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研究の目的と進め方
半世紀間に蓄積された診療情報を用いて家腫の遺伝

子/形質/家系情報関連dbを構築し国家的事業の一つ
のモデルとする.

2001年度の研究の当初計画
新家腫センターにおいて家腫臨床dbを作成し,遺伝

カウンセリング(CS)と胚細胞系列遺伝子検査(GT)を
行なった結果をdb化する.

2001年の成果

癌遺伝サービスの体系化プログラムが発足し,専用

室と情報システムProgeny4Jenterpriseが導入され以下
の成果を管理した. 1)情報収集: (1)病理標本活用:大腸

癌4,400例中家腫疑い763例(17.3%)に対しMSIとIHC
(免疫組織化学)を行いGT対象例を選別した. (2)相談

室:遺伝CS例数は82家系(FAP,7 ; HNPCC, 48 ;家族
性胃癌,5 ;MEN2,3 ;家族性乳癌,6 ;家族性腎癌2 :家

族性前立腺癌1 ; FN, 1 ;未分類, 7家系), 100例であっ
た. (3)臨床検査企業(SRL等)共同GT研究はScan-

ning53例, Screening11例でなされAPC, 1 ; MLH, 2 ;
MSH2, 4 ;RET, 1 ; MEN1, 1個の病的的変異が同定され,

10数個のmissense変異が発見された. (4)Juvenile hya-
line fibromatosisの遺伝子解析中.

国内外での成果の位置づけ

癌研では患者とその家族に関する長期経過情報が入

手し易く家腫db構築には適していた.また遺伝CSを

起点とする「企業共同GT研究方式」と「癌化予防治験」

の組み合わせはGTの推進に寄与する新しい方式であ

る.その結果良質な情報がProgenyで安全,有効に収集
管理されて長期間,広く活用されうる条件が準備され

た.

達成できなかったこと,予想外の困難,その理由

遺伝CS支援要員の確保,未だ機,熟さず.

今後の課題

1)既存資料検索で発見された症例へアプローチの手順

2)その他腫場でのdb作成

3)GTの経済性,精度向上

4)癌予防プログラム提供体系化

5)専門のマンパワーの育成と確保

6)dbの活用方式
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