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　症例報告　

当院初のリスク低減乳房切除術と
リスク低減卵管卵巣切除術を施行した

BRCA 変異陽性乳癌患者の 1例
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抄　　録
　症例は 50代女性．乳癌の診断後，家族歴から遺伝性乳癌を心配され，当院内分泌・乳腺外科の
遺伝外来を受診された．遺伝性乳がん卵巣がん症候群（HBOC）に関する情報提供を行い，遺伝相
談室を紹介した．夫婦で遺伝カウンセリングを受けた後，BRCA遺伝学的検査を希望され，結果
BRCA2に病的変異が認められた．相談を重ねた上で患者は当院での対側リスク低減乳房切除術と
リスク低減卵管卵巣切除術を希望された．当院では施行経験がなかったため，院内体制を整備し，
今回当院初のリスク低減乳房切除術とリスク低減卵管卵巣切除術を施行した．
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管卵巣切除術．

　令和元年 8月30日受付　令和元年10月23日受理
　＊連絡先　小野寿子　〒602‐8566 京都市上京区河原町通広小路上ル梶井町465番地
　現・分子診断・治療医学
　hisako-o@koto.kpu-m.ac.jp
　doi:10.32206/jkpum.129.01.009



10 小　野　寿　子　ほか

京府医大誌　129（1），2020．

Abstract

　　We report a female patient in her fifties.  After she was diagnosed with breast cancer, she became 
worried about hereditary breast cancer because of her family history.  She visited as an outpatient in 
the Division of Endocrine and Breast Surgery for genetic counseling.  We explained hereditary breast 
and ovarian cancer syndrome（HBOC）and referred her to the Department of Genetic Counseling.  
She and her husband received the counseling, and at last, she requested to have a BRCA1/2 genetic 
test.  Based on the test result, she was found to harbor a pathogenic BRCA2 variant. After several 
genetic counseling sessions, the patient elected to have operations of contralateral risk-reducing 
mastectomy and risk-reducing salpingo-oophorectomy at our hospital.  We had never performed the 
risk-reducing operations for a patient with HBOC in our hospital, so we set up a system for the 
operations, and we successfully carried them out for the first time.

Key Words: Hereditar y breast and ovarian cancer syndrome, HBOC, BRCA, Risk-reducing 
mastectomy, Risk-reducing salpingo-oophorectomy.

背　　　　　景

　乳癌の約 10％は遺伝性乳癌であることが知
られており，その原因遺伝子として生殖細胞系
列 BRCA1/2遺伝子変異が最も高頻度である．
BRCA1/2遺伝子変異があると乳癌だけでなく
卵巣癌，前立腺癌，膵癌のリスクが高いことが
知られている1）．このような遺伝子変異を有し
ていることを遺伝性乳がん卵巣がん症候群
（Hereditary Breast and Ovarian Cancer syn-

drome,  HBOC），または BRCA-related  breast 
and/or ovarian cancer syndromeという．
　2018年乳癌診療ガイドラインでは「BRCA
遺伝子変異をもつ乳癌既発症者における対側リ
スク低減乳房切除（contralateral risk-reducing 
mastectomy, CRRM）は，乳癌発症リスク低減
効果のみならず，全生存率改善効果が認められ
ていることから，本人の意思に基づき遺伝カウ
ンセリング体制などの環境が整備されている条
件下で実施を強く推奨する．」と示されている2）．
しかし予防的乳房切除（RRM）は現在，保険
適用外手術であるため，通常診療にて本手術を
容易に行うことはできない（校正時追記参照）．

症　　　　　例

　50代女性．
　現病歴：右乳房腫瘤を自覚され，前医受診に
て右乳癌（トリプルネガティブ乳癌）の診断と
なる．当院にて右乳癌に対して右乳房切除を施

行後，術後抗癌剤治療を行っていた．抗癌剤治
療中，家族歴から遺伝性乳癌を懸念され，化学
療法部の薬剤師，がん認定看護師の紹介にて内
分泌・乳腺外科に新設した遺伝専門外来を受診
された．外来にて遺伝性乳癌，HBOCについ
て説明を行った．NCCNガイドラインに準ず
るHBOCの特徴として，60歳未満のトリプル
ネガティブ乳癌であること，家族歴があること
が合致していた．海外のガイドライン上は遺伝
学的検査を行うための基準を満たしているが，
日本では自費検査であることや，検査により生
じうるメリット，デメリットをあげた．外来受
診後，夫婦で BRCA遺伝学的検査に関して熟
考された．その後，BRCA遺伝学的検査を希望
し，夫と遺伝相談室に来談された．認定遺伝カ
ウンセラーらとともに遺伝カウンセリングを行
い，検査を施行した．Myriad社による検査の
結果，BRCA2 c.6070C＞T （p.Gln2024＊）に病
的変異が認められた．
　既往歴：特記事項なし
　月経歴：乳癌術後抗癌剤治療による化学閉経
　家系図：認定遺伝カウンセラーらが遺伝相談
室にて初回相談時にクライエントから聴取し作
成した（図 1）．その後，追加情報なし．
　経過：遺伝相談室にてクライエントに検査結
果を開示した．確認された遺伝子変異について
の報告（ClinVar等のデータベース検索結果や
文献報告）や，本人の今後のサーベイランスや
予防切除に関する情報を提供した．また血縁者
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への影響や今後の血縁者の対応について相談
し，精神的な負担に対するサポートは臨床心理
士に介入していただいた．検査結果開示後，患
者は遺伝専門外来での数回の遺伝カウンセリン
グを経て，その経過の中で対側リスク低減乳房
切除（CRRM）とリスク低減卵管卵巣切除
（RRSO）を希望された．またいずれの手術も
保険適用外であったことから入院費や麻酔費用
などの軽減を理由に同時手術を希望された．当
時，当院ではこれらの予防切除術を施行したこ
とがなかった．しかしいずれの手術も BRCA
変異陽性者にとってガイドライン上推奨されて
おり，当院でもクライエントの希望があれば体
制を整えるべきであるため，本症例の手術施行
に向けて体制整備を行った．RRSOに関しては
臨床試験として 2017年度に本学医学倫理審査
委員会で承認されており3），施行できる体制が
あった．一方，予防的乳房切除（RRM）は乳
房再建と同時に行われることが多いが，形成外
科との調整がハードルとなり，当院では臨床試

験として行える状況になかった．本症例は乳房
再建の希望がなく，本症例の RRMに関して当
科の依頼により病院管理運営会議にて保険適用
外診療を行う体制に関して議論を行い，その後
保険適用外診療に関する医療費契約書を含めた
書類を作成した．本学臨床倫理審査委員会で手
術施行の承認を得た後に，患者とその家族に手
術同意説明を行い，医療費契約を交わした．手
術施行時，患者が乳癌術後抗癌剤治療を終えて
から約 4か月経過しており，患者の体調は安定
していた．
　手術：産婦人科医による腹腔鏡下 RRSOを
施行したのち，乳腺外科医による CRRMを施
行した．乳房再建の希望はなく，術式はリスク
低減胸筋温存乳房切除術であった．RRM後の
数％の新規乳癌発生のリスクをできる限り減ら
すべく，皮下の乳腺組織の残存に留意して皮弁
を作成し，乳腺の切除範囲は鎖骨下から乳房下
縁から 2横指尾側まで，胸骨左縁から広背筋前
縁までとした．前胸部にドレーンを挿入し，閉
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創して手術を終了した．手術時間は計 2時間１
分で術中問題なく経過した．
　手術病理：乳房，卵巣，卵管ともにいずれも
Occult cancerの所見は認めなかった．
　術後：現在，術後無治療にて経過観察中であ
るが，経過良好である．今後，乳腺外科では術
後 2年までは半年ごと，その後は年に 1回の診
察を既往乳癌の術後検査と合わせて予定してい
る．また婦人科での術後経過観察は臨床研究と
して予定通り行っていく方針である．患者はリ
スク低減手術を受け，できるだけの対策を行
なったという満足感を得ている一方，初回トリ
プルネガティブ乳癌の再発に対する不安は継続
しているため，臨床心理士によるカウンセリン
グも継続して行っている．今後，血縁者への対
応も含め，引き続き HBOCに関する遺伝カウ
ンセリングを行っていく必要がある．
　倫理面への対応として，本症例の遺伝学的検
査は遺伝相談室にて自費検査で行ったが，検査
結果の遺伝情報は医学的管理において医療者間
で共有すべき重要な情報であることから電子カ
ルテ上の記載について，本人，家族に承諾を得
た．
　また，検査結果開示時や予防切除の手術説明
時に当附属病院のプライバシーポリシーの書類
を渡し，内容の説明を行った．さらに医学雑誌
への症例報告の投稿，掲載に関して承諾を得た．

考　　　　　察

　本症例は今回の予防的切除により今後の生涯
にわたる対側乳房と卵巣のサーベイランスを頻
回に行う必要がなくなり，約 90％以上対側乳
癌や卵巣癌の発症を抑えることができていると
考える4）5）．そして何よりも患者の将来の発症
リスクに対する精神的不安を可能な限り，医学
的に取り除くことができたといえる6）．しかし
CRRMを施行しても，胸部皮下のわずかに残っ
ているかもしれない乳腺からの新規乳癌のリス
クは数％残存しており4），また RRSO術後も腹
膜癌のリスクは残存している5）．予防切除希望
者には 100％のリスク低減ではないこと，Occult 
cancerが見つかる可能性7）8），費用負担につい

ては保険適用外診療ではあるが国税庁のホーム
ページに記載があるように医療費控除の対象で
あること9），費用対効果について10）11） など過去
の報告に基づいた十分な情報提供をおこなうよ
う努めている．
　ここ数年，遺伝性乳癌に対する関心は高まっ
ており，当院遺伝相談室においても遺伝性腫瘍，
特にHBOCに関する相談件数は増加している．
遺伝相談室での遺伝カウンセリングは自費であ
ることからクライエントからの自発的な希望が
重要であるが，医学的に情報提供を行うべき症
例に関しては当該科の担当医が行い，必要に応
じて自費の遺伝カウンセリングに繋げること
で，患者は，個別化医療を受ける機会が増えて
いると考える．2017年 5月から当院内分泌・
乳腺外科外来で認定遺伝カウンセラーのサポー
トのもと遺伝カウンセリング体制を整え，2018
年 4月から遺伝外来を設置した．2018年 7月
には BRCA変異癌に有効な PARP阻害剤（オ
ラパリブ）が日本でも保険適用になったことか
ら，HER2陰性乳癌再発患者に対する BRCA
遺伝学的検査が保険適用となり，コンパニオン
診断が可能となった．当院内分泌・乳腺外科に
おいても HBOCに関する相談を希望する患者
は増加傾向にあり，新たなゲノム医療の導入に
より遺伝学的検査を施行する方もまた増加して
いる（図 2）．また 2019年 6月には，進行卵巣
癌で初回治療後の維持療法としてオラパリブが
適応拡大となり，卵巣癌患者にもコンパニオン
診断として BRCA遺伝学的検査を開始した．
今後，新たな分子標的薬の登場による保険診療
やがんゲノム医療の本格的な導入により BRCA
遺伝学的検査を行う症例や変異保有者の血縁者
の遺伝学的検査はさらに増加することが想定さ
れる．
　現在，当院では BRCA変異陽性にて予防切
除を希望している他の症例が数件あるため，当
院でも HBOC症例のマネージメントの選択と
して RRMができる体制が整備されたという意
義は大きいと考える．この数年で HBOC診療
は大きく変化していくと考えられるが，現時点
では BRCA変異保有者の医学的な対応におい
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て，日本では保険などの問題を含め，当院でも
当該科内だけでなく，関連病院との連携体制に
おいても課題は多い．しかし新たな知見や正し
い情報をもとに，個々の病状，思いや希望にあ
わせた方針を患者やクライエントと共に考え，
提示することが重要である．
　以上，当院初のリスク低減乳房切除術とリス
ク低減卵管卵巣切除術を施行した BRCA変異
陽性乳癌患者の 1例について報告した．
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