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本日のお話

1. What is 希少がん？

2. 希少がん 診療の実態

3. 希少がんセンター and Beyond



希少がん・・・？



“希少がん” in 公文書

1981 “がん”が死亡原因の第１位となる
1984 対がん10ヵ年総合戦略

1994 がん克服新10ヵ年戦略

2004 第3次対がん10ヵ年総合戦略

2006 がん対策基本法 成立
2007 がん対策基本法 施行

2007 がん対策推進基本計画（第1期）

2012 がん対策推進基本計画（第2期）
2017 がん対策推進基本計画（第3期）

第4 分野別施策と個別目標
１．がん医療
（６） その他

＜希少がん＞



希少がんの定義 -日本-

「希少がん医療・支援のあり方に関する検討会」
（2015年3月～8月）

定量的定義
 罹患率（発生率）が人口10万人当たり6例未満

定性的定義
 数が少ないが故に、診療・受療上の課題が他のがんに

比べて大きい

⇒希少がん

⇒（狭義の）希少がん



希少がん

希少がん

狭義の
希少がん

罹患率（発生率）が人口
10万人当たり6例未満

数が少ないが故に、診療・受療上の
課題が他のがんに比べて大きい

その他の？
希少がん



“狭義の” 希少がん

Aセンター

「・・・これはうちでは診たことがありません。
紹介状を書きますから、早く専門の先生に
診てもらってください？！」

B病院

メラノーマ網膜芽細胞腫 脂肪肉腫



“その他の” 希少がん

間野博行

ALK阻害剤

クリゾチニブ 奏効率 61％

アレクチニブ 奏効率 93.5％

ALK肺がん
（EML4-ALK融合遺伝子, 2007）

肺腺がんの4-5％

『希少フラクション・サブタイプ』



“２つの” 希少がん

“狭義の”希少がん

臨床病理学的に従来から一
つの疾患として認識されている
がんであって、その発生頻度が
極めてまれなもの

「希少がんの臨床開発を促進するための課題と提言」
PMDA科学委員会報告書（2017）より

“その他の”希少がん
『希少フラクション・サブタイプ』

従来、臨床病理学的に一つの
疾患として認識されていたがんの
中から、共通した分子異常によっ
て新たに括られた希少な疾患群



学会でも

日本臨床腫瘍学会（2018）プログラム



診療体系から見た“希少がん”

“Type I”
Rare Cancer in common disease

腫瘍以外の疾患が多数を占める
診療科の希少ながん

例： 肉腫,眼腫瘍,メラノーマなど

 医師は“がん”にunfamiliar

 がんであることの診断が遅れやすい

 がんが疑われれば専門医への紹介が
比較的行われやすい

“Type II”
Rare Cancer in common cancer

腫瘍性疾患が多数を占める
診療科の希少ながん

例： GIST,小腸がん,子宮肉腫など

 医師は“がん”にfamiliar

 がんであることの診断は比較的早い

 Common cancerに準じた治療
（sub-optimal）が行われやすい

「・・・これはうちでは診ること
ができません。早く専門の先
生に診てもらってください。」

「・・・手術でとることはできそうで
す。とりあえず、同じ臓器の別の
病気に準じて治療しましょう。」

・・・集約化が有効？ ・・・ガイドラインが有効？

Kawai A, et al., Jpn J Clin Oncol. 50(9):970-5, 2020.



同床異夢 in “希少がん”

 「罹患率（発生率）が人口10万人当たり6例未満」
 「数が少ないが故に診療・受療上の課題が他のがんに比べて大きい」

定 義

集約化？
中央病理診断？

狭義の希少がん 希少フラクション・サブタイプ

Type I 希少がん Type II 希少がん

対策？



本日のお話

1. What is 希少がん？

2. 希少がん 診療の実態

3. 希少がんセンター and Beyond



希少がん（狭義）

* 院内がん登録（2008～11）より推定した全国推定罹患率
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希少がんの種類

部位・組織名 （/10万人年）

末梢神経・脳神経のグリオーマ 0.01

中耳の上皮性腫瘍 0.03

悪性髄膜腫 0.04

ぶどう膜のメラノーマ 0.05

末梢神経・脳神経の非グリオーマ 0.07

眼と付属器の上皮性腫瘍 0.07

卵巣の非上皮性腫瘍 0.33

肛門の上皮性腫瘍 0.46

部位・組織名 （/10万人年）

骨肉腫 0.59

GIST 0.72

悪性中皮腫 0.75

小腸の上皮性腫瘍 0.98

皮膚メラノーマ 1.13

神経内分泌細胞腫瘍 2.97

軟部肉腫 3.60

腎盂・尿管・尿道の上皮性腫瘍 3.80

メラノーマ網膜芽細胞腫 脂肪肉腫

・・・・約190種類



希少がんの種類 Type I vs. Type II

部位・組織名 （/10万人年）

末梢神経・脳神経のグリオーマ 0.01

中耳の上皮性腫瘍 0.03

悪性髄膜腫 0.04

ぶどう膜のメラノーマ 0.05

末梢神経・脳神経の非グリオーマ 0.07

眼と付属器の上皮性腫瘍 0.07

卵巣の非上皮性腫瘍 0.33

肛門の上皮性腫瘍 0.46

部位・組織名 （/10万人年）

骨肉腫 0.59

GIST 0.72

悪性中皮腫 0.75

小腸の上皮性腫瘍 0.98

皮膚メラノーマ 1.13

神経内分泌細胞腫瘍 2.97

軟部肉腫 3.60

腎盂・尿管・尿道の上皮性腫瘍 3.80

メラノーマ網膜芽細胞腫 脂肪肉腫

Type I, Type II

・・・・約190種類



がん全体から見た希少がん

希少がん

院内がん登録（2008～11）より推定した全国推定罹患率

 がん全体に対する“希少がん”の
割合は15％～22％に達する

胃がん

肺がん

大腸がん
 約190種類のがんが“希少がん”

に該当

Eur J Cancer. 47:2493-511,2011.



治療成績 Common vs. Rare Cancers

Eur J Cancer. 47:2493-511,2011.

Lancet Oncol. 18:1022-39,2017.

5-year relative survival

- All common cancers 63.4%

(95% CI 63.3 to 63.4)

- All rare cancers 48.5%
(95%CI 48.4 to 48.6)  

東 尚弘：第1回希少がんの医療・支援のあり方に関する検討会
(2015)

Survival curves

5 major cancers           other cancers

Rare cancers 

T. Higashi “The Committee on Medical Care and Social Support 

for Rare Cancers” (2015)

希少がんの治療成績は不良



その理由は…

Rare 
Cancers

Clinical 
Practice

Informati
on

Education
/Training

Evidence/
Guideline

Clinical 
trials

Research
/Develop

経験の不足

情報の不足

教育・訓練の不足

最適化されていない/
不適切な診療

臨床研究の不足

基礎研究の不足



“まれ”って…

オラの治療は、どうだ...？

オラの診断は、どうだ...？

新しい治療はあるのか...？



１．診断

 病理医になるための研修中や研修後の勤務を通して、
ほとんど（一度も）見たことのない腫瘍型

 こういった腫瘍を正確に診断するのは非常に難しい

診断に時間がかかる（免疫染色、遺伝子解析、教科書、
論文、コンサルテーション・・・）

病理診断を誤るリスク

診断意見が病理医によって異なることも

病理診断
『全てのがん治療の基盤』



軟部肉腫の病理診断

“軟部肉腫の診断において、各施設の病理医による診断
と、軟部肉腫を専門とする病理医の診断の間にはどれく
らいの不一致があるのか？” ｰフランスｰ

軟部肉腫と診断された1,463例を検討

完全に一致 824例 （56%）

一部不一致 518例 （35%）

完全に不一致 121例 （8%）

Annals of Oncology 23: 2442-9, 2012

40%以上の症例で診断になんらかの不一致



『脊索腫』疑いで受診された患者さん

70代 女性

XX年10月 体重減少の精査目的でCT撮影

仙骨腫瘍指摘

11月 総合病院にてCTガイド下針生検

病理診断：脊索腫

12月 NCCH初診

“手術/重粒子線治療を計画”



脊索腫（悪性）⇒ 神経鞘腫（良性）

硝子化した間質に紡錘形・類上皮型細胞が増殖、一部かすかな柵状配列あり



脊索腫（悪性）⇒ 神経鞘腫（良性）

SOX10陽性
brachyury-, S100+, AE1/AE3-

完全に不一致

手術/重粒子線治療 ＞＞経過観察で良い
（治療方針に重大な変更）



『横紋筋肉腫』疑いで受診された患者さん

30代 男性

XX年2月 腹部腫瘤を自覚

3月 総合病院にて切除

病理診断：横紋筋肉腫

12月 NCCH初診

“追加治療を計画”

前医切除前CT



横紋筋肉腫（悪性）⇒ 結節性筋膜炎（良性）

異型に乏しい筋線維芽細胞の花筵状増殖、粘液貯留する微小嚢胞変性

完全に不一致

手術＋抗がん剤治療 ＞＞経過観察で良い
（治療方針に重大な変更）



『デスモイド疑い』でフォローされた患者さん

40代 男性

XX年８月 臀部腫瘤を自覚

９月 某病院にて針生検

病理診断：デスモイド

⇒経過観察

徐々に増大

XX+３年3月 NCCH初診

MRI T1強調 MRI T2強調



デスモイド ＞＞低異型度線維粘液肉腫 Evans

MUC4陽性

FISHにてFUS遺伝子の再構成を認める

完全に不一致

経過観察＞＞手術（広範切除）
（治療方針に重大な変更）



希少がん 病理診断

Lurkin Ray-Coquard Thyway Thway Arbiser

2010 2012 2009 2014 2001

Cohort Epidemiological Epidemiological Referred Referred Consult

N 448 1457 277 288 500

Complete 

concordance
54% 56% 73% 72% 68%

Minor 

discrepancy
27% 35% 16% 12% 8%

Major 

discrepancy 19% 8% 11% 16% 24%

Lurkin, et al. BMC Cancer 2010

Arbiser, et al. Am J Clin Pathol 2001

Thway, et al. Sarcoma 2014

Thway, et al. Sarcoma 2009

Ray-Coquard, et al. Ann Oncol 2012

10～20％ Major discrepancy

日本横紋筋肉腫研究グループ
(JRSG：2004-11）

各施設の診断と中央病理診断の間に相違

があったもの 39例（22％）

治療方針に影響する相違（リスク/グループ

の変更）があったもの 21例（12％）

施設診断 中央病理診断 症例数(%)

胎児型RMS 胞巣型RMS 20例(11.4%)

RMS以外 9例(5.1%)

胞巣型RMS 胎児型RMS 5例(2.9%)

RMS以外 3例(1.7%)

RMS（NOS） 胞巣型RMS 1例(0.6%)

RMS以外 胞巣型RMS 1例(0.6%)

中澤温子: 第1回国際がん研究シンポジウム(2015)

JRSG study登録の175例を検討

“各施設の病理診断と、専門家による病理診断の間の不一致”

欧米の報告



前向き研究

厚生労働科学研究費（H29-がん対策一般014, 西田班）

「希少がんの病理診断と診療体制の実態とあり方に関する研究」

 九州地区での軟部肉腫全例調査 小田義直

 軟部肉腫病理診断の正確性の検討 吉田朗彦

 GISTの中央病理診断解析 西田俊朗

 情報公開による集約化検証 東 尚弘

 病理診断の診療・医療経済への影響 川井 章



実臨床における希少がん病理診断の検討

対象：2017年4月1日から2019年3月31日の２年間に、国立がん研究セン
ター中央病院骨軟部腫瘍科を受診し、専門の病理医が、前医における病理診

断の見直しを行った 628症例
前医での診断：良性42,中間群92,悪性468,複数併記26

病理診断の変更がなされたのは 225例(35.8％)
内訳：一致64％, 脱特定3%, 特定8%, 不一致24%

診断変更によって治療方針が変更された症例は 91例(14.5%)



希少がん病理診断 “リアルワールド”

Author Lurkin Ray-Coquard Thyway Thway Arbiser

対象 Epidemiological Epidemiological Referred Referred Consult

数 448 1457 277 288 500

完全に一致 54% 56% 73% 72% 68%

一部不一致 27% 35% 16% 12% 8%

完全に不一
致

19% 8% 11% 16% 24%

Lurkin et al. BMC Cancer 2010

Ray-Coquard et al. Ann Oncol 2012

Thway et al. Sarcoma 2009

Thway et al. Sarcoma 2014

Arbiser et al. Am J Clin Pathol 2001
10～20% 完全に不一致

50～70% 完全に一致



Imagine

Author Lurkin Ray-Coquard Thyway Thway Arbiser

対象 Epidemiological Epidemiological Referred Referred Consult

数 448 1457 277 288 500

完全に一致 54% 56% 73% 72% 68%

一部不一致 27% 35% 16% 12% 8%

完全に不一
致

19% 9% 11% 16% 24%

10～20% 完全に不一致

50～70% 完全に一致

Imagine, if the 10 to 20 of 
all cases of breast or lung 
cancers were misdiagnosed…

Lurkin et al. BMC Cancer 2010

Ray-Coquard et al. Ann Oncol 2012

Thway et al. Sarcoma 2009

Thway et al. Sarcoma 2014

Arbiser et al. Am J Clin Pathol 2001



２．治療

Factors Category
Odds ratio 

(OR)
95% CI P-value

術後合併症 手術時間 4時間以上 2.44 1.68-3.54 P<0.001

2時間未満

手術件数 32例/年以上 0.73 0.55-0.96 P=0.027

12例/年以下

院内死亡率 診断 転移性骨腫瘍 3.67 1.66-8.09 P=0.001

原発性骨腫瘍

手術の種類 切断術 3.81 1.42-10.20 P=0.008

軟部腫瘍切除

手術件数 32例/年以上 0.26 0.14-0.50 P<0.001

12例/年以下

Ogura K, et al. JBJS-A 95: 1684-91,2013

“悪性骨軟部腫瘍（肉腫）の術後成績
に及ぼす因子の解析”

症例経験の重要性



Volume-outcome Effects

Low volume

(< 9 pts/year)

N=158

Middle volume

(10-19 pts/year)

N=28

High volume

(>= 20pts/year)

N=23

No. of patients 598 389 769

Gender (M:F) 44% : 56% 52% : 48% 51% : 49%

Age (mean) 59.7 y 55.5y 55.8y

Stage

I 166 (28%) 112 (29%) 223 (29%)

II 58 (10%) 49 (13%) 84 (11%)

III 51 (9%) 44 (11%) 128 (17%)

IV 92 (15%) 52 (13%) 98 (13%)

Unknown 231 (39%) 132 (34%) 236 (31%)

Location

Extremity 74 (12%) 113 (29%) 322 (42%)

Non-extremity 524 (88%) 276 (71%) 447 (58%)

Treatment

Surgery 494 (83%) 317 (81%) 614 (80%)

Chemotherapy 141 (24%) 112 (29%) 249 (32%)

Radiotherapy 94 (16%) 69 (18%) 148 (19%)

 院内がん登録 (2007)

 肉腫1,756人 in 209病院

 肉腫診療数/年に従い Low, Middle, 
High volume center に分類

 High or Middle volume centerで

治療を受けた肉腫患者の予後は
Low volume centerで治療を受け
た患者より予後良好



実際の症例数（大学病院、基幹施設）

平均：2.0人

平均：5.7人



アンケート

『四肢横紋筋肉腫の外科治療に関するアンケート』

日本整形外科学会骨・軟部腫瘍相談コーナー：全国９３施設

①回答率

回答あり：８０施設（８６％）

回答なし：１３施設（１４％）

②回答者

骨軟部腫瘍治療医８７名



アンケート結果 施設と症例数

大学

病院, 

57

がんセ

ンター, 

20

総合

病院, 

8

その他, 2
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地域の基幹大病院でも四肢横紋筋肉腫の治療症例は ０～１例/年



希少がん 治療 “リアルワールド”

現病歴：３ヵ月前より右手小指球部分にクルミ大の腫瘤を自覚
し受診。腫瘤は弾性硬で増大傾向を有する。画像上遠隔転移
は認めず、腋窩リンパ節は触知しない。

手掌横紋筋肉腫（胞巣型） 12歳女児 Stage 2

JRSG/IRS ガイドライン

Q1. 初回治療
まず最初に広範切除

Q2. 術後放射線治療
R0切除であっても施行

Q3. LN郭清
系統的郭清を施行

アンケート回答

Q1. 初回治療
切除 28％, 術前化学療法施行 78%

Q2. 術後放射線治療
施行 15%, 広範切除後施行しない 85%

Q3. LN郭清
施行 35%, 施行しない 60%

西田佳宏 他, 日整会誌 88(3):S988,2014

骨肉腫・ユーイング肉腫など、類似の
他の肉腫に準じた治療を選択



３．治療開発 in 希少がん

第Ｉ相試験

第II相試験

第III相試験

前臨床試験

承認審査

細胞・動物

数例～十数例

数十例

数百例

疾患のモデル（細胞・
動物）がない

日本だけで数百例の第３相
試験を実施することは困難

患者さんが少なく、分散しているため、
臨床試験（治験）のスピードがない

開発のための基本的な情報がない
真の需要/市場は？ 施設は？

インセンティブに乏しい



1950～70 ‘s

•Busulfan（1957）

•Cyclophosphamide
（1962）

•Mitomycin C（1963）

•5-FU（1967）

•Vincristine（1968）

•Vinblastine（1968）

•Methotrexate（1968）

•Cytarabine（1971）

•Doxorubicin（1975）

•Melphalan（1979）

1980～90 ‘s

•Tamoxifen（1981）

•Cisplatin（1983）

•UFT（1984）

•Ifosfamide（1985）

•Dacarbazine（1986）

•Etoposide（1987）

•Epirubicin（1989）

•Carboplatin（1990）

•Mercaptopurine

（1991）

•Irinotecan（1994）

•Nedaplatin（1995）

•Paclitaxel（1997）

•Docetaxel（1997）

•Gemcitabine（1999）

•S-1（1999）

2000 ‘s

•Fludarabine（2000）

•Arimidex（2001）

•Rituximab（2001）

•Trastuzumab（2001）

•Gefitinib（2002）

•Exemestane（2002）

•Amrubicine（2002）

•Capecitabine（2003）

•Oxaliplatin（2005）

•Imatinib（2005）

•Letrozole（2006）

•Temozolomide（2006）

•Bortezomib（2006）

•Pemetrexed（2007）

•Erlotinib（2007）

•Bevacizumab（2007）

•Nilotinib（2007）

•Cetuximab（2008）

•Sunitinib（2008）

•Sorafenib（2008）

•Thalidomide（2009）

•Lapatinib（2009）

•Dasatinib（2009）

2010 - 2015

•Bendamustine（2010）

•Nab-paclitaxel（2010）

•Everolimus（2010）

•Temsirolimus（2010）

•Panitumumab（2010）

•Eribulin（2011）

•Crizotinib（2012）

•Axitinib（2012）

•Pazopanib（2012）

•Ofatumumab（2013）

•Pertuzumab（2013）

•Regorafenib（2013）

•Afatinib（2014）

•Alectinib（2014）

•T-DM1（2014）

•Nivolumab（2014）

•Vemurafenib（2014）

•Ramucirumab（2015）

•Lenvatinib（2015）

•Ipilimumab（2015）

•Trabectedin（2015）

2016 – current

•Osimertinib（2016）

•Ceritinib（2016）

•Bexarotene（2016）

•Dabrafenib（2016）

•Trametinib（2016）

•Carfilzomin（2016）

•Pembrolizumab（2016）

•Ponatinib（2016）

•Ibrutinib（2016）

•Ibrutinib（2016）

•Romidepsin（2017）

•Palbociclib（2017）

•Avelumab（2017）

•Olaparib（2018）

•Atezolizumab（2018）

•Durvalumab（2018）

•Lorlatinib（2018）

•Dacomitinib（2019）

•Entrectinib（2019）

•Necitumumab（2019）

• 89種類

(updated, 08/AUG/2019)

Courtesy  of Dr. N. Yamamoto

日本における主な抗悪性腫瘍薬開発の歴史

軟部肉腫に適応のある薬

5/89 (5.6％)



本日のお話

1. What is 希少がん？

2. 希少がん 診療の実態

3. 希少がんセンター and Beyond



希少がんに関するNCCの取り組み

希少がん
 概ね罹患率（発生率）人口10 万人当たり６例未満
 数が少ないため診療・受療上の課題が他のがん種に比べて大きい

取り組むべき課題
1. 医療提供体制（１）病理診断 （２）治療 （３）人材育成
2. 情報の集約・発信
3. 相談支援
4. 研究開発
5. 希少がん対策に関する検討の場の設置

厚労省・希少がん医療・支援のあり方に関する検討会（平成27年8月）

１．希少がんセンター 2014年（H.26年）開設

希少がんに対する診療・研究を遂行する拠点として、国立がん研究セ ンター
内に希少がんセンターを設置 ≪Playing manager≫

① 集学的診療支援（サルコーマカンファレンス等）＆セカンドオピニオン

② 診療支援（希少がんホットライン）

③ 情報提供・患者支援（ホームページ・セミナー・患者会との連携）

④ 教育・研修（書籍・ビデオ）

⑤ 希少がんの診療実態に関する検討

⑥ 希少がん患者の心理社会的支援に関する研究

⑦ 希少がん患者由来がんモデル作成など研究基盤の構築

２．希少がん対策WG 2015年(H.27年) 設置

３．MASTER KEY Project 2017年(H.29年) スタート

希少
がん

診療

基礎
研究

臨床
研究

教育
研修

情報
提供

患者
支援

報告書（堀田座長）



希少がんセンター 2014.6.設立

MISSION
1.希少がんに対する診療・研究を迅速かつ適切に遂行可能なネットワークを確立する。

2.我が国における希少がん医療の望ましい形を検討し、提言し、実行する。

NCCH (Tokyo)
NCCHE (Chiba)

希少がんの課題

Rare 
Cancers

Clinical 
Practice

Informati
on

Education
/Training

Patient 
support

Clinical 
trials

Research/
Develop

tackle

・患者さん
・ご家族
・市民の皆さん

・他の医療機関
・行政・企業 など



希少がんセンター

情報発信

http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/index.html

教育・研修

診療・ＳＯ

初診（平成26年～28年）＊

ＳＯ（平成26年～28年）＊

肉腫をはじめとする希少がんに対する
国内最大のHigh-volume center

＊ＳＯ：セカンド
オピニオン

医療関係者の教育・人材育成ツール
作成：書籍、インターネット・動画

実態調査・研究
希少がん診療の実態把握のための研
究、希少がんの多施設共同の支援

希少がんセンターHP 希少がんセンター
Facebook



セミナー “希少がんMeet the Expert”

国立がん研究センター医師など希少がんに関する専門
家によるセミナー（平成29年1月～毎月開催）
【場所】希少がんセンター待合室
【参加費】無料
【対象】患者さん・ご家族
【募集人数】40～50名
【形式】講義およびQ & A 
 セミナーに参加できない全国の希少がん患者さん・関

係者に対して、全ての講演内容をWebで動画配信
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悪性黒色腫

消化管間質腫瘍
(GIST)

肉腫
(骨の肉腫)

悪性胸膜中皮腫

胚細胞腫瘍

胸腺腫・胸腺がん

神経内分泌腫瘍 原発不明がん

肉腫（総論）

小腸がん

脳腫瘍

60回開催（2017.1.～2020.４）



第14回 希少がんMtE：GIST

講師：西田俊朗（国立がん研究センター）

2018年1月19日
https://oncolo.jp/seminar_video/mte_14#i-4

On-line配信

https://oncolo.jp/seminar_video/mte_14#i-4


会場参加者アンケート
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同じがん種の方と交流したかった
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時間があった
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Webサイト公開されない内容を知りたかった

その他
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0%

参加した理由

満足度



講演のweb公開

 YouTube Playback (as of Dec. 2020) 

238,585 views / 60 sessions



“希少がんホットライン”

希少がん患者さん一人ひとりが、納得して、最適な治療
が受けられるよう、患者、家族、医療者のさまざまな問い
合わせに対応する電話相談



希少がんホットライン相談者数

2014～2020年：44,723件
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相談者数

希少がんセンター開設
2014年6月

希少がん中央機関
2018年4月



相談時の病名

肉腫

30%

悪性黒色腫

8%

原発不明がん

6%

悪性リンパ腫

5%

GIST

4%

神経内分

泌腫瘍

3%
眼腫瘍

2%

脳腫瘍

2%

胸腺腫・胸

腺がん

1%

悪性中皮腫

1%

胚細胞腫瘍

1%

その他

37%

 尿膜管がん
 副腎がん
 神経内分泌がん
 小腸がん
 乳房外パジェット病
 汗腺がん
 成人T細胞白血病/リンパ腫
 聴器がん
 腺様嚢胞がん
 嗅神経芽細胞腫 など

脂肪肉腫

14%
子宮肉腫

12%

平滑筋肉腫

7%

粘液繊維肉腫

6%骨肉腫

4%

血管肉腫

3%

ユーイン

グ肉腫

3%

滑膜肉腫

2%

横紋筋肉腫

2%

その他

47%

ありとあらゆる希少がんの
患者さん・御家族・医療者
から問い合わせや相談を
お受けしています



相談者の居住地
都道府県 人数

北海道 138

青森県 68

岩手県 61

宮城県 102

秋田県 46

山形県 63

福島県 142

茨城県 256

栃木県 117

群馬県 158

埼玉県 1037

千葉県 960

東京都 3038

神奈川県 1353

山梨県 123

新潟県 113

長野県 184

富山県 57

石川県 47

福井県 49

岐阜県 56

静岡県 145

愛知県 176

三重県 65

滋賀県 56

京都府 82

大阪府 279

兵庫県 179

奈良県 60

和歌山県 46

鳥取県 32

島根県 30

岡山県 44

広島県 113

山口県 50

徳島県 43

香川県 38

愛媛県 58

高知県 39

福岡県 96

佐賀県 21

長崎県 42

熊本県 51

大分県 35

宮崎県 30

鹿児島県 69

沖縄県 79

ホットライン相談者（10,126人）

全国全ての都道府県の希少がんの患者さん・御家族・
医療者からご相談をお受けしています



全国ネットワーク

希少がん A 希少がん B 希少がん C

 全国の適切な診療施設へ紹介（病・病連携）

 国立がん研究センター病院へ初診・セカンドオピニオン

http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline/index.html
http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline/index.html
http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline/index.html
http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline/index.html
http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline/index.html
http://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline/index.html


番外編（骨・軟部腫瘍科の初診数）



番外編（患者会との連携）

7月：肉腫 11月：神経内分泌腫瘍

希子（まれこ）

 マスコット(まれこ)

 セミナー、Awareness monthなどへの参加

 SNS（希少がんセンター公式FB)に
よる継続的な情報発信；フォロワー
1,500名



“MASTER KEY Project”

説明・同意
患者登録

希少がん
原発不明がん
希少組織亜型

小児がん
血液悪性腫瘍 バイオマーカー情報の検討

全ての患者の追跡調査
データベース構築

レジストリ研究

バイオマーカーに基づき副試験へ参加

バイオマー
カー
A

薬剤A
医師主導治験

バイオマー
カー
なし

薬剤X
医師主導治験

バイオマー
カー
B

薬剤B
企業治験

バイオマー
カー
C

薬剤C
患者申出療養
（受け皿試験）

薬剤Y
企業治験

複数の臨床試験

 網羅的ﾃﾞｰﾀﾍﾞｰｽ
 申請参考資料

2017年5月登録開始

バイオマーカー検索
（遺伝子異常、蛋白発現、等）



登録状況
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国立がん研究センター中央病院 777例
京都大学登録数 62例
北海道大学 105例
九州大学 69例
東北大学 3例

（2020年3月時点）

固形がん 1,015例
血液がん 98例

1,113例



副試験の状況

試験
タイプ

分子標的／
対象がん腫

試験薬剤 進捗状況 開始日／
開始予定日

1 企業 BRAF V600E
Dabrafenib + 
Trametinib

登録中断 2017/11～

2 医師主導 dMMR/MSI-high Nivolumab 登録中 2018/4～

3 医師主導 すべての希少がん Nivolumab 登録中 2018/4～

4 医師主導 HER2 がん肉腫 DS-8201a 登録中 2018/1～

5 医師主導 ALK Alectinib 登録中 2018/7～

6 企業 悪性中皮腫 Ad-SGE-REIC 登録中止 2018/8～

7 企業 腺様嚢胞がん
Liposomal
Eribulin

登録中断 2018/8～

8 医師主導 内膜肉腫 (MDM2) DS-3032b 登録中 2018/12～

医師主導 Biomarker A Drug A 準備中 2019/3Q

医師主導 Disease B Drug B 準備中 2019/3Q

企業 Biomarker C Drug C 準備中 2019/10

医師主導 Disease D Drug D 準備中 2020/6

Courtesy  of Dr. N. Yamamoto



患者由来がんモデルの作成

希少がんにおいては、細胞株のようながんモデルの入手が困難で、その
ことが基礎研究や治療法開発の大きな妨げになっている。

手術検体より細胞株、オルガノイド、ゼノグラ
フトを樹立し、研究者に無償で配布。

樹立したがんモデルを使って薬効スク
リーニングを行い、既存の抗がん剤の
希少がんへの適応拡大を図る。



多施設共同研究

日本肉腫ゲノムコンソーシアム

200種類にもおよぶ希少がんの臨床検体を単施設で収集することは難しく、
多施設の共同研究体制が重要

約130km
車で１時間半

栃木県立がんセンター
（菊田一貴先生）



希少がん中央機関（NCC希少がんセンター）
理事長

• 全国共同病理診断システム
（仮称）による希少がん病理
診断の質の向上・均てん化

• 情報提供、患者支援、啓発活動
• 相談員育成
• 患者起点のネットワーク構築

拠点病院 がん相談支援センター等がん診療連携拠点病院等

• 診療・臨床研究の全国のハブ機能
• 大学や学会等の組織の壁を越えた
専門人材の育成

研究機関・大学・企業等

• 診療グループと研究所の直結に
よるTR・rTRの推進

• 外部資金等の獲得

希少がん研究開発PT

• 医療提供体制・制度改革の提言
• 啓発・普及活動

国・都道府県
学会、患者会等

希少がん医療推進PT

TOP-GEAR/SCRUM-Japan/MASTER KEY Project

希少がん診療グループ
肉腫（サルコーマ）

脳脊髄腫瘍

眼腫瘍

皮膚腫瘍

呼吸器腫瘍

消化器腫瘍

肝胆膵腫瘍

血液腫瘍

新規薬剤開発

放射線診断・IVR

放射線陽子線治療

基礎研究・ＴＲグループ
希少がんの基礎研究・

Translational Researchを推進する

研究所・EPOC

ＮＣＣ希少がんセンター長

中央病院・東病院 がん対策情報センター

病理診断 Project Team
希少がん病理診断の正確性の向上，望ましい診断体制の整備

希少がんネットワーク Project Team
個々の希少がんの望ましい診療体制の検討，提言，フォローアップ

患者支援 Project Team
希少がん患者が最適な医療を受けられるよう患者支援を行う
希少がんホットラインや全国のがん相談支援センターと連携

サブリーダー

研究所長
東病院長
先端医療開発センター長
がん対策情報センター長
企画戦略局長

中央病院院長
（総括責任者）

（平成30年4月）



希少がんネットワークの構築

JRCN
Japan Rare Cancer 

Network

EURACAN
Hub & Spoke

専門施設・拠点施設を繋ぐネットワークを構築



本日のお話

1. What is 希少がん？

2. 希少がん 診療の実態

3. 希少がんセンター and Beyond

ご清聴ありがとうございました。


