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MSK(Memorial Sloan Kettering)-IMPACT 

• 410遺伝子と、一部のnon-coding領域 

FoundationOne Heme 

• 405遺伝子と、31のイントロン（→265のキメラ遺伝子） 

海外でのゲノム医療の実装（パネル検査） 



小児がんに対するパネル検査 

• 前方視的に再発難治の小児固形腫瘍にパネル検査 
- 69人中42人にPAF（Potentially actionable findings） 

- 14例は分子標的薬剤 

• 8例は臨床試験に登録して使用した 

(Harttrampf AC et al. Clin Can Res 2017) 



こんな結果報告書が返ってきても・・・ 

•検出された変異の解釈が難しい 
- 「意義のある変異」なのかよくわからない 

- 「この患者の他の結果と合わせての解釈」が難しい 

-新しい研究成果の知識が追い付かない 



エキスパートパネル 

• ゲノム解析に詳しい人 

•早期相の治験に詳しい人 

•病理医 

•遺伝カウンセラー 

•担当医 
 

→ゲノム検査の結果に、 

-「解釈」をつける 
• どのように読めばいいのか？ 

• 診断や予後への意義はあるのか？ 

• 治療薬剤が使用可能なのか？ 

がんゲノム医療に必要なもの① 
「エキスパートパネル」 



遺伝カウンセリングが必要 
• パネル検査により、「意図しない遺伝性腫瘍」が見つかる 

- Li-Fraumeni症候群（LFS)だと思っていなかったのに、TP53のバリ
アントが見つかってしまった ＝ “incidental findings”？ 

• がんを発症した患者に、がんに関連する遺伝子を検査する 

• 「一定の割合でLFSの可能性がある」ことを想定する 

- “incidental findings”でなく“secondary findings” 

 

• 適切な遺伝カウンセリングが必須 
- ゲノム検査の意義や特性を理解し、倫理的な配慮のもとに 

• 結果を正しく解釈し、正しく患者（および代諾者）に伝える 

• 検査をする段階から、その意義について説明する 

- 「知りたくなかったという意図に反して知らされる」ことを防ぐ 

がんゲノム医療に必要なもの② 
「遺伝性腫瘍に関する知識と遺伝カウンセリング」 



品質管理も必要 
• 検査そのものの品質管理はもちろん必要 

• 検体を適切に提出する体制が必要 
-切り出しの際のコンタミネーションを防ぐ 

-腫瘍細胞が一定割合（>20%）含まれないと偽陰性になる 

-ホルマリン固定時間が長いと品質が悪くなる 

-古い検体（4-5年以上前）でも品質が悪くなる 

がんゲノム医療に必要なもの③ 
「検査提出機関（患者が受診する病院）の体制」 
• ゲノム検査の仕組みや方法の理解 
• 病理検体をきちんと提出できる体制 



さらなる発展に向けて 
• ゲノム研究はまだ発展している 

- がんゲノム医療で得られた情報は、研究の種になる 

 

 

 

• ゲノム医療で解析した結果と患者の情報を収集 
- がんゲノム情報管理センター（C-CAT）に収集する 

 

がんゲノム医療に必要なもの④ 
  「結果を収集する体制」 



がんゲノム医療提供体制 

http://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10901000-Kenkoukyoku-Soumuka/0000179774.pdf 

• 「がんゲノム医療」の体制を整備する 
• がん研究のall Japan体制を築き世界をリードする 
• これらを、国民皆保険制度の下で行う 

 
（がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会（2017年3月）） 



• 中核拠点（11か所）と連携病院（約150か所） 
-NCCHDはNCCの連携病院、SCMCは東大病院の連携病院 



http://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10901000-Kenkoukyoku-Soumuka/0000179774.pdf 



本邦でのがんゲノム医療の実装 

2017年 

3月 がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会の開始 

2018年 
2月 がんゲノム医療中核拠点病院の指定（11か所） 

3月 がんゲノム医療連携病院の指定（約100か所） 

8月 がんゲノム医療推進コンソーシアム運営会議 
• 登録事項の設定、共通IC文書の作成 
• 臨床試験情報の共有体制 

6月 がんゲノム情報管理センター（C-CAT設立） 
• 解析情報集積体制の整備 

12月 がんパネル検査の薬事承認 
• NCCオンコパネル 
• FoundationOne CDx 

4月 NCCオンコパネルの先進医療での開始 

NCCオンコパネルの搭載遺伝子(126) 



承認されたパネル検査 

• OncoGuide NCCオンコパネル 
- 国立がん研究センターが開発したパネル 

-シスメックスが請け負っている 

- 正常検体と腫瘍検体を提出 

 

• FoundationOne CDx 
- 米国FoundationOne社が開発したパネル 

- 中外製薬が請け負っている 

- 腫瘍検体のみの提出 

-一部はコンパニオン診断薬としての承認も得ている 

5万6千円（ひとり1回のみ） 



がんゲノム医療の流れ 

がんゲノム医療連携病院 
• 遺伝カウンセリング 
• 検査説明 
• 検体採取と送付 

がんゲノム医療中核拠点病院 
• ゲノム解析（外注含む） 
• 結果の解釈 
• レポート作成 

がんゲノム医療連携病院 
• 検査説明 
• 治療の提示 

（http://mctp.med.umich.edu/physicians/mi-oncoseq-study より一部改変） 



対象は？ 

(ア) 本検査は、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
るガイドライン等に基づき、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主治医が判断した者に対し
て実施する場合に限り算定できる。 

https://www.mhlw.go.jp/content/12404000/000513120.pdf 



3学会合同ガイダンス 

①小児がん・希少がん 
 小児がん・希少がんは罹患する患者が少なく、診断が困難と
なることや標準的治療が確立されていない等の場合がある。し
たがって、診断時にゲノム変異所見に基づく診断の補助や予後
予測、治療方針の決定を目的として、あるいは、薬物療法を行
う前に、有効性の期待できる治療薬の選択を目的として、遺伝
子パネル検査を実施する。 



説明文書（モデル） 
• 患者さんへの説明文書 

-がん遺伝子パネル検査とは 

-その意義と限界 

-具体的な方法 

-遺伝性腫瘍の可能性 

-結果の説明方法 

-検査費用 

-データの取り扱い（C-CAT) 

• 共通部分と、適宜変更できる部分 
 

• 代諾者用 
-遺伝性腫瘍の可能性については、本人が16歳を超えた段

階で意思を再度確認 



小児がんにおけるゲノム検査の課題 
• 成人の固形がんを念頭に置いた現在のパネル検査で
は、治療標的となる遺伝子変異を探す「治療パネ
ル」が前提 

- 現時点では「診断」や「予後予測」の概念は薄い 

 

• 小児がんでは、治療パネルに加え診断・予後パネル 
- 三学会合同ガイドラインでも、小児がんは診断時のパネ

ル検査の対象と記載されている。 

→小児がんに適したパネル開発が必要 
 



小児がんパネル開発WT 
• 小児がんパネル開発WT： 

- NCC＋NCCHD＋JCCG＋JSPHOから参加 
• NCC市川先生を中心に小児固形腫瘍に対応したパネル開発へ 

• 基盤A 菱木班とも連携 

- DNAパネル（主に治療パネル）とRNAパネル（構造異常
を検出する診断・層別化パネル）を念頭に置く 

 

- 固形腫瘍パネルと造血器腫瘍パネルを別々に作成 

• 遺伝子の選定 → 性能試験 

• 先進医療（2年後ぐらい？） → 保険収載 

• 「全小児がん」を対象とした場合の品質の管理と
TATの確保 

• 標的が見つかっても分子標的療法薬剤を使えにくい
（小児を対象とした治験が少ない） 



小児がんにおけるゲノム検査の将来像（案） 

• JCCGの「中央診断」に「ゲノム中央診断」を追加 

• NCCHDに「ゲノム中央診断部門」を設置（←NCCから支援） 

1. 施設から中央診断に検体を提出 

2. 成育で検体処理（←ここで品質管理） 

3. 外注先にゲノム検査依頼 

4. 結果返却（機械的なアノテーション付き）←AIの利用 

5. エキスパートパネルで確認、病理検査や画像検査などと統合 

6. 施設へ結果レポート返却 

• 小児がん2000例／年 
- 造血器腫瘍は血液学会を中心にパネル開発中 

→固形がん1000例/年 

• 将来的に保険診療とするための戦略 
- JCCG/JSPHOと連携して必要性を伝える 



http://www.mhlw.go.jp/file/05-Shingikai-10901000-Kenkoukyoku-Soumuka/0000179774.pdf 




