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がんゲノム中核拠点病院における
がん遺伝子パネル検査の実践
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要 旨 2017年に決定された「第３期がん対策推進基本計画」ではゲノム情報をもとに効果の
高い治療法を選択する「ゲノム医療」の推進が盛り込まれた．またこれにともない，

厚労省は2018年４月に「がんゲノム医療」の中心的な役割を担う全国11施設を「がんゲノム医療
中核拠点病院」として選定した．また中核拠点病院と連携してゲノム医療を行う「がんゲノム医
療連携病院」として2019年10月現在，全国156施設が承認されている．2019年度からはNCCオン
コパネルとFoundationOne®CDxが保険診療として実施可能となった．今後がんゲノム医療中核
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件数が急速に増加することが予想され
る．受け皿の中心となるがんゲノム医療中核拠点病院では連携病院と専門家会議を開催し，がん
遺伝子パネル検査で検出された遺伝子変異の解釈や二次的所見への対応を行うことが求められて
いる．
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がん遺伝子パネル検査とは

　次世代シーケンスの進歩により，少量のがん組織
（厚さ10μmのホルマリン固定パラフィン包埋検体
［FFPE］スライド５–10枚程度）から得られる数十
–百ngのDNAがあれば１回の検査で数多くのがん関
連遺伝子の変異，増幅，融合について網羅的に解析
できるようになり，がん遺伝パネル検査と呼ばれて
いる．
　国内でもがん遺伝子パネル検査は2015年頃より京
都大学医学部附属病院（当院）をはじめ１），複数の
施設で自費診療や研究として臨床現場で実施されて
きたが，2018年度からは114のがん関連遺伝子を網
羅したNCCオンコパネルが先進医療として実施可

能となった．2019年６月にNCCオンコパネルと
FoundationOne®CDxの２つの遺伝子パネルが保険
承認され，現在，厚生労働省によって選定された全
国11施設の「がんゲノム医療中核拠点病院」と156
施設の「がんゲノム医療連携病院」を中心にゲノム
医療実施体制の整備が急ピッチで進められている．

がん遺伝子パネル検査の結果解釈について

　がん遺伝子パネル検査の一番の目的は遺伝子解析
結果に基づき効果が期待される治療法を探すことに
ある．機能変化をともない，薬剤選択に繋

つな

がる変異
はactionable mutationと呼ばれている．Actionable 
mutationといってもその臨床的有用性は変異に
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よって大きく異なるため，エビデンスに基づく分類
が提唱されている．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（2017年10月11
日発行　第1.0版）」（以下「３学会ガイダンス」と
称する）が公開されている．
　エビデンスレベルが高い順にまとめると，国内，
海外のエビデンス分類ともおよそ以下のようにな
る．
１．すでにコンパニオン診断薬として用いられてい

る（例：肺がんにおけるEGFR変異）
２．コンパニオン診断薬としては確立されていない

が，前向き試験で有用性が報告されている（例：
肺がんにおけるMET/RET変異）

３．他のがん種でコンパニオン診断薬として用いら
れている（例：胃がん症例においてEGFR変異
がみつかった場合など）

４．症例報告などそのマーカーの有用性を示唆する
何らかの臨床データがある

５．前臨床研究のデータのみにとどまる

　がん遺伝子パネル検査でactionable mutationがみ
つかる頻度については，Memolial Sloan Kettering 

（MSK） やMD Anderson Cancer Center（MDA）
より大規模コホートを対象とした報告がなされてお
り，およそ30–40%程度とされている（図１)２)３)．
ちなみにゲノム情報に基づく薬剤の臨床試験に参加
した症例の割合はMDAの報告では４%，MSKでは
11％にとどまっており，その理由として参加できる
臨床試験が限られていることや，全身状態の悪化に

より試験の適格基準を満たさないことなどが挙げら
れている．

専門家会議（エキスパートパネル）

　がん遺伝子パネル検査にて同定された遺伝子変異
について多職種の専門家（がん薬物療法・ゲノム医
療・臨床遺伝の専門家，病理医，バイオインフォマ
ティシャン，遺伝カウンセラーなど）が集まり医学
的解釈を行う場であり，エキスパートパネルとも呼
ばれる．当院で現在行っているがん遺伝子パネル検
査では同定された遺伝子変異について関連する最新
情報を専門のゲノム情報提供会社に付与してもら
い，そのレポートを元に専門家会議で議論を行って
いる．専門家会議で議論する主な内容は以下のとお
りである．
①同定された変異に関連する治療・予防法等の医療

に関する検討
②二次的所見（生殖細胞系列に病的と確定できる遺

伝子変異が見出されること）の有無に関する判断
③二次的所見が疑われた場合の遺伝カウンセリング

を含む開示法と医療提供について

　専門家会議で議論した内容は担当医を通じて患者
に伝えられる．

がん遺伝子パネル検査が抱える課題

　がん遺伝子パネル検査が保険承認されれば検査件
数は急増することが予想されるが，図２に示すよう
な課題の解決も急務となっている．特に検査後の治
療の受け皿が不十分であり，患者申出療養を利用し

Memorial Sloan Kettering
N = 11369

MD Anderson Cancer Center
N = 2000

図１　がん遺伝子パネル検査でactionable mutationがみつかる割合（（文献２，３)より改変引用）
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たバスケットトライアルが計画されている．

〈本論文は第72回国立病院総合医学会５大シンポジウム
「がんゲノムの新たな展開」において「がんゲノム中核
拠点病院におけるがん遺伝子パネル検査の実践」とし
て発表した内容に加筆したものである．〉

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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図２　がん遺伝子パネル検査が抱える課題（（文献３)より改変引用）


