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は じ め に

　著者の経歴について簡単に紹介する。現在、岡

山大学大学院保健学研究科博士前期課程・ゲノム

医療サイエンティスト育成コースに在籍し、がん

ゲノム医療中核拠点病院に隣接する環境で、がん

ゲノム医療に関する知識と技術の習得に努めてい

る。遺伝子検査を用いた造血器腫瘍の研究に取り

組むとともに、当施設のリンパ腫病理コンサル

テーションにおける遺伝子検査も担当している。

　著者の研究テーマである造血器腫瘍は、2017 年

出版の WHO 分類・改訂第 4 版以降、遺伝子異常

に基づく疾患分類が確立され、診断・予後予測・

治療方針の決定において極めて重要である。さら

に、本年 3 月には造血器腫瘍を対象とした遺伝子

パネル検査「ヘムサイト」が保険適用となり、固形

がんのパネル検査では実施が困難であった RNA

解析が可能となった。RNA 解析は転写産物を対

象とするため、融合遺伝子を高感度かつ高精度に

検出できる一方、熱や RNase による分解リスク

が高く、適切な検体処理と管理が不可欠である。

さらに、従来のパネル検査とは異なり、初発時か

ら適応可能となったことで、治療選択のみならず

診断や予後予測にも有用なツールとして期待され

ている。今後は、個別化医療の促進とともに、臨

床検査技師の活躍の場が一層広がると考えられる。

　このように高度な遺伝子解析が医療現場に浸透

している時代において、私たち臨床検査技師には、

検体の取り扱いの知識や遺伝子検査に関する高い

専門性を活かし、精度の高い検査を提供すること

が求められる。本稿では、学生の視点から今後の

臨床検査技師に求められる役割と姿勢について考

察する。

I．現在の造血器腫瘍における 

遺伝子検査について

　先ほど紹介したヘムサイトは、上述の通り今後

の臨床応用が期待される一方で、いくつかの課題
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も存在する。第一に検査費用が高額であること、

第二に結果が判明するまでに時間を要すること、

そして第三に実施可能な施設ががんゲノム医療中

核拠点病院を中心とした約 240 施設に限られて

いる点が挙げられる。また、ヘムサイトは網羅的

解析が可能であるものの、リンパ腫診断において

は、免疫組織化学染色やフローサイトメトリーに

より、ある程度診断が可能であり、必要に応じて

特定の遺伝子検査を追加することで診断可能とな

るケースが多い。そのため、特定の遺伝子を標的

とする PCR 法など、従来から広く使用されてい

る遺伝子検査法は、院内でも実施可能であり、ヘ

ムサイトと比較して費用が安価かつ迅速に結果が

得られる点からも、現在において非常に重要な役

割を担っている。

II．自施設で遺伝子検査を行う利点

　当施設のリンパ腫病理コンサルテーションで

は、7 種類の遺伝子検査を実施している（表 1）。

当施設における遺伝子検査の利点は、血液や骨髄

液、凍結組織といった新鮮検体をはじめ、ホルマ

リン固定パラフィン包埋（FFPE）検体や細胞診検

体にも対応可能な点である。特に、濾胞性リンパ

腫（FL）に特徴的な IGH::BCL2 の検出には real-

time PCR 法を用いており、G 分染法では細胞培

養ができず判定不能であった症例においても、転

座を確認することが可能であった。また、FL は

腹腔内病変での発症が多く、微小検体である

EUS-FNA で提出される場合も多いが、そのよう

な少量検体でも解析が可能である。

　さらに、節性 T 濾胞ヘルパー細胞リンパ腫

（nTFHL）に特異的に認められる RHOA 変異 につ

いては、高感度解析法である PNA-LNA PCR 

clamp 法を用いて検査を行っている。nTFHL は

炎症細胞浸潤により腫瘍細胞割合が低いことが知

られており、そのような場合には臨床で広く用い

られている従来法では RHOA 変異が検出できな

いことがある。そのため、RHOA 変異のみを特異

的に増幅できる本法を採用することで、高感度な

解析を実現している。

　また、新規治療薬の導入を契機に EZH2 変異解

析や CD79B 変異解析を新たに立ち上げるなど、

臨床ニーズに応じた検査法の導入も積極的に行っ

ている。これらの検査法は、著者をはじめとする

所属研究室の大学院生が既報を参考に、低コスト

かつ安価に構築したものである。

　自施設で検査法を立ち上げるメリットとして

は、外注検査では新鮮検体に限られることが多い

一方、FFPE 検体にも対応できるため追加検索が

容易である点、さらに施設ごとの疾患特性やニー

ズに応じて検査法を導入・改良できる点が挙げら

れる。また、外注と比較してはるかに安価であり、

結果を 2 ～ 3 日で返却できるため、緊急性を要す

る症例においても迅速な検査が可能となり、正確

かつ早期の治療方針決定に貢献している。

III．これからの臨床検査技師に求められること

　前述のように、検査法を施設内で構築・運用す

ることは、各施設における安価で迅速な診断体制

の強化につながる。今後、診断・治療の場面でゲ

表 1　当施設の遺伝子検査項目

検査 目的

IgH 遺伝子再構成
良悪性の判定

TCR 遺伝子再構成

MYD88 L265P

確定・鑑別診断 IGH::BCL2

RHOA G17V

EZH2 Y641, A682, Y692
治療方針の決定

CD79B Y196
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ノム情報の重要性が一層高まるため、検査法を自

ら立ち上げ、実装できるスキルを臨床検査技師が

身につけることは極めて重要である。遺伝子検査

技術は、適切な指導と実践の機会があれば、筆者

らのような初心者であっても検査法の確立は十分

可能である。特に上述した RHOA 変異解析は筆

者が立ち上げたものであり、当初は条件検討や文

献選定に時間を要した。しかし、一度経験すると、

その後は 1 ヵ月以内に検査を構築できるようにな

り、臨床ニーズに応じて早期に検査の立ち上げる

スキルを身につけることができた。

　さらに、臨床検査技師には遺伝子検査技術に加

え、遺伝子パネル検査などの膨大なゲノムデータ

を正確に解釈し、治療や診断に結びつけるバイオ

インフォマティクス能力も求められる。ゲノム医

療は、新規遺伝子変異の報告や変異に基づく治療

薬の開発など日々進化しており、これらの変化へ

の柔軟な対応に加えて、患者の治療歴等を踏まえ

た総合的判断が必要である。

　バイオインフォマティクスの専門家（バイオイ

ンフォマティシャン）はこれまで工学系出身者が

多い印象があるが、今後ニーズがさらに高まる中

で、医療の知識を有する臨床検査技師が結果解釈

に関わることは、より信頼性の高い報告につなが

ると考えられる。また、結果の解釈には、遺伝子

検査の工程や検体品質を理解していなければ正確

な解釈は困難であり、その意味でも臨床検査技師

が遺伝子検査とバイオインフォマティクスの双方

を理解することは不可欠である。さらに、バイオ

インフォマティクスの需要は臨床だけでなく研究

領域でも急速に高まっている。NGS を用いた遺

伝子発現解析や病態解明に関する論文は増加して

おり、臨床・研究の両面でその重要性は今後ます

ます大きくなると考えられる。

　臨床検査技師は、検査を正確に実施し適切に結

果を解釈する役割を担っている。しかし、検査を

最も理解している私たち自身が、その検査を用い

て臨床現場の課題を解決していく姿勢もこれから

のゲノム医療の発展に不可欠であり、臨床検査技

師の積極的な介入は、今後の医療現場においてま

すます重要となるであろう。

IV．ま と め

　ゲノム医療が進展する中で、臨床検査技師には

遺伝子検査とバイオインフォマティクスの双方を

身につけることが求められている。また、自施設

で検査法を構築できることは、迅速かつ高精度な

診断に大きく貢献する。今後も専門性を高め、臨

床現場の課題解決に主体的に関わる姿勢が、ゲノ

ム医療を支える重要な役割となる。


