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【要旨】　がんゲノム医療連携病院である東京医科大学病院において、2019年 10月 1日より保険診療
下での「がん遺伝子パネル検査」を導入してから 1年が経過した。2019年 10月から「NCCオンコパ
ネル」、2020年 4月から「FoundationOne CDx」を導入し、2019年 10月から 2020年 9月までの 1年
間のがん遺伝子パネル検査の出検総数は 33件であった。検査の対象となった標準治療実施後の症例
33件に対し、実際にプロファイリングデータが取得できた症例は 32/33例であり、actionable geneが
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は じ め に

2018年に閣議決定された「第 3期がん対策推進
基本計画」では、「がん患者を含めた国民が、がん
を知り、がんの克服を目指す」を目標として、日常
的な医療現場におけるがんゲノム解析とその結果に
基づく最適な治療法を選択する「ゲノム医療」の推
進が盛り込まれ、がん患者が全国どこにいてもゲノ
ム医療を受けられる体制の構築が掲げられた。これ
を受け、「がんゲノム医療」の推進は衆目の一致す
るところとなり、実際の医療現場において、がんゲ
ノム中核拠点病院とその連携病院を中心に、がん遺
伝子パネル検査の実施体制の整備が急速に進められ
た。2018年 12月には国内で 2種類の遺伝子パネル
検査が薬事承認され、翌年、2019年 6月からはが
ん遺伝子パネル検査が保険診療で可能となり、さら
には、臨床情報が付随した遺伝子パネル検査情報が
C-CAT（がんゲノム情報管理センター）に集約・統
合される体制が確立された。これらの全国で統一し
た「がんゲノム医療」の実装が稼働していることの
意義は国際的にみても極めて大きいといえる。
がんゲノム医療連携病院である東京医科大学病院
では、慶應義塾大学病院をがんゲノム医療中核拠点
病院とした枠組みの中で、2019年 10月 1日より保
険診療でのがんゲノム医療を提供している。
本稿では、がんゲノム医療の国内外の動向、当院
におけるがん遺伝子パネル検査の実際、さらに今後
の展望について紹介する。

1.　がん遺伝子パネル検査とは

従来のがん治療は、主にがんが発生した臓器別、
がん種ごとの適応によって治療方針が立てられてい
た。しかし、「がん」が遺伝子変異によって引き起
こされる疾患であることから、がんの治療が、個々
の腫瘍ゲノム情報に基づき選択される時代となって
きている。「がん遺伝子パネル検査」とは、がん組
織から抽出した核酸を用いてがんと関連する遺伝子
変異を網羅的に調べ、その情報を基にして適切な薬

剤や治療法や対象となる可能性のある臨床試験・治
験の有無を専門家チームが検討し、その結果を患者
に伝える検査である。
従来、「がん治療のための遺伝子検査」の主体は、
少数の候補遺伝子変異に対する承認薬の適応の有無
をみるために行う「コンパニオン診断」であった。
一方、「がん遺伝子パネル検査」は、選定網羅的解
析より得られた遺伝子変異情報を包括的なプロファ
イルとして解釈し、標準治療以外の治療に反映させ
る点で、「コンパニオン診断」とは大きく異なる。
「がん遺伝子パネル検査」の定義として、解析遺
伝子の数に明確な基準はないが、2019年 6月の保
険収載では、包括的なゲノムプロファイルとして
100以上のがん関連遺伝子の変異等を検出できる
シーケンサーシステムを用いて探索することになっ
ている1）。
本邦では 2018年より国立がん研究センター中央

病院が申請医療機関である「OncoGuideTM NCCオ
ンコパネルシステム」2）3）、東京大学医学部附属病院
が申請医療機関である「遺伝子パネル検査（Todai 
OncoPanel）」4）、大阪大学医学部附属病院が申請医療
機関である「Oncomine Target Test」が先進医療とし
て実施されており、2018年 12月には NCCオンコ
パネル（開発企業 : シスメックス株式会社、申請企
業 : シスメックス株式会社、遺伝子数 : 114）と
FoundationOne CDx（開発企業 : Foundation Medicine 
Inc.、申請企業 : 中外製薬、遺伝子数 : 324）5）6）が
薬事承認され、2019年 6月からは保険診療が可能7）

となっている（表 1）。
がんゲノム医療連携病院である東京医科大学病院
では、慶應義塾大学病院をがんゲノム医療中核拠点
病院とした枠組みの中で 2019年 10月から「NCC
オンコパネル」、2020年 4月から「FoundationOne 
CDx」を導入している（図 1）。

2.　がん遺伝子パネル検査の実際

当院で行っている、保険診療下での「がん遺伝子
パネル検査」の流れを示す。以後、（1）遺伝子パネ

31/32例（97%）、druggable geneが 18/32例（56%）検出されたが、その中で治療の選択に繋がった症
例はわずか 5/32例（16%）であった。今後の「個別化がん医療」の促進において、院内でのがんゲノ
ム医療の環境・体制構築の現状をがん診療に携わるすべてのスタッフが把握することで、「より多く
の患者が恩恵を受けることのできるがんゲノム医療」の推進に向けた課題対応が期待される。
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ル検査に供する検体の品質管理、（2） 説明と同意、
（3）結果の解釈、シーケンス・レポート作成、（4）
エキスパートパネルの各ステップについて概説した
後、（5）現状報告を行う。
（1）　検体の品質管理
がん遺伝子パネル検査には日常的な病理診断で用
いられるホルマリン固定パラフィン包埋組織（for-
malin-fixed paraffin embedded tissue ; FFPE）が用い

られる。解析技術の進歩により、10～200 ngの
DNA量が得られれば、少量のがん組織（厚さ 10 
μmの FFPE検体スライド 3～5枚程度）からでも、
1回の検査で数多くのがん関連遺伝子について網羅
的な解析ができるようになっている。
検査に必要な質の高い病理組織検体の収集・保管
の方法については、日本病理学会が策定した「ゲノ
ム診療用病理組織検体取り扱い規定」8）に詳しく述

表 1　国内における主ながん遺伝子パネル検査
　　   2018年より「OncoGuideTM NCCオンコパネル システム」、「遺伝子パネル検査（Todai OncoPanel）」、「Oncomine 

Target Test」が先進医療として実施されており、その後 NCCオンコパネルと FoundationOne CDxが薬事承認さ
れている。

パネル名 メーカー 解析対象
核酸

解析対象
検体

解析
遺伝子数

ターゲット
濃縮

検出
変異

コンパニオン
診断 施設基準

NCC
オンコパネル

シスメックス DNA 末梢血
FFPE

114遺伝子
（12 融合遺
伝子）

キャプチャー SNV
Indel
CNV
TMB
germl
ine

なし がんゲノム
医療関連病院

Foundation
One

中外 DNA FFPE 324遺伝子
（36 融合遺
伝子）

キャプチャー SNV
Indel
CNV
TMB
MSI

肺がん、悪性
黒色腫、乳が
ん、大腸癌、
固形がん

がんゲノム
医療関連病院

オンコマイン ライフテクノ
ロジーズ

DNA
RNA

FFPE 46遺伝子
（21 融合遺
伝子）

アンプリコン SNV
Indel
CNV
Hotspot
fusion

非小細胞肺癌 なし

Todai
オンコパネル

コニカミノル
タ

DNA
RNA

末梢血
FFPE

464 遺伝子
（DNA）
463 遺伝子
（RNA）
（17 融合遺
伝子）

キャプチャー SNV
Indel
CNV
TMB
MSI

なし なし

国立がん
研究センター
（C-CAT）

中核
拠点
病院

連携病院連携病院 連携病院

がんゲノム情報
管理センター
（C-CAT）

中核
拠点
病院

連携
病院

連携
病院

連携
病院

中核
拠点
病院

連携
病院

連携
病院

連携
病院

全国で
12箇所

全国で
161箇所

国立がん研究センター

慶應義塾大学病院

東京医科大学病院

CKDBレポート作成
データの標準化、収集・管理・利活用

医療機関、研究機関、企業などとの契約

エキスパートパネルの開催
質の確保されたゲノム検査
ゲノム検査結果解釈の付与

遺伝カウンセリング実施・支援
治験・臨床試験への照会、実施

適切な臨床など情報収集・管理・登録
ゲノム医療に関わる人材の育成

役割
役割

※東京医科大学の中核拠点病院は慶応大学病院です

がんゲノム医療の全体概要

拠点病院
33病院

2020/4/1 時点

図1

図 1　がんゲノム医療の全体概要
 国立がん研究センター内にあるがんゲノム情報管理センターを中心に、2020年4月の時点で中核拠点病院が12施設、

与点病院が 33施設、連携病院が 161施設選定されている。東京医科大学病院はこの枠組みの中で、がんゲノム医
療連携病院としての役割を担っている。
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べられているが、ここでは特に以下 2つの条件を強
調したい。
　①　 検体に占める腫瘍細胞の含有率は 20%以

上が望ましい。
　②　 作製後 3年以内の FFPEブロックを使用す

ることが望ましい。
①の腫瘍細胞含有率についてであるが、腫瘍細
胞含有割合が低いと腫瘍中に存在する遺伝子変異の
検出感度が低下、つまり遺伝子解析精度が低下する
原因となる。特に生検検体のように小さな検体では、
事前に腫瘍細胞含有率を確認するなどの注意が必要
である。②に関しては検体保管期間が長くなると
DNAの断片化が進み、シーケンス成功率が低下す
る原因となる。
（2）　説明と同意
「がん遺伝子パネル検査」が導入されたこの 1年
で、当院の医療現場から最も多く寄せられた疑問は
「複数の同意書の取得から検査前後の膨大なデータ
入力に至るまでの『煩雑な手続き』の必要性」であっ
た。しかしながら、EBM（evidence-based medicine）
に基づいた医療体制が確立された中で、「がん遺伝
子パネル検査」は「エビデンスが未確実のまま治療
方針を決定する検査」であるという特殊性から『煩
雑な手続き』が必要な検査となっており、また、こ
れらの『煩雑な手続き』が将来の「がんゲノム医療」
のエビデンスにつながる大きな礎となっていること
をご理解いただきたい。
次に、ゲノム医療中核拠点病院連絡会議の下に設
置されたインフォームド・コンセント・情報利活用
WG（ICWG）により作成された「がん遺伝子パネ
ル検査に関する同意書案（モデル文書）」9）を参考に、
患者への説明準備等を含めた以下 8項目に関しての
留意事項を記載する。
　①　インフォームド・コンセントの準備
　②　検査の対象
　③　検査の利益と限界
　④　 がんに関する遺伝の情報（遺伝性腫瘍）が

判明する可能性
　⑤　結果説明
　⑥　検査費用
　⑦　検査に用いたデータ等の取り扱い
　⑧　同意の撤回
①　インフォームド・コンセントの準備
説明および同意の取得は基本的に主治医が行う

が、主治医依頼のもと、がん遺伝子パネル検査に関
連する業務や研修に参加した経験のある説明補助者
が説明および同意取得の補助を行ってもよい。また、
その場合、患者の理解度を事前に共有しスタッフが
把握しておくことも重要である。当院では遺伝子診
療センターが補助を行っている。
以下②-⑧はいずれも、「がん治療に携わるスタッ

フ」が必ず理解しておかなければならない項目であ
る。
②　検査の対象
2019年 6月に保険適応となったがん遺伝子パネ

ル検査を包括的ながんゲノムプロファイリングとし
て取得する場合には、対象が以下のように明記され
ている。「標準治療がない固形がん患者又は局所進
行若しくは転移が認められ標準治療が終了となった
固形がん患者（終了が見込まれる者を含む。）であっ
て、関連学会の化学療法に関するガイドラインに基
づき、全身状態及び臓器機能等から、本検査施行後
に化学療法の適応となる可能性が高いと判断したも
の」1）。
また、上記以外にも原発不明がん患者、標準的な
治療法が確立されていない希少がん患者もがん遺伝
子パネル検査の保険適用の対象となる。
③　検査の利益と限界
がん遺伝子パネル検査を実施することで、適切な
薬剤や治療法、対象となる臨床試験・治験について
の情報が得られる可能性がある。しかし、検査の結
果から何らかの対応した治療に結びつく可能性は海
外からの報告で 6-11%9）10）、本邦からの報告で
8-13%3）11）12）程度である。解析に用いた検体の品質
や量によっては、解析自体が不成功に終わる可能性
もある。そのため、これらについて事前に十分な説
明を行い、がん遺伝子パネル検査を希望するかを検
討する必要がある。
④　 がんに関する遺伝の情報（遺伝性腫瘍）が判
明する可能性

がん遺伝子パネル検査には、当然のことながら遺
伝性腫瘍に関連する遺伝子が含まれる。中でも
「NCCオンコパネル」は患者の腫瘍組織と正常組織
（血液）を検体として用いるため、二次的所見が生
じる可能性が高い。また、腫瘍組織のみを検体とし
て検査を行う「FoundationOne CDx」においても、
マイクロサテライト不安定性（microsatellite 
instability ; MSI）の結果や遺伝性腫瘍に関連する遺
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伝子変異のアレル頻度（variant allele frequency ; 
VAF）等から生殖細胞系列の遺伝性腫瘍についての
情報が得られる可能性があるため、事前に生殖細胞
系列の遺伝子変異に関わる所見等の二次的所見が得
られた場合の患者の意向を確認し、文書にて記録を
しておく。二次的所見が本人のみならず血縁者にも
影響を与える可能性があることについて、事前の説
明同意を行う必要がある。二次的所見については、
「治療法・予防法などの対処法が存在し、患者本人・
血縁者の健康管理に有益と考えられる所見が見いだ
される可能性」と、「十分に理解したうえで知らな
いでいる権利」があることの双方を説明する。
二次的所見について結果開示の希望を事前に確認
することは重要であるが、検査開示時までに決めら
れない場合も生じうる。そのため、検査結果を開示
する時期まで時間をかけて判断して良いことを併せ
て説明しておく。また、二次的所見についての結果
開示についての意思変更（「希望しない」から「希
望する」へ、もしくは「希望する」から「希望しな
い」へ）は可能であり、その場合は意思変更確認書
を提出する。また、意思確認の過程や結果開示後の
いずれの場合でも、遺伝カウンセリングについて、
相談できる窓口があることも紹介する。当院の場合
は遺伝子診療センターが窓口となっている。
⑤　結果説明
当院では検査結果開示は主治医が行っている。検
査結果については、本人のみで聞くことも家族等と
一緒に聞くことも可能であるが、急な容態変化や死
亡時のように本人に直接結果を伝えることが困難に
なった際などに備えて、本人の検査結果を本人以外
に説明することを希望するかどうかを同意取得時に
確認する。また、その場合の対象者とその連絡先に
ついては、予め同意書内に記載することになってい
る。結果開示にあたっては以下の点について事前に
確認、説明が必要である。
・がん遺伝子パネル検査の結果を家族等に伝える
ことを事前の同意書で本人が希望しており、本人が
結果を聞くことが出来なかった場合には、その家族
等へ結果を開示することが許容されること。また、
家族が同席して結果開示を受ける場合には、事前の
説明を一緒に聞いた家族であることが望ましいこ
と。
・検査結果の共有を同意しない、および家族等へ
の連絡先を記載しない場合でも検査を進めることは

可能であること。ただし、その場合家族等が結果開
示を希望されても開示は困難であり、やむを得ない
場合は家族等に結果開示についての意思を尋ねる場
合もあること。
・検査結果レポートはカルテに取り込まれること。
⑥　検査費用
がん遺伝子パネル検査は、「保険診療」として実
施される。当院では、費用が請求されるタイミング
として検体準備費用として、同意取得時に 8,000点、
結果開示時に 48,000点の 2段階に分かれた請求と
なっており、万一、十分な解析結果が得られない場
合でも一部費用（8,000点）は発生することや、自
己負担分は高額療養費の適用となることを事前に説
明する（図 2）。
⑦　検査に用いたデータ等の取り扱い
ここでは以下 3項目についての意思確認を行う。
A.　患者を直接特定できない形にした臨床情報や
ゲノムデータ等をがんゲノム情報管理センター
（C-CAT）へ提供することへの同意。

B.　C-CATに提供された情報・ゲノムデータ等
を厳格な審査を経て、学術研究や医薬品等の開発目
的での利用を希望する第三者に提供することの同
意。

C.　がんゲノム医療中核拠点病院である慶應義塾
大学病院でのがんゲノムデータの再解析のために、
慶応義塾大学と三菱スペース・ソフトウエア株式会
社が共同で開発を行ったゲノムデータベース「PleS-
Sisionデータベース」14）へ、がんゲノム遺伝子検査
の結果（ゲノム情報）および診断に用いられた画像・
血液検査及び治療経過の情報を提供すること。

A.に同意した場合は、C-CATへ臨床情報ならび

図 2　がん遺伝子パネル検査の会計票
 検体準備費用として、同意取得時に 8,000点、結果開

示時に 48,000点の 2段階に分かれた請求となってい
る。
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にゲノム情報等を登録する。（当院では主治医と遺
伝子診療センタースタッフが共同で登録作業を実施
している。）その場合には、C-CAT調査報告書が、
エキスパートパネル実施施設であるがんゲノム医療
中核拠点病院（慶應義塾大学病院）にも送付され、
その報告書を基に作成したレポートを用いてエキス
パートパネルを行う。そのため、A.については検
査を受ける意思決定と同時に同意を得る必要があ
る。C-CATへの情報登録に同意しない場合でも検
査を受けることは可能であるが、C-CAT調査報告
書が作成されないことを説明する。なお、C-CAT
報告書とは、各施設より C-CATに報告された臨床
データとゲノムシーケンス企業（衛生検査所）から
送られたゲノム元データをもとに作成された報告書
のことで、各遺伝子変異に対するエビデンスタイプ、
臨床的意義、エビデンスレベル、薬剤情報および薬
剤への到達性、臨床試験情報が記載されている。
⑧　同意の撤回
がん遺伝子パネル検査の実施について、結果開示
の前に検査自体の同意を撤回することが可能であ
る。しかしながら、検査の進捗状況によっては費用
が減免されない可能性がある。また、検査実施の際
に C-CATへのゲノム情報・臨床情報を含めた患者
情報の提供や二次的所見の結果開示・データの二次
利用について同意を得ていた場合で、その後いずれ
かの項目で同意を撤回したい場合には意思変更確認
書の提出が必要であり、いつでも提出が可能である
ことの説明が必要である。なお、同意が撤回されて
も、その後の治療において不利益が生じないことも
併せて説明する。
（3）　結果の解釈、解析結果レポート
これまで何度も述べてきたが、「がん遺伝子パネ
ル検査」はエビデンスが確立していない検査である。
そのため、各検査機関が作成する解析結果レポート
や C-CAT報告書には、既存の報告が大量に引用さ
れた膨大なデータが記載されている。それら各報告
書には主に以下の内容が含まれている。
・検査日
・ 対象とする遺伝子、当該遺伝子の全コーディン
グ領域、又は特定の領域

・ 融合、増幅、TMB （tumor mutation burden）、MSI 
（microsatellite instability）等が含まれるか否か
・ 検出された遺伝子変異の詳細
　 対立遺伝子頻度、体細胞由来、又は生殖細胞由

来の別
・検出された遺伝子変異の生物学的意義付け
・ 遺伝子変異に対する具体的な候補薬とエビデン
スレベル
・ 候補薬の適応状況や治験情報を踏まえた薬剤へ
の到達性（availability）
治療の反応性を期待できるような遺伝子変異は

actionable geneと呼ばれており、治療に直結するよ
うな遺伝子変異は druggable geneと呼ばれている。
但し、検出された遺伝子変異の臨床的意義付けに対
する統一的なガイドラインが現時点では存在しない
ため、「actionable gene」といっても、その臨床的有
効性は各遺伝子変異によって大きく異なる。そのた
め、報告された様々な解釈を一覧にして検討すると
いう検査手法を取ることとなり、その 1つが「エビ
デンスレベル」という指標を用いた分類となる。
「エビデンスレベル」は、知識ベース毎に異なる
目的のために定義されている。知識ベースとは、遺
伝子変異に関するエビデンスタイプ（種類）、エビ
デンスレベル（強さ）の情報を整理したデータベー
スのことである。例えば、患者をスムーズに臨床試
験に導入すること（開発段階での使用）を目的とし
たエビデンスレベル14）15）は、診療試験段階にある
遺伝子変異を上位に置いている。また一方で臨床で
の利用を目的としたエビデンスレベルの定義17）は、
薬事承認やガイドラインにおける記載の有無を上位
に定め、臨床試験ではなく、より有効性・安全性が
担保された治療に患者を導くことを優先した基準で
ある。国際的に共通のエビデンス分類は確立されて
いないが、国内では日本臨床腫瘍学会・日本癌治療
学会・日本癌学会の 3学会合同で作成された「次世
代シークエンサー等を用いた遺伝子パネル検査に基
づくがん診療ガイダンス（2020年 5月 15日発行　
第 2.1版）」18） が公開されており、がんゲノム医療中
核拠点病院等連絡会議　エキスパートパネル標準化
WGにて作成された「日本の治療効果に関するエビ
デンス分類（エビデンスレベル）」（表 2）が示され
ている。
（4）　エキスパートパネル
がん遺伝子パネル検査の一番の目的は検査を受け
た患者に「治療効果が期待できる治療」を探すこと
にある。がん遺伝子パネル検査では、多くのゲノム
情報が得られる可能性がある一方、それらを正しく
解釈できなければ、得られた情報を診療に活用する
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ことができない。また、得られた 1つ 1つの遺伝子
変異に関して、明確な治療法が確立されていること
の方が少ない。そのため、多職種の専門家（主治医、
がん薬物療法・がんゲノム・臨床遺伝の専門家、病
理医、バイオインフォマティシャン、認定遺伝カウ
ンセラー）が集まり、ゲノム情報の臨床的解釈を行
う「エキスパートパネル（専門家会議）」と呼ばれ
るプロセスが不可欠となる（図 3）。
エキスパートパネルでは、C-CAT調査結果やが

ん遺伝子パネル検査結果を参考資料とし、患者背景
も考慮しつつ、得られたゲノム結果について検討を
行い、カンファレンスシートにまとめる（図 4）。
主治医はエキスパートパネルで議論された内容に基
づき患者に説明を行い、以後の治療方針について最
終決定する責務を負う。
また、これら「エキスパートパネルの結果」や治

療経歴を含めた「臨床データ」のデータベースへの
登録の蓄積が、将来のがん治療のエビデンス、ひい
ては統一的なガイドラインへとつながっていくこと
となる。
（5）　現状報告
当院における 2019年 10月から 2020年 9月まで

の 1年間のがん遺伝子パネル検査の出検総数は 33
件であり、その内訳は NCCオンコパネル 18件、
FoundationOne 15件となっている（図 5）。また、診
療科別件数は消化器外科 6例、消化器内科 9例、呼
吸器外科 4例、産婦人科 6例、乳腺科 5例、整形外
科 2例、耳鼻咽喉科・頭頸部外科 1例であった（図
6）。
これら標準治療実施後の症例 33件に対し、実際
にプロファイリングデータが取得できた症例は
32/33例であり、actionable geneが 31/32例（97%）、

表 2　治療効果に関するエビデンスレベル分類
　　   がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議　エキスパートパネル標準化WGにて作成された「日本の治療効果に

関するエビデンス分類（エビデンスレベル）」であり、Aから F、Rの 6項目に分類されている。

基準 分類

当該がん種、国内承認薬がある/米 FDA承認薬がある/ガイドライン記載されている A
当該がん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と専門家間のコンセンサスがある B
他がん種、国内または FDA承認薬がある/他がん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と専門家間のコンセ
ンサスがある/がん種に関わらず、規模の小さい臨床試験で有用性が示されている C

がん種に関わらず、症例報告で有用性が示されている D
前臨床試験（in vitroや in vivo）で有用性が報告されている E
がん化に関与することが知られている F
薬剤耐性に関与することが知られている R

　　米 FDA : アメリカ食品医薬品局（Food and Drug Administration : FDA）

図 3　東京医大でのエキスパートパネル（専門家会議）
 多職種の専門家（主治医、がん薬物療法・がんゲノム・臨床遺伝の専門家、病理医、バイオインフォマティシャン、

認定遺伝カウンセラー）が集まり、ゲノム情報の臨床的解釈を行う。
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druggable geneが 18/32例（56%）検出された。また、
その中で治療の選択に繋がった症例は 5/32例（16%）
であった（表 3）。

NCCオンコパネルは TOP-GEAR projectという治
験結果報告に基づき薬事承認されているが、TOP-

GEAR projectの報告によると、症例数 230例に対し
プロファイリングデータの取得に至った件数は

187/230 例（81.3%）、actionable gene は 111/187 例
（59.4%）であり治療選択に至った件数は 25/187例
（13.3%）であった3）。　TOP-GEAR projectの結果報
告と当施設のがん遺伝子パネル検査結果の比較か
ら、治療選択に至った患者の割合はほぼ同じである
ことが分かる（図 7）。

3.　今後の展望

現在保険収載されているがん遺伝子パネル検査の
対象者は、各種の標準的薬物療法を行った上でエビ
デンスに基づいた薬物療法の提案が困難になりつつ
ある進行固形がん患者や、そもそも標準薬物療法に
関するエビデンスが乏しい希少がん、原発不明がん
等に罹患した患者とされている。しかし、この 1年
間、がん遺伝子パネル検査を行い、それにより治療
に結びついた症例は僅か 16%に過ぎない。今後は、
標準治療の終了、もしくは終了見込みの患者だけで
なく、薬物療法の適応となるすべての患者に対し、
網羅的なゲノム検査の適応が広がることで、ゲノム
解析を基とした治療精度の向上や治療薬へのアクセ
ス向上に繋がるのではないかと思われる。また、現
在の検査は治療標的となる遺伝子変異を検出するこ
とに主眼が置かれた「治療パネル」が中心である。

症例番号：040001149XXXX （NCCOP）

【キュレーション結果のまとめ】

 Actionable遺伝子異常
KRAS p.G12C(PLS=3)

 Druggable遺伝子異常
KRAS p.G12C

 Germline Variants
gRET p.R114H ※ToMMoAllele frequency = 0.48% benign
gRET p.A641T ※ToMMoAllele frequency = 0.03% VUS

【遺伝子プロファイルに基づく推奨治療】

1. 治療法１
⇒KRAS G12C阻害薬 (PLS=3, C-CAT=C-2)

AMG510

年齢：〇歳 性別：□
中核拠点病院：慶應義塾大学病院
検査申込医療機関：東京医科大学病院
担当医：△△ 〇〇
登録日：2020-04-○
PS: 1
臨床経過：
2009-03-02 手術（両側付属器摘出＋単純子宮全摘＋大網亜全切除＋播種摘出）
2009/03/99-2009/08/99 １次治療：TC 最良治療効果CR、計画通り終了
2012/03/01-2012/10/25 ２次治療：TC 最良治療効果CR、計画通り終了
2014/09/12-2014/12/04 ３次治療：TC 最良治療効果PR、副作用等で中止
2015/01/26-2015/07/28 ４次治療：CPT-P 最良治療効果CR、計画通り終了
2017/01/16-2017/02/28 ５次治療以降：CPT-P 最良治療効果PD、無効中止
2017/03/16-2017/08/09 ５次治療以降：PLDCA 最良治療効果PD、無効中止
2017/09/16-2018/05/19 ５次治療以降：TOPO 最良治療効果PD、無効中止
2018/06/27-2019/05/22 ５次治療以降：GEM 最良治療効果PD、無効中止
2019/11/05-2020/04/02 ５次治療以降：WTC 最良治療効果PD、無効中止
【家族歴】父親・兄：〇がん（発症年齢不明）、父方叔母：〇がん（発症年齢不明）
【重複がん】なし 【多発がん】なし
【喫煙歴】なし 【アルコール多飲】なし
【Germline情報開示希望】情報提供を希望する
【提供された情報・ゲノムデータ等の第三者提供への同意】同意する

臨床診断：卵巣腫瘍
がん種区分：卵巣/卵管(Ovary/Fallopian Tube) 
転移部位：腹膜リンパ系
既知の遺伝子異常：記載なし

【総合的判断に基づく推奨治療】

1. 治療法１
⇒KRAS p.G12C変異を有する進行固形癌患

者を対象としたAMG 510単独投与、及びKRAS 
p.G12C変異を有する進行NSCLC患者を対象と
したAMG 510併用投与の安全性、忍容性、薬物
動態、薬力学及び有効性を評価する第I/II相非
盲検試験

病理診断名：卵巣漿液性境界悪性腫瘍
検体採取日：2009-03-02（手術）
検体採取部位：転移巣（胃）
がん細胞含有率：40% ゲノム推定不明

エキスパートパネル実施日：2020.6.□

臨床経過・既往歴・
家族歴・・・

病理所見

がんパネル検査の
解釈結果まとめ

推奨治療

図 4　カンファレンスシート記入例
 C-CAT調査結果やがん遺伝子パネル検査結果を参考資料とし、患者背景も考慮しつつ、得られたゲノム結果につい

て検討を行い、「臨床経過・既往歴・家族歴」、「病理所見」、「がんパネル検査の解釈結果」、「推奨治療」の項目に
分かれたカンファレンスシートに検討結果をまとめる。

図 5　パネル別検査件数　
 NCCオンコパネル 18件、FoundationOne 15件　合計

33件であった。
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図 6　診療科別検査件数
 内訳は消化器外科 6例、消化器内科 9例、呼吸器外科 4例、産婦人科 6例、乳腺科 5例、整形外科 2例、耳鼻咽喉科・

頭頸部外科 1例であった。

表 3　TOP-GEAR projectと当院の遺伝子パネル検査結果の比較

施設 症例総数 データ取得数 Actionable Druggable 治療選択

当院 33 32 97%（31/32） 56%（18/32） 16%（5/32）
TOP-GEAR project 230 187 59%（111/187） 13%（25/187）

症例 33件に対し、実際にプロファイリングデータが取得できた症例は 32/33例、actionable geneが
31/32例（97%）、druggable geneが 18/32例（56%）検出された。また、その中で治療の選択に繋がっ
た症例は 5/32例（16%）であった。

YES
NO

NO

NO

YES

YES

保険適応外の治療薬 承認された治療薬
治験

従来の治療を継続

治療法の
候補が存在

国内での治療が
可能な症例

Actionable genes(+)

治療法の候補が
存在した症例

NO
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図 7　がんゲノム検査結果に基づき治療選択に至った症例割合
 TOP-GEAR projectの結果報告と当施設のがん遺伝子パネル検査結果を比較。治療選択に至った患者の割合は TOP-

GEAR project 13%、当施設 16%とほぼ同じであった。
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しかし、腫瘍細胞の持つ遺伝子変異は、がん腫に特
徴的な融合遺伝子などを含み、がんの臨床的な特性
や治療反応性、予後とも密接に関係している。この
ことから、診断の補助や予後予測などによる治療方
針の決定を目的とした分野でもゲノム医療が展開す
れば、ゲノム解析を基とした治療の最適化や、再発
の予防ができるような更なる個別化医療にも発展す
ることが期待できる。
また、がんゲノム医療の実践には、多くの医療従
事者の関与が必要であり、その人材育成は喫緊の課
題である。2018年に閣議決定された第 3期がん対
策推進基本計画19）において、分野別施策―がん医
療の充実の項目にがんゲノム医療が含まれ、取り組
むべき施策の項目のひとつとして「がんゲノム医療
に必要な人材の育成の推進」が明記されている。当
院でも「がんプロフェッショナルコース」において、
がんゲノム医療人材育成が盛り込まれており、医師、
看護師、薬剤師等に対する教育プログラムの構築が
推進されているが、がんゲノム医療において検査を
担当する臨床検査技師、患者の対応に当たる看護師、
ゲノムデータに基づいて投薬される分子標的薬の調
剤にあたる薬剤師、遺伝子解析結果報告書の作成に
おいて欠かせないバイオインフォマティクス専門家
等、まだまだ人材は不足している。また人材養成だ
けでなく、その後の人材のキャリアパスの整備も実
臨床には必須な項目であることを考慮すると教育機
関だけでなく、関連学会、勤務先の医療機関におけ
る緊密なネットワーク構築も今後のがんゲノム医療
において必要不可欠な要素である。

お わ り に

当院において、保険診療下でのがん遺伝子パネル
検査を導入してから 1年が経過した。これからのが
んに対する治療方針の決定にはこれまでの「臓器別」
からの視点だけでは不十分であり、「原因遺伝子」
にも目を向ける必要があること、そして現在の「が
ん遺伝子パネル検査」の蓄積が将来のがん治療の礎
となることをがん治療に携わるスタッフ全員が認識
出来ているだろうか。進歩がめざましいがんゲノム
医療において、これからさらに改良し、解決してい
かなければならない課題は山積しており、当院にお
ける体制整備もまだ十分とはいえない。2人に 1人
ががんになるという時代において、現在のがん診療
の中に自然と「がんゲノム医療」が組み込まれる枠

組みを構築することが、「個別化がん医療」の促進
につながるのではないかと思う。そして、今後「が
ん遺伝子パネル検査」がより多くの患者さんの治療
に役立つ日がくることを切に願う。
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