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がんゲノム情報管理センター
（Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeutics: C-CAT)

1 がんゲノム医療の支援

2 情報の共有

3 開発研究・臨床試験の促進

4 全ゲノム解析の医療応用に向けた検討・人材育成



がんゲノム医療体制

衛生検査所等
検査施設

検体

臨床情報

配列情報等の元データ

がんゲノム
知識データベース（CKDB）

臨床的意義づけの
ついたC-CAT調査結果

AIによる解析等

新
た
な
治
療
・
診
断
法

新
規
治
療
標
的
遺
伝
子
等

がんゲノム情報レポジトリー
（ゲノム情報・臨床情報）

二次利用等

連携病院

エキスパートパネル

中核拠点病院

2018年6月1日 がんゲノム情報管理センター記者発表会 がんゲノム情報管理センター資料より改変

中核拠点病院・連携病院・
製薬会社・関係省庁と共に、

日本において利用可能な
薬剤の最大化に利用

検査会社
検査報告書

C-CAT

3個人情報保護法等関係法令等を遵守する データセキュリティに関して法令と3省3ガイドラインを遵守



情報集約により期待される効果
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1 がんゲノム医療の質の向上

・ 「C-CAT調査結果」による遺伝子変異に適合した臨床試験・治験の通知

・調査結果通知後も、臨床試験・治験に関するフォローアップ情報を通知

・中核拠点病院・連携病院で情報を閲覧するデータポータルサイトの提供

2 治験・臨床試験の促進による治療選択の拡充

・パネル検査結果等の情報集約を背景とした早期承認制度、患者申出療養制度

等を通じた薬剤到達効率の向上

・新規臨床試験の立案に資する、がんゲノム情報レポジトリの利活用

・製薬企業による臨床試験・治験を日本に誘致

3 研究開発への貢献

・大学/研究所/企業などの開発研究に資する臨床情報・ゲノムデータの提供

・承認申請・市販後調査などへの活用

4 がん対策立案に必要な科学的情報の提供

・費用対効果分析、がん対策立案等の政策決定における、ゲノム情報等に基づ

いた科学的情報の提供

患者・医療者・研究者・企業が参画する、がんゲノム医療の効果の最大化に貢献する



収集するゲノム情報とC-CATでの活用
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・C-CAT調査結果の作成に用いる

（検査会社検査報告書で示された遺伝

子変異と、 C-CAT調査結果の遺伝子

変異情報を同じにするため）

・臨床試験・治験に関するフォロー

アップ情報を通知

VCFファイル

FASTQファイル
（又はBAMファイル）

遺伝子変異リスト。これを

基に検査会社検査報告書が

作成される

・定期的に最新のソフトウェアで再

解析し、正確な遺伝子変異情報の

公的データベースを作成

検査会社検査報告書

・C-CAT調査結果と検査会社検査報

告書の遺伝子変異リストが同一か確

認するために必要

塩基配列の元データ

検
査
施
設
に
よ
り
作
成
さ
れ
る
デ
ー
タ



生体試料

FASTQ

BAM

VCF

検査会社検査報告書

C-CAT調査結果

シークエンサー

解析プログラム

ACCGGTAGCCCGGC

GCCCGGCGGTGGTGATTCC

GGTGATTCCCACCCTT

ACCGGTAGCCCGGCGGTGGTGATTCCCACCCTT

ACCGGTAGCCAGGCGGTGGTGAGTCCCACCCTT

生体試料から最終レポートまで（X遺伝子の解析をイメージ）

標準配列

X遺伝子の位置11 A>C, 位置23 G>T

X遺伝子の11A>C は、病的変異である
治療薬Aが候補にあがる

X遺伝子の11 A>C は、病的変異である
治療薬Aが候補にあがる
国内治験ではBが候補となる

11 23

腫瘍由来
配列断片

各断片化DNA 配列をヒトゲノム標準配列にマップ

標準配列、または、正常組織由来の配列と比較し、
全ての後天的変異を検出

全ての後天的変異の中から、病的変異のみ
を抽出（生物学的意義の付加）
※さらに治療薬の候補等をサービスとして
付加することもある（臨床的意義の付加）

検査会社検査報告書に、国内の治験情報を
付加（臨床的意義の付加）

最終的な治療方針の決定・遺伝性腫瘍に関
するカウンセリング方針の決定

知識ベース

ホルマリン固定パラフィン包埋（FFPE)組織
など

（参考資料）
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（検査システムによっては、正常組織に由来する
DNA に対しても、同様のことを行う。）

腫瘍組織に由来する断片化されたDNAをシークエ
ンス（配列解読）

エキスパートパネル

主治医



CKDB及びがんゲノム情報レポジトリーの進捗状況
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2月 3月 4月 5月

CKDB

日本の治験・臨床
試験DB

遺伝子変異のエビ
デンスDB

キュレーターチームによる更新

C-CAT調査結果作成テスト 病院データ受け入れ検証

DBチェック

がんゲノム情報レポジトリー

レポジトリーDB作成

レポジトリーDB連結テスト

EDC作成

レポジトリーDB検証

EDC検証
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情報集約に関して引き続き検討すべき課題

1 情報集約に貢献した検査会社や医療機関へのインセン

ティブの検討

２ 利活用するにあたり、学術機関への廉価な提供も含めた

費用負担のあり方


