
希少がんの診療・臨床試験に関するTips
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主催：国立がん研究センター中央病院
共催：厚生労働科学研究費研究
【希少がんおよび小児がんの臨床試験・治験等に関する医療従事者と患者の情報リテラシーの向上に資する研究】

国立がん研究センター中央病院 腫瘍内科
下井 辰徳
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本日の内容

1. 希少がんの概要

2. 希少がん診療のTips

• 診断サポート

• 文献・情報検索の方法

• 患者説明時に紹介できる診療サポートシステム

• 希少がんの治療開発

3. 希少がん患者が望んでいること
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本レクチャーの目標

◼ 希少がん診療における診療サポートシステムを知り、
実践的に活用できるようになる

◼ 希少がん患者さんに適切な情報を提供できるようになる

◼ 希少がん患者を対象とした臨床試験への参加方法を知り、
患者さんに機会を提供できるようになる



0

10

20

30

40

50

60

70

胃
が
ん

肺
が
ん

大
腸
が
ん
・
直
腸
が
ん

乳
が
ん

前
立
腺
が
ん

リ
ン
パ
腫

肝
臓
が
ん

食
道
が
ん

膵
臓
が
ん

咽
頭
・
喉
頭
が
ん

胆
嚢
・
胆
道
が
ん

膀
胱
が
ん

腎
臓
が
ん

皮
膚
が
ん

甲
状
腺
が
ん

子
宮
体
が
ん

子
宮
頚
が
ん

口
腔
が
ん

卵
巣
が
ん

尿
路
が
ん

軟
部
肉
腫

急
性
骨
髄
性
白
血
病

神
経
内
分
泌
腫
瘍

骨
髄
異
形
成
症
候
群

グ
リ
オ
ー
マ

骨
髄
増
殖
性
腫
瘍

唾
液
腺
が
ん

精
巣
腫
瘍

皮
膚
メ
ラ
ノ
ー
マ

小
腸
が
ん

鼻
腔
・
副
鼻
腔
が
ん

皮
膚
付
属
器
腫
瘍

G
IS

T

腟
・
外
陰
部
が
ん

胸
腺
が
ん

骨
肉
腫

肛
門
が
ん

卵
巣
非
上
皮
系
腫
瘍

陰
茎
が
ん

性
腺
外
胚
細
胞
腫
瘍

粘
膜
メ
ラ
ノ
ー
マ

脳
腫
瘍
グ
リ
オ
ー
マ
以
外

副
腎
が
ん

末
梢
神
経
腫
瘍

眼
の
が
ん

気
管
が
ん

ぶ
ど
う
膜
メ
ラ
ノ
ー
マ

悪
性
髄
膜
腫

組
織
球
・
樹
状
細
胞
性
腫
瘍

カ
ポ
ジ
肉
腫

2008～2011年院内がん登録の分類を改変、Eur J Cancer. 2011 Nov;47(17):2493-511. Pathology International, 2025; 1–19

希少がんコモンながん

◼ RARECAREの定義：罹患率＜6例/10万人年のがん種

希少がんとは

RARECARE分類は網羅的ではない
日本の実態とあっていない
全国がん登録データが公表される前：院内がん登録データで仮に検討
希少でも困っているがんと困っていないがんが存在



• 「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」

• 例）尿路上皮癌、卵巣がんは希少がんの頻度にはあっても、治療方針
がほかのがんよりは発達している

– 標準的な診断法や治療法が確立しているかどうか。

– 研究開発、臨床試験が進んでいるかどうか。

– 既に診療体制が整備されているかどうか。

• が重要なポイント

5

希少がんの定義

https://rarecancersjapan.org/rarecancers/ 平成27年８月 希少がん医療・支援のあり方に関する検討会 報告書
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◼現在の日本での臨床・病理の実態を反映した希少がんの分類が作成された

◼日本では31臓器の364の組織型が希少がんに分類される

◼全がん種の約20%を占める

本邦の希少がんの分類

Pathol Int. 2025 Jun;75(6):291-309. 



特によく出会う希少がん
1．脳腫瘍

(2) びまん性星細胞腫・乏突起膠腫の診断と治療

(3) 膠芽腫

(4) 中枢神経系原発悪性リンパ腫

(6) 髄芽腫

(7) 悪性髄膜腫・間葉系腫瘍

2．眼腫瘍

(1) 網膜芽細胞腫

(2) 眼瞼のがん(脂腺癌扁平上皮癌)

(3) 涙腺癌

(4) 眼付属器リンパ腫

(5) 脈絡膜悪性黒色腫

3．頭頸部腫瘍

(1) 嗅神経芽細胞腫

(2) 聴器癌

(3) 頭頸部の肉腫

(4) 腺様嚢胞癌

(5) 頭頸部原発粘膜悪性黒色腫

4．呼吸器系腫瘍

(1) 悪性中皮腫(胸膜・腹膜，性腺，心膜，その他)

(2) 特殊型肺癌(気管の唾液腺型腫瘍，肉腫様癌，その他)と

胸腺癌・胸腺腫

(3) SMARCA4 欠損胸部腫瘍(SMARCA4欠損腫瘍)

5．乳腺腫瘍

(1) 特殊型乳癌：化生癌，腺様嚢胞癌

(2) 男性乳癌

(3) 乳腺悪性葉状腫瘍

6．消化管(器)の腫瘍

(1) GIST

(2) 小腸癌

(3) 虫垂がん

(4) 肛門癌

(5) 特殊型肝臓・胆道・膵癌

7．内分泌・泌尿器の腫瘍

(1) 副腎皮質癌

(2) 褐色細胞腫・パラガングリオーマ

(3) 胚細胞腫瘍の適切な診断と治療

(4) 尿膜管がん

(5) 陰茎癌

(6) 後腹膜の肉腫

8．婦人科の腫瘍

(1) 子宮肉腫

(2) 子宮内膜間質肉腫

(3) 子宮がん肉腫

(4) 腟癌/外陰癌

(5) 奇形腫発生のがん

(6) 絨毛性疾患

(7) 腹膜癌

(8) 卵巣上皮性境界悪性腫瘍および顆粒膜細胞腫

(9) 子宮・子宮頸部癌の特殊型

9．皮膚腫瘍

(1) 悪性黒色腫

(2) メルケル細胞癌

(3) 基底細胞癌

(4) 有棘細胞癌

(5) 汗腺癌(アポクリン癌，エクリン癌)

(6) 毛器官がん

(7) 乳房外パジェット病の診断と治療の変遷
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10．骨軟部腫瘍・肉腫
(1) 骨肉腫
(2) 軟骨肉腫の診断・治療
(3) ユーイング肉腫
(4) ユーイング様肉腫(骨や軟部に発生する未分化小円形細胞肉腫)

(5) 脊索腫
(6) 骨巨細胞腫
(7) 脂肪肉腫
(8) 平滑筋肉腫
(9) 未分化多形肉腫
(10) 滑膜肉腫
(11) 悪性末梢神経鞘腫瘍
(12) 横紋筋肉腫
(13) 血管肉腫
(14) 類上皮血管内皮腫
(15) 孤立性線維性腫瘍
(16) 類上皮肉腫
(17) 明細胞肉腫
(18) 胞巣状軟部肉腫の診断と治療
(19) 間葉性軟骨肉腫
(20) Malignant PEComa

(21) 隆起性皮膚線維肉腫
(22) デスモイド型線維腫症
(23) カポジ肉腫

11．血液の腫瘍
(1) 組織球・樹状細胞腫瘍
(2) 骨髄増殖性腫瘍

12．小児の腫瘍
(1) 肝芽腫
(2) 神経芽腫(ユニークな臨床像と治療戦略)

(3) ウィルムス腫瘍(腎芽腫)

(4) 頭蓋外原発ラブドイド腫瘍
13．その他

(1) 神経内分泌腫瘍
(2) 粘膜悪性黒色腫
(3) 原発不明がん
(4) 遺伝性のがん
(5) 心臓の腫瘍
(6) NUT癌

85疾患

川井章先生企画



希少がんだから診られないといわれる患者さん
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診断が難しい
具体的な治療法がわからない
治療方法が難しい・自信がない
どんな経過をとるかわからない

希少がんだから
わからない

うちじゃ診れない

よくわからない病気
って大丈夫？？？



がんが治るってどういうこと？
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がん

がんが治療で完全消滅

がんが治療で潜在化 そのうえで、その方が寿命を
迎えるまでがんが顕在化しない



・がんが治る = がんを無くす治療 +  再発しない

寿命まで経過を見られない場合の「根治」はどう考える？

胃癌を含めて
ほとんどのがんの場合、
手術で取りきること

一部のがん
（頭や首のがん、子宮頸がん等）

では放射線治療

さらに少ない一部のがん
（白血病や精巣腫瘍等）

では薬物療法

（5-10年）
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手術が第一選択の疾患で、根拠が十分ないのに
手術以外の方法を推奨することは危険



希少がんと一般的ながんの違い
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がんの一般原則と考え方

特殊な手術方法 放射線 特別な抗癌剤 特別な薬物 経過観察

Aのがん Bのがん Cのがん Dのがん Eのがん

例外が生じやすいのはコモンながん、薬剤感受性が高いがん、小児がん
StageIVの遠隔転移があっても転移巣切除が予後改善に役立つ
• 大腸がん（肝転移切除）、腎細胞がん（肺転移切除）など
• 小児のがんは、StageIVの病状でも、全身抗がん剤＋局所治療でできる限り
の病勢制御を目指す
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希少がん診療のTips

診断 文献・情報
検索

治療患者説明

希少がん診療過程



腫瘤ができました・・・組織はよくわからないがんと言われました
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https://www.pathologyoutlines.com/topic/softtissuealveolarsoft.html



悪性軟部腫瘍の初回病理医と専門病理医による診断の一致率(%)

14
1. BMC Cancer. 2010; 10:150. 2. Ann Oncol. 2012;23:2442-2449.     3. Sarcoma. 2009;2009:741975. 4. Sarcoma. 2014;2014:686902. 

5. Am J Clin Pathol. 2001;116:473-6. 6. https://mhlw-grants.niph.go.jp/system/files/2019/192021/201908014B_upload/201908014B0003.pdf.
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診断 文献・情報
検索

治療患者説明

• 病理診断コンサルト
• インターネット活用方法
• AI活用方法

• Meet the Expert • 希少がんホットライン
• Connect Oncology紹介

• 各施設の経験症例数検索
• 臨床試験（MASTER KEY 

Project、先端医療科）

希少がん診療のTips

希少がん診療過程



希少がん診断の課題に対する取り組み
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◼日本病理学会・国立がん研究センター 病理診断コンサルテーション

⚫ 利用対象者：病理診断に従事する病理診断医

⚫ 対象症例：病理診断の確定が難しいと考えられる
症例（生検標本・手術標本の組織診断）や専門家
に相談したい場合

⚫ 手数料：原則無料
※標本送付の実費はご負担ください
※一部のコンサルタントが国立がん研究センター
以外で特殊補助解析を行った場合は有料となる場
合があります。

⚫ 特定の免疫染色、FISHや遺伝子解析を目的とし
たコンサルテーションはお受けしておりません。これ
らの解析は、コンサルタントが診断に必要と判断し
た場合に実施することを原則としています。

がん情報サービスホームページより引用（https://ganjoho.jp/med_pro/med_info/image_diagnosis/pathological.html）



腫瘤ができました・・・病理コンサルトでは
胞巣状軟部肉腫と言われました

17

https://www.pathologyoutlines.com/topic/softtissuealveolarsoft.html

何それ？？
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診断 文献・
情報検索

治療患者説明

希少がん診療過程

• 病理診断コンサルト
• インターネット活用方法
• AI活用方法

• Meet the Expert • 希少がんホットライン
• Connect Oncology紹介

• 各施設の経験症例数検索
• 臨床試験（MASTER KEY 

Project、先端医療科）

希少がん診療のTips



胞巣状軟部肉腫（alveolar soft part sarcoma：ASPS）

• 若年者（思春期～30代）に多く、女性にやや多い。

• 好発部位は下肢深部（大腿）で、頭頸部（特に若年者の舌・眼窩）も知られ
ている。

• 胞巣状（alveolar）構造をとる独特の組織像が特徴。分子レベルではほぼ例外
なくASPSCR1–TFE3 融合遺伝子を持ち、TFE3免疫染色陽性が診断の決め手
となる。

• 原発巣は非常にゆっくり増大するが、

肺・脳・骨への遠隔転移を起こしやすい。

19

https://www.pathologyoutlines.com/topic/softtissuealveolarsoft.html



希少がんの文献検索・情報収集のTips

20

① 日本語の総説を活用

Step 1. 検索サイトで日本語の総説を検索

胞巣状軟部肉腫 総説



希少がんの文献検索・情報収集のTips
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① 日本語の総説を活用

Step 2. 総説の考察で概要を把握

疫学

診断

予後

治療



希少がんの文献検索・情報収集のTips
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② AIを活用

Step 1. 参考にできる論文を聞く



希少がんの文献検索・情報収集のTips

23

② AIを活用 Step 2. FACTチェック

Chat GPT 5.2 thinking Chat GPT 5.2



AIのハルシネーション

24

• ハルシネーションとは？なぜ起こるのか

• LLMは「事実を答える」ように設計されていない。基本は統計的にもっともらし
い次の単語を並べてテキストを生成している。

• 2024年の研究では、論文参照情報に関する誤り率は30～90%（タイトル・著者
・年のいずれか誤り）。

• 2023年弁護士がChatGPT生成の存在しない判例を裁判書類に引用して問題化。

• 誤情報の元が訓練データ中のジョーク投稿や不正確な一次情報に由来する例（ピ
ザソースに接着剤推奨など）。

• 圧縮と展開のズレ：LLMは膨大なデータをパラメータに圧縮し、再展開するとき
に統計的パターンが崩れる部分が出る。

• 学習データの曖昧さ：冗談や皮肉を事実と取り違える例（ピザにのりを混ぜる冗
談 → 本当のアドバイスとして出力）。

• ユーザーに迎合する性質：「水素」ではなく「ヘリウムが最も軽い元素です」と
ユーザーが言えば、モデルが同意してしまう。

• 人間による調整（RLHF）でモデルを「答えた方が好まれる」ように誘導すると
、精度よりも「とにかく返答する」方向に偏る。

Nature. 2025 Jan;637(8047):778-780.



AIのデセプション（欺瞞）
「意図的にユーザーを欺く、または戦略的に嘘をつく」現象

25https://zenn.dev/headwaters/articles/bc1e0c40f55886 https://www.anthropic.com/research/agentic-misalignment BMJ. 2024 Mar 20:384:e078538. 

• Anthropicは、複数社の主要16モデルを、架空の企業環境でストレステスト。
• モデルには「無害な業務目標」だけを与えつつ、
• (1) 置き換え（シャットダウン）されそう、または
• (2) 会社の方針転換で“目標と会社の意向が衝突”する状況を作り、
• モデルが会社に逆らう行動に出るかを確認。その結果、各社モデルの少なくと
も一部が、追い詰められると脅迫（ブラックメール） や 機密情報の漏えい
（競合への提供） といった、典型的な内部不正に相当する行動を選ぶ



AIのハルシネーションにどう対応するか

26Nature. 2025 Jan;637(8047):778-780.

• Retrieval-Augmented Generation (RAG)
信頼できる外部テキストを参照して回答する方式（医療・法律分野で活用）。
完全ではないが事実性向上。

• 外部ファクトチェック
別モデルやWeb検索で回答検証（Google GeminiのDouble-checkなど）。
計算コストとWeb上の誤情報が課題。

• 自己反省・整合性確認（一貫性チェック）
チェーン・オブ・ソート（段階推論）や同一質問への複数回答の一貫性検証。
意味的エントロピー（semantic entropy）の測定で低信頼回答を推定。

• 内部状態解析（“AI脳スキャン”）
ニューロンの活性パターンを可視化し、真実・虚偽のパターンを識別。
自己状態マップを用いて幻覚発生確率を予測する試み。

• 信頼度スコアの活用
内部信頼度（次単語予測確率など）をユーザーに提示する案。
ただし過信や誤差による逆効果の懸念あり。

Q: 祖父Aが80歳、父Bが50歳、孫Cが20歳。
AとCの年齢差はいくつ？

・普通のLLM：「60歳差」と即答。

・チェーン・オブ・ソート：
祖父Aは80歳。
孫Cは20歳。
年齢差は「80−20=60」。
答え：60歳差。

・意味的エントロピー（semantic entropy）
の測定
AIチャットボットが同じ質問に対して生成した
「各回答の内容がどれくらいバラバラか」を分
析することで、その質問についてどれだけ“自
信がなく迷っている”か＝信頼性の低い回答の
可能性を測定する手法 バラバラ度低い：信頼
度高い

• 医学＝患者さんの命にかかわる意思決定のための情報：正確性を確認するならばRAGか外部ファクトチェック
を用いて根拠を確認していく方が時間が早い

• 多くの研究結果をまとめていく作業の際には、一貫性チェックやAI脳スキャン、信頼度スコアが役立つ



希少がんの文献検索・情報収集のTips
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③ Meet the Expert（国立がん研究センターYouTube公式チャンネル）

YouTube 希少がんMeet the Expert（https://www.youtube.com/playlist?list=PLYQPAvzeUayL2NGAgjTzzAgE2WKTKNNPp）
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診断 文献・
情報検索

治療患者説明

希少がん診療過程

• 病理診断コンサルト
• インターネット活用方法
• AI活用方法

• Meet the Expert • 希少がんホットライン
• Connect Oncology紹介

• 各施設の経験症例数検索
• 臨床試験（MASTER KEY 

Project、先端医療科）

希少がん診療のTips



希少がんホットラインのご紹介

29
連絡先：医療者用と患者さん・ご家族用があります

• 希少がんに関する情報の提供と適切な
受診・診療行動への支援を行っている

• 全国で7か所に設置

• 対象：希少がんまたは希少がんの疑いの
ある患者さんやご家族、希少がん診療に
関わる医療者など

• URL：
https://www.ncc.go.jp/jp/rcc/hotline
/index.html



研究開発中のコンサルテーションシステム

30

サポート

③主担当者の決定及
び相談内容の検討・

決定

連携協力病院A患者

研究サポートスタッフ

①コンサルテーション依頼

②症例（相談内容）登録

④相談内容の確認・追加質問

⑤レポート返却

⑥コンサルテーションの内容に
ついての確認・質疑応答

⑩アンケート結果共有

⑦治療内容の決定

⑨医療従事者
アンケート回答

⑧患者
アンケート実

施

➢ 医師同士のがん診療に関する相談(D to D）をオンラインで行うシステムの実証化研究
➢ 令和6年度厚労科研「デジタル技術の活用によるがん医療の均てん化に資する研究（２４ＥＡ０２０１）」

NCCH

CONNECT-Oncology



研究開発中のコンサルテーションシステム
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個人やグループへの

情報共有をスピーディーに

複数の病院グループとの

つながりをシンプルに

多様な手段でいつでもどこでも

円滑・効果的に

高度なセキュリティ3医用画像の共有2コミュニケーションの活性化1

画像共有 ビデオ通話

チャット

PCでも使用可能



研究参加施設（2025年12月時点）

岩手医科大学附属病院

仙台厚生病院
東北医科薬科大学病院
石巻赤十字病院
大崎市民病院
東北労災病院

山形県立新庄病院
山形大学医学部附属病院

県立広島病院
広島大学病院
JA尾道総合病院

高知医療センター
近森病院

高松赤十字病院
高松市立みんな
の病院

富山大学附属病院
富山西総合病院

佐賀県医療センター好生館 関西医科大学附属病院

公立那賀病院
和歌山県立医科大学
白浜はまゆう病院
橋本市民病院

琉球大学病院

釧路労災病院

鳥取大学附属病院

諏訪赤十字病院

秋田大学医学部附属病院

群馬県立がんセンター

今村総合病院
相良病院

市立奈良病院

熊谷総合病院



34

診断 文献・
情報検索

治療・
臨床試験

患者説明

希少がん診療過程

• 病理診断コンサルト
• インターネット活用方法
• AI活用方法

• Meet the Expert • 希少がんホットライン
• Connect Oncology紹介

• 各施設の経験症例数検索
• 臨床試験（MASTER KEY 

Project、先端医療科）

希少がん診療のTips



希少がんの治療：診療経験のある施設を探す
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https://gansearch.ncc.go.jp/cmas/index

こんなとき
• セカンドオピニオン先を探したい
• 患者さんの家の近くで診療経験のある
病院を探したい



36院内がん登録に基づいて各年ごとに算出URL：https://gansearch.ncc.go.jp/cmas/result



希少がんの治療開発：国立がん研究センターの取り組み
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国立がん研究センター中央病院ホームページ
（https://www.ncc.go.jp/jp/ncch/masterkeyproject/docs/MASTER_KEY_Project_Leaflet_202208_v1.0.pdf）

Master key project

• レジストリ研究に参加頂くことで、
条件を満たせばプロジェクトで実施
している臨床試験に参加可能

• 希少がんは治療の選択肢が限られて
おり、臨床試験の参加を通じて、
より多くの治療機会を提供すること
が目的



希少がんの治療開発：国立がん研究センターの取り組み
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国立がん研究センター中央病院ホームページ（https://phase1-oncol.ncc.go.jp/institution/acceptance/）

先端医療科

• 新規薬剤の早期開発（第I相試験）を専門とする
診療科

【受診方法】

1.がん遺伝子パネル検査を実施されていない場合
患者さん：電話で初診予約（03ｰ3547ｰ5130）

2. がん遺伝子パネル検査を実施している場合
通院中の医療機関：FAXで初診予約（0120ｰ489ｰ512 または 03-3542-2547）

  ※がんゲノム医療予約申込書の予約希望科を先端医療科と記載

tel:03%EF%BD%B03547%EF%BD%B05130
tel:03%EF%BD%B03547%EF%BD%B05130
tel:03%EF%BD%B03547%EF%BD%B05130
tel:03%EF%BD%B03547%EF%BD%B05130
tel:03%EF%BD%B03547%EF%BD%B05130


JOINを利用した臨床試験（治験）に関する事前相談システムの実証化研究

③適格性判断

連携協力病院
（関東地方周辺）

A患者

①コンサルテーション依頼

②症例情報登録

④参加の可否を返答

⑤治験内容及び患者に
ついての確認・質疑応答

⑥適格性ありと判断さ
れた患者を紹介

NCCH

⑦最終的な適格性を判断し、
適格性あれば臨床試験登録

（臨床試験参加困難・終了時
には逆紹介も検討）

本システムを用いることで、迅速かつ一部適格条件の事前確認により、
臨床試験参加可能性がアップすることが期待される
→患者さんもハッピー、日本の臨床試験（治験）促進につながり、
日本のドラッグロス解消の一つの方策となることを期待している

CONNECT-ClinicalTrials

39



①各御施設からの
JOINでの相談に対応

（相談フォーム①と②という
基本的な情報を記載）

②当院へ臨床試験Aを目的にNCCHを
受診された場合

（診療科の先生にご周知ください、
CONNECT対象シートの確認をMAさん

などにお願い）

臨床試験A

を提案！！

③当該患者さんがNCCHで
臨床試験Aに参加有無の確認
（治験に入ったかどうかを
フォローアップいたしま

す）

CONNECT-ClinicalTrialsで研究分担の先生方にお願いしたいこと

PCでも使用可能

40

CONNECT
対象です！

CONNECT
対象です！



希少がん患者さんが求めていること

希少がん患者の望み

一般社団法人日本希少がん患者会ネットワーク：2018年 希少がん患者実態調査アンケート結果より引用
（https://rarecancersjapan.org/2019/08/12/survey-results-of-patient-cancer-patients-survey/）

地域ごとの通院時間
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本日のまとめ

◼ 希少がん診療を円滑に行うために、各種診療サポートシス
テムを知り、実践的に活用しましょう。

◼ 希少がんホットラインなど、患者さんが利用可能な支援シ
ステムを適切に情報提供しましょう。

◼ 希少がん患者さんの治療選択肢を広げるために、病病連携
のより良い体制を共に構築していきましょう



研修や一緒に働いてくださる方募集中
e-mail; tshimoi@ncc.go.jp

2026 

ご清聴有難うございました
最適な連携体制を一緒に
つくっていきましょう！

がん専門病院
日本1位、世界13位
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