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【本研究のポイント】 

・脳腫瘍で最も多い神経膠腫の診断に重要な 2 つの遺伝子変異を、術中 25 分以内に検

出する新しい解析手法を確立し、従来の手法に比べて大幅な時間短縮が可能となった。 

・IDH1 変異の検出で感度 98.5%、特異度 98.2%、TERT プロモーター変異では感度・

特異度ともに 100%という、極めて高い診断精度を示した（図 1）。 

・手術中に複数部位での迅速遺伝子解析を行うことで、腫瘍と正常組織の境界部の同定

や、より的確な腫瘍切除範囲の検討に貢献する可能性がある。 

 

 

手術中 25 分で脳腫瘍の遺伝子診断が可能に！ 
～脳腫瘍の“超”迅速診断法を確立～ 
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【研究概要】 

 

1. 背景 

脳腫瘍の中でも神経膠腫＊１は、進行が早く再発率も高いため、早期の正確な診断と的

確な治療方針の決定が極めて重要です。近年では、腫瘍の組織診断だけでなく、遺伝子

解析にもとづく分子診断が脳腫瘍分類の中心となり、なかでも IDH1 遺伝子変異＊２と

TERT プロモーター変異＊３は、腫瘍細胞の分子マーカーになるのみでなく、腫瘍のタイプ

や悪性度を判断する上で重要な分子マーカーであると考えられています。これらの分子

異常を手術中に把握することができれば、術中に正常組織との鑑別や、腫瘍の性質を考

慮した摘出範囲の検討に有用な情報となると考えられます。従来の遺伝子解析法では、こ

れらの遺伝子解析の結果が得られるまでに 1～2 日を要するのが一般的であり、手術中

に腫瘍の分子情報を得ることは困難でした。 

 

2. 研究成果 

本研究では、術中に神経膠腫の分子診断を行うための新たな遺伝子解析システムを開

発し、脳腫瘍症例 120 例を対象にその有用性を検証しました。術中に摘出した腫瘍組織

から迅速に DNA を抽出・解析し、IDH1 R132H および TERT プロモーター

（C228T/C250T）変異の有無を評価しました。 

迅速遺伝子解析結果を術後に行われたサンガーシークエンス＊４の結果と比較したとこ

ろ、IDH1 R132H 変異の検出では感度 98.5%、特異度 98.2%、TERT プロモーター

名古屋大学大学院医学系研究科 脳神経外科学の前田紗知研究員、大岡史治講師、

齋藤竜太教授らの研究グループは、脳腫瘍の迅速な分子診断を可能とする新たな遺伝

子解析技術を開発しました。本システムは、組織を採取してから 25 分以内で脳腫瘍に

特徴的な遺伝子変異を検出できる、世界初の臨床応用型手法です。 

マイクロ流路技術を用いた高速リアルタイム PCR 装置「GeneSoC®」（杏林製薬）

と、加熱処理のみで高品質 DNA を抽出できる独自のプロトコルを組み合わせること

で、神経膠腫の診断に極めて重要な遺伝子変異（IDH1 変異・TERT プロモーター変

異）を迅速かつ高精度に検出することに成功しました。 

120 例で手術中に解析を行い、IDH1 変異に対して感度 98.5%、特異度 98.2%、

TERT プロモーター変異に対しては感度・特異度ともに 100%の診断精度が得られま

した。これらの遺伝子異常は腫瘍細胞にしか認めないことから、手術中に複数箇所の検

体を解析することで、遺伝子異常の有無をもとに正常脳と腫瘍の境界をリアルタイムに

把握できる可能性が示唆されました。本技術は手術中に腫瘍の適切な切除範囲を検討

する上で有用なツールとなることが示されました。 

脳腫瘍の診断および手術の精度向上に資する新たな技術として、今後の臨床応用が

期待されます。 

本研究成果は、2025 年 8 月 24 日付（日本時間 8 月 25 日 0 時）国際医学雑誌

『Neuro-Oncology』に掲載されました。 
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変異に関しては感度・特異度ともに 100%という高い診断精度を得ることができました

（図 2）。また術後に得られた病理診断とも極めて高い一致率を示し、術中診断ツールとし

ての信頼性が示されました。1 検体あたりの解析所要時間は検体採取から DNA 抽出ま

では平均 7.57 分、DNA 抽出後の解析時間は IDH1 で 14.29 分、TERT プロモーター

で 17.15 分であり、いずれも 25 分以内に結果が得られ、手術中に結果が得られること

から手術の方針決定へ活用できることが確認されました。 

 

加えて、同一腫瘍内の複数部位から腫瘍組織を採取し、それぞれの部位における遺伝

子変異の有無を評価することで、腫瘍と正常組織の境界を術中に同定する試みも行いま

した。特に IDH1 変異を有する腫瘍では、IDH1 変異の有無で腫瘍細胞と正常細胞を鑑

別することができるため、IDH1 変異が消失すれば腫瘍境界部をこえた可能性が高く、実

際に病理診断でも整合する結果が得られました。迅速に分子異常を同定することで、分子

マーカーに基づく腫瘍の摘出範囲の最適化に寄与するアプローチと考えられます。 

また、本研究で施行している方法で抽出した DNA は全ゲノム解析、DNA メチル化解

析など他の分子解析にも使用可能であることが確認できました。 

 

3. 今後の展開 

今後は、検出可能な遺伝子マーカーの拡充と更なる精度の向上を図るとともに、本技

術を応用して複数の遺伝子変異を同時に解析できるマルチ遺伝子パネルの開発を進めて

いきます。より詳細かつ簡便な術中分子診断の実現を目指します。 
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【用語説明】 

＊１）神経膠腫：脳に発生する原発性脳腫瘍の中で最も頻度が高い腫瘍であり、進行の緩

やかなものから急速に悪化するものまで、さまざまな悪性度の腫瘍が含まれます。悪性

度は、世界保健機関（WHO）による分類に基づいて評価され、グレード 4 が最も悪性度の

高い腫瘍になります。従来は形態学的な特徴をもとに診断されていましたが、近年では、

IDH1 遺伝子変異や TERT プロモーター変異などの分子異常が、腫瘍の診断やグレード

の判断に重要な指標であることが明らかとなり、診断や治療方針の決定において分子診

断が不可欠になりつつあります。 

 

＊２）IDH1 遺伝子変異：IDH1 遺伝子は細胞の代謝に関わる酵素をコードしており、細胞

のエネルギー代謝や老廃物処理に重要な役割を担っています。神経膠腫において IDH1

変異は、IDH1 R132H 型が最も多く、変異があると星細胞腫もしくは乏突起膠腫に診断

されます。また IDH1 変異型腫瘍でも正常細胞には IDH1 変異は認めないことも明らか

になっているため、腫瘍細胞の分子マーカーとしても重要と考えられています。このため、

IDH1 変異の有無は、診断や病型分類、治療方針の決定において重要な分子マーカーと

されています。 

 

＊３）TERT プロモーター変異：TERT 遺伝子は、細胞の寿命に関係する「テロメラーゼ」

と呼ばれる酵素の構成要素をコードしています。IDH 変異と TERT プロモーター変異を

認めると乏突起膠腫の診断となります。また、神経膠腫の中で最も悪性度の高い膠芽腫

で高頻度に認められる遺伝子異常であり、IDH 変異がなく TERT プロモーター変異のみ

を認める膠芽腫と診断されます。TERT プロモーター変異も診断・分類・予後予測におけ

る重要なバイオマーカーとして注目されています。 

 

＊４）サンガーシークエンス：サンガーシークエンスは現在、臨床検査や研究で広く使われ

ている解析手法です。1 回の解析で読み取れる長さは数百塩基程度と限られますが、特

定の遺伝子変異の確認には非常に適しています。一方で、検体の前処理から解析、データ

の確認・判定までに通常 1〜2 日程度を要することが多く、術中の迅速な診断には不向き

とされています。そのため、手術中に結果を得たい場面では、より高速な手法との併用や

代替が検討されています。 
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