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遺伝子とは？

DNA デオキシリボ核酸
C, T, A, G

遺伝子 遺伝形質を規定する単位
CAT

染色体 DNAとタンパク質の複合
体

ゲノム 遺伝子と染色体、その種
がもつDNAの総体。

1000から200万塩基対（文字）で構成
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遺伝子から蛋白質へ

TGACCGT TAC TGACCGT TACC

JOHBOC e-learningセミナー資料より
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がんにおける遺伝子変化

JOHBOC e-learningセミナー資料より
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生殖細胞変異

性腺

受精卵 受精卵

遺伝しない 遺伝する

性腺

“散発性” “遺伝性”

遺伝子変異（変化）は２種類
体細胞変異
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1975年6月4日生（50歳）

2013年5月 予防的乳腺摘出術
2015年3月 予防的卵巣卵管摘出術

38歳時、遺伝性乳癌卵巣癌症候群(HBOC)

と診断された。
BRCA1に変異（乳癌の可能性が87%）

なぜ、彼女はこのような選択をしたので
しょうか？

アンジェリーナ・ジョリー
Wikipedia
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BRCA1関連腫瘍

Antoniou et al Am J Hum Genet 2003

卵巣癌

乳がん

累
積
罹
患
率

7%

0.8%
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遺伝性乳癌卵巣癌症候群（HBOC）
乳 癌 卵巣癌

体細胞
変異

体細胞
変異

生殖細胞
変異20%

生殖細胞
変異6%

BRCA1
BRCA2

TP53

PALB2

PTEN

CHEK2

ATM

60%
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BRCA遺伝子は何をしているの?

がん遺伝子
Oncogenes

がん抑制遺伝子
Tumor suppressor genes

修復遺伝子
Repair genes

アクセル

フットブレーキ
サイドブレーキ

がん化

がん化

BRCA

フットブレーキ
サイドブレーキ

がん化
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垂直・直接伝達

罹患者の性比は1:1

分離比は1:1

HBOCは常染色体顕性（優性）遺伝

aaAa

2Aa+2aa

正常/変異の組み
合わせが発症

50%の確率で次世代へ
継承される。

♀ ♂

婚姻

兄弟姉妹

病気の人

メンデルの法則
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なぜBRCA検査をするのか？

1. 病気の原因が自然発生なのか？体質なのか？

2. 発端者の個別化医療のため（現在と未来）

3. 近親者の健康管理のため
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d. 56y

dx. 46y  卵巣癌

d. 34y 乳がん

d. 60y
dx. 46y 乳がん

BRCA1変異あり

BRCA1変異あり

BRCA変異なし

d. 66y 白血病

アンジェリー
ナ・ジョリー

小林 麻央

BRCA1変異あり

Wikipedia
Wikipedia
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HBOCにおける保険収載項目

予防的卵巣卵管切除

乳癌

卵巣癌

予防的
乳房切除

予防的
卵巣卵管
切除

卵巣卵管腹膜癌患者
条件を満たす乳癌患者
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まとめ

1. 全ての卵巣癌患者、条件を満たす乳癌患者は、HBOCの確定

検査を保険で行える。

2. その結果は現在の自分、未来の自分、血縁者の健康管理に影

響を及ぼす。

3. 卵巣癌患者に対する予防的乳房切除、乳癌患者に対する予防

的卵巣卵管切除が保険収載された。

来るとわかっていれば先に攻め
る。


