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ABC プロジェクト/ミニセミナー⑱  

 知っておきたい乳がんのゲノム医療 ～転移性乳がんを中心に～   

Zoom セミナー  
  

＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝  

・日時：2022年 10月 15 日（土） 18時 00分～19時 00分  

・場所：Ｚoom ＷＥＢ会議システム  

・講師：下井辰徳先生 （国立がん研究センター中央病院 腫瘍内科 医長）  

・モデレーター：桜井なおみ氏（キャンサー・ソリューションズ株式会社）  

＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝＝  

  

近年、がんの治療において話題となっている「ゲノム医療」。 今回は、国立がん研究センター中央

病院 腫瘍内科の下井辰徳先生に、転移性乳がん患者さんを対象にしたゲノム医療について、わかり

やすく解説していただきます。がん遺伝子検査（コンパニオン検査・がん遺伝子プロファイリング検

査）の解説、ゲノム医療が受けられる施設、検査を受けるタイミングや費用など、ご活用いただける

内容となっております。  

  

＜主な内容＞  

・はじめに  

・ ゲノム検査とは 

・ 治療の選択 

・ パネル検査とは 

・ 現状と課題 

・ 参加者からの質問 

 

 

・はじめに 

■がんは遺伝子異常の蓄積で発生 
 遺伝子やゲノムというと、なにやら難しそうで訳がわからないと思うかもしれません。実際、さま

ざまな細かい違いがあるため、医療従事者でも理解しきれない点もあり、勉強を進めているところで

す。みなさんには言葉だけでも覚えてイメージしていただくため、最初に用語として説明します。 

 

 ゲノムは生物を形作るために必要な情報のことで、身体の設計図といわれています。人間の身体は

37 兆個もの細胞で作られており、その細胞１つひとつの核の中に 46本（23 対）の染色体があり、
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その染色体は約 30 億個の塩基というものが対となって構成されています。この対になった塩基が

DNAと呼ばれるものです。ゲノムは、門外不出の秘伝が書かれた“虎の巻”に例えられます。 

 

 巻物の全体がゲノムだとすると、そのなかに書籍で例えるなら重要なページが数ページあり、それ

らが身体を構成する基となるたんぱく質を作る設計図である遺伝子に当たります。重要なページには、

さらに重要な個所がいくつかあり、それらがエクソンと呼ばれています。遺伝子とエクソンは、どち

らもたんぱく質を作るための重要な情報です。 

 

 
 

 ゲノムは生物にとって重要な情報ですが、まったく変化しないわけではありません。ゲノム変化の

パターンは大きく２つに分けられ、１つは生殖細胞系列のゲノム変化で、生まれ持った身体の違い・

個体の違いに関係するものです。もう１つは体細胞系列のもので、病気などの異常として現れ、がん

が発生した場合にはがんだけが持つゲノムの違い（がんゲノム異常）が見られます。 

 体細胞系列のゲノム異常は、生まれ持ったものではありません。がん発生を例にみると、もともと

正常な細胞でも遺伝子に傷が入って、何かの異常をもった細胞に変化します。本来、異常が生じた細

胞は取り除かれる（免疫）のですが、そこを逃れて（免疫からの逃避）蓄積したものが、がんとなり

ます。遺伝子の傷は、がん発生の重要な要素の１つですが、近年では遺伝子以外の部分が、がんの発

生・増殖・生存などに関わることもわかってきました。 

 

 ゲノム異常にも種類があり、巻物に例えることができます。さらに少し細かく説明すると、以下の

通りです。 

 

① 文字の羅列の中で１か所だけ文字が変わってしまうような“文字の乱丁” 

＝遺伝子変異（塩基レベル）⇒ 塩基置換変異（ミスセンス変異・ナンセンス変異など）／ 

フレームシフト変異／アミノ酸挿入・欠失変異（＝ノンフレームシフト変異） 

 

② 同じページが連なってしまう“重複”や、あるべきページが消えてしまう“抜け” 

 ＝コピー数異常（遺伝子レベル）⇒ 遺伝子増幅／遺伝子欠失 

 

③ 何ページもまとめて他のページと組み変わってしまう“巻物同士の乱丁”  

＝構造異常（染色体レベル＝遺伝子以外の部分も変化）⇒ 融合遺伝子 
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・ゲノム検査とは 

■がんの増殖を断ち切るための検査 
 数年前から、ゲノム検査の結果を基に、投薬などの治療を決定することが行われてきました。ゲノ

ム検査をすると、がんの特徴や遺伝子の異常がわかります。遺伝子異常を調べることは、抗がん剤な

どのお薬を選ぶのに役立っているのです。 

 

 ゲノム検査にも種類があり、がんに関する１つの遺伝子に異常があるかどうかを調べるのが単一遺

伝子検査。結果により、対応する治療薬が確立されており、遺伝子と治療薬が１対１で紐づいている

ことからコンパニオン検査とも呼ばれます。さまざまながんの種類で、保険適用となるものが 20種

類以上あります。 

また最近、複数の遺伝子領域を 100～500 個まとめて調べられる一括検査が出てきました。がん

遺伝子パネル検査（がんゲノムプロファイリング検査）です。１か所ずつ検査するより比較的、費用

は安くなりますが、対応する薬物療法が確立されていないものも含まれており、保険適用となるのが

３つ、先進医療を受けられるものが２つとなっています。 

 

 このほか、約２万か所もある遺伝子の領域すべてを検査していく全エクソン検査、それに加えて遺

伝子以外の領域も同時にチェックする全ゲノム検査があります。全ゲノム検査は国家の一大プロジェ

クトとして、日本中で取り組まれていますが、まだまだ研究段階です。現在、実際に臨床で使われて

いるのは単一遺伝子検査・がん遺伝子パネル検査の２つとなります。 

 

 
 

 がんの発生に、どのくらいの数の遺伝子変異が起きているかを調べた研究があります。その数は、

がんによって異なりますが、乳がんに関しては１検体あたり 48 個ほどとわかりました。そのなかで

も特に要となる遺伝子異常があり、ドライバー遺伝子と呼ばれています。例えるなら、暴走族のよう

な悪いドライバーのイメージでしょうか。このドライバー遺伝子は、発がん・がんの悪性化の引き金

（直接的な原因）となるもので、どのようながんでも平均１～２個となっています。 

 

 唐突ですが、落語などで耳にする『風が吹くと桶屋が儲かる』という話があります。内容はビュー

ビューと大風が吹くと、めぐりめぐって一見まったく関係ない桶屋が儲かるというもの。見方を変え

ると、この一連の流れをどこかで断ち切れば、桶屋は儲からないと考えられます。 

実は、最近の抗がん剤の考え方もこれに似ているのです。遺伝子も、それを基に作られるたんぱく

質から身体が形成され、それぞれが機能するという流れの順番が決まっています。ドライバー遺伝子

の異常によって、細胞増殖を促進するたんぱく質も増加することで、異常をもつ細胞が増殖してがん

化します。そのため、ドライバー遺伝子の検査を行い、そこから作られるたんぱく質を抑えるお薬を
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投与すれば、治療効果を得られるということが実証されています。この、がんのゲノム異常（特に遺

伝子異常）を調べ、その結果から診断・予後予測（＝調子が良いか悪いかを推定）して、治療を行う

ことをがんゲノム医療といいます。本来、一連の流れすべてを指すのですが、現時点では検査からつ

ながった治療（遺伝子情報に基づいた医薬品の投与）に限定し、ゲノム医療と呼んでいます。 

 

 
 

 

・治療の選択 

■遺伝子異常から治療薬を選ぶ時代 
 まず、分子標的薬について説明します。 

 

がんの増殖に関わるたんぱく質を阻害するために開発されたお薬を分類して分子標的薬と呼び、遺

伝子異常に基づいた効果予測を可能としました。それまでの抗がん剤は、細胞分裂に関わるたんぱく

質を阻害するため、髪や爪など増殖の速度が速い正常細胞にもダメージがありました。がんに特化し

た抗がん作用が発揮できる分子標的薬は、すべての細胞に影響する訳ではなく、副作用が少ないのが

特徴です。しかし、通常の抗がん剤治療とは異なる特徴的な副作用が現れる場合がある点は知ってお

いていただきたいと思います。 

 最初にゲノム医療の効果がはっきりわかったのが肺がんです。昔は、肺がんにも全員に同じ抗がん

剤を投与しており、ゲフィチニブという抗がん剤が承認された 2002 年には、およそ４人に１人ほ

どの方に効果が得られる（奏効 27.5％）という実績でした。ところが後々、ゲフィチニブは EGFR

を抑えるお薬だということがわかり、EGFR遺伝子変異のある患者さんに限定して投与したところ、

なんと 4 分の３ほどの方に効果がみられた（奏効 76.4％）のです。遺伝子の検査をすることで効く

方だけを抽出し、効かない方々への投与を避けられるようになりました。 

 

 乳がんも同様に、ゲノム医療として使われるお薬にオラパリブがあります。もともと細胞のなかに

あるDNA・ゲノムは、何千回も傷がついて治されてを繰り返しています。特に大きな修復の方法に

BRCAが関係する二本鎖修復と一本鎖修復という２種類があります。もともと BRCA は機能してい

ない場合があり、ゲノム検査で BRCA異常がわかります。 

オラパリブは一本鎖修復を機能させなくする効果があるので、BRCA 異常がある乳がん患者さん

に投与すると、自然経過の中でがん細胞が死んでしまう（細胞死）ことが予想され、実際に治療効果

があることが検証されました。 

 それがOlympiaAD試験。転移性乳がんで BRCA の１もしくは２の遺伝子変異がある方を対象と

し、オラパリブか、それ以外の抗がん剤いずれかを使った場合が比較された研究です。無増悪生存期

間（病気が進まずにいる時間）を見ると、通常の抗がん剤治療で４か月ほどだったところが、およそ
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７か月ほど維持できるように改善されました。あくまで中央値ですが、治療が維持できる期間が長く

できたという結果から、オラパリブが有効であることがわかったのです。また、腫瘍を縮める割合も、

他の抗がん剤治療で２割ほどのところ、６割ほどまで成績が上がることも知られています。このよう

に BRCA遺伝子の変化があると、オラパリブが効くということがわかっています。 

 

 これまでは、がん表面のたんぱく質の発現状況を顕微鏡でみて分類し、治療薬を選んできましたが、

分子標的治療薬が開発され、同じがんでも遺伝子の異常によって投与するお薬を変えて治療する時代

がきたわけです。そして、遺伝子の異常とがんの関係性がハッキリしていれば、どんなところから出

たがんであっても、同じ遺伝子異常には同じお薬が効くのではないか、と考えられるようになりまし

た。そのなかで、実際に使われるようになったお薬もあります。 

 その代表的なものが、エヌトレクチニブとラロトレクチニブという NTRK（＝エヌトラック）融

合遺伝子に関するお薬です。NTRK 融合遺伝子を持った方々には、身体の発生箇所を問わず効果が

あることがわかりました。この遺伝子は、通常の浸潤性乳がん（もっとも一般的な乳がん）の方で、

およそ 1000 人に１人の陽性割合となります。多くの方に出ている遺伝子異常ではありませんが、

稀なタイプの分泌がんの方は、この遺伝子異常によって起きている可能性が非常に高いことがわかっ

ています。逆にいうと、病理組織（＝顕微鏡で見た組織）から推定し、NTRK 融合遺伝子を調べる

ことでゲノム医療につなげることもできるようになります。 

 

 ゲノムによって治療を選ぶ時代となり、まだ選択肢が多い訳ではありませんが、上記で説明したよ

うに、いろいろなお薬が開発されてきています。乳がんを含め、さまざまながんに対する遺伝子異常

と、その際に使うお薬が決まっており、すでに 20 種類以上の遺伝子検査が保険適用となっています。 

 

 
 

 ここまで、覚えていただきたいポイントをまとめますと、以下のようになります。 

・がんのゲノム異常（遺伝子異常）を検査して治療に応用することをゲノム医療と呼ぶ 

・転移・再発乳がんの抗がん剤選択のゲノム検査としてHER２遺伝子検査、BRCA、TMB、NTRK 

が実用化されている 

 

 

・パネル検査とは 

■ゲノム解析を医療に応用するために 
 ここからが今日の本題です。まず、いちばん気になる費用についてお話ししますと、米国のデータ

になりますが、当初、全ゲノム解析には１億ドルもかかっていました。一般的な市場原理から、解析
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技術があがって時間が短縮されれば検査費用も安くなると予測されていた通り、現在では 1000 ド

ル程度で全ゲノム解析の検査が受けられるようになっています。 

 注目したいのは、2007 年を境に市場原理の予測を超えて格段に費用が安くなった点です。実は

2007 年、米国ではヒトゲノム研究所がゲノム解析技術の研究に対して助成金を出し、一気に開発

が進んだという背景がありました。その影響は費用面だけでなく、解析時間の短縮にもつながり、何

十日もかけていた全ゲノム解析も、現在では１日～数時間で検査ができるようになってきています。 

 

 そのようななか、2016 年以前に「大量のゲノムデータを医療に応用する時代が来る！」と予見

した人たちもいました。米国では、がん治療の進歩を加速させるための『Cancer Moonshot 

Research Initiatives』で、いち早くゲノムを医療に応用してがんを撲滅することを重点項目にあげ

ていました。同じ時期、日本でもゲノムを医療の中心に据える『がんゲノム医療推進コンソーシアム』

を打ち立てることが、第３期がん対策基本計画のなかで提唱されました。 

 

 
 

 これはゲノムに関して、患者さん、国民の方々、医療機関などを有機的につなげる日本全体の仕組

みを目指すものです。患者さんが医療機関で受けたゲノム解析のデータを一括で集め、まとめて管理

するがんゲノム情報管理センター（C-CAT）が作られたのが 2018 年くらい。そこに集められた情

報は、大学機関などが研究したり、企業に日本人独自の医薬品を開発・検討をしてもらうなど、医療

にも使われます。また、これによってできたのが、がんゲノム医療を行う病院で、先ほどお話しした

パネル検査ができる病院と言い換えられます。現在、全国に中核拠点病院 12、拠点病院 33、連携

病院 188があり、合計 233 か所の病院でがんゲノム医療が提供されています。 

 

 では、がん遺伝子パネル検査（以下、パネル検査）とは何かというと、数百種類の遺伝子を一括で

調べられる検査なので、がん組織を入れた試験管が何本も板のようなものに並べられます。正確では

ありませんが、1 枚パネルをイメージした名称と思ってください。現在、保険適用となるパネル検査

は３つ。日本で開発されたNCC オンコパネルのほか、米国の検査会社によるファウンデーションワ

ン、そしてファウンデーションワン・リキッドがあります。パネル検査では、がん組織を検査会社に

送って解析してもらうため、海外の検査の場合、結果が帰ってくるまでに通常１か月半かかります。 

 実際にパネル検査を受けると、候補となるお薬のデータが一緒に届きます。具体的な対応がどのよ

うになるか、米国のデータを基に説明します。乳がんの BRCA 検査のように、パネル検査でも既に

承認されている遺伝子異常もみつかります。その割合は９％で、日本でも承認されているお薬で治療

を行います。また、他のがんに使う承認薬が対象となる遺伝子異常は９％で、適応外使用を検討する

ことになります。さらに日本では未承認（承認に向けた治験中のものも含む）が候補となる場合が

18％。一方で、お薬の候補がない場合が 64％となっています。 
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 ここで、未承認薬・適応外薬という言葉について説明しておきます。日本でお薬を使うには、厚生

労働省の承認が必須です。PMDA という専門機関が、治験などのデータをチェックし、そのお薬が

「こういった病気に対して安全かつ有効に使える」と認証されます。 

 日本では、適応性が認められた病気（適応症）以外には使えないという条件があり、本来は肺がん

に使うお薬を肝臓がんで使いたいとなると、適用外のお薬（適用外薬）を適用外使用するという言い

方になります。また、国が承認していない（適用症・適用者が決まっていない状況）新しいお薬（＝

新薬）は未承認薬と呼ばれます。 

 

 先ほど、他のがんのお薬であっても同じ遺伝子異常があれば効果が得られる可能性があり、そのお

薬を投与してはどうか、という考え方も出てきていると説明しました。では、パネル検査の結果、遺

伝子異常から適用外薬や未承認薬が見つかった場合、実際に日本で投薬してもらえるのかが気になる

ところでしょう。そこで必要となるのが専門家の会議（＝エキスパートパネル）です。 

 エキスパートパネルは 10 種類ほどの職種の専門家が参加し、検査レポートに推奨された適用外

薬・未承認薬の効果や信頼度の高さを検証したり、日本国内で治療が受けられる病院を探したり、主

治医から患者さんに説明する際の補助資料を作成します。パネル検査の結果を活用するためには欠か

せない会議ですが、どこの病院でも開催できるわけではなく、中核拠点病院・拠点病院は、その体制

が整っている意味でも指定されているともいえます。 

 

 

・現状と課題 

■まだ研究途上の受け皿試験に期待 
 パネル検査からエキスパートパネルを経て、お薬を投与された乳がん患者さんの事例が当院でもあ

ります。抗がん剤治療中に転移が出て、がん遺伝子パネル検査を受けたところ BRAF V600E とい

う遺伝子異常がありました。これは、肺がんやメラノーマ（皮膚の悪性黒色腫）で使われているお薬

が推奨されるもので、実際に投与すると病変が縮小し、痛みがやわらぐなど治療効果が得られました。

適応疾患への使用時を超える副作用などはなく、適用外使用による大きな問題もありませんでした。 

 

乳がん患者さんの一例～57 歳女性 

【病歴】右乳がんⅢＣ期＝切除不可能な病変の広がり 

    初回抗がん剤治療のＡＣ療法実施中、病変が急速増大して胸水も出現 

    治療抵抗性であることからパネル検査を実施 

【パネル検査の結果】化学療法前の生体検体にて BRAF V600E異変を検出 

【検査に基づく治療】BRAF/MEK阻害薬（ダブラフェニブ＋トラメチニブ療法）の治療へ 

  （この治療薬は、肺がんと悪性黒色腫に適応；乳がんは適応なし） 

 

 パネル検査を受けるタイミングは、保険適用となる既存の治療（標準治療）が終了もしくは終了見

込みの時となっています。乳癌学会のガイドラインでは、第３次治療を超えていれば終了見込みとし

て推奨されています。パネル検査による治療薬は適用外使用となるため、臨床試験（治験）として行

うこととなり、ご自身の意思で受ける治験や先進医療などを個別化医療といいます。2019 年にパ

ネル検査が保険適用となり、それまで以上に治験が身近になってきていると思います。 

 パネル検査の実施状況として、がんゲノム情報管理センターに登録されたゲノム情報の数をみると、

今年の８月までで約３万 7000 人。ちなみに乳がん患者さんは１割弱です。保険適用時の国立がん

センターの統計では、パネル検査の結果から治療につながったのは 13％ほど。治療提案があったも

のの、推奨されたお薬を投与されなかった方が 46％おり、この方々に治療を受けていただくには、

どうしたらよいのかという課題が出てきました。 

 企業による治験では、がんの種類を問わずに遺伝子異常があれば誰もが受けられるものもあります。

ある一時期、日本中を網羅して治験状況をチェックしたのですが、例えば肺がんの方、乳がんの方、
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誰もが入れるといっても遺伝子変異の数は５～６個しかない上、お薬の種類もそれほど多くはないの

が日本の状況でした。 

 

 
 

 本来、遺伝子異常に応じてたくさんのお薬のラインナップがあるのが理想です。１つの場所に行っ

てパネル検査を受ければ、それぞれに応じた治験に振り分けられるスタイル（プラットフォーム試験）

の確立が目指されます。米国では NCI という国の公的機関で、さまざまな遺伝子異常と紐づいたお

薬の研究（NCI-MATCH 試験）が行われており、日本でも同様の研究が開始されました。それが、

2019 年 10 月から開始された患者申出療養（未承認薬や対象外の治験を受けるための制度）によ

る研究、通称・受け皿試験です。 

 国立がん研究センター中央病院が調整事務局となり、全国 12のがんゲノム医療中核拠点病院でお

薬の投与を可能としました。具体的には、適用外薬でも既に承認されている添付文書にのっとって使

用し、適応外使用の場合の治療成績・安全性データを収集して、それぞれのお薬の有効性をみていま

す。これまで 20 種類ぐらいのお薬で研究が始まっており、現在 450名弱の方が登録されて治療を

受けています。使われるお薬は、すべて製薬企業から無料提供されるという、ありがたい状況です。 

 

 
 

 日本国内で、パネル検査を受けて実際に治療を受けられた方の割合をみると、エキスパートパネル

で推奨されたお薬を使えた方が７％。そのうちの 14％ぐらいが患者申出療養となっています。患者
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申出療養でも、さまざまな研究がされていますが、実施件数をみるとほとんどが受け皿試験の患者さ

んとなっており、受け皿試験の必要性がわかります。 

 しかし、患者申出療養で治療を受ける患者さんのメリットがあるかは、まだ研究中のお薬を使うた

め、現段階で結論は出ていません。参考になるデータとして、フランスで行われた SAFIR（サフィ

ア）02試験の研究報告があります。これは通常の抗がん剤か、遺伝子異常にマッチしたお薬か、ラ

ンダムに振り分けて比較した研究で、ESCAT（＝エスキャット）でレベルの高いお薬を使うと通常

の抗がん剤よりも病気を抑えられる時間が長くなり、まだ検証が不十分なお薬では有意差はみられな

い結果となりました。ESCAT というのは、遺伝子変化がどのぐらいお薬と紐づいているか、信頼で

きるデータが十分か、という評価がガイダンスとしてまとめられたものです。そのなかで信頼性の高

いお薬であれば、患者さんにメリットがあると考えてよいでしょう。 

 実は、日本での受け皿検査は、研究費の助成が今年で終わってしまいます。いろいろなところに来

年以降の研究費を申請していますが、今のところは未定で存続の可否を問われている状況です。もし、

研究資金が枯渇してしまえば、現在の研究も途中で止めざるを得ないかもしれません。ちょっと気持

ちが沈むような話になってしまいましたが、本日のポイントを以下にまとめます。 

 

まとめ 

・国は、がんの大規模な遺伝子情報を医療に応用することをゲノム医療とした 

・日本のゲノム医療推進のため、がんゲノム医療推進コンソーシアムという体制を組むこととし、ゲ 

ノム医療に特化した医療機関体制と情報管理センターによってゲノム医療が行われる 

・数百の遺伝子を一括で調べて、保険適用外の抗がん剤を選択するものとして、がん遺伝子パネル検

査があり、その治療選択肢へのアクセスを増やす試みが検討されている 

・将来的にはリキッドバイオプシー、全ゲノム解析が進んでくることが想定されるが、実臨床に幅広

く応用されるのは５～10 年先の未来 

 

 

・参加者からの質問 

■実際にパネル検査を受けるには 
 

――F1(ファンデーションワン)と NCC オンコパネルの違いはありますか？ どちらを受けるのが

よいかアドバイスをお願いします。 

 基本的には差がないと言われています。パネル検査で調べられる遺伝子の数は、NCC オンコパネ

ルでは 124 種類、F1だと 324 種類。だいぶスペックが違うように思うかもしれませんが、そのな

かで治験が行われている遺伝子の変化は 50 種類ほどで、どちらにも入っているのです。 

 違う点をあげると、NCC オンコパネルには先ほどお話しした BRCA 遺伝子のように、もともと

体質的に生まれ持ったがんの素因を調べるような遺伝子が含まれています。また、将来的に 324種

類の中に、新しくお薬が開発される遺伝子が入っているかもしれないと期待されるのであれば、F1

にかけるという考え方もあります。 

 

――先にオラパリブが使えるか BRCA検査を受け、その後、お薬を変えたいときにパネル検査を受

けることも可能でしょうか？ 

 可能です。 

一方で、まだオラパリブを使っていない方で、オラパリブのための BRCA 検査もしていない場合、

パネル検査で一括チェックすることもあり得るかと思います。NCC オンコパネルで BRCA 遺伝子
を保有しているか調べられます。パネル検査で保険が効くのは１回ですが、それとは別に BRCA 検

査を受けることは可能です。 
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――パネル検査を、どのタイミングで受けるか迷っています。腫瘍マーカーや血小板の数値が上が

っていないとできないという話を聞いたのですが。 

 腫瘍マーカーの話は微妙なところですが、保険適用のお薬がある段階でも、標準治療のお薬をだい

ぶ使っていて、それが効かなくなってしまう可能性が万が一でも考えられれば、パネル検査を検討し

ます。次の治療を考えなくてはいけない、という時には腫瘍マーカーが下がってきていてもパネル検

査をすることはあるかと思います。最終的に検査を提出するのは主治医の先生なので、やはり直接よ

く相談してみてください。 

 医療従事者の方については、例えば看護師さんやソーシャルワーカーさんなど、実際、患者さんに

は「主治医の先生に聞いてね」と言うことが多いと思います。しかし、ゲノム検査をすることのメリ

ット・デメリットに関しては、一般的な話として誰もが知っていないといけない部分です。ゲノム検

査の限界も知ったうえで、ご説明いただくのがよいかと思います。 

 結局、ゲノム検査によって受けられる治療は治験で、臨床試験と呼ばれる新薬の研究です。それが

受けられるかどうかを調べる検査で、見つからない可能性もありますし、もし見つかってもその効果

が出るかどうかは、さらに未知数という所があります。もう１つは、治験に参加する対象は、通常の

抗がん剤よりも厳しくなっていて、腎臓・肝臓の機能や、血小板の数などが条件になっていることは

よくあります。治験が見つかっても必ずしも参加できるとは限りません。 

 

――パネル検査は、最初の治療のときから受けられた方が効果がある気がします。早い段階で検査

することはできないのですか？ 

 早い段階から検査を受けるとなると、その効果を示すデータがありません。実際にパネル検査がは

じまり、治験に入れた方は１割ほど。これが２～３割になるなら、早い時期のパネル検査も保険対象

になる可能性はあります。パネル検査が保険適用となるとき、そこで見つかるのが主に治験というこ

とで、患者さんへの医療提供といえるのかが厚生労働省内で議論になりました。現在、保険診療では

ない治療（治験）のために検査を受けられるのは、患者さんや国民のみなさんの希望であり、治験を

受けることも治療機会の１つという考えから、保険適用になじむという議論が実際にあって保険適用

されました。 

 また、医療費だけの話をすると、今だと年間１万人ほどのがん患者さんがパネル検査を受けていま

す。おおよそ 50 万円の検査で５億円ほど財政に影響が出ています。それが仮に前倒しされると 20

万人ほどが受けると予測され、財政影響も 20倍となって５億円が 100億円に。それをゲノム解析

だけに使ってもよいか、国民のみなさんに大きく影響するところです。パネル検査を早い時期に行う

ことが真に利益が大きくなることがデータとして示されたうえで、それがこの財政影響とのバランス

で良いのであろうかといった議論があって、最終的に検査が前倒し可能になると予想されます。 

 例えば、がんにばかりお金をかけるのはアンバランスという考えもあります。そこも含め、本当に

パネル検査が必要であるというデータを示し、誰もが納得する必要があると考えています。 

 

――検査を受ける病院によって内容が異なったりしますか？ また、検査結果でお薬がみつからな

くても、後からお薬ができたら連絡がもらえるのでしょうか。 

 ゲノム解析は検査会社で行われるので、かかっている病院によって内容や結果が異なることはあり

ません。最終的には中核拠点病院や拠点病院でエキスパートパネルをしていますので、実際に治験の

情報も教えてもらえます。ただ実際に治験を受けることになると、その場所が限られてしまうため、

飛行機などの旅費や宿泊費といったコストがかかる場合も多く、そこも大きな課題です。 

 また、リマインドのような仕組みは現在まだ実用化はされていませんが、もう間もなく始まる予定

になっています。最初に検査をしたとき C-CATという国の機関から、登録した方に該当する治験の

データレポートを返すことになっています。その後に新しく治験が始まったことは、これまで連絡し

ていませんでしたが、対象となる治験が出てきた場合に知らせるシステムが始まると、後から「あな

たの該当する治験がありました」というリマインドが来る可能性があります。 
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――パネル検査の保険適用は 1 回だけなので、２回目を自費で受けることはできますか？ その場

合、検査結果による治療も自由診療となるのでしょうか。パネル検査の費用も教えてください。 

 パネル検査はいくらか、というと 56 万円です。もし２回目のパネル検査を受けるとなると、検査

会社に直接申し込む自費診療のものとなります。保険適用外の検査で、パネル検査を行っている医療

機関や検査会社があります。 

治験や臨床試験は、検査の手法は問わずに保険適用など関係なく参加できますが、自費診療の検査

では、その結果に基づいて保険適用の薬が使えなかったり、がんゲノム情報管理センターからの実施

中の治験の案内が得られないなど、自費診療ならではの問題があり得ます。 

 国内で行われている治験の情報は、エキスパートパネルや C-CAT レポートでないと出てこない場

合が多く、パネル検査を受けて遺伝子異常がわかっても、それに対する治験を自分で探さなければい

けないのです。それは患者さんには難しく、検査を活用できない可能性が高いと思います。 

 また、治験に入れる可能性として、それぞれの研究ごとに検査方法が決められているため、それに

該当しなくなるケースも考えられます。一方で、保険適用のお薬が使える結果が出る場合もあり、そ

れに関しては保険で認められた検査でないと投与ができません。自費診療で受けた検査の結果は、そ

の後の保険診療にはつながりませんし、必要であれば保険適用の検査でチェックしなおすことになる

と思います。 

 

 

ライター：さかい ようこ  

31 歳で初発の診断を受け、術後９年６か月の検診で転移が見つかる。以後、さまざまな投薬をつな

ぎながら、今年の夏でＡＢＣ歴も丸 11 年。仕事では、寄る年波か…全盛期を過ぎた感は否めないも

のの、まだまだ現役！ 月１の診察も、なんとか「安定」継続中。  


