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遺伝子異常 
正常細胞 

EGFR遺伝子異常 

ALK遺伝子異常 

RET遺伝子異常 

EGFR阻害薬 

ALK阻害薬 

RET阻害薬 

がんゲノム医療の現状１ 
 

体細胞遺伝子異常に応じた肺がん患者での治療選択 
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EGFR遺伝子異常のある肺がんへの 
EGFR阻害薬での治療例 

Lynch TJ et al. N Engl J Med 2004;350:2129-2139. 

遺伝子異常に対する薬剤は治療効果が高い 
⇒適切な治療のためには、正しい遺伝子診断が大切 

治療前 治療後 
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治療前  治療後268日目 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 

• 38歳の女性 

• 卵巣がん, 多発肺転移 

• 標準的治療法（抗がん剤）が

効かなくなり,有効な治療がな

くなった。 

 

• TOP-GEAR 試験により、

AKT1E17K 遺伝子変異を同定。 

• 某製薬メーカーのAKT阻害剤

の第I相試験（治験）に参加。 

 

• 投与後３か月後、腫瘍径が

47% の縮小。 

• 以後２年以上、縮小を継続。 

肺
転
移
部
位
－
１

 

分子標的薬に著効した１例 
肺
転
移
部
位
－
１

 

Davies B, Kodaira M, Tamura K et al. Mol Cancer Ther. 2015 
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CLINICAL EXPERIENCE 

RESULTS 

11 Recurrence Score = 

Patients with a Recurrence Score of 11 in clinical validation study had an Average Rate of  

Distant Recurrence at 10 years of 7.4% (95% CI: 4.9%, 9.8%) 

がんゲノム医療の現状２ 
 再発スコアが低い乳癌患者さんには、術後抗がん剤治療は実施しないことを勧め 

再発スコアが高い患者さんには、術後抗がん剤治療を受けることを勧める 
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日本では2007年2月から検査可能 

 
ただし、世界中の検体が米国の一カ所の 

検査所に集められて検査が実施されている 



品質保証遺伝子検査室 

がんゲノム情報の国立がん研究センター中央病院
TOPGEARにおける運用 

臨床情報 

検体 

担当医 

クリニカルシーク
エンス部門医 

（臨床検査科所属
の腫瘍内科医） 

病理医 

病理情報 

エキスパート
パネル 

（医師、生命倫理
専門家など） 

ゲノム解析研究者 

レポート原案 

承認 

解析情報 

結果 

結果 

院内 

解析試料 
採取 

担当医による 
検査の説明 

担当医による 
結果の説明 
治療選択 

レポート返却 

検体 

検体 
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保険診療 
（EGFR、HER2、ALK等） 

国立がん研究センターにおけるゲノム医療実現に向けての試み 

• ゲノム医療の実装（TOP-GEAR/ 中釜班） 

#7 

・All Japan多施設共同・産学連携研究 

・肺・消化管・胆道がん 臨床研究グルー
プが確立した疾患の全国のがん患者 

企業治験１ 

企業治験２ 

医師主導治験 

・全がん種（とくに希少がん）の、化学療法を 
必要としている患者 

先進医療B 

臨床試験 
・国産（NCC発）パネル診断 

・日常診療体系・電子カルテとの連動 

・公的資金 

・新薬薬事申請に求められる 
質保証された診断パネル(米国製） 

・ゲノム･臨床情報の共有と疾患レジストリー 
構築、検体二次利用による次の創薬の促進 

・公的資金（基盤部分）と 
企業資金（運用等）をハーモナイズ 

・アカデミア・企業による新薬開発の加速（SCRUM-Japan） 

医師主導治験 

企業治験 
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フランスでは2006年から国立がん研究所の傘下で、 
全国28か所に、大学等の検査部門で 
悪性腫瘍遺伝子診断センターを整備 

 

（2016年までに全２８医学検査部門に ISO15189 取得を義務づけ） 

Nat Rev Clin Oncol 9:479-486, 2012  



全国遺伝子解析システム 

ゲノム情報 

臨床医 

遺伝子解析拠点医療機関 5-10 か所 
検査会社 1-3か所 

拠点病院院内ラボ 検査企業ラボ 

院内検査 

外注検査 

拠点医療機関以外の病院 

遺伝子解析拠点医療機関 

・臨床検査レベルの品質保証 

・国産パネルの使用 

データ共有＊ 

患者 

レポート レポート 

・実臨床 

・臨床試験目的の紹介 

・実臨床 

・臨床試験登録 

全国拠点医療機関および検査会社での 
網羅的遺伝子解析の診療への展開 

データ共有 

1st step: ゲノム情報のデータベース化  
 利用目的→アノテーションの精度up  
        

2nd step: 各種臨床情報と連結 
 利用目的→治療効果up  
     (実臨床および治験登録) 

患者背景 
治療情報 

解析医 

<解析症例数の概算> 

がん死亡数・・・約４０万人/年  

 

  解析対象・・・約４万人/年   

１/１０と概算 
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患者背景 
治療情報 

診療部門 

臨床医 

ラボディレクター １名 
テクニシャン ５名 

遺伝子検査部門 

Molecular Pathology専門医 ５名（MD. ４名, PhD. １名） 

→組織病理診断を行う日本の病理医とは違い、遺伝子解析に特化したトレーニングを受けた専門医。 
 NGSラボの運営や品質管理についての責任も負う立場。 

部門システム （LIMS: Laboratory Information Management System） 
データーベース、進捗管理、レポーティング業務サポート、電子カルテとの連携など 

結果確認 

レポート作成・承認 

ＱＣ監督 

その他の遺伝子検査 
・ARMS法・FISH・など 

部門システム 

(LIMS) 

ラボディレクター １名  

テクニシャン 約１５名 

部門システムへの 

オーダー入力 

検体情報入力など 

指示受け 

各工程進捗入力 

指示受け 

各工程進捗入力 

電子カルテ 

レポート閲覧 

臨床情報・治療情報確認 

オーダー 

マサチューセッツ総合病院モデル 
年間解析数：次世代シークエンサー  ３５００ 例 

         それ以外の遺伝子検査 ３０００ 例 

Miseq：３台  １台１ラン １８検体 

QC管理、 
テクニシャン指導 
QC管理、 
テクニシャン指導 

次世代シークエンサーLab 
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診療部門 

臨床医 

ラボディレクター １名 

テクニシャン ５名 

遺伝子検査部門 

Clinical Sequencing Team 
分子生物学的知識のある臨床医(腫瘍内科)＋ゲノム研究者＋病理医 
日本ではMolecular Pathologist育成は困難なため、各専門家でwork-sharingすることで対応 

部門システム （LIMS: Laboratory Information Management System） 
データーベース、進捗管理、レポーティング業務サポート、電子カルテとの連携など 

結果確認 

レポート作成・承認 

ＱＣ管理 

その他の遺伝子検査 
・ARMS法・FISH・など 

部門システム 

(LIMS) 

ラボディレクター １名 

テクニシャン 約１５名 

部門システムへの 

オーダー入力 

検体情報入力など 

指示受け 

各工程進捗入力 

指示受け 

各工程進捗入力 

電子カルテ 

レポート閲覧 

臨床情報・治療情報確認 

オーダー 

日本のゲノム医療実装モデル（例） 
年間解析数：次世代シークエンサー  ２０００ 例 

         それ以外の遺伝子検査 １０００ 例 

解析範囲を絞ったパネルで１ランで複数検体解析  

全国規模での 

データベース共有 

患者背景 
治療情報 

外部遺伝子検査部門 

QC管理、 
テクニシャン指導 
QC管理、 
テクニシャン指導 

次世代シークエンサーLab 
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結果報告法について 

　担当医返却レポート原案 レポートID: REP00004.1 Expert Panel日： 2016/03/01

TOP-GEAR番号： TGTGTOP-GEAR Test03患者ID： 5569974 病理ID： OC13-03233

性別： 女性 同意取得時年齢： 66 文書同意日： 2016/02/03

診療科： 呼吸器内科 担当医： 角南先生 臨床診断： 肺がん

腫瘍検体情報

検体組織 採取法 組織区分 腫瘍細胞率（％）

手術 - 80%

前検査情報

検体情報

Qubit測定DNA量(ug) DNA品質（qPCR/Qubit比）

体細胞遺伝子変異情報

遺伝子名 変異アレル
頻度 CDS変化 アミノ酸変化 COSMIC ID

COSM10656

COSM4099807

体細胞遺伝子増幅情報

遺伝子名

体細胞遺伝子融合情報

遺伝子名

生殖細胞系列遺伝子変異情報

遺伝子名 変異アレル
頻度 CDS変化 アミノ酸変化 ClinVar ID

Expert Panelからの意見

・

・

報告書作成日：2016/03/01 確認サイン：

exon1:c.null -GNAS 11.6 (60/516)

候補となる治験薬：

GNAS変異：COSMICデータベースに登録があり、機能欠失変異である可能性がある。対応する候補
薬なし。

変異なし

遺伝子コピー数比（補正リード数比）

TP53変異：COSMICデータベースに多数の登録があり、機能欠失変異である可能性が高い。対応す
る候補薬なし。

変異なし

物理位置

変異なし

exon7:c.C742T

0.34

p.R248W

-

167.00

TP53 15.1 (28/186)

診断名 

検体番号 (病理ID) 

遺伝子変異結果 

担当医返却レポート （@MGH) 担当医返却レポート （TOPGEAR @NCC) 

MGHでは結果の解釈については一切触れず。 
変異情報のみを返却。 

既存データベースへの登録有無や 
変異アレル頻度についても返却せず。 
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がんゲノム医療を全国展開する際の課題 

〇 がん遺伝子診断専門医療機関と検査会社の両者を活用する
がんゲノム医療 
 
〇米国の分子病理学専門医（molecular pathologist）に相当する 
 医師の育成。 
 ・分子生物学的知識を持つ腫瘍内科医。 
 ・さらに、ゲノム研究者が医師と協力して診断に関わる体制作り。  
 
〇 臨床検査レベルの品質管理下で次世代シークエンサーを用い 
  た解析ができる、技術員（臨床検査技師）の養成。 
〇 結果の解釈に役立てられる全国規模のデータベースの整備。 
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