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AIを活用した遺伝性乳がん卵巣がん拾い上げシステムの実証に成功 

 当センターの遺伝診療科と臨床研究所で、遺伝性乳がん卵巣がん（hereditary breast and ovarian 
cancer; HBOC）のリスクを抱える人を見つけ出すことを目的とする拾い上げ業務を効果的・効

率的に行うために、人工知能（artificial intelligence; AI）を活用した拾い上げシステムを開発し

ています。今回、実際の患者を対象にした同システムの実証研究を行い、この取り組みの成果

が、医療分野におけるデジタルトランスフォーメーションの国際的な学術誌であるJournal of 
Medical Internet Research誌に掲載されましたのでお知らせします。 

 これは、神奈川県立保健福祉大学ヘルスイノベーション研究科との共同研究の取り組みとし

て、令和３年度、５年度に行ったパブリシティー報告（参考資料）に続く成果です。 
 
＜研究背景＞ 

HBOCは主要な遺伝性腫瘍の一つであり、適切な拾い上げ体制を確立し、リスクの高い人々

を迅速に見つけ出すことが重要です。しかし、遺伝性腫瘍の疑いのある患者を十分に拾い上げ

られていないのが現状です。その主な理由の一つに、拾い上げを担当する専門医療職、特に認

定遺伝カウンセラーのマンパワー不足が指摘されています。 
当センターで開発した拾い上げシステム*では、インターフェイス上で患者が家族歴や病歴に

関する質問に答えることで、HBOCを疑う基準に合致するかどうかが無人かつ自動で評価され

ます。  
 
＜研究の概要と成果＞ 
今回の実証研究では、神奈川県立がんセンターを訪れた患者11名を対象に、AIを活用した拾

い上げシステムを利用してもらい、その精度と利便性を評価しました。その結果、同システム

が収集した対象者の病歴および家族歴に基づくHBOCのリスク評価は、当センター遺伝診療科

の評価と一致しており、十分な医学的精度が確認されました。また、同システムの操作時間は

平均18分であり、対象者全員が問題なく操作できたことが確認されました。さらに、いくつか

のケースでは、研究参加前に実施された認定遺伝カウンセラーによる問診では得られなかった

家族歴を同システムが新たに収集しており、情報の補完に貢献しました。本研究の成果は、同

システムが実用的であることを示しており、拾い上げ業務の効率化に向けた新たな一歩を踏み

出しました。 
 
＜今後の展開＞ 

AIを活用したHBOC拾い上げシステムの導入により、専門医療職のマンパワーに関わらず拾

い上げ業務の対応件数は理論上無限に増やすことができ、多くの人へ遺伝診療に繋がる機会を

提供できると期待されます。今後、さらなる改善を重ね、全国の医療機関での導入を目指すと

ともに、効果的・効率的な拾い上げを通じて適切な遺伝診療の提供体制を構築してまいります。 
 
当該論文： 
Preliminary Screening for Hereditary Breast and Ovarian Cancer Using an AI Chatbot as a Genetic 
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*特許7213501 遺伝カウンセリング支援システム 
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