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要　　　旨
がんゲノム医療とは，癌の遺伝子情報に基づく個別化治療の 1 つであり，がん遺伝子パ

ネル検査を用いて個々の患者における癌の遺伝子変化を明らかにして，その変化に応じた
最適な治療を提案することを目的としている。当院では，2020年 3 月よりがん遺伝子パネ
ル検査を開始し，2023年 5 月までに220例実施している。臓器別では結腸・直腸が７5例と最
も多く，ついで膵臓45例であった。エキスパートパネルにて，推奨される治療が見つかっ
た患者は39例（治療推奨率 1７.７％）であり，保険適応のある薬剤が15例，治験・臨床試験
が24例であった。この39例において，推奨治療が実施されたのは15例であり，保険適応の
薬剤が12例，治験・臨床試験が 3 例であった（治療到達率 6.8％）。また，二次的所見が見
つかった患者は2７例（12.3％）であり，遺伝カウンセリングを希望された患者は ７ 名であっ
た。がんゲノム医療において治療到達率を向上させることが，今後の課題である。

は じ め に
がんゲノム医療とは，癌の遺伝子情報に基づく個

別化治療の 1 つである。がんゲノム医療では，次世
代シークエンサーによる「がん遺伝子パネル検査」
を用いて個々の患者における癌の遺伝子変化を明ら
かにして，その変化に応じた最適な治療を提案する
ことを目的としている。本邦においては，2019年 6
月に組織検体を用いるがん遺伝子パネル検査である
FoundationOne® CDx（F1 CDx）とOncoGuide™ NCC
オンコパネル（OP）が「包括的がんゲノムプロファ
イリング（Comprehensive genomic profiling（CGP））
検査」として保険収載された。さらに2021年 8 月に
は血液検体を用いたFoundationOne® Liquid CDx（F1 
Liquid CDx）がCGP検査として保険収載された。
2023年 ７ 月24日にはガーダントヘルスジャパン株式
会社の血液を検体とするGuardant360 CDx がん遺伝
子パネルが，更に 8 月 1 日にはコニカミノルタ株式
会社のGenMineTOP がんゲノムプロファイリングシ
ステムが保険承認され，現在 5 つのパネル検査が保
険診療にて実施可能となった。

CGP検査は厚生労働省に指定された「がんゲノム
医療中核拠点病院」，「がんゲノム拠点病院」もしく
はこれらに指定された「がんゲノム医療連携病院」
にて実施している 1 ）。保険診療上，CGP検査の適応
は「標準治療がない固形がん患者又は局所進行もし
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から，当該検査施行後に
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」である 2 ）。

がんゲノム医療において，多職種による専門会議
である「エキスパートパネル（EP）」が重要な位置
を占めている。EPでは，癌の遺伝子の変化に基づ
く推奨治療および遺伝性腫瘍に関連する遺伝子変化

（二次的所見）についての議論がなされる。当院は
がんゲノム医療拠点病院である新潟大学医歯学総合
病院で開催されるEPに参加し，がん遺伝子パネル
検査の結果について検討している。小児のがん遺伝
子パネル検査については国立生育医療研究センター
のEPに参加している。新潟県では，当院の他に新
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潟市民病院と長岡赤十字病院ががんゲノム医療拠点
病院として指定されており，新潟県におけるがんゲ
ノム医療を担っている。今回，当院でのがん遺伝子
パネル検査の現状について紹介する。

がん遺伝子パネル検査について
がんゲノム医療において，がん遺伝子パネル検査

が"どの患者に適応"となり，"いつ実施すればい
いのか"が，臨床の現場では大きな問題である。保
険診療上では，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
治医が判断したがん患者に対して実施する場合に算
定できるとなっている。日本臨床腫瘍学会・日本癌
治療学会・日本癌学会作成の「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（改訂第2.1版）」3 ）では以下の内容が推
奨されている。

図 1　実施件数

図 2　臓器別実施件数
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図 3　パネル検査フローチャート.R 5 年度
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「CQ 5  がんゲノムプロファイリング検査
はどのような患者に行うべきか」
どのような患者について行うべきかについては明

らかではない。今後の検討課題である。がんゲノム
プロファイリングの後に考慮される治療は治験等の
試験的な薬物療法が主に想定される。それ以外の適
応外使用が考慮される場合も含め，検査後の全身状
態及び臓器機能が薬物療法に耐えられることを予想
した患者選択を行うべきである。（エビデンスレベ
ル：低）

「CQ 6  がんゲノムプロファイリング検査
はいつ行うべきか」
治療ラインのみでがんゲノムプロファイリング検

査を行う時期を限定せず，その後の治療計画を考え
て最適なタイミングを検討することを推奨する。

（エビデンスレベル：低）

結局は，明確な基準があるわけではなく「いつ」，
「どの患者に本検査を行うか」は，患者の状態，そ
のがん種，コンパニオン診断の結果，臨床試験の有
無などを考慮し，総合的に判断する必要がある。

がん遺伝子パネル検査の実施状況
当院では，2020年 3 月よりF1 CDxとOPによる組

織検体を用いたがん遺伝子パネル検査を開始し，
2021年 9 月には血液検体を用いたF1 Liquid CDxを

追加し検査を行なっている。2023年 5 月までに計
220例実施しており，F1 Liquid CDxを追加してから，
検査例数はより増加している（図 1 ）。また，臓器
別の検査実施状況では，結腸・直腸が64例と最も多
く，ついで膵臓45例であった（図 2 ）。F1 Liquid 
CDxの内訳では，膵臓33例，胆道15例と容易に組織
検体が採取できないがん種が実施されていた。

当院における「検査フローチャート」を図 3 に示
すが，患者に結果を説明するまでには多くの作業が
必要となる。EP前に新潟大学腫瘍内科の専門医に
よる事前カンファレンスを開催している。このカン
ファレンスでは，検査結果の基本的な事柄からより
発展した内容についてご教授頂いている。パネル検
査をよく理解する上では，非常に有益なカンファレ
ンスになっている。

エキスパートパネル（EP）について
当院は「がんゲノム医療拠点病院」である新潟大

学医歯学総合病院より「がんゲノム医療拠点病院」
として指定を受けており，新潟大学医歯学総合病院
で毎週木曜日の16時に開催されるEPにWebにて参加
している。EPではがん遺伝子パネル検査にて検出
された遺伝子変異に基づき「治療推奨」と「二次的
所見」について議論が行われる。

「治療推奨」
国立がん研究センター・がんゲノム情報管理セン

ター（Center for Cancer Genomics and Advanced 

図 4　二次的所見への対応
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Therapeutics：C-CAT）から提供されるC-CAT結果報
告書と日本臨床腫瘍学会・日本癌治療学会・日本癌
学会作成の「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（改訂第
2.1版）」を参考にEPにて議論を行なっている 3 ）。

「二次的所見」
日本医療研究開発機構（AMED）研究「医療現場

でのゲノム情報の適切な開示のための体制整備に関
する研究」班（AMED小杉班）：ゲノム医療におけ
る情報伝達プロセスに関する提言－その 1 ：がん遺
伝子パネル検査を中心に（改定第 2 版）および日本
医療研究開発機構（AMED）研究「医療現場でのゲ
ノム情報の適切な開示のための体制整備に関する研
究」班（AMED小杉班）：ゲノム医療における情報
伝達プロセスに関する提言－その 2 ：次世代シーク
エンサーを用いた生殖細胞系列網羅的遺伝学的検査
における具体的方針（改定版）を参考に議論してい
る（図 4 ）4 ， 5 ）。

EPにて推奨される治療選択の原則は，当該がん
種で国内承認薬がある場合は保険適応内の薬剤を選
択する。保険適応の薬剤がない場合は，遺伝子変異
に応じた臨床試験および治験が推奨され，臨床試験
や治験がない場合には患者申出療養が推奨される。

EPにて，推奨される治療が見つかった患者は39
例（治療推奨率 1７.７％）であり，保険適応のある薬
剤が15例，治験・臨床試験が24例であった（図 5 ）。
保険適応のある薬剤の内訳は，ペムブロリズマム 8
例（MSI-High 6 例，TMB-High 2 例），オラパリブ
5 例，その他 2 例であった。この39例において，推
奨治療が実施されたのは15例であり，保険適応の薬
剤が12例，治験・臨床試験が 3 例であった（治療到

達率 6.8％）。治験・臨床試験で推奨治療された患者
において実施されない要因としては，多くの治験・
臨床試験が国立がん研究センターを中心とした首都
圏で実施されていることより，身体的な病状や
COVID-19の蔓延などにより遠隔地での治療を希望
しないケースが多かった。また，二次的所見が見つ
かった患者は2７例（12.3％）であり，遺伝カウンセ
リングを希望され受診された患者は ７ 名であった。

全国においては，国立がん研究センター・がんゲ
ノム情報管理センター（Center for Cancer Genomics 
and Advanced Therapeutics：C-CAT）によると，本邦
で実施された30822症例のがん遺伝子パネル検査の
集計の結果，治療到達率は9.4％であった 6 ）。また，
二次的所見として開示すべき遺伝子変化は10～14％
と報告されている ７ ， 8 ）。

がん遺伝子パネル検査の今後
本検査の課題は，推奨される治療がいまだ 2 割以

下であり，さらに推奨治療が実施される割合が低い
ことである。当院でも治療到達率は6.8％（15例）
であり，実施された治療も保険適応のある薬剤が12
例であった。推奨される治験・臨床試験が首都圏な
どで実施されているため，遠隔地での治療を希望さ
れないケースが多く見られた。また，病状の悪化に
より推奨治療が受けられないケースもあるため，が
ん遺伝子パネル検査の出検タイミングも問題であ
る。

国立がん研究センター中央病院にて，遺伝子パネ
ル検査をもっと早いタイミングで実施する研究が先
進医療Bとして実施された。この研究は，抗がん剤
による治療の開始時にがん関連遺伝子を網羅的に調
べ，抗がん剤の選択に利用するというものであっ
た。2020年 6 月より2022年 3 月まで実施され，現在

図 5　EP後結果
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は追跡調査中とのことである。今後，がん遺伝子パ
ネル検査の出検のタイミングが治療の早い段階で認
められることを期待したい。

がん遺伝子パネル検査の保険診療が開始となった
2019年 6 月以降に特定の遺伝子変異に対する薬剤が
多くの癌種で薬事承認を得ている。BRCA 1 / 2 変異
を有する膵癌および前立腺癌に対するオラパリブや
HER 2 増幅を有する唾液腺癌および大腸癌に対する
トラスツズマブなどが例として挙げられる。しかし
ながら，治療の対象となる遺伝子変異および原因遺
伝子に対する薬剤はまだまだ十分でないのが現状で
ある。開発および治験などに時間を要するのは仕方
ないと思うが，治療到達率を少しでも改善させる必
要がある。また，推奨される治験・臨床試験が首都
圏を中心に実施されており，当県のような地方では
参加するには少しハードルが高い状況である。当県
にいても参加できるような体制の構築も必要であ
る。

令和 4 年 6 月 ７ 日に「経済財政運営と改革の基本
方針2022」が閣議決定されている 9 ）。その中に「全
ゲノム解析等実行計画の推進」についての記載があ
り，「がん・難病に係る創薬推進等のため，臨床情
報と全ゲノム解析の結果等の情報を連携させ搭載す
る情報基盤を構築し，その利活用に係る環境を早急
に整備する」となっている。がん遺伝子パネル検査
はあらかじめ決まった遺伝子を検査するものであっ
たが，今後は全ゲノムを対象とした全ゲノム解析へ
と移行していくことが予想される。がんゲノム医療
はより高度な内容となり，治療のみでなく，「がん
の予防」や「がんの早期発見・診断法」などにも応
用されていくものと考えられる。この全ゲノム解析

への対応も今後の重要な課題となっていくものと思
われる。
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