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＜総説＞

抄録
個々の患者の腫瘍のゲノム情報に基づき治療を選択する時代を迎え，2019年 6 月からがんの遺伝子

パネル検査が保険診療で実施可能となり，個別化がん医療を加速させるための大きな一歩となった．
遺伝子パネル検査で検出された遺伝子バリアントの解釈に基づいて治療を提供するためには，遺伝
子バリアントの解釈とそのエビデンスレベルを付記する「臨床的意義付け」のプロセスが必要となる．
全国のがんゲノム医療中核拠点病院・拠点病院に設置されたエキスパートパネルは患者背景も考慮し
つつ，得られたゲノム結果について検討を行う．
がんゲノム情報管理センター (Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeutics: C-CAT)では，
エキスパートパネルへの医療支援として，遺伝子パネル検査結果報告書に対して，臨床試験や薬剤情
報，エビデンスレベルなどを付加した，C-CAT調査結果を提供している．C-CAT調査結果はマーカー
エビデンス情報，薬剤や臨床試験の情報を収集し，正規化して統合したがんゲノム医療に必要な知識
データベース（CKDB; cancer knowledge database）に基づき出力される．CKDBの更新・維持のため
に腫瘍内科医や各診療科の専門医等，約25名から構成されるキュレーターチームが結成され，月次の

特集：医療の技術革新と科学的根拠の確立に向けて
　　　―臨床研究と EBM推進にかかる国内外の動向―
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I．がんゲノム医療の背景

ゲノム情報を利用して治療・予防介入するがんゲノム
医療は，海外で開始され，日本においても2016年12月に
「がんゲノム医療フォーラム2016」が開催され，がんゲ
ノム医療実現に向けた安倍晋三総理のメッセージが紹介
され，我が国におけるがんゲノム医療提供体制の準備が
始まった．さらに2017年春には「がんゲノム医療推進コ
ンソーシアム懇談会」が厚生労働省において開催され，
我が国におけるがんゲノム医療体制はどのように設計・
運営されるべきかが議論された．そこでは，ゲノム医療
中核拠点病院を中心とした段階的なゲノム医療体制の構
築と，そのデータを集約するためのがんゲノム情報管理
センターの設置などが提言された．これを受けて，国は
2018年 2 月にがんゲノム医療中核拠点病院を指定し，さ
らにそれと連携してゲノム医療を進めるがんゲノム医
療連携病院が選ばれた．がんゲノム情報管理センター

（Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeu-
tics: C-CAT）は，国が施策として推進するがんゲノム医
療の実務の一端を担う機関として，2018年 6 月 1 日に国
立がん研究センターに設置された（図 1 ）．そして，2019
年 6 月にがん遺伝子パネル検査が保険収載され，令和元
年は正にわが国におけるがんゲノム医療元年となった．
本項ではがんゲノム医療の現場では遺伝子プロファイ
リング検査結果をどのように意義付けして，治療方針を
決定していくかを説明し，ゲノム医療の標準化・均てん
化を促進するためにC-CATから提供しているC-CAT調査
結果およびその知識データベースであるがんゲノム知識
データベース（cancer knowledge database: CKDB）につ
いて説明する．特に臨床試験情報の収集・管理方法及び，
更新・維持における取組についても紹介したい．

頻度で臨床試験情報，薬剤情報，マーカーエビデンス情報の更新を行っている．C-CAT調査結果によ
り，ゲノム解析結果に対する最新のエビデンスや薬剤・臨床試験の情報がエキスパートパネルに提供
されることにより，ゲノム医療の均てん化・効率化が進む．また，臨床試験への患者登録が促進され
れば，本国における新薬開発が活性化され，エビデンスの創出につながり，がん医療の進歩に大きく
貢献する．

キーワード：遺伝子パネル検査，がん知識データベース，C-CAT調査結果，臨床的意義付け

Abstract
A large step toward personalized cancer medicine was taken in June 2019, when gene panel testing was 

approved for the national health insurance. Accordingly, we have now entered an age where physicians can 
determine treatments for individual patients by analyzing tumor genome sequences.

The process of “clinical interpretation,” interpretation of gene variants, and annotation of evidence level 
is essential for providing proper treatment based on an interpretation of the genes identified via gene panel 
testing. Expert panels have been organized at cancer genome center hospitals and core hospitals through-
out Japan to discuss the results of such tests, while considering the condition of individual patients.

The Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeutics (C-CAT) provides expert panel C-CAT 
findings, a report summary of clinical trials, medicines, and marker evidence to attach clinical significance 
to variants found by cancer panel testing performed by clinical laboratories. 

The Cancer Knowledge Database (CKDB) was developed by collecting, standardizing, and integrating in-
formation regarding marker evidence, anti-cancer therapies, and clinical trials. Using the CKDB, a reporting 
system was constructed to generate C-CAT findings. A CKDB-portal was also developed to search, support 
inquiries, and curate the knowledge stored in the CKDB. 

Moreover, a curator team comprising roughly 25 clinical oncologists and specialists from various clinical 
departments was organized to maintain the system via a monthly updating of data from clinical trials, medi-
cines, and marker evidence. 

C-CAT findings support expert panels by providing information on the newest evidence, anti-cancer ther-
apies, and clinical trials, resulting in a uniform and efficient promotion of genome medicine. Furthermore, 
the promotion of clinical trials will stimulate new drug development in Japan, leading to the discovery of 
evidence and contributing to great progress in cancer medicine.

keywords: gene panel testing, CKDB, cancer knowledge database, C-CAT findings, clinical annotation
(accepted for publication, July 22, 2020)
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II．がんゲノム情報管理センター（C-CAT）

がんゲノム情報管理センターでは，がんゲノム医療中
核拠点病院やがんゲノム医療連携病院等で行われる，患
者一人ひとりのゲノム解析の結果得られる配列情報およ
び臨床情報を集約し保管するがんゲノム情報レポジト
リーを構築するとともに，ゲノム解析結果の解釈・臨床

的意義付けを行うためのCKDBを構築している．またゲ
ノム解析結果を基にCKDBを用いたC-CAT調査結果を患
者毎に作成し各病院に送付している．さらにはこうして
集めた貴重なデータは，一定のルールに従って，大学・
企業等の研究機関における新しい治療標的・バイオマー
カー・治療薬の開発に役立てられる予定である（図 2 ）．
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• がんゲノム医療の第三者的な立場での科学的評価
• 評価に基づく、方向性の策定及び厚生労働省等への意見具申
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図 1　がんゲノム医療推進コンソーシアムの体制と役割

図 2　がんゲノム情報管理センターの役割
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III．がんゲノムプロファイリング検査について

がんゲノムプロファイリング検査は，対象とされた全
遺伝子または一部について，塩基置換・挿入/欠失変異，
遺伝子増幅・欠失，遺伝子融合および遺伝子発現などを，
次世代シークエンサー（NGS）を用いて解析し，それら
の結果を包括的に解釈して治療方針を選択するための検
査である．エビデンスが確立し，承認薬が存在する個別
のバイオマーカーではなく，得られた遺伝子変化を包括
的なプロファイルとして解釈し，標準治療以外の治療に
反映させる点が，従来の遺伝子検査の主体であったコン
パニオン診断薬と大きく異なる．がんゲノムプロファイ
リング検査では，得られた結果が臨床上どういった意味
を持つのか，どのような治療選択に繋がるのかなど，専
門的知識に基づく解釈が必要となる．そのため，現状で
はがんゲノム医療中核拠点病院やがんゲノム医療拠点病
院で開催される専門家の会議体「エキスパートパネル」
で治療方針の策定を行うことが義務付けられており，使
用施設もがんゲノム医療中核拠点病院，がんゲノム医
療拠点病院，がんゲノム医療連携病院に限定されてい
る．がんゲノムプロファイリング検査の定義として搭載
遺伝子の数に明確な基準はないが，2019年 6 月の保険収
載では，『包括的なゲノムプロファイルとして，固形腫
瘍の腫瘍細胞を検体とし，100以上のがん関連遺伝子の変
異等を検出するがんゲノムプロファイリング検査に用い
る医療機器等として薬事承認又は認証を得ているシーク
エンサーシステムを用いて，包括的なゲノムプロファイ
ルの取得を行う場合は，本区分の「 3 」処理が極めて複
雑なものの所定点数を準用して，患者 1 人につき 1 回に
限り算定できる．』とされた．2020年 7 月現在，OncoGu-
ideTM NCCオンコパネルシステム（シスメックス社）
と，FoundationOne® CDxがんゲノムプロファイル（中
外製薬社）の 2 種類の遺伝子パネル検査ががんゲノムプ
ロファイリング検査として保険収載されている．
薬事承認されたがんゲノムプロファイリング検査の特
徴は以下の通りである．
①OncoGuideTM NCCオンコパネルシステム[1]
がん関連 114 遺伝子を搭載し，114 遺伝子の塩基置
換・挿入/欠失変異と遺伝子増幅，12 遺伝子の遺伝子融
合および腫瘍遺伝子変異量（tumor mutation burden；
TMB）が検査可能である．腫瘍組織由来 DNA だけでな
く，正常コントロールとして非腫瘍細胞（末梢血）由来 
DNAを用いることで，まれな遺伝子多型も含め除外で
き，体細胞遺伝子変化と生殖細胞系列遺伝子変化も区別
できるという特徴がある．
②FoundationOne® CDx がんゲノムプロファイル[2]
324 遺伝子を搭載し，309 遺伝子の塩基置換・挿入/欠
失変異と遺伝子増幅，36 遺伝子の遺伝子融合，マイクロ
サテライト不安定性（microsatellite instability；MSI）お
よび腫瘍遺伝子変異量（tumor mutation burden；TMB）
測定ができる．がんゲノムプロファイリング検査機能に

加えてコンパニオン診断薬として機能を持つのが特徴で
あり，非小細胞肺がんでは EGFR 変異に対するアファ
チニブ，エルロチニブ，ゲフィチニブ，オシメルチニ
ブとALK 遺伝子融合に対するアレクチニブ，クリゾチ
ニブ，セリチニブ，ROS1 遺伝子融合に対するエヌトレ
クチニブ，乳がんでは ERBB2 コピー数異常に対するト
ラスツズマブ，悪性黒色腫では BRAF V600E/K 変異に
対するダブラフェニブ＋トラメチニブ，ベムラフェニ
ブ，大腸がんでは KRAS/NRAS 野生型に対するセツキシ
マブ，パニツムマブおよび固形がんの NTRK1/2/3 遺伝
子融合に対するエヌトレクチニブ，卵巣がんのBRCA1/2 
変異に対するオラパリブの投与判断などのためのコンパ
ニオン診断が可能である．

Ⅳ． がん遺伝子パネル検査の臨床的意義付けに
ついて

がん遺伝子パネル検査の使い方として，がんの予後予
測や，がん種診断にも用いることについても期待されて
いるが，現時点では予後予測や診断のために用いる場合
はほとんどない．あらかじめ，がんが有している遺伝子
異常を調べることで，存在する治療薬の効果を予想でき
るような遺伝子異常が見つかる場合がある．現在，がん
遺伝子パネル検査を保険適用で行うことができるのは，
標準治療がない，若しくは終了した（見込みも含む）固
形がん患者に限定されている．標準治療終了後に治験な
ど少しでも有望な臨床研究があれば参加してみたいと考
える患者が検査の対象となる．
現在，がん遺伝子パネル検査は病院などで採取後に保
存されているがん組織を検査会社に送付して遺伝子異常
を検査するが，遺伝子異常が見つかってもがんの発育と
の関連があって治療薬の効果見込みがある遺伝子異常
（アクショナブルな遺伝子異常）でないと，治療対象と
いう判断がなされない．そのため，がん遺伝子パネル検
査の結果で見つかる遺伝子異常がそのがんにとって病的
意義があるのか，国内の治験などで対象となる薬はどこ
で投与可能か，さらにはその患者が生まれもった遺伝性
の素因ではないかなどといった点を検討することが必要
となる．検査会社から返却された検査結果をもとに，遺
伝子異常の意義についてはエキスパートパネルにおいて
検討されている．
がん遺伝子パネル検査の結果，効果が期待できそうな
医薬品が見つかる場合があり，国内の治験や臨床試験情
報が付記されて主治医のもとに検査結果が戻ってくる．
例えばNCCオンコパネル検査の研究では，6割弱の患者
に医薬品と関連した遺伝子の変化が見つかったとされて
いる（図 3 ）．
エキスパートパネルの検討の結果，患者のがんに対し
て保険適用薬，適応外薬，未承認薬が治療候補として提
案される可能性がある．国内で流通していない薬の場合
においても，その薬を評価している治験があれば参加す
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ることでその薬を使用できる可能性がある．適応外使用
は原則として保険診療で使用することは出来ないため，
もしそれを希望する場合には，治験や先進医療などの，
適応外使用が許される臨床試験に参加する必要がある．
国立がん研究センター中央病院で研究としてがん遺伝
子パネル検査を行った成果としては，6割弱程度に臨床試
験や治験の対象となる遺伝子異常が見つかったが，その
結果に基づいた臨床試験・治験に入ることが出来た患者
の割合は，8％程度であった．これは，海外の類似した研
究と同程度の割合であった．

V．エビデンスレベル分類について

2017年10月には「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」（第 1.0 
版）が，日本臨床腫瘍学会，日本癌治療学会，日本癌
学会の 3 学会の協力により作成され，発刊された．2020
年 3 月には，遺伝子パネル検査が保険医療で実施されて
いる国内の現状とがんゲノム医療の将来展望を踏まえて，
遺伝子パネル検査やがんゲノム医療の現状でのエビデン
スレベルと推奨度を定義し，治療効果に関するエビデン
スレベル分類や薬剤への到達性の指標等に関して，欧米
の分類との整合性を考慮し，かつ国内の状況にも配慮し
た見直した同第 2 版が刊行された[3]．ここではガイダ
ンス記載内容に沿ってエビデンスレベル分類を説明する．

 1 ．エビデンスレベル
遺伝子変化の臨床的意義付けにおけるエビデンスレベ

ルは，各知識ベースごとに異なる目的のために定義され
ており，使用に当たってそれぞれの定義を確認する必要
がある．患者をスムーズに臨床試験に導入すること（開
発段階での使用）を目的としたエビデンスレベルは，臨
床試験段階にある遺伝子変化を上位に置いている[4,5]．

一方で，臨床での利用を目的としたエビデンスレベル
の定義は，薬事承認やガイドラインにおける記載の有無
を上位に定め，臨床試験ではなくより有効性・安全性が
担保された治療に患者を導くことを優先した基準である
[6]．
また，同一遺伝子および同一遺伝子の同一変化であっ
ても，エビデンスタイプによっては，エビデンスレベル
が異なることがある．近年，臨床の場においても，「治
療効果予測」だけでなく，「診断」，「予後予測」のため
に遺伝子変化の情報が活用されている．診断，治療効果
予測，予後予測といった使用目的によって，科学的に有
効なエビデンスの蓄積状況や，医薬品や体外診断用医薬
品等の薬事承認の状況が異なるため，同一の遺伝子およ
び同一遺伝子の同一変化であっても，使用目的に応じて
エビデンスレベルが異なる．そのため，エビデンスタイ
プ別のエビデンスレベルの違いに対応できる定義も示さ
れている[5]．中でも，米国臨床腫瘍学会（ASCO），米
国病理医協会（College of American Pathologists；CAP），
米国分子病理学会（Association for Molecular Pathology；
AMP）の 3 学会が合同で作成したRecommendationでは，
治療効果予測を「感受性」と「耐性」に分けて記載して
おり，より臨床で利用することを目的としたエビデンス
レベルの検討が行われている[7]．また，欧州臨床腫瘍
学会（European Society for Medical Oncology；ESMO）
からはthe ESMO Scale for Clinical Actionability of molec-
ular Target（ESCAT）が発表されている．日米欧の各ガ
イドラインにおけるエビデンスレベルの定義の比較を
図 4 に示す．
さらに，当該遺伝子変化を適応とする治療薬やコンパ
ニオン診断薬の薬事承認，保険収載は，各国で状況が異
なる．よって，日本における薬事承認や，治療ガイドラ
インでの推奨が組み込まれたエビデンスレベルを使用す
ることが望ましい．既存の知識ベースのエビデンスレ

• 3学会ガイダンスで3A以上： 111/187例（59.4%）

（治療につながりうる遺伝子異常＝Actionableな遺伝子異常）

• 遺伝子異常に合致した治療薬投与： 25/187例 （13.4%）

Sunami K et al. Cancer Sci. 2019 Apr;110(4):1480-1490.

未承認薬
（治験薬）

承認薬
(適応外薬)

承認薬
（適応内使用）

Actionable

遺伝子異常なし

n=15, 8.1%

n=4,   2.1%

n=6,   3.2%

46.0%

40.6%

13.4%

Actionable遺伝子異常あり
遺伝子異常に合致する治療薬投与なし

Actionable遺伝子異常あり
遺伝子異常に合致する治療薬投与あり

図 3　NCCオンコパネル187例の検査結果と治療選択
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ベルは，米国食品医薬品局（Food and Drug Administra-
tion；FDA）における承認を基準の一つとして採用して
いる場合が多い[8-10]．しかし，FDA において承認され
ている遺伝子バリアントでも，日本では薬事承認されて
いない場合があり，知識ベースに記載されたエビデンス
レベルをそのまま適用すると，日本人における安全性・
有効性の保証がない可能性や，自由診療となる可能性が
あるため，そのまま日本での臨床的判断に適用すること
はできない．薬事承認と科学的なエビデンスは同一では
ないことにも注意すべきである．例えば薬事承認された
薬剤であっても，その後の臨床試験においてより有効な
薬剤が承認された場合，もともとの薬剤は必ずしも標準
治療ではなくなっている可能性もあり，その位置づけに
ついては関連する疾患のガイドライン等を参照し，推奨
度の決定について慎重に判断すべきである．
なお，遺伝子パネル検査には，コンパニオン診断薬と

して承認されている遺伝子変化も含まれているため，治
療選択をする際には留意が必要である．

 2 ．エビデンスタイプ
遺伝子変化の解釈は主に以下の 5 つのエビデンスタイ

プがある．
①腫瘍原性エビデンス（Oncogenic）
細胞のがん化に寄与する遺伝子変化のことを意味し，

広義では体細胞変異・生殖細胞系列遺伝子変化のいずれ
かは問わないが，一般的にはがん遺伝子の活性型体細胞
変異の意味で用いられる．体細胞変異はがん細胞が特異
的に有する遺伝子変化であり，同定された遺伝子変化が
腫瘍の発生原因となるドライバー変異であるのか，ある

いは偶発的に生じたパッセンジャー変異なのかどうかが
重要な観点になる．
②疾患素因関連エビデンス（Predisposing）
がん化関連の生殖細胞系列遺伝子変化がこのカテゴ
リーに入る．例えば，遺伝性乳がん卵巣がん（Hereditary 
Breast and Ovarian Cancer；HBOC）症候群は，BRCA1
遺伝子またはBRCA2 遺伝子の生殖細胞系列の病的な遺
伝子変化が原因で乳がんや卵巣がんを高いリスクで発
症する遺伝性腫瘍で，日本で推計年間10 万人が発症す
る乳がん・卵巣がんの5～10％程度を占める[11]．HBOC 
と診断された場合はリスク低減手術の検討やサーベイラ
ンスにより十分に経過観察することが推奨され，がんの
予防や早期発見につながる．
③治療効果予測エビデンス（Predictive）
薬剤や放射線治療などの感受性や耐性に関連するマー
カーで臨床腫瘍学的な意義を伴う．また，薬物動態に影
響する薬物代謝酵素や薬物トランスポーターの遺伝子変
化なども想定され，ゲノム薬理学（pharmacogenomics；
PGx）的な意義も含まれる．なお，バリアントが薬剤感
受性の場合，承認薬標的マーカーであるかや臨床試験の
受け入れ基準になっているかといった治療法へのアクセ
スが可能かどうかの情報は治療選択上の重要な情報とな
る．
④診断エビデンス（Diagnostic）
患者の診断に関連するマーカーである．病理組織学で
は細胞の形態やがんの組織像に加え免疫染色によるがん
種特異的なマーカーのタンパク発現や局在を主に評価し，
病理診断を行う．遺伝子変化も診断補助になり，例えば
甲状腺乳頭癌亜型の一つ甲状腺乳頭癌高細胞型は高分化

基準 日本三学会 米国三学会 造血器腫瘍

当該がん種、国内承認薬がある遺伝子変異 A A

当該がん種、FDA承認薬がある遺伝子変異 A A A

当該がん種、ガイドライン記載されている A A A

当該がん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と
専門家間のコンセンサスがある B B B

異なるがん種、国内またはFDA承認薬あり C C C

異なるがん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と
専門家間のコンセンサスがある C

（がん種に関わらず）規模の小さい臨床試験で
有用性が示されている C C D

臨床試験の選択基準に使用されている - C C

（がん種に関わらず）症例報告で有用性が示されている D D

前臨床試験（in vitroやin vivo）で薬剤の治療効果との関連
が報告されている E D D

がんに関与することが知られている F

薬剤耐性変異 R

薬剤到達性

１ 当該疾患で国内承認薬あり

２ 当該疾患で国内臨床試験あり

３
他疾患で国内承認薬あり
（適応外）

４ 当該疾患で海外臨床試験あり

５ FDA承認（疾患問わず）

６ 1-5以外

● 薬剤毎に記載

● エビデンスレベルと到達性
を併記する（例；C3）

● 原則エビデンスレベルD以
上を記載（国内臨床試験に
結びつくものは適宜記載；
E2,F2）

● エビデンスレベル順に到達
性の高いものから記載

図 4　日米のエビデンスレベル分類の比較
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型に比べ甲状腺外浸潤や遠隔転移の頻度が高いため，生
命予後が悪く高悪性であるが，BRAF V600E が陽性であ
ることが多く，診断マーカーとして有用である．
⑤予後予測エビデンス（Prognostic）
がんの進行，重症度，生存予後などに関するマーカー．

 3 ．薬剤への到達性の指標
薬剤感受性エビデンスのある場合においても，必ずし
も薬剤が承認されているわけではなく，各国の薬剤承認
状況も様々である．また臨床試験の適格基準に設定され
ているマーカーに対する薬剤感受性のエビデンスが確立
していない場合も多い．そのため，薬剤への到達性とい
う指標でマーカーと薬剤との関連性を評価することが望
ましい．

VI．知識データベースの更新・維持について

遺伝子パネル検査で検出された遺伝子変化に基づいて
治療を提供するためには，遺伝子変化の解釈とそのエビ
デンスレベルを明らかにする「臨床的意義付け」が必要

である．これを正確かつ効率よく行うためには臨床的意
義付けの根拠となる情報が蓄積され，多数の専門家によ
る議論によって成熟した知識ベースが有用である．知識
ベースとは，既知の遺伝子変化が病原性（pathogenic）
か否かをまとめただけではなく，各遺伝子変化の臨床的
意義（治療効果・予後・診断）に関する複数の情報リ
ソース（臨床試験情報，非臨床試験情報，薬事承認情報
等）を整理し，臨床的判断のエビデンスを提示するデー
タベースである．主に胚細胞/体細胞の遺伝子変化情報
を蓄積したデータベースであるClinVar，COSMIC 等と
はコンセプトが異なる．知識ベースを利用する際には以
下の点に留意し，信頼性の高いものを選択することが望
ましい．主な公的知識ベースの特徴を表 1 に示す．

 1 ．エビデンスレベルの定義
遺伝子変化の臨床的意義付けにおけるエビデンスレベ
ルの定義は，各知識ベースによって異なるため，使用前
に当該知識ベースのエビデンスレベルの定義を確認する
必要がある．特に薬剤の承認状況をエビデンスレベルに
組み込んでいるものもあり，本来の科学的なエビデンス

表1　主ながん知識データベース

知識ベース CIViC OncoKB PHARMGKB JAX-CKB
(JAX Clinical Knowledgebase)

運営者 Washington University School of 
Medicine

Memorial Sloan Kettaring Cancer 
Center (MSKCC)

The Jackson Laboratory (JAX)

公開年 2015 2016 2000 2016
目的 研究者、臨床医、患者会といった

幅広い層をターゲットとしてい
る。多様な既刊文献の情報を、よ
り簡単に解釈でき、一貫性のある
方法で提示する。がんの遺伝子バ
リアントの臨床的意義について知
識を普及させ、活発に議論する教
育フォーラムを提供することで、
プレシジョンメディシンを可能に
する。

専門医でなくても、どの医療機関
でもアクセスできる、様々な情報
から不要な情報を取り除き、標準
化された簡便に解釈可能な形式に
変えるクリニカルサポートツール
を作る。これによって、臨床医が
がんの遺伝子変異を解釈し、個別
の患者に最適な治療選択を行うこ
とをサポートする。

ヒトの遺伝的変異が薬物反応に
与える影響に関する知識の集約、
キュレーション、統合、普及を目
的とした、一般に公開されている
オンライン知識ベース。遺伝的変
異が薬物応答にどのように影響す
るかを研究する研究者のためのイ
ンタラクティブなツールである。
PharmGKBのウェブサイト（http://
www.pharmgkb.org）には、遺伝子
型、分子、臨床知識が経路表現と
Very Important Pharmacogene (VIP)
の要約に統合されて表示されてお
り、追加の外部リソースへのリ
ンクも用意されている。ユーザー
は、遺伝子、バリアント、薬剤、
疾患、経路でナレッジベースを検
索し、閲覧することができる。登
録は研究コミュニティ全体に無料
であるが、研究目的のみに使用し、
再配布しないことに同意すること
が条件となっている。登録された
ユーザーは、将来の薬理遺伝学や
薬理遺伝学研究のデザインに役立
つデータにアクセスしたりダウン
ロードしたりすることができる。

もともとは JAXが 2015 年に始め
たがんゲノムパネル検査 JAX-CTP
に推奨薬剤とエビデンス、そして
関連治験情報を付けるための JAX
の検査専用 DBだったものだが、
現在は一部を無料公開しており、
年間単位で課金することにより全
登録情報の閲覧を行うことが出来
る。

キュレーション方法 ・クラウドソーシング＋当該領域
の専門家
・マニュアルキュレーション
・アカウントを作成し、キュレー
ター、エディター、もしくはアド
ミニストレーターとなると、投稿・
追記・修正等に参加することがで
きる。

・当該領域の専門
・マニュアルキュレーション

・遺伝子、薬剤、疾患の最も関連
性の高い特徴をまとめるために、
様々なソースからキュレーション
されている。

・マニュアルキュレーション。ま
ず科学文献を機械学習によって読
んで抽出する。機械学習を助ける
ものとして、当該領域に経験のあ
る PhDまたはMD/PhDのスタッ
フが参加。

キュレーションの質保
証

・キュレーターが追加・改訂した
内容をエディターが承認・棄却す
る（最低でも 2 名の協業を経て掲
載される）。

・各領域の疾患もしくは遺伝子を
専門とする MSKの臨床医と臨床
研究者の監督の下で、雇用された
キュレーターがキュレーションを
実施。

・多くの関連性が知られている遺
伝子や薬剤については、その分野
のキュレーターや専門家によっ
て、Very Important Pharmacogene 
(VIP) summariesと PharmGKB drug 
pathwaysにまとめられ、Webサ
イト上ではインタラクティブな形
式で、またピアレビュージャーナ
ルでは従来の形式で公開されてい
る。

情報は査読付き論文から取ること
になっており、その変異に似た変
異は「予測される」とし、査読無
し論文以下の情報は「不明」とす
る。
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知識ベース CIViC OncoKB PHARMGKB JAX-CKB
(JAX Clinical Knowledgebase)

閲覧時のログイン要否 否 否 否 有料部分は要
公共 AP I 該当 非該当 非該当 非該当
データ取得方法 API、JSON zip→ tsv形式でダウンロード JSON
参照情報 ・ 公 開 デ ー タ ベ ー ス 情 報（ 

PubMed、 PubChem、 DiseaseOntolo-
gy、 SequenceOntology、 EntrezDB）

・科学文献
・FDA、NCCN、 ASCOのガイドラ
イン
・ClinicalTrials.gov
・学会発表

・HGNCの遺伝子記号と名前、
Drugbankの薬剤名と構造

・科学文献

登録数 (2020/8/26時点 ) Genes: 431 Variants: 2619 Genes: 682 Variants: 5293 Genes: 26867 Variants: 5966 Genes: 1649(有料含む )
リクエストでバリアントのキュ
レーションを行ってくれる。無料
は85遺伝子

最終更新年月日
(2020/8/26時点 )

随時更新 2020/7/23 随時更新されている様子

対象 すべてのバリアント 体細胞変異 すべてのバリアント 体細胞変異
エビデンスレベルの定
義

Level A： Validated associationヒト
の治療においてコンセンサスがと
れている
Level B： Clinical evidence臨床試験
もしくは他の初期的患者データが
示唆している 
Level C：Case study医学文献に記
載された個別のケースレポート 
Level D： P reclinical evidence In 
vivoもしくは In vitroモデルが示唆
している
Level E： Inferential associationエビ
デンスタイプ治療効果予測予後予
測診断素因 
※エビデンスレベル ×エビデンス
タイプの組み合わせを表示

Level 1：当該がん種において、
FDA承認を受けた治療薬への応答
を予測する FDAが認めたバイオ
マーカー 
Level 2A：当該がん種において、
FDA承認を受けた治療薬への応
答を予測する標準治療バイオマー
カー
Level 2B：異なるがん種において、
FDA承認を受けた治療薬への応
答を予測する標準治療バイオマー
カー 
Level 3A：説得力のある臨床的エ
ビデンスが、当該がん種において
治療薬への応答を予測するバイオ
マーカーであることを支持してい
るが、バイオマーカーも治療薬も
標準治療ではない 
Level 3B：説得力のある臨床的エ
ビデンスが、異なるがん種におい
て治療薬への応答を予測するバイ
オマーカーであることを支持して
いるが、バイオマーカーも治療薬
も標準治療ではない 
Level 4：説得力のある生物学的エ
ビデンスが治療薬への応答を予測
するバイオマーカーであることを
支持しているが、バイオマーカー
も治療薬も標準治療ではない 
Level R1：当該がん種において、
FDA承認を受けた治療薬への耐
性を予測する標準治療バイオマー
カー
Level R2：説得力のある臨床的エ
ビデンスが、治療薬への耐性を予
測するバイオマーカーであるこ
とを支持しているが、バイオマー
カーも治療薬も標準治療ではない 
Level R3：説得力のある生物学的
エビデンスが治療薬への耐性を予
測するバイオマーカーであるこ
とを支持しているが、バイオマー
カーも治療薬も標準治療ではない
   

レベル 1A：CPICまたは医学会が
承認した PGxガイドライン、また
はファーマコゲノミクス研究ネッ
トワーク（PGRN）サイトまたは
他の主要な医療システムで実施さ
れているバリアント薬の組み合わ
せについての臨床的なアノテー
ション
レベル 1B：エビデンスの優位性
が関連性を示している場合に、バ
リアント医薬品の組み合わせの臨
床的注釈を行う。この関連性は、
2つ以上のコホートで有意な p値
で再現されていなければならず、
強い効果の大きさが必要
レベル 2A：レベル 2B に適合する
バリアントと薬物の組み合わせの
臨床アノテーションで、バリアン
トが PharmGKB で定義された Very 
Important Pharmacogene (VIP) の範
囲内にある場合。レベル 2Aのバ
リアントは既知の薬理遺伝子の中
にあるため、機能的な意義がある
可能性が高い
レベル 2B：関連性の中程度のエ
ビデンスを持つバリアントと薬物
の組み合わせの臨床アノテーショ
ン。関連は再現されなければなら
ないが、統計的有意性を示さない
研究、効果の小さい研究も含む
レベル 3: 1 つの有意な（まだ複製
されていない）変化性のある薬の
組み合わせのアノテーション、ま
たは複数の研究で評価されたが、
関連性の明確な証拠がない変化性
のある薬の組み合わせのアノテー
ション
レベル 4：症例報告、有意でない
研究、または in vitro、分子または
機能的アッセイのエビデンスのみ
に基づくアノテーション

全て査読付き論文をもとに、Sen-
sitive, Predicted-Sensitive, Resistant, 
Conflicting, Not Applicableなどのラ
ベルをつける。詳しい内容は課金
しないとみることが出来ないが、
下り順にFDA承認、ガイドライン、
治験フェーズ、コホート、症例報
告、前臨床試験となっている。

長所 ・診断 /治療効果予測 /予後予測を
区別したエビデンスレベルが表示
される
・治療効果予測において、応答 /
耐性を区別したエビデンスレベル
が表示される
・当該遺伝子バリアントに対する
治療薬が表示される
・エビデンスとなった文献が示さ
れている

・応答 /耐性を区別したエビデン
スレベルが示されている
・エビデンスレベルから FDA承認
薬や標準的治療か否かが判別でき
る
・エビデンスとなった文献が示さ
れている
・MSKの臨床医や研究者によって
キュレーションが監督されている

・ファーマコゲノミクスの関係を
構造化されたフォーマットで収集
しており、研究者の興味に応じて
検索、相互関連付け、表示が可能。
この知識ベースは、特定の一塩基
多型とその特定の薬物治療への影
響に関心のある研究者や、疾患や
薬物に関心があり、疾患の進行や
薬物反応に影響を与える可能性の
ある候補遺伝子を探している研究
者にとって非常に価値のあるもの
である。

・複数の変異が同時にある場合の
情報を収集することによって、複
数変異に対する薬剤の応答 /耐性
の予測を提示してくれる。
・各薬剤には Global approval status
の閲覧ページがあるので、課金す
ることによって日本の薬事承認も
閲覧できる可能性がある。
・課金者は JSONフォーマットで
ダウンロードできる。

短所 ・日本の薬事承認・ガイドライン
等の状況を反映していない
・誰でも投稿できるため、キュレー
ションやアノテーション質の保証
が不明確、情報の偏りがある可能
性がある

・日本の薬事承認・ガイドライン
等の状況を反映していない
・診断のエビデンスレベルを示す
区分がない

・ゲノムシークエンシングの時代
になって、個々のゲノムに見られ
るまれな変異体や新規変異体の解
析が主要な課題となることが明ら
かになってきたが、あまり対応で
きていない (もともと pharmacoge-
neticsと pharmacogenomicsの知識
ベースである為 )

・大部分の情報にアクセスするに
は年間単位で課金しなくてはなら
ない。非営利 499米ドル、営利目
的では2499米ドル。

URL https://civicdb.org/home http://oncokb.org/#/ https://www.pharmgkb.org/ https://ckbhome.jax.org/
参照 Griffith, et al. Nat Genet. 2017 Jan 31; 

49(2): 170–4.
Chakravarty, et al. JCO Precis Oncol. 
2017 Jul;2017.

Caroline F. Thorn, et al. Methods Mol 
Biol. 2013; 1015: 311–320.

Patterson, S. E. et al. Hum. Genom. 
10, 4 (2016).
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と乖離することもあるため注意が必要である．エビデン
スのレベル，当該遺伝子変化を適応とする治療薬やコン
パニオン診断薬の薬事承認，保険収載などに基づいて推
奨を決定するために必要な情報を確認する．

 2 ．キュレーション
複数の情報リソースから情報を抽出し，整理すること
をキュレーションという．知識ベースの場合，遺伝子変
化に係る医薬品の承認状況，診療ガイダンス，臨床試験，
非臨床試験（in vivo/in vitro/ in silico）等に関する文献情
報を抽出し，遺伝子変化ごとに整理することを指す．使
用目的に合致し，質の良い情報を有した知識ベースを選
択するために，以下の事項に留意する．
①プロセス
知識ベースの運営機関におけるキュレーションのプロ

セスを確認し，十分なキュレーションが実施されている
ことを確認する必要がある．そのため，キュレーション
の方法（コンピューターによるオートキュレーションか
キュレーターによるマニュアルキュレーションか）や，
キュレーターの質（学位・資格取得状況や専門的なト
レーニング実施状況）といった実施体制が公開されてい
ることが望ましい．また，古い情報を元に誤った意義付
けを行うリスクを避けるため，知識ベースの更新頻度が
明示されていることが望ましい．
②参照情報
キュレーションにおいては，エビデンスレベルを決定

するために必要な情報（臨床試験情報，非臨床試験情報，
薬事承認情報等）が網羅されていることが重要である．
よって，各遺伝子変化のエビデンスレベルを決定するた
めに，どのような情報リソースから情報を収集している
のか明示されていることが望ましい．知識ベースの中に
は，学会発表の内容も参照しているものがある．学会発
表は，その時点までの結果をまとめたものであり，確定
した解析結果ではないため，そのような情報を参照した
遺伝子変化である場合には注意が必要である．
さらに，可能な限り，遺伝子変化の研究の詳細や，バ

リアントが検出された際の背景情報等，参照した情報リ
ソースに関するメタデータを含んだ知識ベースを選択す
ることが望ましい．
③フィルタリング
収集した情報に対して，専門医によるさらなる情報精

査，古い情報の削除による情報整理といったフィルタリ
ングを定期的に実施していれば，よりキュレーションの
質が高い知識ベースと見なすことができる．
キュレーションのプロセスが公開されていない知識

ベースの場合には，実施者およびエキスパートパネルに
おいて，当該知識ベースの情報の精度を確認することが
望ましい．
日々の遺伝子パネル検査での臨床的意義付けにおいて，

実施者およびエキスパートパネルによって把握された新
たなエビデンスは，質が高く貴重な情報となる．そのた

め，このような情報について，実施機関横断的に集約し，
系統化して蓄積することは，知識ベースのデータの量・
質を高めるだけでなく，各実施機関のエキスパートパネ
ルにおける臨床的意義付けを標準化することにつながる．
したがって，新たな情報はエキスパートパネル内に限ら
ず，機関を超えて共有・蓄積することが望ましい．

VII．臨床試験情報収集について

 1 ．治験実施概要の公開
治験の実施概要の公開は，どのような治験が行われて
いるかの理解につながる．遺伝子プロファイリング検査
の結果を受けて，担当医自ら臨床試験の情報に辿り着く
のは至難の業である．具体的に，求めてらいる臨床試験
の情報として，参加者の募集状況，参加条件及び治験実
施医療機関名などがある．
日本では，IFPMA，PhRMA，EFPIA，製薬協の 4 団
体連携の「Joint Position on the Disclosure of Clinical Trial 
Information via Clinical Trial Registries and Databases（臨
床試験登録簿及びデータベースを介した臨床試験情報の
開示に関する共同指針）」（2005年 1 月 6 日，2009年11月
10日及び2018年 1 月15日改定）があったものの，法律・
ガイドラインなどにより義務化されているわけではな
く，臨床試験の実施概要の登録は各製薬企業の自主性に
委ねられていた．しかしながら，2018年 4 月に臨床研究
法（平成29年法律第16号）が施行され，臨床研究の情報
を厚生労働省が整備するデータベースへ登録して公開す
ることが規定された．医薬品等の承認申請を目的として
いる治験は臨床研究法の適応範囲に含まれないが，平成
30年 3 月26日付け薬生薬審発0326第 3 号厚生労働省医
薬・生活衛生局医薬品審査管理課長通知により，平成30
年 4 月からは国内の臨床試験情報登録センター（Japan 
Registry of Clinical Trials（jRCT），Japan Pharmaceutical 
Information Center Clinical Trial Information（JapicCTI）
及び日本医師会臨床試験登録システム）に治験に係る情
報を登録することになった．規制当局が公開を必須とし
たことで，全製薬企業の治験の実施概要公開が実現され
た．

 2 ．C-CAT CKDBにおける臨床試験情報収集について
C-CATで構築しているCKDBには主に論文エビデンス，
臨床試験情報，薬剤情報から構成されている．論文エビ
デンスは臨床試験や前臨床試験に関する論文からマー
カー情報，がん種，エビデンスレベルを抽出して整理を
行っている．臨床試験情報も同様に受け入れ基準・除外
基準に記載されている情報からマーカー情報，がん種，
年齢，使用される薬剤情報が抽出されている．薬剤情報
データベースは薬剤の承認状況（PMDA/FDA）や承認
薬であれば対象がん種やマーカー情報，未承認薬は標的
分子の情報を収集している．
臨床試験の情報については，jRCT，JapicCTI，UMIN-
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CTR，JMACCT-CTR，ClinicalTrials.govに掲載されてい
る，がんを対象とした国内の臨床試験を収集している．
C-CAT調査結果には収集したデータを元に，患者の遺伝
子変異を対象とする臨床試験の紹介をおこなっている．
このようにC-CATにて公共データベースから収集した
情報は公開情報を元にしているが，受け入れ基準が不明
確な場合にはC-CATにて一般的に想定される受け入れ基
準を設定してC-CAT調査結果を作成している．そのため
C-CAT調査結果において，設定していた受け入れ基準が
実際の受け入れ基準と異なると，各エキスパートパネル
から製薬企業に問い合わせが生じる可能性がある．これ
を受けて，不明確な臨床試験受け入れ基準について製薬
企業へ個別に問い合わせをおこない，実際の受け入れ基
準に沿ってデータを整備し，C-CAT調査結果への反映を
行っている．正確な募集状況，受け入れ基準を反映した
C-CAT調査結果が作成しエキスパートパネルに提供する
ことで，エキスパートパネルの負担は軽減され，各製薬
企業への問い合わせ減少にもつながる．
一方で臨床試験の詳細は製薬企業における秘密情報に
該当するため，製薬企業から提供された情報はC-CAT調
査結果作成にのみ用いるということとし，情報の公開範
囲を限定している（図 5）．C-CATのCKDBが閲覧・検
索できるCKDB-portalやデータベース更新の度に公開さ
れる臨床試験早見表からには製薬企業から提供された臨
床試験の詳細情報は公開されない．

CKDBの更新・維持のために腫瘍内科医やバイオイン
フォマティシャン等，約25名から構成されるキュレー
ターチームを結成し，月次の頻度で臨床試験情報，薬
剤情報，マーカーエビデンス情報の更新を行っている．
C-CAT調査結果の精度管理のために，医師や医学博士相

当のエキスパートレビューアーが調査結果をレビューす
るプロセスを標準化し，管理する体制を構築している．

VIII．C-CAT 調査結果のレポート出力ロジック

CKDBからC-CAT調査結果の内容を記載する経路に 4 経
路がある（図 6 ）．
（A）の経路：マーカーに基づく効能・効果がFDA，
PMDAで承認されている医薬品，およびその医薬品を使
う臨床試験の情報を提示している．
（例）HER2過剰発現した乳がんにlapatinibが承認され
ている（HER2過剰発現が乳がんにおいてlapatinibの承
認マーカーとなっている）ため，乳がん症例にERBB2 

amplificationがあるとエビデンスレベルがAで表示され，
薬剤の到達性において国内でも米国でも承認されている
ことが示されている．

図 7　（A）経路で提示される情報の例

（B）の経路：エビデンスDBに登録されているエビデ
ンスにより，治療効果がpredictiveな医薬品，およびそ
の医薬品を使う臨床試験の情報を提示している．
（例）肺がんのERBB2遺伝子増幅に対しては，承認薬
はなく，エビデンスDBよりtrastuzumabにエビデンスレ
ベルBがつく．その時にtrastuzumabが用いられていて，
肺がん患者適応となる臨床試験があれば紹介される．

試験依頼者

試験実施医療施設

国立がん研究センター研究所
がんゲノム情報管理センター（C-CAT）

患者

C-CAT
DB

①、②メールでの問合せ
（試験の募集状況、

実施医療施設等）

C-CAT
調査結果

【治験情報の問い合わせフロー】

①C-CATより試験依頼者へ、メールにて問い合わせ
②試験依頼者よりC-CATへ、メールで情報提供
③C-CATにて、提供された情報をC-CAT DBに反映

③提供された情報の反映

④C-CAT調査結果作成

中核・拠点病院
（エキスパートパネル
開催病院40施設程度）

⑤・エキスパートパネルにおけるデータ参照
・データキュレーション

提供された治験情報
の公開範囲

※C-CAT DBは C-CA外部から
閲覧されない

※提供いただいた情報を元に
臨床試験が適切に
紹介されるが、
詳細情報は表示されない

連携病院

C-CAT
ポータルサイト

臨床試験早見表
（C-CAT HP）

非公開範囲

C-CAT調査結果の返却
（治験情報の紹介を含む）

ID/Pass認証
での接続

図 5　治験詳細情報の公開範囲について
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図 8　（B）経路で提示される情報の例

（C）の経路：治験DBに登録されている情報により，患
者のマーカーを対象とした治験（および当該治験内で用
いられている薬剤）を提示している．
（例）NJH395はERBB2の遺伝子増幅を有する乳がん以
外の患者を対象に臨床試験が行われているため，肺がん
症例にERBB2 amplificationが見つかるとこの臨床試験を
紹介する．この場合はTrial condition matchと記載される．

図 9　（C）経路で提示される情報の例

（D）の経路：ターゲットによるマッチングを行い，関
連する医薬品，その医薬品を用いた治療を紹介している．
（例）pertuzumabはHER2をターゲットにした薬剤なの
で，臨床試験受け入れ基準にはHER2をマーカーとし
ていない場合でも，肺がんでERBB2の遺伝子増幅を有
する場合にこの臨床試験を紹介する．この場合はDrug 

target matchと記載される．

図10　（D）経路で提示される情報の例

IX．がんゲノム医療に適応した臨床試験の実施

 1 ．保険外併用療養費制度，患者申出療養
わが国の公的医療保険のもとでは，原則として，保険
適用の療養と，保険適用がされていない療養とを同時に
併用することは許可されていない．一方で患者のアン
メットメディカルニーズを満たすための新たな制度も，
近年設立されている．2016年には「人道的見地から実施
される治験（拡大治験）」及び「患者申出療養」の制度
が設立され，患者の未承認薬・適応外薬へのアクセスが
改善された．患者申出療養とは，困難な病気と闘う患者
の思いに応えるため，先進的な医療について，患者の申
出を起点とし，安全性・有効性等を確認しつつ，身近な
医療機関で迅速に受けられるようにするものである．患
者の申出をもとに，臨床研究中核病院が臨床研究を立案
し，患者の希望する療養を臨床研究として実施する制度
である．
厚生労働大臣から，治験や先進医療といった評価療養，
患者申出療養制度の下で行うことが許された保険適用が
なされていない療養については，例外的に保険診療と同
時に併用することができる保険外併用療養費制度が認め
られている．保険適用外の療養にかかる費用は，患者か
ら徴収することが可能となっている．

図 6　C-CAT調査結果のロジック
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 2 ．受け皿試験
がん遺伝子パネル検査を行った場合，その結果に基づ

いて適応外薬が推奨される割合は，米国の研究データに
よると，9 ％程度とされている（図11）．先に説明したよ
うに，もし患者が適応外使用を希望する場合には，治験
や先進医療などの，適応外使用が許される，臨床試験に
参加する必要がある．
ただし，適応外薬が推奨されたものの，国内で実施可

能な治験などの対象とならない患者も一定の割合でいる
ため，そのような治験などの対象とならない患者へ治療
機会を検討する臨床試験が計画されている．対象となる
がん遺伝子パネル検査は，保険診療又は先進医療で実施
可能ながん遺伝子パネル検査で，検査結果に対するエキ
スパートパネルによって，研究で使用可能な医薬品が推
奨された場合に，その投与を検討できる．この臨床試験
（遺伝子パネル検査による遺伝子プロファイリングに
基づく複数の分子標的治療に関する患者申出療養）は，
2019年10月 1 日より国立がん研究センター中央病院にお
いて開始となった．開始時点では，8 医薬品（セリチニ
ブ，イマチニブメシル酸塩，エベロリムス，ダブラフェ
ニブメシル酸塩，トラメチニブ　ジメチルスルホキシド
付加物，パゾパニブ塩酸塩，ニロチニブ塩酸塩水和物，
ルキソリチニブリン酸塩）の医薬品が対象となっていた
が，段階的に追加され，2020年 7 月現在では，ニボルマブ，
アレクチニブ，アテゾリズマブ，トラスツズマブを加え
た12医薬品が使用可能である．国立がん研究センター中
央病院が調整事務局となり多施設化が進んでおり，全国
のがんゲノム医療中核拠点病院で実施可能となっている．
がん遺伝子パネル検査の結果により本研究の対象と

なっている医薬品が推奨された患者は，実施中の医療機
関へ紹介をされることで，研究参加が検討される．ただ
し，仮に，同じ医薬品や類似した医薬品が推奨されてい

る場合であって，治験や先進医療が実施されている場合，
一般的には治験等の方が，より薬事承認などにつながる
研究になる．そのため，そういった治験を含めて総合的
に検討の上，治療の検討がされている．
本試験を検討する際には，下記のような注意点がある．
・本試験に参加するにあたっては，患者の病気に対し
て治療した成績が十分にはない適応外薬を投与する
ことから，安全性が不明な部分も多くある．未知の
副作用が出現するかもしれず，より安全に治療を進
めるため，本研究に参加する患者の体調などの条件
には，一定の制限を設けている．
・本試験に登録されても，すぐに医薬品が投与できる
わけではない．本試験に登録された後に，治療開始
前に医薬品提供の製薬企業における再チェックが必
要な場合がある．そのため，実際に投与が可能にな
るまで，1ヵ月半程度時間を要する可能性がある．原
則として，その投与開始までの間，別の抗がん剤治
療を受けることはできない．
・患者申出療養という国の制度の下で実施するため，
がんゲノム情報センターに，既に実施されたがん遺
伝子パネル検査のデータ提出，さらに過去から今後
の治療データを登録することについて，同意するこ
とが必要となる．
・本試験に参加することで，費用が必要になること
がある．本来は，今回対象となる医薬品と研究運用
に関わる費用を，患者が負担することになる．医薬
品は 8 種類あるが，薬剤費としては 4 週間あたり
約25万円から160万円強に相当する医薬品までが対
象になっている．しかし，本試験においては，2019
年 7 月時点で対象となる医薬品は，全て製薬企業か
ら無償提供されている．ただし，臨床試験実施に係
る費用は，別途かかり，医療機関によって異なる．

① 既承認薬が存在する
遺伝子（9%）

② 本邦未承認薬（治験等）が
候補となる遺伝子（18%）

④臨床的意義が
不明な遺伝子（64%）

①保険診療（適応内使用）

②新薬開発、治験等

③ 既承認薬の適応外使用が
候補となる遺伝子（9%）

出典：Nat Med. 2017;23:703-713. Figure6

過去の臨床研究結果 本邦で想定される対応

③適応外薬の臨床試験

（MSK-IMPACTパネル、N=10,945例）

④臨床的意義が不明
な遺伝子（64%）

図11　がん遺伝子パネル検査の結果に応じた治療方針
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定期診療・検査や入院などにかかる費用については，
保険診療で行われる．

X．おわりに

次世代シークエンサーを用いたゲノム解析技術の飛躍
的進歩は，日常的な医療現場におけるがんゲノム解析と
その結果に基づく最適な治療薬の選択を可能とし，がん
医療に新たな革新をもたらす．臨床情報が付随した遺伝
子パネル検査情報がC-CATに集約・統合されることの意
義と先見性は国際的に見ても極めて大きいと考えられる．
一方で，がんゲノム医療の国内実装においては，検査

に供する検体の品質管理を含め，品質保証下での遺伝子
パネル検査の実施が不可欠であり，倫理社会面の整備に
対する配慮や人材育成も喫緊の課題である．さらに遺伝
子パネル検査の結果に基づいた治療法の選択も，適切か
つ標準化された手順に従って行われることが求められる．
特に受け皿となる治験を充実させ，効率よく医薬品の開
発・承認を進めて行くことが更なる治療成績の向上につ
ながる．

C-CAT調査結果により，ゲノム解析結果に対する最新
のエビデンスや薬剤・臨床試験の情報がエキスパートパ
ネルに提供され，ゲノム医療の均てん化・効率化が進む．
また，臨床試験へのエントリーが促進されれば，本国に
おける新薬開発が活性化され，エビデンスの創出につな
がり，がん医療の進歩に大きく貢献することが期待される．
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