
 ～遺伝性腫瘍症候群の診断のための～

多遺伝子パネル検査（MGPT）説明書

1. はじめに

いでんせいしゅようしょうこうぐん

エムジーピーティー

この説明書は、遺伝性腫瘍症候群の診断を目的とした多遺伝子パネル検査（multigene 
panel testing といい、以下 MGPTと表記）について説明したものです。MGPT について、
より理解を深めていただくためにご一読ください。
MGPT について十分ご理解をいただき、あなた自身で検査を受けるかどうか決めることが
大切です。分からないことがあれば、遠慮なく担当者にお尋ねください。

一度の検査で
数十個の遺伝子を
調べることが可能

遺伝性腫瘍症候群とは

がんの発症には環境・加齢・遺伝など様々な要因が関わっています。がんの発症に関
わる遺伝的な特徴（病的バリアント）をもつ場合、遺伝性腫瘍症候群と診断されます。

遺伝性腫瘍症候群では、特定の複数の部位にがんを発症しやすい傾向があります。
原因遺伝子ごとに、がんを発症しやすい部位は異なります。ときに、がんではない
症状を有する場合もあります。

がんのうち、約 5～ 10％は
遺伝性腫瘍症候群と言われ
ています。

がんを既に発症しているか、
していないかは問いません。

MGPT とは

遺伝性腫瘍症候群に関連する遺伝子の生まれもった特徴を調べる検査です。一度に
多数の遺伝子を調べることができます。（体内にがんがあるかどうかを見つけるため
の検査ではありません）
遺伝子の生まれもった特徴を調べる検査のことを、遺伝学的検査といいます。
MGPT は遺伝学的検査のうちの一つです。

どの MGPT が候補となるか、担当医と相談しましょう。あ
なたや血縁者の経験したがんの状況や症状が参考になる場
合があります。

MGPT を受けることで遺伝性腫瘍症候群の診断や、診断後
の予防・対策などに活用できる場合があります。
また、血縁者の方にも情報が役立つ場合があります。

・

主に採血をおこない、血液を使用して調べます。・

厚生労働科学研究費補助金 がん対策推進総合研究事業
｢ゲノム情報に応じたがん予防にかかる指針の策定と遺伝性腫瘍に関する医療･社会体制の整備および国民の理解と参画に関する研究｣班
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「遺伝性腫瘍症候群に関する多遺伝子パネル検査（MGPT）の手引き 2025年版」の「第３章 遺伝性腫瘍症候群臓器別マネジメント」
に掲載された遺伝子のうち、計 56 遺伝子をとりあげています。

参考文献︓遺伝性腫瘍症候群に関する多遺伝子パネル検査（MGPT）の手引き 2025 年版

遺伝子によっては、がんではない症状も有する場合があります。がん以外の症状が生じる部位にも、遺伝子名を一部記載しています。

※

※

遺伝性腫瘍症候群に関連する発症部位と代表的な遺伝子
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2. 遺伝性腫瘍症候群の遺伝について

ヒトは両親から「遺伝子」と呼ばれる「体をつくる設計図」に載った情報を半分ずつ受け
継ぎます。遺伝子は DNA という物質でできていて、99.9％は個人間の違いはないと言わ
れています。しかし、一部分の異なりが「体の特徴の違い」や「病気へのかかりやすさ」
などにも関係しています。

DNA の配列の個人間の差、遺伝的な特徴のことを “バリアント” と言います。バリアン
トのうち、病気の原因となるものを “病的バリアント” と言います。

ヒトの体を
細かく見ていくと…

約 37 兆個の「細胞」で
作られています

細胞の一つ一つに
「染色体」が入っています

「染色体」を
拡大すると…

※ヒトは約２万数千種類の遺伝子をもっていると言われています

設計図となる情報がある部分（遺伝子）

T G C A T G G C T A G C T C T G C A G C T G T C A G G T A G C T C

A C G T A C C G A T C G A G A C G T C G A C A G T C C A T C G A G

「遺伝子」は体の設計図

「DNA」という物質が折りたたまれており、そのうち
「体をつくる設計図となる情報がある部分」を「遺伝子」といいます
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常染色体顕性遺伝の遺伝形式

… 遺伝性腫瘍症候群の原因となる “遺伝的な特徴（病的バリアント）” を
　 もった遺伝子を示します

顕性遺伝とは

父親と母親からひとつずつ受け継いだ遺伝子のうち、
どちらか片方に “遺伝的な特徴（病的バリアント）” が
存在していると発症する可能性がある遺伝形式をいいます。

遺伝子の特徴を受け継ぐ確率

遺伝性腫瘍症候群の原因となる遺伝子の多くは「常染色体顕性遺伝（じょうせんしょく
たいけんせいいでん）」という、顕性遺伝の形式で伝わります。

この場合、特定のがんを発症しやすい “遺伝的な特徴（病的バリアント）” をもって
いる人の子どもは、性別に関わらず 50%の確率で 同じ遺伝子の特徴を受け
継ぎます。
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遺伝性腫瘍症候群と診断された場合、両親・きょうだい・子どもは それぞれ
50％の確率で 同じ “遺伝的な特徴（病的バリアント）” をもっている可能性が
あります。
ただし、必ずしも同じ種類のがんになるわけではありません。また、発症する年齢も
異なり、一生がんを発症しない方もいます。

子どもは両親から
ひとつずつ遺伝子を

受け継ぎます

親の遺伝子

子の遺伝子
4 パターンで性別問わず

50% の確率

B

A B

A C

C D

D

A C B C A D B D
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3. 多遺伝子パネル検査（MGPT）について

1. でお伝えしたように MGPTは遺伝性腫瘍症候群に関連する、ご自身が生まれもった
遺伝子の特徴を調べる検査です。検査前に以下の事項についてご確認ください。

（1）目的

今回あなたが受ける MGPT では、
遺伝性腫瘍症候群に関連した遺伝子を　　　　　　　個 調べます。
これにより、遺伝性腫瘍症候群であるかどうかを診断することが目的です。

（2）検査の方法

主に採血で行います。採取した血液から DNA を取り出し、複数の遺伝子をまとめて
調べます。実際の検査は、当院が委託する検査会社で行われます。

（3）結果を得るまでの期間

検査の結果を得るまでに要する期間は、　　　　　　　　日程度 かかります。

（4）検査の限界

本検査の解析方法では見つけられない “遺伝的な特徴（バリアント）” が存在する可能
性があります。また、今回の検査に含まれていない遺伝子が原因の場合もあります。

（5）検査の結果について

検査の結果は各遺伝子について、以下の 3 種類のいずれかの結果で報告されます。

VUS とは検出された遺伝子の
特徴（バリアント）が遺伝性腫
瘍症候群の原因となるものか、
現時点でその意義が判断でき
ないものであることを示します。

今後、研究データが蓄積されて
解釈が変更される場合があり
ます。

※同定…この検査により遺伝的な特徴（バリアント）が認められたことをいいます。

遺伝性腫瘍症候群の原因
となる遺伝子の特徴（病的
バリアント）が同定され
たということを意味しま
す。

病的バリアントを
同定※

陽 性

VUS を同定※

（variant of uncertain significance）

現時点では判定保留

遺伝性腫瘍症候群の原因
となる遺伝子の特徴（病的
バリアント）が検出されな
かったということを意味
します。

ただし先述の「（4）検査の
限界」から、完全に否定さ
れるものではありません。

病的バリアントを
同定※せず

陰 性
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当院からのご案内方法

将来 VUS の解釈に変更があった場合、当院では下記の方法で受診の案内
をしています。今後、お住まいやご連絡先が変更になった場合は、当院へ
お伝えください。

　 VUS（variant of uncertain significance）が同定された方

遺伝子の特徴が複数あることも…

検査の結果については、遺伝子の特徴が複数同定されるケースも
あります。結果はすべてお伝えし、結果に応じた対応を行います。 
例）A 遺伝子の特徴に病的バリアントを同定し、さらにB 遺伝子の
　  特徴にVUS を同定…など

本検査は自費診療で行われます。費用は　　　　　　　　　　　　円（税込）です。

（6）検査の費用

（7）本検査に関するデータ等の取り扱い

本検査は、国内の法律に基づく登録のある衛生検査所で実施します。
データ等の取り扱いは以下の通りです。

検査項目によっては、日本国内あるいは日本以外の国や地域の検査室で
解析されます。

解析で得られるデータは、検査室が所在する国・地域で定められた個人
情報保護関連の法律や加盟する国際ルールのもとで取り扱われます。

医療機関、医療従事者および衛生検査所には法律により厳格な守秘義務
が課されています。

※１

※２

※３
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4. 検査の受検に関する利益・不利益について

本検査は医学的な観点からは、下記のように有益な情報が得られる可能性がありますが、
検査を受けるかどうかは、個人の考え方や価値観によって、利益・不利益が異なります。

5. 検査結果で病的バリアントを同定した場合（陽性の場合）

ご自身にとって MGPT がどのような意味をもつか考えた上で、検査を受けるかどうかを
決めることが大切です。検査に対して、迷われたり、不安を感じたりする場合は、遺伝
カウンセリングで相談することができます。

医学的な観点からは…

遺伝性腫瘍症候群の診断や、その後のがん予防に役立つ情報を得
られる場合があります。また、血縁者の診断や健康管理に役立つ
可能性があります。

（1）あなたへの対応

診断された遺伝性腫瘍症候群に合わせて、がんができることを防いだり、がんの早
期発見・早期治療をしたりするためにどのような対応がよいかを担当医と相談して
いきましょう。

あなたの遺伝的な特徴に応じて、がんが発症しやすい部位に対し、定期的
に細やかな検査を継続する、サーベイランスという対応があります。これ
により、がんの早期発見や早期治療を目指します。

また、遺伝性腫瘍症候群の種類によっては、がんが発症しやすい部位を
あらかじめ手術で切除するリスク低減手術が選択肢となる場合がありま
す。これは新たながんの発症を減らす目的でおこないます。

　 さまざまな対応方法

使用する薬剤の種類によっては、効果予測の参考になる場合があります。
治療方針については、主治医とご相談ください。

　 現在、がんの治療を受けている方
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（2）血縁者への対応

あなたに遺伝性腫瘍症候群の原因となる “遺伝的な特徴（病的バリアント）” を認め
た場合、両親・きょうだい・子どもなど血縁者も同じ特徴をもっている可能性が
あります。

検査の結果は、血縁者にとってもがんの予防や早期発見につながります。今後の
状況に応じて対応を考えていくためにも遺伝カウンセリングをご活用ください。
また、血縁者が遠方にお住まいの場合は、近くで対応できる施設をご紹介したり、
オンライン診療に対応している施設をご案内したりすることもできます。

6. 現時点でMGPT を受けないという選択をした場合

MGPTを含め、遺伝学的検査※を受けない場合は、遺伝的な情報を得ることはできません。
しかし、ご自身のこれまでの病歴やご家族の病歴をもとに、今後の健康管理の方法を考え
ることが可能です。担当医とご相談ください。
また、将来あらためて検査を受けたいと思ったときや、迷ったときには、遺伝診療を行っ
ている施設や担当医へご相談ください。

MGPT を検討する際のフロー

遺伝カウンセリング

担当医と相談しながら、
今後の健康管理について検討

診断された遺伝性腫瘍症候群に
関連した健康管理を提案

時間をかけて
決めることも

できます

※遺伝学的検査…遺伝子の生まれもった特徴を調べる検査（MGPT 以外の遺伝学的検査もあります）

MGPT以外の
遺伝学的検査を

考える

MGPTを受けないMGPTを受ける

病的
バリアントを

同定せず

ただし完全に
否定するもの

ではない

陰性

病的
バリアントを

同定

陽性

遺伝学的検査を
受けない

現時点では
判定保留

データの蓄積に
より解釈が変わる

可能性あり

VUS を同定
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7. 診療録への記載について（電子カルテ含む）

検査の結果や受診時の診療内容、検査室からの検査報告書などは、診療に必要な情報で
あり、あなたの医療情報として、原則として診療録や電子カルテに記録されます。

遺伝に関する情報は、他の医療情報と同じように法律やガイドラインに基づいて適切に
取り扱います。

8. 本検査（MGPT）の同意について

この検査を受けるかどうかは、あなたの自由意思で決めていただけます。
同意書を記入したあとでも検査を中止することができますが、中止するタイミングに
よって検査費用がかかる場合がありますのでご了承ください。

また、検査の結果はご本人だけでなく、ご家族にとっても大切な意味があります。
そのため、万が一、結果をあなたにお伝えできない状況になった場合、ご家族へ結果を
伝えてよいかどうかについても、同意書へご記入ください。

9. お問い合わせ先

ご質問などがありましたら、以下の施設までお問い合わせください。

（施設名）

（担当部署）

（電話番号）
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私は本検査（MGPT）についての説明を十分に受け、検査の目的や内容について
理解しましたので、本検査（MGPT）を受けることに同意いたします。

 ～遺伝性腫瘍症候群の診断のための～

多遺伝子パネル検査（MGPT）に関する同意書

いでんせいしゅようしょうこうぐん

エムジーピーティー

説明を受けた事項のチェックボックスに　　をマークしてください

多遺伝子パネル検査（MGPT）の結果を家族等に伝えること
自分以外誰にも伝えないでほしい伝えてよい

※あなたが多遺伝子パネル検査（MGPT）の結果を伝えたい方の連絡先等

説明日

氏名

連絡先

（続柄）

説明者（署名）

年 月 日

同意日

ご本人（署名）

代諾者（署名） （続柄）

年 月 日

（1）目的
（2）検査の方法
（3）結果を得るまでの期間
（4）検査の限界

（5）検査の結果について
（6）検査の費用
（7）本検査に関するデータ等の取り扱い

1. はじめに（遺伝性腫瘍症候群とは・MGPTとは）
2. 遺伝性腫瘍症候群の遺伝について
3. 多遺伝子パネル検査（MGPT）について

4. 検査の受検に関する利益・不利益について
5. 検査結果で病的バリアントを同定した場合（陽性の場合）
6. 現時点で遺伝学的検査を受けないという選択をした場合
7. 診療録への記載について（電子カルテ含む）
8. 本検査（MGPT）の同意について
9. お問い合わせ先について
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本モデル文書を使用するにあたり、各御施設で内容を確認、修正のうえ、各御施設の
責任において使用してください。記載している内容は一般的な内容であり、全ての
施設にそのまま適用できるものではないことをご了承の上、ご利用ください。
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