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DNAとゲノムと遺伝子 

• DNAとは、細胞の核の中の染色体に含まれていて、これをもとに細
胞が複製され、たんぱく質が合成される、いわば個人のからだの設
計図です。 

 

• ゲノムとは、遺伝子「gene」と「全て」を意味するラテン語の「-ome」か
ら合成された言葉で、DNAのもつ全ての遺伝情報のことを意味して
います。 

 

•遺伝子とは、DNAの中で、親から子へ伝わるような「個人の特性」を
伝える特定の領域のことを意味しています。 
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One-size fits-all medicine 
“画一的な”医療 

Stratified medicine 
“層別化された”医療 

Precision medicine 
“個別化された”医療 

医療の個別化 

疾患のサブタイプや臨
床的特徴、バイオマー
カーに基づいた層別化 

個人の好みや臨床的
特徴、治療歴や環境
因子、個人嗜好、バイ
オマーカーによる個別
化 

層別化 個別化 
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京都大学病院 

倉敷中央病院 

千葉大学病院 

徳島大学病院 

佐賀大学病院 

富山大学病院 

和歌山県立医科大学病院 

名古屋市立大学病院 

京大病院とのがんゲノム医療連携病院（20施設） 

愛媛大学病院 

福井大学病院 

日赤和歌山医療センター 

神戸市立医療センター中央市民病院 

愛知がんセンター中央病院 

三重大学病院 

滋賀医科大学病院 

大阪医科大学病院 

大阪赤十字病院 

大阪市立総合医療センター 

京都桂病院 

京都医療センター 

静岡県立総合病院 

大阪 
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薬物療法を予定
している症例 

A遺伝子の変異 

B遺伝子の変異 

C遺伝子の変異 

遺伝子変異の 
総数の多さ 

Aタンパク質阻害剤による治療 

Bタンパク質と同じシグナル伝達経路の近
傍のタンパク質阻害剤による治療 

抗Cタンパク質抗体による治療 

免疫チェックポイント阻害剤による治療 

次世代シーケンサーを用いた多遺伝子パネル検査の流れ 
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パネルの名称 
検索する 
遺伝子数 

コンパニオン診断の対象 
となる癌腫と遺伝子変異 

検体の種類 非腫瘍細胞との比較 FDA承認 

Oncomine Dx 
Target Test 

23 肺癌 (EGFR, ROS1, BRAF) 
腫瘍組織の
DNA/RNA 

なし あり 

FoundationOne CDx 324 

肺癌(EGFR, ALK, BRAF) 
悪性黒色腫（BRAF） 
乳癌（ERBB2) 
大腸癌（KRAS, NRAS） 
卵巣癌（BRCA1, BRCA2） 

腫瘍組織のDNA なし あり 

MSK-IMPACT 468 - 腫瘍組織のDNA あり（末梢血） あり 

Guardant360 73 - 
Cell-free DNA  
（末梢血） 

なし なし 

Oncoprime 215 - 腫瘍組織のDNA なし なし 

NCCオンコパネル 114 - 腫瘍組織のDNA あり（末梢血） なし 

代表的な多遺伝子パネル検査 
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NCCオンコパネル 

高度先進医療 
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目的 

 抗悪性腫瘍薬による治療を検討している、またはその可能性がある、
治癒切除不能または再発の病変を有するがん患者を対象として、が
ん関連遺伝子の変異、増幅、融合を1アッセイで検出可能なマルチプ
レックス遺伝子パネル検査試薬（NCCオンコパネル*）を用いた解析を
行い、actionableな遺伝子異常を有する患者の割合を求めることで、
遺伝子プロファイリング検査の臨床的有用性を検証する。 

 

＊国立がん研究センター(NCC)で開発された114個の遺伝子の異常を
一度に調べる遺伝子検査試薬 

高度先進医療 
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概要 
対象患者 
• 16才以上 
• PS 0-1 
• 治癒切除不能または再発病変を有す
る 
– 原発不明がん 
– 標準治療終了、終了見込みの
固形がん 

• 遺伝子解析が可能な腫瘍（①②のい
ずれかひとつ）および非腫瘍組織検
体（③）が提出できる。 
– 腫瘍組織 

① 診療後残余試料 
② 本研究のために新たに採

取される腫瘍組織試料 
– 非腫瘍組織 

③ 本研究のために新たに採
取される末梢血液試料
（2mL） 

遺
伝
子
解
析 

あり 

なし 

観察研究 

Primary endpoint: 
Actionableな遺伝子異常が検
出される患者の割合 

Secondary endpoints: 
• 対応する分子標的薬による治療を
受けた割合 

• 既存体外診断薬との結果一致率* 
 (非小細胞肺がん: EGFR, 大腸がん: 
KRAS) 
 
*既存体外診断薬検査結果を有する患
者について 

Actionableな遺伝子異常 

高度先進医療 
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赤字：活性化遺伝子異常を認めた場合に治療方針決定の補助となりうる遺伝子 
青字：機能喪失遺伝子異常を認めた場合に治療方針決定の補助となりうる遺伝子 
茶色：融合遺伝子が治療方針決定の補助となりうる遺伝子 

NCCオンコパネル搭載遺伝子 (114個) 高度先進医療 
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がんゲノム診療における診療の流れ 

患
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解析結果について 

解析結果には下記の情報が含まれます。 
 

① がんの組織中に認められたがん遺伝子変異  

② その変異に効果が期待される、国内で承認済みの薬剤  

③ その変異を持つ患者さんを対象とした、国内での臨床試験  

④ その変異に対して国内では承認されていないが、海外で承認されている薬剤、も
しくは臨床試験 

⑤ 血縁のある家族の健康に影響を及ぼすかもしれない、生殖細胞系列における遺
伝子変異の有無 
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よい点と注意すべき点 
よい点 

• ひとりひとりのがんの遺伝子の情報に基づいた、オーダーメイドの医療を提供で
きる可能性があります。 

• がんの遺伝子の情報の解明とそれに対する治療の実績を積み重ねていくこと
は、未来の医療の発展につながります。 

 

注意すべき点 

• 検査行うためにはがんの組織と血液2mLが必要です。 

• 本検査を利用しても、治療に結びつく症例は多くはありません（10-20%程度）。
診断や治療に有用な情報が何も得られない可能性もあります。 

• 見つかった遺伝子変異に対して効果が期待される薬剤を用いて治療を行う場
合、その治療費は自己負担となることもあります。 

• 本検査を行った場合、血縁のある家族の健康に影響を及ぼすかもしれない遺
伝子変異が偶然見つかることがあります（3-5%程度。その場合、専門家による
カウンセリングを受けることができます）。 
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NCCオンコパネル中のACMGガイドライン遺伝性腫瘍関連遺伝子 

「遺伝性疾患の可能性あり」 
と判断された場合 

臨床遺伝専門医、遺伝カウンセラーから本
人・家族への説明を考慮 
（確認のための検査は自費になります） 

ACMG: American College of Medical Genetics and Genomics, 米国臨床遺伝・ゲノム学会 17 



NCCオンコパネルを受けていただくための費用 

高度先進医療分の負担額 ¥518,800- 
＋ 

保険診療の負担額 
↓ 

合計 約 ¥520,000- 

高度先進医療 
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和歌山県がん先進医療支援事業 

和歌山県では、がん治療を目的とした先進医療（技術料）に係る費用に対して補助を
する制度があります。 

• 応募時点で1年以上引き続き和歌山県内に住民登録をしている方 

• 国内でがん治療を目的とした先進医療を受けることを決めた方 

お問い合わせは県庁健康推進課 がん・疾病対策班まで 

NCCオンコパネルでは約
25万円の補助 

注）補助を受けていただくには一定の条件（金融資産等）があります。 
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臨床研究の対象とならない場合 

例） 
• パネル検査を行うに必要なだけの腫瘍組織の検体がない 
• 生検が困難 
• 臨床研究が終了（2019年3月予定）し、保険収載されるまでの間 
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20mLの血液を提出することで、73個のがんに関連する遺伝子変異を検出する検査方法の導入も予定しています。 

自費診療 
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Circulating tumor DNA (ctDNA) 
がん細胞からapoptosisやnecrosisなど、さまざまな機序で末梢血中に放出されたDNA断片。 
このようなDNAは正常細胞からも放出されているため、がん細胞由来のctDNAは微量である。 
末梢血中に含まれる微量なctDNAを抽出して解析する。 

Osimertinib 80mg/day PD

０W 2W 増悪時

・髄液採取
・血液採取

・腫瘍組織
採取

８W

対象：脳転移を有するEGFR T790M陽性
非小細胞肺がん症例

図２．検体採取ポイントと試験シェーマ 血漿 

採血 

ctDNA 

がん細胞 

遠心分離 

自費診療 
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がん遺伝子検査外来の受診を希望される方は 
和歌山県立医科大学附属病院におかかりの方 

• 担当の主治医、あるいは患者支援センターに申し出てください。 

• 検査のために適切ながんの標本が当院にあることを確認したのち、がん遺伝子検査
外来の予約をお取りします。 

 

がん遺伝子検査の説明をお聞きになりたい方のご相談にも対応しております。 
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がん遺伝子検査外来の受診を希望される方は 

おかかりの医療機関から当院の診療科の予約をお取りください。 

初回受診時の担当は各臓器別の診療科になります。 
例：胃がん・大腸がんなどの消化器のがん→消化器内科・外科、肺がん
→呼吸器内科・外科、乳がん→乳腺外科、 
泌尿器科のがん→泌尿器科、婦人科のがん→婦人科、 
骨や筋肉のがん→整形外科）。 
＊必要なもの 紹介状 がんの組織標本（ブロック） 

初回は各臓器別の診療科を受診します。 

お持ちになったがんの組織標本を当院の病理診断科に提出し、標
本検査に適切かどうかの確認を行います。 

がん遺伝子検査外来の予約をお取りします。 

和歌山県立医科大学以外の医療機関におかかりの方 

がん遺伝子検査の説明をお聞きになりたい方のご相談にも対応しております。 24 



おわりに 

• 2018年10月から、毎週火曜日午後・金曜日午後に外来を開設しま
す。 

•今後ともご指導・ご鞭撻をよろしくお願い申し上げます。 

 

 

 

        

25 



ご清聴ありがとうございました。 
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