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症例４

 29歳、閉経前、右乳癌（T1,N1,M0 stageⅠ）

 MRでT=1.5cm、温存可能

 生検：IDC ER（2）PgR陰性 HER（1+）

 家族歴：母３５歳→乳癌死、

姉３２歳 OPE

 →家族性乳癌の定義に当てはまる
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 遺伝変異をもつキャリアか？

 キャリアであった場合、ハイリスク乳腺を残
し、補助療法なしであれば残存乳房内再発の
可能性は高い。→RT追加した場合は？

 日本では家族性乳癌の26.3%にBRCA1/2変異１）

 本症例でBRCA陽性率は39.4%と予測できる２）

 →それ以外はBRCAの遺伝変異による単一遺伝
子病による乳癌と言えない。

（家族歴のある乳癌の多くは複数の遺伝的要因
と環境要因の組み合わせによる多因子遺伝病）
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日本人で３９．４％

米国で既往歴と第二度近親者以内の家族歴から
GroupⅠ～Ⅴまでに分類し、BRCA1/2陽性率を
推定
→日本人１３５例で陽性率を算出
GroupⅡで28.0%
GroupⅡー２で39.4%

→それ以外は単一遺伝子疾患と言い難く
通常の治療選択でいい
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Highrisk乳腺を残しても大丈夫か？

＊残存乳房内再発は術後放射線療法の追加した
場合の予後

Is the breast‐conserving treatment with radiotherapy appropriate
in BRCA1/2 mutation carriers? Long‐term results and review
of the literature：Brest Cancer Res(2010)
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Local Therapy in BRCA1 and BRCA2 Mutation Carriers with
Operable Breast Cancer: Comparison of Breast Conservation and
Mastectomy：Breast Cancer Res Treat. 2010 June ; 121(2):

BRCA変異のある655例で術式の違いで検討
術後補助療法（放射線治療や薬物療法）を含む
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医療費の増大
長期入院（温存手術に比べて）
手術時のリスク（長時間手術、出血、疼痛）
美容的問題（再建でも創は大きい）
腹直筋再建→妊娠のrisk
長期的な再建後の成績はまだはっきりしない。

いずれの術式であっても術後補助薬物療法は
行う必要がある

 本症例はBRCA変異の単一遺伝子病と言い切
れない

 BRCA変異の有無で温存乳房内再発の頻度は
有意差はない

 生存率に差はない
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 １）SuganoK:Cross‐Sectional analysis of germline BRCA1/2mutations in 
Japanese Can Sci 2008

 ２）Cross‐sectional analysis of germline BRCA1 and

 BRCA2 mutations in Japanese patients suspected to

 have hereditary breast/ovarian cancer 2008
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 本症例はBRCA変異の単一遺伝子病と言い切
れない

 BRCA変異の有無で温存乳房内再発の頻度は
有意差はない

 生存率に差はない


