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がん全ゲノム解析への期待
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タンパク質をコードする遺伝⼦

遺伝⼦間領域、
機能未知部分含む

パネル検査は
全ゲノムの

0.02%程度しか
⾒ていない。

全ゲノムはまだまだ
未知の治療標的・
創薬テーマの宝庫

全ゲノム検査はパネル検査や全エクソン検査に⽐べると現時点でほとんど分かっていない未知の領域を
探索でき、新規創薬標的・テーマの発掘は格段に⾶躍することが期待される。

パネル検査

全エクソン検査

全ゲノム検査

全エクソンは
全ゲノムの
1.5%程度し
か⾒ていな
い。

⾚は検査で
判明する部分

がん全ゲノム解析の必要性
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全ゲノム解析等の事業目的

①全ゲノム解析等の成果を患者に還元する。

②新たな個別化医療等を実現し、日常診療への
導入を目指す。

③全ゲノム解析等の結果を研究・創薬などに活
用する。

全ゲノム解析等実行計画ロードマップ2021（厚生労働省、令和3年6月9日）
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全ゲノム解析によるスキルス胃がんの治療標的同定

98例を全ゲノム解析

EML4-ALK融合遺伝⼦ MET遺伝⼦増幅 FGFR2遺伝⼦増幅
特異的阻害剤 特異的阻害剤 特異的阻害剤

少なくとも約1/4の症例は既存の分⼦標的薬の適応

(Nature Cancer, 2021)

⾼度増幅
（≥10）

⼀塩基置
換

遺伝⼦融合

難治性かつ病態解明が困難であるスキルス胃がんについて、腹膜播種による腹⽔中の
腫瘍細胞を⽤いた全ゲノム解析等によって、疾患に特徴的なゲノム異常を解明し、
治療標的となり得る複数のゲノム異常を発⾒ （2021年8⽉17⽇ 論⽂公表）
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