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要旨
　がんゲノム医療に係る一連の流れを適切に行うた
めの医療提供体制は，わが国のがん対策の一環とし
て進められてきた「がん診療連携拠点病院等」の枠
組みのもと，さらにゲノム医療を実施可能と考えら
れる医療機関を指定する方針で進められてきた．が
んゲノム情報に基づく診療や臨床研究・治験の実施，
新薬等の研究開発，がんゲノム関連の人材育成等の
分野において中核的に高度な役割を有する「がんゲ
ノム医療中核拠点病院」，自施設でゲノム情報の解
釈を行い，中核拠点病院と協力して研究開発や人材
育成を行う「がんゲノム医療拠点病院」，中核拠点
病院・拠点病院と連携してがんゲノム医療の実診療
を担う「がんゲノム医療連携病院」が整備されるこ
ととなり，それぞれに必要な設備や人的な要件が定
められた．2019年10月現在，「がんゲノム医療中核
拠点病院」11施設，「がんゲノム医療拠点病院」34
施設，「がんゲノム医療連携病院」122施設が指定さ
れ，保険診療としてのがんゲノム医療が始まってい
る．診療で実施された遺伝子パネル検査のゲノム情
報および臨床情報は治療支援と創薬などへの利活用
のため「がんゲノム情報管理センター」に集約され

る．がんゲノム医療を実施するにあたっては，中核
拠点病院等が連携して課題の整理，必要な提言等を
行う必要があり，連絡会議やワーキンググループが
設置され検討が進められてきた．今後がんゲノム医
療をさらに推進していくためには，関係者が連携し，
複雑な手順の簡略化，高度な専門的知識を必要とす
る結果解釈の標準化や人材育成が必要であるととも
に，治療選択肢を増やすための治験・臨床試験の推
進が重要である．

はじめに
　2014年７月22日閣議決定の「健康・医療戦略」に
世界最先端の医療の実現に向けた取り組みとしてゲ
ノム医療の推進が明記され，ゲノム医療に係る政府
の取り組みが開始された．がんに対するゲノム医療
の具体的な進め方は2017年３月より厚生労働省にお
いて開催された「がんゲノム医療推進コンソーシア
ム懇談会」で検討され，質の確保されたゲノム医療
を提供する一定の要件を満たした医療機関「がんゲ
ノム医療中核拠点病院」（「中核拠点病院」），ゲノム
情報の集約・管理・利活用を行う「がんゲノム情報
管理センター」およびゲノム情報および臨床情報を
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集約する「がんゲノム情報レポジトリ」を整備する
方針が示された１）．これに基づきがんゲノム医療の
実施体制の構築が進められ，2019年６月にがん遺伝
子パネル検査が保険収載されたことにより実際の運
用が開始している．国内のがんゲノム医療提供体制
について概説する．

がんゲノム医療提供体制
　次世代シークエンサー等を用いて腫瘍組織の遺伝
子変化を包括的に解析するがん遺伝子パネル検査は，
通常ホルマリン固定パラフィン包埋（FFPE）標本か
ら腫瘍組織のDNA抽出を行うが，手術や生検検体の
保管条件や検体の選択により適切な結果が得られな
い場合があり，ゲノム検査を想定した検体保管・管
理を通常診療においても恒常的に実施する必要があ
る．また，ゲノム解析はその結果が一義的に決まる
ものではなく，がん化等にかかわる臨床的な意義を
有する変化と考えられるかどうかについて，最新の
データベース等の情報に基づき専門家による検討が
必須である．さらに，解析結果に基づき一般診療で
可能な治療は限定的であり，推奨される遺伝子変化
等に基づいた治験・先進医療等の臨床試験を検討し，
適切な治験等への参加を促進する必要がある．
　これら一連の流れを適切に行うための具体的なが
んゲノム医療提供体制は，わが国のがん対策の一環
として進められてきた「がん診療連携拠点病院等」
の枠組みのもと，実際にゲノム医療を実施可能と考
えられる医療機関を指定する方針で進められた．厚
生労働省健康局の検討会で具体的な要件が検討さ

れ，全国どこでも，がん患者が必要ながんゲノム医
療を受けられる体制を構築するべく，がんゲノム医
療を牽引する高度な機能を有する中核的な医療機関
としての「中核拠点病院」と，これと連携してゲノ
ム医療を提供する「がんゲノム医療連携病院」（「連
携病院」）が整備されることとなった．2017年12月
に厚生労働省健康局長通知「がんゲノム医療中核拠
点病院等の整備について」（平成29年12月25日健発
1225第３号）（「整備指針」）が発出され，そこに示
された要件をもとに中核拠点病院等の選定が行われ
た．

１．がんゲノム医療中核拠点病院
　「中核拠点病院」に必要な要件は表１に示す内容
であり，第三者認定を受けた病理検査室を有し手術
検体等の生体試料についてゲノム解析に適した検体
の保管・管理が可能であること，遺伝カウンセリン
グが適切に実施可能であること，ゲノム情報等の
データを管理し，「がんゲノム情報管理センター」
への登録が可能であることなどの体制が要求され
る．また，結果が臨床的な意義を有する変化と考え
られるか否かの解釈を提示するため「エキスパート
パネル」と呼ばれる専門家会議を表２に示す人的要
件を満たして構成する必要がある．具体的には，腫
瘍検体の評価を行う病理医，解析結果のデータ評価
を行うバイオインフォマティシャン，臨床的意義等
を検討する分子遺伝学の専門家，遺伝性腫瘍などの
評価を行う遺伝医学の知識を持つ医師・遺伝カウン
セラー，治療方針を検討するがん薬物療法の専門医
などで総合的に評価を行う．この体制は保険の算定

① パネル検査を実施できる体制がある（外部機関への委託を含む）

② パネル検査結果の医学的解釈可能な専門家集団を有している
（一部の診療領域について他機関との連携により対応することを含む）

③ 遺伝性腫瘍等の患者に対して専門的な遺伝カウンセリングが可能である

④ がんゲノム医療を統括する部門がある

⑤ パネル検査結果や臨床情報等について，セキュリティが担保された適切な方法で収集・管理す
ることができ，必要な情報については「がんゲノム情報管理センター」に登録する

⑥ 手術検体等生体試料を新鮮凍結保存可能な体制を有している

⑦ 先進医療，医師主導治験，国際共同治験も含めた臨床試験・治験等の実施について適切な体制
を備えており，一定の実績を有している

⑧ 医療情報の利活用や治験情報の提供等について患者等にとってわかりやすくアクセスしやすい
窓口を有している

表１　がんゲノム医療中核拠点病院の主な要件
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要件でもあり，リアルタイムで各々１名以上参加す
ることが求められている（Web参加可）．さらに現
時点では，一般診療においてゲノム情報に基づく治
療として使用可能な薬剤は限定的であるため，治験
等の研究開発を推進して治療選択を拡大する必要が
あると考えられることから，主導的かつ安全に開発

研究が可能と考えられる医療法の定めによる臨床研
究中核拠点病院が望ましいとされており，臨床研究
中核病院でない場合もそれに準じた体制が整備され
ていることが求められている．2019年10月現在，「中
核拠点病院」には11医療機関が指定されている（図
１）．

① がん薬物療法に関する専門的知識および技能を有する診療領域の異なる常勤医師（複数名）

② 遺伝医学に関する専門的な知識および技能を有する医師（１名以上）

③ 遺伝医学に関する専門的な遺伝カウンセリング技術を有する者（１名以上）

④ 病理学に関する専門的な知識および技能を有する常勤医師（複数名）

⑤ 分子遺伝学やがんゲノム医療に関する十分な知識を有する専門家（１名以上）

⑥ 次世代シークエンサーを用いた遺伝子解析等に必要なバイオインフォマティクスに関する十分
な知識を有する専門家（１名以上）

⑦ 小児がんに専門的な知識を有し、エキスパートパネルに参加したことがある医師（１名以上：
小児がん症例を検討する場合）

⑧ 主治医または当該医師に代わる医師

表２　エキスパートパネルの人的要件

岩手

愛知

岐阜

富山

静岡

図１　がんゲノム医療中核拠点病院（2019年10月現在）
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２．がんゲノム医療連携病院
　「連携病院」は，「中核拠点病院」と連携してがん
ゲノム医療を実施する医療機関であり，組織検体の
適切な取り扱い，ゲノム情報の管理，エキスパート
パネルに必要な情報の送付や遺伝カウンセリングが
可能な体制が求められる．エキスパートパネルにつ
いては連携する「中核拠点病院」に依頼するが，結
果の説明や結果に基づく治療の検討およびその実施
に関しては自施設で可能な体制が必要である．2019
年４月時点までに156医療機関が「連携病院」とし
て指定され（うち34医療機関は2019年10月より後述
する「がんゲノム医療拠点病院」（「拠点病院」）と
して選定されている），「中核拠点病院」と連携して
ゲノム医療を実施している．

３　がんゲノム医療拠点病院
　がん遺伝子パネル検査の保険収載にともなう検査
実施件数の増加を想定し，検査および結果解釈の遅
延等なくゲノム医療を推進するため，「中核拠点病
院」と「連携病院」の間に，「拠点病院」を設置する
ことが検討された（図２）．また，制度構築当初は「連
携病院」が複数の「中核拠点病院」と連携すること
が可能とされたが，臨床情報・ゲノム情報等のやり
取りの複雑化を避けることも考慮され，エキスパー
トパネルについては１つの「中核拠点病院」または

「拠点病院」に依頼先を限定する方針で制度改築が進
められている．「拠点病院」では自施設でエキスパー
トパネルを実施可能な体制が必要とされているが，
人材育成や治験・先進医療等の実施に関しては連携

病院

病院

病院

図２　がんゲノム医療中核拠点病院等の機能
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する「中核拠点病院」と協力して実施する．
　2019年９月，「連携病院」指定医療機関のうち34
医療機関が「拠点病院」として選定され（表３），
順次自施設におけるエキスパートパネルの実施が進
められている．

遺伝子パネル検査
　2019年６月に保険収載されたがん遺伝子パネル検
査ではその算定要件の中で，実施可能な医療機関は
整備指針に基づく「中核拠点病院」，「拠点病院」，「連
携病院」であることが定められている．これらの医
療機関においては算定要件やガイドライン等に従い
がん遺伝子パネル検査の対象患者を選択し，適切な
説明と同意取得の上で実施することが求められる．
検査結果については，「中核拠点病院」または「拠
点病院」におけるエキスパートパネルにおいてその
意義づけを行い，その結果から推奨される治療につ
いて治験・臨床試験への参加も含めて検討する．そ
の結果を踏まえて担当医は患者に治療方針を説明
し，必要に応じて遺伝カウンセリングを実施する．
また，保険診療として実施したがん遺伝子パネル検
査については，その臨床情報・ゲノム情報を国立が
ん研究センター内に設置された「がんゲノム情報管
理センター」に集約することとされており，「中核

拠点病院」等では患者の同意に基づき必要な情報を
登録する必要がある．

がんゲノム医療に係る連携体制
の構築

　「中核拠点病院」・「拠点病院」と連携する「連携
病院」は定期的に合同の会議を行い，情報共有・連
携の体制を構築し，協力して「がんゲノム情報管理
センター」への情報登録を進める．また，「連携病院」
は「中核拠点病院」または「拠点病院」のエキスパー
トパネルの議論に参加するほか，「中核拠点病院」
が実施する研修等に参加し，関係機関が連携してが
んゲノム医療を支える人材育成も行う必要がある．
さらに，ゲノム情報に基づく治療選択に関して，「中
核拠点病院」等で計画・実施された治験・先進医療
等に共同研究機関として参加するか，対象となる患
者を紹介するなど協力して行うことにより，患者の
治療選択を拡大し，治療薬の開発を進めることが望
まれる．
　一方，「中核拠点病院」間の連携については，「中
核拠点病院」の病院長レベルの会議体である「がん
ゲノム医療中核拠点病院等連絡会議」が設置され，
情報共有や課題検討を行う体制となっている．がん
ゲノム医療に係る具体的な制度構築が開始された

地方厚生局ブロック  所在都道府県  医療機関名

北海道 北海道 北海道がんセンター

関東信越 茨城県 筑波大学附属病院

埼玉県 埼玉県立がんセンター

埼玉県 埼玉医科大学国際医療センター

千葉県 千葉県がんセンター

東京都 がん研究会有明病院

 東京都 東京都立駒込病院

東京都 東京医科歯科大学医学部附属病院

東京都 国立成育医療研究センター

神奈川県 神奈川県立がんセンター

神奈川県 東海大学医学部付属病院

神奈川県 聖マリアンナ医科大学病院

 新潟県 新潟大学医歯学総合病院

長野県 信州大学医学部附属病院

中国四国 広島県 広島大学病院

香川県 香川大学医学部附属病院

 愛媛県 四国がんセンター

地方厚生局ブロック  所在都道府県 医療機関名

東北 青森県 弘前大学医学部附属病院

山形県 山形大学医学部附属病院

東海北陸 富山県 富山大学附属病院

石川県 金沢大学附属病院

静岡県 静岡県立静岡がんセンター

愛知県 愛知県がんセンター

 三重県 三重大学医学部附属病院

近畿 大阪府 大阪国際がんセンター

 大阪府 近畿大学病院

大阪府 大阪市立総合医療センター

兵庫県 兵庫県立がんセンター

兵庫県 神戸大学医学部附属病院

兵庫県 兵庫医科大学病院

九州 福岡県 久留米大学病院

福岡県 九州がんセンター

長崎県 長崎大学病院

鹿児島県 鹿児島大学病院

表３　がんゲノム医療拠点病院（2019年10月）
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2018年当時，患者への説明同意のあり方や，ゲノム
情報や臨床情報を「がんゲノム情報管理センター」
へ登録する内容の検討，その他がんゲノム医療実施
に係るさまざまな課題を整理する必要があった．こ
れらの課題を協同して整理し解決していくため，連
絡会議の下に「中核拠点病院」と「がんゲノム情報
管理センター」の専門的人材からなるワーキンググ
ループ（WG）が設置された（図３）．2018年度は
インフォームドコンセント・情報利活用WG，患者
情報登録WG，エキスパートパネル標準化WG，中核・
連携病院整備・運営WG，治験薬アクセス確保WG
の５つが設置され，各々がん遺伝子パネル検査を患
者に説明する手順・文書の標準化，「がんゲノム情
報管理センター」に登録する臨床情報項目，エキス
パートパネルの手順の標準化，「中核病院」・「連携
病院」間の情報共有方法のあり方，未承認薬・適応
外使用等の制度と薬事承認・保険償還のあり方等に
関する検討が行われた．2019年度も一部WGの変更
が行われ，引き続き検討が行われている．

課題と今後の展望
　がん遺伝子パネル検査が保険収載され，「中核拠

点病院」等での検査がすでに開始されており検査数
が増えてきている．保険算定要件では患者同意に基
づき「がんゲノム情報管理センター」へ情報を登録
し，検査結果の意義づけや関連する臨床試験情報が
記載された調査結果とともにエキスパートパネルに
おける検討を全例に行う必要があるが，セキュリ
ティの担保された状態で「中核拠点病院」-「連携
病院」間および検査会社や「がんゲノム情報管理セ
ンター」との情報のやり取りを行うため，煩雑な手
順を正確に行う必要性から多くの労力が割かれてい
る状況である．実診療のがん遺伝子パネル検査に関
するデータが一定程度集積した時点で，解析結果と
エキスパートパネルでの検討結果を評価し，検査結
果にゲノム異常が認められなかった場合等，エキス
パートパネルでの検討が不要な事例を検討するなど
効率化が必要と考えられる．また，エキスパートパ
ネルの実施手順は「中核拠点病院」・「拠点病院」の
間で標準化が進められているが，評価方法とその解
釈結果については統一されたものではないことか
ら，エキスパートパネル間での相互評価等について
も今後検討していく必要があるだろう．
　また，保険で実施可能ながん遺伝子パネル検査の
対象は，標準的な薬物療法の終了後または終了見込

図３　がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議ワーキンググループ（WG）
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みとされていることから，結果に基づく治療は多く
は治験等の臨床試験を検討する必要がある２）が，
治験等の実施医療機関情報が十分公開されていない
ことや，すべての結果に対して治験や開発薬剤が存
在する訳ではないことが大きな課題となっている．
連携する病院以外の治験の実施医療機関について，
公開または情報共有等が可能な体制構築が望まれる
とともに，新たな治験等に関して「中核拠点病院」
間で協力して多くの計画立案を進めることで，治療
選択肢の拡大を進めることが重要である．がんゲノ
ム医療提供体制の構築は始まったばかりであり，関
係者が連携して課題解決・標準化を進めるとともに，
専門的人材を育成し，検査結果に基づく治療が一連
の流れとして適切に実施されるための体制を拡大す
るとともに，リキッドバイオプシーや全ゲノム検査

などの新たな技術に関しても対応可能なしくみを連
携して構築していく必要がある．

著者の利益相反：本論文発表内容に関連して申告な
し．
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