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1981

我が国の主要疾患の死亡率の推移

● 粗死亡率の推移（1947〜2019）
基準⼈⼝︓昭和60年（1985）

がんの統計 2021
https://ganjoho.jp/public/qa_links/report/statistics/pdf/cancer_statistics_2021.pdf

● 年齢調整死亡率の推移
（1947〜2019）

がん

#3

性・年齢階級別にみた主な死因の構成割合（2021/R02年）

厚⽣労働省︓令和2年（2020）⼈⼝動態統計⽉報年計（概数）の概況
https://www.mhlw.go.jp/toukei/saikin/hw/jinkou/geppo/nengai20/index.html

#4
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遺伝子・ゲノムとは何か

⼈も動物も植物も 細胞からできている
（ヒトの場合約37兆個︕）

細胞の中には
染⾊体が⼊っている

DNA分⼦

ヒトのDNAは30億個のA, G, C, Tの
塩基の並びからなっている
（＝塩基配列）

その⽣物の持つ全ての遺伝⼦⼀式のこと
ゲノムとは・・・

• ヒトのゲノム、イネのゲノム・・・
• インスリンの遺伝⼦、コラーゲン

の遺伝⼦・・・ #5

染⾊体（遺伝⼦がたくさん乗っている）

⽗の細胞

⺟の細胞

精⼦

卵⼦

受精卵
（⼈⽣の始まり）

⼦の細胞

遺伝子：親が子に伝えるもの（の一つ）

#6
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一種類の遺伝子で（ほぼ）決まる病気（単一遺伝子病）

1/2の確率で遺伝
＝常染⾊体顕性（優性）遺伝 #7

複数の遺伝子で決まる病気（多遺伝子病→多因子疾患）

⺟親に全く素因が無い場合、

(1/2)3=1/8の確率で「遺伝」

遺伝⼦A
遺伝⼦B
遺伝⼦C

多くの⽣活習慣病は、おそらく30-40個
以上の遺伝素因と、環境・加齢要因が
重なった時に発症する。

#8
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単一遺伝子病と、多因子疾患（生活習慣病）

⼀つの強い遺伝⼦
環境は良くても…

複数の弱い遺伝⼦

環境要因が加わり…

全
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正常細胞（持って生まれた体質）のゲノム解析に基づく個別化予防

⽣活習慣・環境因⼦
遺伝素因

①複数ある遺伝素因と、②⽣活習慣・背景疾患等の後天的要因の探索と検証、
③及びそれらの交互作⽤の解析と、④以上の知⾒の個別化された検診、化学予防、⽣活
習慣・⾏動変容等への応⽤法の開発・有⽤性検討の段階、⼀部はDTC検査

①複数ある遺伝素因と、②⽣活習慣・背景疾患等の後天的要因の探索と検証、
③及びそれらの交互作⽤の解析と、④以上の知⾒の個別化された検診、化学予防、⽣活
習慣・⾏動変容等への応⽤法の開発・有⽤性検討の段階、⼀部はDTC検査

変動・修正しうるリスク変動・修正しうるリスク

固定・安定したリスク固定・安定したリスク

遺伝医療
として臨床導⼊
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私に⼀番よい
治療法は︖
私に⼀番よい
治療法は︖

どうしてがんに
なったの︖

どうしてがんに
なったの︖

患者（と医療者・研究者）の最大の疑問２つ

#11

正常細胞

がんは、がん細胞に、複数の遺伝子異常が蓄積して発生する

がん細胞
Multistep carcinogenesis: a 1992 perspective.
Sugimura T. Science 23:258:603, 1992.

がんの発⽣や進展、がん細胞⽣存の「鍵」になる遺伝⼦異常を⾒つければ、
⇒ そこを狙った治療ができる︕診断も︕

「遺伝⼦異常依存」"Gene addiction"
Weinstein IB, et al. Disorders in cell circuitry associated with multistage 
carcinogenesis: exploitable targets for cancer prevention and therapy. 
Clin Cancer Res 12 Pt 2:2696, 1997.

「ドライバー変異」Driver mutations confer selective 
growth advantage (increase "fitness")

#12
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• 認定遺伝カウンセラー® 第8号

• 農学系⼤学・⼤学院修了後、⾷品会社勤務
• 認定遺伝カウンセラー養成コース２期⽣

• 遺伝カウンセリング、医療⼼理学を修習

• ⼤学教員（医療⼼理学）を経て、現職

⾃⼰紹介

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 13

⽥辺 記⼦
国⽴がん研究センター中央病院
遺伝⼦診療部⾨
遺伝カウンセラー

正常細胞

がんは、がん細胞に、複数の遺伝子異常が蓄積して発生する

プログラム細胞死 がん細胞

Multistep carcinogenesis: a 1992 perspective.
Sugimura T. Science 23:258:603, 1992.

#14
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体質を知る検査

がん組織の特徴を知る検査

遺伝子の変化？

#15

がん遺伝子とがん抑制遺伝子

アクセル踏みっぱなし
がん遺伝⼦が働きすぎ

ブレーキが効かない・
整備していない
がん抑制遺伝⼦が
うまく働いていない
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遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）とは

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 17

遺伝性腫瘍って、何︖遺伝性腫瘍って、何︖

⽣まれつき、持っている遺伝⼦の働きが
変化していることにより、「腫瘍（がん）」
を明らかに発症しやすくなっていることを
⾔います。

 「腫瘍（がん）」そのものが遺伝するので
はありません。

遺伝性腫瘍と診断されても、必ずがんに
罹患するわけではありません（遺伝⼦の
種類によってさまざまですが）。

⽣まれつき、持っている遺伝⼦の働きが
変化していることにより、「腫瘍（がん）」
を明らかに発症しやすくなっていることを
⾔います。

 「腫瘍（がん）」そのものが遺伝するので
はありません。

遺伝性腫瘍と診断されても、必ずがんに
罹患するわけではありません（遺伝⼦の
種類によってさまざまですが）。

がん遺伝子とがん抑制遺伝子

アクセル踏みっぱなし
がん遺伝⼦が働きすぎ

ブレーキが効かない・
整備していない
がん抑制遺伝⼦が
うまく働いていない
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がん抑制遺伝子による遺伝性腫瘍の2-hit theory～BRCA1を例に

私たちの⾝体は最初は受精卵という⼀つの細胞から始まります。その細胞
が分裂を繰り返して⾝体ができあがります。

BRCA1は「がん抑制遺伝⼦」です。全ての⾝体の細胞には、
あなたも、あなたの家族も、私も、BRCA1という遺伝⼦を２つ持っています。

細胞が増える時に遺伝⼦もコピーされるのですが、コピーに
間違いが起こることがあって、BRCA1が⼀つ働かなくなることがあります。もう
⽚⽅が働いているので、未だがんにはなりません。

さらに細胞が増えていく時に、もう⽚⽅も働かなくなることがあります。そうする
と「がん」発⽣の道のりが始まります。

がん抑制遺伝子による遺伝性腫瘍の2-hit theory～BRCA1を例に

⽣まれつき、BRCA1が⼀つうまく働いてい
ない体質の⽅もいます（200⼈に⼀⼈ぐら
いです）。

この場合、うまく働いてくれている⽅の
BRCA1がうまく働かなくなると「がん」になり
やすくなります。（1-hitだけでこうなる。）

全⾝の細胞が同じなので、もう⽚⽅の乳
腺にも病気ができたり、卵巣にもできたり、
しやすいのです。
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がん抑制遺伝子による遺伝性腫瘍の2-hit theory～BRCA1を例に

卵⼦のもとになる細胞も同じです。

ただ、卵⼦には遺伝⼦が⼀つだけ⼊ります。

パートナーの精⼦には、正常に働く
BRCA1が⼊っていると仮定すると、
お⼦さんに遺伝する確率は50％になりま
す。

２ヒットですぐにがん化するわけではないです（実際のがんは複雑・・・）

Vogelstein B et al. Science 339:1546-1558, 2013

腫瘍組織（がん組織）
における

遺伝子変異の数

腫瘍組織（がん組織）
における

遺伝子変異の数
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遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）の診断

 正常な細胞の遺伝⼦を調べる検査（遺伝学的検査）で、遺伝性腫瘍（がん易罹患
性症候群）の責任遺伝⼦に「病的な遺伝⼦変化（バリアント）」（遺伝⼦変異）が
認められたら、がん易罹患性症候群と診断されます。

– BRCA1に遺伝⼦変異があれば→遺伝性乳癌卵巣癌症候群

– MSH2に遺伝⼦変異があれば→リンチ症候群

– ・・・

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 23

腫瘍組織（がん組織）ではなく、正常細胞（通常は⾎液中の細胞）を
⽤いて遺伝⼦の検査を⾏います

腫瘍組織（がん組織）ではなく、正常細胞（通常は⾎液中の細胞）を
⽤いて遺伝⼦の検査を⾏います

遺伝⼦変異がなくても、
家族歴や既往歴・現病歴

から遺伝性腫瘍が強く
疑われることもあります。

遺伝性腫瘍の特徴

 【家族歴】 家系内（⾎縁関係のある⼈）に、特定の「がん」を経験して
いる⼈が多い

 【若年発症】 若くして「がん」を経験している

 【多発、重複】 再発ではなく、何箇所かに「がん」ができた

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 24
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がん抑制遺伝子による遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）の例

疾患名 責任遺伝⼦ 主な腫瘍性病変 ⼀般集団での
頻度（推定）

遺伝性乳癌卵巣癌症候群 BRCA1,
BRCA2

乳がん、卵巣がん、男性乳がん、前⽴腺
がん、膵がん

1/200〜1/500

リンチ症候群 MSH2,MLH1,
MSH6,PMS2

⼤腸がん、⼦宮体がん、胃がん、卵巣が
ん、尿路上⽪がん

1/279
※⽇本⼈1/500

神経線維腫症１型 NF1 神経線維腫（良性）、神経膠腫、悪
性末梢神経鞘腫

1/3,000

リー・フラウメニ症候群 TP53 乳がん、⾻⾁腫、軟部⾁腫、中枢神経
系腫瘍、副腎⽪質がん

1/5,000

家族性⼤腸腺腫症 APC 多発⼤腸ポリープ、⼤腸がん、胃底腺ポ
リープ

1/6,850
〜1/31,250

多発性内分泌腫瘍症１型 MEN1 副甲状腺腫瘍、下垂体腫瘍、膵消化
管神経内分泌腫瘍

1/10,000
〜1/100,000

遺伝性網膜芽細胞腫 RB1 網膜芽細胞腫 1/35,000
フォン・ヒッペル・リンドウ病 VHL 網膜・中枢神経⾎管芽腫、腎がん 1/36,000
ポイツ・イェガース症候群 STK11 消化管過誤腫、性腺腫瘍、乳がん、膵

がん、⼦宮頸がん
1/25,000
〜1/280,000

カウデン症候群 PTEN 消化管過誤腫、乳がん、甲状腺がん 1/200,000

25GeneReviews®（https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/)など参照

がん遺伝子による遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）の例

GeneReviews®（https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116/)、
Orphanet（https://www.orpha.net/）参照

疾患名 責任遺伝⼦ 主な腫瘍性病変 ⼀般集団での
頻度（推定）

多発性内分泌腫瘍症２型 RET 甲状腺髄様がん、褐⾊細胞腫、
副甲状腺腺腫

1/35,000

遺伝性乳頭状腎細胞がん MET 乳頭状腎細胞がん 1/1,500,000〜

25
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自分が遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）とわかったら

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 27

遺伝性腫瘍と診断されたら、
どうすればいいの︖

遺伝性腫瘍と診断されたら、
どうすればいいの︖

遺伝性腫瘍の種類によって、どのがんに
罹りやすいかという情報がわかります。

治療法の選択のしかたにも関係する
場合があります。

罹りやすいがんに焦点を当てた、その⼈
に適した検診を受けることなどをお勧め
します。

主治医に相談し、必要に応じて遺伝の
専⾨家にも相談できるようにしましょう。

遺伝性腫瘍の種類によって、どのがんに
罹りやすいかという情報がわかります。

治療法の選択のしかたにも関係する
場合があります。

罹りやすいがんに焦点を当てた、その⼈
に適した検診を受けることなどをお勧め
します。

主治医に相談し、必要に応じて遺伝の
専⾨家にも相談できるようにしましょう。

遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）が疑われたら

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 28

家族に同じ種類のがんの⼈が多い・・・
若くしてがんになった・・・

[転移でなく]2回⽬のがん罹患・・・
遺伝でしょうか︖

家族に同じ種類のがんの⼈が多い・・・
若くしてがんになった・・・

[転移でなく]2回⽬のがん罹患・・・
遺伝でしょうか︖

遺伝カウンセリング（遺伝医療の専⾨
外来）の受診を検討してみてください。
院内に専⾨外来がある場合、ない場合
もあると思いますが、まずは主治医と
ご相談ください。

全国遺伝⼦医療部⾨連絡会議
（http://www.idenshiiryoubumon.org/）

遺伝カウンセリング（遺伝医療の専⾨
外来）の受診を検討してみてください。
院内に専⾨外来がある場合、ない場合
もあると思いますが、まずは主治医と
ご相談ください。

全国遺伝⼦医療部⾨連絡会議
（http://www.idenshiiryoubumon.org/）

全国遺伝子
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遺伝カウンセリング

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 29

遺伝カウンセリングは，疾患の遺伝学的関与について，その医学的影響，⼼理学的影響および
家族への影響を⼈々が理解し，それに適応していくことを助けるプロセスである．

このプロセスには，

1）疾患の発⽣および再発の可能性を評価するための家族歴および病歴の解釈

2）遺伝現象，検査，マネージメント，予防，資源および研究についての教育

3）インフォームド・チョイス（⼗分な情報を得た上での⾃律的選択），およびリスクや状況への適応
を促進するためのカウンセリング

などが含まれる．

⽇本医学会「医療における遺伝学的検査・診断に関するガイドライン」（2011年2⽉）

！ 遺伝子検査を行うための外来ではありません
！ 遺伝に関する情報を、正しく知って

いただくことが大事です
！ 遺伝カウンセリングは、主治医とよく連携して、

チーム医療として行います

リスク評価
情報提供

意思決定⽀援と⼼理社会⽀援

遺伝カウンセリング：本人・ご家族が経験した病気についてお聞きし、情報提供をします

 「家系図」を描きながら、本⼈やご家族が経験した病気・⾝体の特徴などについてお聞きし
ます。

• 正確な情報が多いほど、家系で課題となる遺伝性腫瘍を予測しやすいですが、無理
のない範囲での情報収集をお願いしています。

• 疑われる遺伝性腫瘍について情報提供します。

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 30
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遺伝カウンセリング：遺伝子検査(遺伝学的検査)の有用性・適応について考えます

 本⼈にとって

• 遺伝⼦検査が有⽤かどうか

• 「利益が不利益を上回る」かどうか

• 本⼈が希望しているかどうか（未成年の場合は本⼈年齢によって親の希望）

＊がんと診断されていない⼈で、幼少期〜⻘年期での検診やがんリスク低減
戦略がない場合は、未成年での検査は⼀般的には⾏いません。
＊⼀⽅で、未発症の未成年でも検査を⾏うことが勧められる状況もあります。

本人の意思決定、費用のことなどもありますの
で、利益・不利益を考えながら・・・
本人の意思決定、費用のことなどもありますの
で、利益・不利益を考えながら・・・

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 31

遺伝子検査に関して想定される利益と不利益（遺伝性疾患全般で）

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 32

利益 不利益
医学的 早期に効果的な予防・治療が可能

⼗分な検診が可能
不要な検診が減らせる
予後が改善される
診断が確定できる

無効または有害な予防・治療が⾏われる

⼼理社会的 （遺伝性に関する）不確実性の軽減
不安の軽減
⼼理的適応の機会を得る
教育・就職・保険・対⼈関係に関して
現実的な⽅針が⽴てられる

遺伝的リスクの存在を他の⾎縁者に
気づいてもらえる

⾃⼰イメージが変わる
不安や罪悪感が増える
親⼦関係、兄弟姉妹関係に影響する
教育・就職・対⼈関係について⾃⼰及び
周囲からの期待が変化する

家系内の他の遺伝⼦変異保有者がいる
可能性を同定

就職・保険での差別を受ける可能性
実親ではなかった，養⼦関係が発覚

⽣殖関係 情報を得た⼈が⾃らの家族計画を選択 意思決定を他⼈から強要される可能性

Am. J. Hum. Genet 57: 1233. 1995に基づき⼀部改変
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遺伝カウンセリング：遺伝子検査を実施→結果について説明します。

 検査結果は専⾨⽤語／英語で書かれていることもあります。解釈を加えながら、わかりや
すく検査結果を伝えます

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 33

遺伝カウンセリング：遺伝子検査の結果について説明します。

 ご本⼈の今後の対策について話し合います

 陽性の結果の場合、同じ遺伝性腫瘍のリスクがある⾎縁者に対する対策について話し合
います

– ご家族についてはがん未発症であることが多いため、遺伝の専⾨外来が相談の中⼼に
なることも多いと思います

 遺伝医療部⾨の窓⼝は、いつでも開いています︕ 何かあればいつでも連絡を︕

＊⾎縁の⽅にどのように伝えるのか、伝えていきたいかについて話合う
（必ず伝えなければならないということはありません）。
＊⼦どもにどのように・いつ伝えるのか、を相談。

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 34
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遺伝子の検査が陰性だったら（遺伝子変異が認められなかったら）

 家系で⼀番初めに検査を受けた⼈

– 遺伝性腫瘍の可能性は低くなりますが、
「遺伝⼦変異が認められなかった＝
遺伝性腫瘍ではない」ということでは
ありません。単に、変異が⾒つけられ
なかっただけ、という可能性も残ります。

– 家族歴に基づいた対応を考えます。

– 家族歴から遺伝性腫瘍が否定的な
場合は、通常の対策型検診をきちんと
受診していきましょう。

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 35

 家系で⾒つかった遺伝⼦変異情報に
基づいて検査を受けた⼈

– 同じ変異が⾒つからなければ「遺伝
していなかった」と考えます。がん罹患
リスクは⼀般の⼈と同じです。

– ⼀般の⼈と同じリスクはあります。通常
の対策型検診は必要です。

– ただし、検査を受けたものとは異なる
遺伝⼦変異を持っていることもあります。
（例︓⼦が⺟で⾒つかった変異情報
に基づく検査を実施したが、⽗⽅には
別の遺伝⼦変異があることがある。）

遺伝性腫瘍（がん易罹患性症候群）と診断されたら

 診断されたがん易罹患性症候群の種類によって罹りやすいがんが違うので、最適な検診
などの予防法は異なります。

– ⼤腸がんに罹りやすい→定期的な⼤腸内視鏡検査を⾏います。

– 乳がんに罹りやすい→定期的なマンモグラフィー検査、超⾳波検査、（場合によって
は）MRI検査を⾏い、早期発⾒を⽬指します。リスク低減のための乳房切除術の
実施を検討することもあります。

– 卵巣がんに罹りやすい→リスク低減のための卵管卵巣摘出術を検討します。

2022/3/12 第4回JCOG患者・市⺠セミナー 36

罹りやすいがんに焦点を当てた、
その⼈に適した検診を受けることをお勧めします。

罹りやすいがんに焦点を当てた、
その⼈に適した検診を受けることをお勧めします。
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遺伝カウンセリング：全体を通して、心理的・社会的支援を行います

 遺伝性腫瘍の受け⽌め⽅、遺伝学的検査結果を知った時の反応は⼈それぞれです。

• 感じたこと、思ったこと、考えたこと、に正解・不正解はありません

• 陽性だったら落ち込む、陰性だったら落ち込まない・・・というわけでもありません

• その後の⾏動につなげていただく（⾏動変容）のが、⼤事。その⽀援・調整が私たち
の役割です

 サポートグループの紹介

可能な限り、来談者の方々が感じたこと、
思ったこと、考えをお伺いし、

それをきちんと理解したいと思っています。

可能な限り、来談者の方々が感じたこと、
思ったこと、考えをお伺いし、

それをきちんと理解したいと思っています。
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「知識は力なり」

遺伝性腫瘍を正しく理解し適切に対策を

遺伝カウンセリング担当者の
願いです。
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がんとの闘いに終止符を打つために

亡くなる40%の約半分は
早期発見・早期治療、

均てん化等により治す。

現在、がんになった人の

60%強は治る

40%弱は亡くなる

http://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/stat/summary.html

残る20%は
難治がん・進行がん。

全ゲノム解析により、治療と予防を⼀⼈⼀⼈に最適化し、新しい医療を創る全ゲノム解析により、治療と予防を⼀⼈⼀⼈に最適化し、新しい医療を創る

●国民が創り出す、医療・ゲノム情報統合ネットワーク

●ゲノム・オミックス情報による個別化医療と創薬

●Big DataとメディカルAI・知識ベース
#39

DNA二重らせんのノーベル賞受賞者Jim Watsonのゲノム

Wheeler DA, et al. 
Nature 457:872, 2008.

 個⼈の全ゲノム配列の解読・公開としては２例⽬、「次世代シークエンサー
（ゲノム塩基配列解読装置）」を⽤いた解析としては最初。

 少なくとも10個の、潜性（劣性）の遺伝病の原因変異を持っていることが
わかった。

 それが「普通」
ということ。

#40
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次の世代への贈り物：私たちのゲノム情報

次の世代への贈り物：歴史の中で、一度だけ現れたあなたのゲノム
#41

私たちが受ける今の医療は、過去の多くの人々からの贈り物

私たちの後にも私たちの前にも
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目標： ➀ 世界に誇る品質と、全国均てん化の国民皆保険制度の中で、

40~

80
代

② 小児と働き盛りの死因の一位のがん
に、最先端のゲノム医療を提供

③ 治療法が未確立の難病に、
最先端のゲノム医療を提供

⑤ 世界の未来を変える
新しい医療を創出

5~9歳

がん
がん

日本人の年齢階級別死因

➃ 情報を集約し、
共有することで

#43

#44
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#45
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がんの遺伝子・ゲノム研究の主な道標
1900 Mendel (Austria)の遺伝の法則（1866）の再発⾒
1953 Watson (USA) & Crick (UK)DNA⼆重らせん構造を解明
1960 Nowell（USA）CMLにおけるPh1染⾊体の発⾒
1966 Lynch (USA) Study of two large midwestern kindreds
1971 Knudson（USA）two-hit hypothesis提唱
1973 Cohen (USA) 遺伝⼦組換え技術を開発 (E. coli)
1976 Stehlin (USA) ラウス⾁腫ウィルスのがん遺伝⼦v-src及びc-srcの同定
1982 ヒトがん細胞でras oncogenesの活性化を同定
1985 Mullis (USA) PCR法開発︔Heisterkamp、Ph1染⾊体におけるbcr-abl融合遺伝⼦⽣成を同定
1986 Dryja（USA）最初のがん抑制遺伝⼦、RB1のクローニング
1989 Baker（USA）p53ががん抑制遺伝⼦であることを発⾒
1990 ヒトゲノム計画が本格始動
1991 Nakamura（⽇本）他、APCのクローニング
1993 Kolodner（USA）hMSH2のクローニング
1994 Miki（USA）BRCA1のクローニング

Affymetrix (USA) オリゴヌクレオチド・マイクロアレイ販売開始
1995 Stratton (UK) BRCA2のクローニング
1996 ASCO Statement on Genetic Testing for Cancer Susceptibility
2001 FDAがimatinib（Gleevec）をCMLに承認
2003 国際共同チームがヒトゲノム配列完全解読を宣⾔

Nakamura（⽇本）⽇本⼈標準的多型データベースJSNPは約20万個の⾼品質SNP
2004 COSMIC公開
2005 国際HapMapプロジェクトPhase 1及び2のデータ公開︔⽇本で認定遺伝カウンセラー制度発⾜
2006 TCGA pilot phase開始
2007 第２世代シークエンサー
2008 国際がんゲノムコンソーシャム発⾜、The 1000 Genomes Project発進
2010 第３世代シークエンサー、1KGP Pilot Phase報告、ゲノム等バイオマーカーによる層別化治療の臨床試験
2013 ClinVar正規版公開
2016 網膜芽細胞腫及び甲状腺髄様癌の遺伝学的検査の保険適⽤
2019 遺伝⼦パネル検査（がんゲノムプロファイリング検査）保険償還（⽇本）
2020 MEN1、BRCA遺伝学的検査、RRSO/RRM、乳房MRIフォローアップ等の保険適⽤ #47
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