
いつでもどこでも誰でもがアクセスできる
ゲノム医療の構築に向けて

国立研究開発法人 医薬基盤・健康・栄養研究所 理事長

中村祐輔

2023.06.28.今後のがん研究のあり方に関する有識者会議
有 識 者 会 議

資料２－３
Ｒ５．６．２８



がんの治癒率を上げるためには？

１．がんのスクリーニング率を向上させる
（がんのリスク診断に基づく検診体制の確立）
（簡便なスクリーニング法の開発）

２．がんの超早期再発診断法の開発・超早期治療

３．的確な治療法選択
（有効で副作用の低い治療薬の選択）
（無駄な治療法は患者さんを痛めつけ、その間にがんが進行）

４．新しい治療薬の開発
（分子標的治療薬）
（免疫療法ーネオアンチゲンワクチン・CAR-T細胞療法・TCR導入
T細胞療法）



リアルタイム臨床情報に基づく患者還元型・臨床指向型のエコシステム

患者還元型 臨床指向型

リアルタイム情報
データベース

仮名化バーコードにつながった
診療情報・解析情報

各種データベース 文献情報

DB

・ゲノム
・タンパク
・マイクロ
バイオーム
・治験
・副作用

患者

層別化AI技術等

試料による検証

参加患者登録
（サポーター制の導入）

利用者向け
解析ツール
提供

有用情報のAI解析等

医療者向け
解析ツール
提供

⚫ 病態との相互解析
⚫ 治療法選択

▶薬剤選択
▶効果的な投与タイミング 等

⚫ 成功確率向上
⚫ スピードアップ
⚫ コストカット

治療満足度の高い
治療の創製

医薬品・治療法開発への
積極的参加促進

治療実践

試料・情報提供

医師

⚫ 患者層別マーカー
⚫ 薬効マーカー
⚫ 診断マーカー

患者との
紐づけ

＋専門研究者からの
アドバイス

診療有用情報の活用

臨床試験実施
（層別化された患者で実施）

利用者
（企業・アカデミア等）



“がんプレシジョン医療” プロジェクト

リキッドバイオプシーによる
がん細胞の検出

リキッドバイオプシーによる
がん再発の超早期診断

がん診断
(既存の方法) 

全エキソン・
発現解析
HLA解析

遺伝的多型

TCR 

シークエンス

保険適応の分子標
的治療薬や免疫
チェックポイント抗体

治験中の
分子標的治療薬

他の抗がん剤や免疫
チェックポイント抗体

上記のいずれも
該当しない場合

薬と関連する遺伝子異常あり

ネオアンチゲン
ワクチン

がん特異的CTLの
クローニング

TCR導入
T細胞療法

がん細胞を見つける（予防する） 最適の治療薬を見つける 免疫療法を提供する

実装化するために人工知能の開発が鍵
膨大な情報から有用情報を引きだす

患者・医師・医療関係者への最新医療情報の提供
患者さんへの分かりやすい双方向の説明システムの構築

がんの個性を知る

がんの個性に

基づく治療薬の
選択

がんを見つける

がんを見つける

新しいタイプ
の免疫療法
を提供する
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リキッドバイオプシー

１．がんのスクリーニング

手術可能ながんの70%を検出可能

２．術後の腫瘍細胞残存の有無

手術後陽性だと再発率が高い

３．分子標的治療薬などの選別

患者に適した薬が2日で分かる

４．再発の超早期診断

画像よりも早く再発がわかる

５．抗がん剤治療の効果判定

治療効果が早くわかる

６．免疫チェックポイント抗体の効果予測

遺伝子変異数の多寡を推測できる

多ければ効果を期待できる組織を採取するよりも、侵襲性が低く、安
全で、安価に検査ができる
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ゲノム解析を理解していない人には
技術的な課題が多い

採取検体の管理輸送の標準化

血漿
血清 X



リキッドバイオプシーの利点（多様性の反映）

腫瘍内多様性

腫瘍間多様性

腫瘍由来のDNAが多いと
腫瘍内・腫瘍間に多様性があっても
すべてがcfDNAに反映されていると

期待できる
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リキッドバイオプシーの利点（即時性＝リアルタイム）

薬剤A

治療開始時点 治療開始3か月後治療薬Aに耐性
のがん細胞

血液検査で
薬剤Aの耐性が
検出可能

血液中のcfDNAは１日たてば
ほぼ分解されて消える

リキッドバイオプシーのデータ
はリアルタイムで患者体内の
腫瘍の状況を反映していると

考えられる
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遺伝子異常の多いがんの方が
免疫抗体療法の効く可能性が高い



エキソーム解析

腫瘍 DNA

正常 DNA

ネオアンチゲン

体細胞変異
遺伝子 アミノ酸 変異

ABCB5 R367M 1100G>T

AGRN P998L 2993C>T

ATP8B3 V1129M 3385G>A

GPLD1 S387L 1160C>T

INPP5B R58Q 173G>A

LAD1 R424W 1270C>T

LRP1B L1903F 5709G>C

PKD2L1 V548I 1642G>A

RHOXF2B H88Y 262C>T

RP11 S553F 1658C>T

TP53 C242Y 725G>A

・ ・ ・
・ ・ ・

・・・変異しているアミノ酸を含む
新規免疫抗原（ネオアンチゲン）

予測が可能

HiSeq 

Sequencer
HLA

ゲノム情報に基づいて、人のがん細胞にお
けるすべてのタンパク質の変化からネオアン
チゲン＝がん細胞の目印が予測できる

Illumina Novaseq

Mutation 変異ペプチド(nM) 正常ペプチド(nM)

PKD2L1 V548I AYFVTYVFFI 31 AYFVTYVFFV 201 

GPLD1 S387L PYARLGWAMTL 56 PYARLGWAMTS 3,844 

RP11 S553F KFLAAAHNF 56 KFLAAAHNS 19,392 

TP53 C242Y SYMGGMNRRPI 82 SCMGGMNRRPI 14,551 

LAD1 R424W SWGLPCTELF 84 SRGLPCTELF 12,175 

LRP1B L1903F AFMPISGTSF 108 ALMPISGTSF 1,689 



Nature, 2017 Jul, 547:222-6

Nature, 2017 Jul, 547:217-21

Nature, 2019 Jan, 565:234-9

Nature, 2019 Jan, 565:240-5

ネオアンチゲンワクチン・
がん特異的TCR導入T細胞療法時代へ！

患者さんのがん細胞に生じた遺伝子異常によって作り出される
がん細胞特異的なワクチンを利用した治療法が広がっている。

遺伝子情報を利用したプレシジョン免疫療法は、ほとんどの患者さんに適応可能

Nature Medicine Nov. 2019

患者さんのがん細胞に生じた遺伝子異常によって作り出される
がん細胞特異的なワクチンを利用した治療法が広がっている。

遺伝子情報を利用した個別化免疫療法は、ほとんどの患者さんに適応可能



2023.05.10. Nature
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ネオアンチゲンワクチンに
免疫反応のあった患者

ネオアンチゲンワクチンに
免疫反応のなかった患者

ニューヨークのメモリアル・スローン・
ケタリンがんセンター

と
ビオンテック

すい臓がんの手術後に
抗がん剤治療と抗体免疫療法
＋ネオアンチゲンｍRNA療法



CAR（Chimeric antigen receptor）-T細胞・TCR（T cell receptor)導入T細胞・
バイスペシフィック抗体治療

CAR-T細胞療法

抗体部分

T細胞活性化部分
CD3

HLA-腫瘍特異的抗
原複合体とCD3との
療法認識できる抗体

腫瘍抗原特異的
TCR導入T細胞療法

バイスペシフィック
抗体治療

がん細胞とT細胞を接着させ、T細胞から分泌される細胞傷害
性分子によってがん細胞を死滅させる。

この二つは臨床的に実証されている



ChatGPTに日本のゲノム医療はなぜ進まないのかを聞いてみた！
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高度で先端的な医療の提供と

医療従事者の負担軽減を両立
させる

AIとデジタル化で
時間と心のゆとりを取り戻し、

人的エラーを回避して
心温まる医療を

いつでもどこでも誰でもが
質の高い医療を！

AIプラットフォーム技術研究組合
と日本医師会との連携

日本全体へのAI・デジタル
普及の仕組みが構築

AIホスピタルシステムのゴール
「いつでもどこでも誰でもが質の高い心温まる医療を！」

これからの医学教育に重要なことは
AIにはできない部分に対する人間力を高めること



医療AI診断・治療 補助・支援システム（AIプラットフォーム）の構築

SIP「AIホスピタル」
プロジェクト

AIプラットフォームチーム

日本ユニシス
日立製作所
日本IBM
ソフトバンク
三井物産

会社化を計画

日本医師会

AIホスピタル推進センター
（2020年6月）

ユーザー側の要望などを調査・
利用する際の課題の解決

連携

関係省庁も含めた医療用AIの
実装化に向けた基準・規制

日本医療機器産業連合会
（AIホスピタルプロジェクト協力機関）

連
携

技術研究組合 （2021.04.01発足）

経済産業大臣と厚生労働大臣
の許認可取得（2021．03.24）
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雲で覆われた下から見て、
エビデンスがない（山頂が見えない）と何も始めないのではなく

科学的に山頂を予測して、国として必要な未来なら
誰よりも早く山頂にたどり着く方策を！

オーダーメイド医療
ゲノム医療
がん免疫療法


