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全年齢でのがん罹患数
およそ１００万人/年

995,131人（2016年）
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小児がん罹患数
およそ3000人/年

0～14歳 2100人
15～19歳 900人

おそらく半数以上が中央診断に検体が提出されている。
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小児がんは、
固形腫瘍 60%＋血液腫瘍 40%
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小児急性リンパ性白血病は、
層別化治療の有効性を実証した

各種のリスク因子（遺伝子変異のタイプ・治療反応性など）に基づく
既存薬の組み合わせ・強度を工夫した層別化治療を行うことで、
劇的な治療成績の向上が達成しうる。

N Engl J Med. 2015 Oct 15;373(16):1541-52
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N Engl J Med. 2015 Dec 10;373(24):2336-2346.

小児がんでは、
がん素因（Cancer Predisposition）に

関連する遺伝子変異が比較的多く見つかる
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2018年7月31日 中日新聞

４歳の少女 まれな白血病（JMML）
↓

網羅的遺伝子解析（全RNAシーケンス）
↓

事前に予想不可能な、肺がんで見られる
ALK遺伝子転座が見つかった

↓
肺がんの薬が劇的な効果を示した

15歳の少女の巨大な縦郭腫瘍
↓

通常の方法では診断できず途方に暮れる
↓

全ゲノム解析で新規融合遺伝子
正しい診断（SMARCA4異常縦郭腫瘍）に

村上、村松ら、Blood, 2018

小児分野における全ゲノム検査の活用

治療困難例や診断困難例に役立つ可能性が示唆7
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【利点】
分類不能例の
診断に役立つ

【利点】
分子標的薬
が探せる

患者数

小児がんのなかには、専門医でも一生に一回しか出会わない
「超・希少がん」が存在する
全ての小児がんに適応可能な「パネル検査」は設計困難
全ゲノム/全エクソーム/全RNAシーケンスは
診断検査としても有望である

超・希少がん

小児がんはすべてが希少がん、かつ多種類
現状のパネル検査では網羅できない

● 現状のパネル検査で網羅できない超・希少がんを多数含む
小児がんを対象に全ゲノム解析を行い、
超・希少がん患者においても、ゲノム医療の恩恵を受けられるように
臨床応用を目指す。

ビジョン

●全ゲノム情報の扱いに関する法的整備（究極の個人情報）
●全ゲノム解析のコストダウン必要となるシステム等

網羅的ゲノム解析を活用した研究の方向性

成人がん
の多く
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体細胞変異を正確な評価には腫瘍検
体、正常検体の両者を比較する必要
がある。
腫瘍検体については、腫瘍の多様性
を評価するために、可能か限り十分
なdepthを担保したデータを得ること
が望ましい。

トリオWGS解析 腫瘍/正常検体WGS解析

父 母

患者

遺伝学的素因の解析に極めて有用
（ex. IRUD)
先行する大規模がんゲノム解析プロ
ジェクトでは十分に行われていない
（新規性あり）

末梢血（患者本人＋父＋母） 新鮮凍結検体・FFPE （固形がん）
末梢血・骨髄細胞 （血液腫瘍）

末梢血 （固形がん）
口腔粘膜・唾液 （血液腫瘍）

経時的検体
末梢血 cfDNA（固形がん）
骨髄細胞 （血液腫瘍）

治療内容に関わらず、
診断時・６か月後・１年後に
検体収集

腫瘍検体

正常検体
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https://pecan.stjude.cloud/home

• 稀な腫瘍は網羅されていない
• 分類不能例も不十分

Unbiasedな小児がんの（ほぼ）全例解析は

シーケンスコストの低減
症例数の相対的な少なさ
多施設共同研究グループの存在

ゆえに、実行可能であると考えられる。

疫学的な面からも、強烈なデータが得られる
可能性が高い。

日本のみならず、世界の小児がん研究の基盤
的財産となりうる。

➡やるべきことは残されている

小児がんの海外先行事例：米国 St. Jude PeCan Data Portal
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