽼化、細胞死など
を誘導する経路の中⼼に位置
する 95。従って、理論上 TP53
の活性が減弱・消失した細胞
ではこれらの経路が不全状態
に陥⼊り、細胞のがん化を誘
導するものと⽰唆されてい
る。TP53 病的バリアント保持
者に対する放射線被ばく・照
射が⼆次がんを誘発するとい
った報告は限られているが、
CT、PET-CT など画像検査で
⽤いる放射線被ばくや、治療
のための放射線照射は、可能
な限り回避することが推奨さ
れている 6。しかし、⽇常診療
においては、他に選択肢がな
いことも多く、リスク・ベネフ
ィットバランスについて検討
した上で照射が⾏われること
は許容される。 
 



JSHT-4 NCCN ガイドライン に⾔及
されていない点ですが、⼩児
がんを対象としているようで
あれば NCCN ガイドライン
に特に⾔及する必要はないの
でしょうかと愚考しておりま
す。 

追記 NCCN ガイドラインに関する
⾔及が必要である。 

 p7 の 1.6.1 の 11 ⾏⽬: 
⽶国 National Comprehensive 
Cancer Network (NCCN)の
ガイドラインにおいても、同
様のがんサーベイランスを⾏
うことが記載されている
(NCCN Clinical Practice 
Guidelines in Oncology, 
Genetic/Familial High-Risk 
Assessment: Breast, Ovarian, 
and Pancreatic. Ver 1. 2020 ‒ 
December 4, 2019（NCCN
のサイトからダウンロード可
能）。 

 
 


