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がんのゲノム医療とは

病変部および正常部のゲノム情報

を用いて治療の最適化・予後予測・発症予防

をおこなう医療行為

2017年3月27日 第1回がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会資料より改変



例) がんの全ゲノムシークエンス研究
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がんゲノム
検査の種類

がん遺伝子パネル検査 全ゲノム解析

対象となる遺伝子
• がんに関連することが分かっている遺伝子
（100～500個）

• 全てのゲノム領域
（全ての遺伝子 20,000個）

治療との関連
• 変異に対応する抗がん剤のある遺伝子
• 抗がん剤が開発中の遺伝子
• 診断に役立つ遺伝子

• がんへの関わりが知られていない遺伝子や
機能がわかっていない領域が大半を占める

医療保険との関係 • 保険適用 • 研究

対象となるがん • 進行固形がん、希少がん • ？（臨床的有用性の検討が必要）



変異

融合

増幅

EGFR 
BRAF

EML4-ALK
KIF5B-RET
CD74-ROS1

HER2/ERBB2
MYCN

がん遺伝子パネル検査の例
NCCオンコパネル: 124遺伝子の変化を一度に検査できる

変異・増幅 対象遺伝子
（124遺伝子）

融合対象遺伝子
（13遺伝子）

ABL1 CDK12 HRAS MTAP POLE AKT2
ACTN4 CDKN2A IDH1 MTOR PRKCI ALK
AKT1 CHEK2 IDH2 MYC PTCH1 BRAF
AKT2 CREBBP IGF1R MYCN PTEN ERBB4
AKT3 CRKL IGF2 NF1 RAC1 FGFR2
ALK CTNNB1 IL7R NF2 RAC2 FGFR3
APC CUL3 JAK1 NFE2L2/Nrf2 RAD51C NRG1
ARAF DDR2 JAK2 NOTCH1 RAF1/CRAF NTRK1

ARID1A EGFR JAK3 NOTCH2 RB1 NTRK2
ARID2 ENO1 KDM6A/UTX NOTCH3 RET NTRK3
ATM EP300 KEAP1 NRAS RHOA PDGFRA

AXIN1 ERBB2/HER2 KIT NRG1 ROS1 RET
AXL ERBB3 KRAS NT5C2 SETBP1 ROS1
B2M ERBB4 MAP2K1/MEK1 NTRK1 SETD2
BAP1 ESR1/ER MAP2K2/MEK2 NTRK2 SMAD4

BARD1 EZH2 MAP2K4 NTRK3 SMARCA4

BCL2L11/BIM FBXW7 MAP3K1 PALB2 SMARCB1
BRAF FGFR1 MAP3K4 PBRM1 SMO

BRCA1 FGFR2 MDM2 PDGFRA STAT3
BRCA2 FGFR3 MDM4 PDGFRB STK11/LKB1
CCND1 FGFR4 MEN1 PIK3CA TP53
CCNE1 FLT3 MET PIK3R1 TSC1

CD274/PD-L1 GNA11 MLH1 PIK3R2 TSC2
CDK4 GNAQ MSH2 PMS2 VHL
CDK6 GNAS MSH6 POLD1

https://products.sysmex.co.jp/products/genetic/AK401170/OncoGuideNCC.pdf 4
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Ch10

RET (10q11.2)

遺伝子とゲノム

青文字: エクソン
黒文字: イントロン

AAAAA
mRNA

タンパク質
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新しい治療標的としてのRET遺伝子の融合

Kohno, Nat Med, 2012
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Watanabe et al, JCO Prec Oncol, 2021

乳がんでの治療例

がん種を超えた新しい治療標的としてのRET遺伝子の融合



保険診療で行われるがん遺伝子パネル検査

Cancer Discov, 2022 8

がんゲノム医療中核拠点病院
がんゲノム医療拠点病院
がんゲノム医療連携病院
（全国で250施設以上）

保険診療で行われる
遺伝子パネル検査

毎年約2万例のデータが集積

キュレーションされた
国内臨床試験の情報を搭載した

C-CAT調査結果を発行

病院でのエキスパートパネルでの議論



保険診療で行われるがん遺伝子パネル検査
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がんゲノム医療中核拠点病院
がんゲノム医療拠点病院
がんゲノム医療連携病院
（全国で250施設以上）

保険診療で行われる
遺伝子パネル検査

毎年約2万例のデータが集積

キュレーションされた
国内臨床試験の情報を搭載した

C-CAT調査結果を発行
https://www.ncc.go.jp/jp/about/pamphlet/index.html



全ゲノムシークエンス解析で見つかる遺伝子変異 (１)
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Guo et al, HMG, 2018

BRCA1

乳がん患者におけるBRCA1遺伝子の生殖細胞系列の欠失



非翻訳領域の構造変化 (PD-L1遺伝子の高発現をもたらす) の検出

Kataoka, Nature, 2016

漿液性卵巣がん (PD-L1再構成） 免疫チェックポイント治療前

Bellone, Clin Cancer Res, 2018 11

全ゲノムシークエンス解析で見つかる遺伝子変異 (２)

治療開始24週



予後不良のスキルス胃がんの解析

98例を全ゲノム解析

Tanaka et, Nature Cancer, 2021

高度増幅（≥10）一塩基置換 遺伝子融合

約半数に増殖関連遺伝子の高度増幅・融合陽性

EML4-ALK融合遺伝子陽性例 MET遺伝子増幅陽性例 FGFR2遺伝子増幅陽性例

少なくとも約1/4の症例は既存の分子標的薬の適応

ALK阻害剤 MET阻害剤 FGFR2阻害剤
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全ゲノムシークエンス解析で見つかる遺伝子変異 (３)



例) がんの全ゲノムシークエンス研究
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がんゲノム
検査の種類

がん遺伝子パネル検査 全ゲノム解析

対象となる遺伝子
• がんに関連することが分かっている遺伝子
（100～500個）

• 全てのゲノム領域
（全ての遺伝子 20,000個）

治療との関連
• 変異に対応する抗がん剤のある遺伝子
• 抗がん剤が開発中の遺伝子
• 診断に役立つ遺伝子

• がんへの関わりが知られていない遺伝子や
機能がわかっていない領域が大半を占める

医療保険との関係 • 保険適用 • 研究

対象となるがん • 進行固形がん、希少がん • ？（臨床的有用性の検討が必要）



- 核酸抽出
- シークエンス実施

Hartwig Medical Foundation Lab.

同意取得
- 原発不明がん：保険適用
- データ2次利用やデータ

ベース登録についての内
容も含まれる

検体提出

専門家会議 結果返却

- データ解析
- レポート作成

医療施設
オランダ国立がんセンターなど

・非営利
・ISO15189認証検査室

TAT: 6-10日営業日 

NovaSeq 6000

がん全ゲノム解析の臨床実装の例 (オランダ)

医療施設
オランダ国立がんセンターなど
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2021年4月1日

令和5年８月29日

「全ゲノム解析等実行計画」の目指す未来 
～ビッグデータのコアとなる全ゲノム解析～

The Future Aimed for in the "Whole Genome Project'' ~Whole genome analysis, the core of Big Data~

厚生労働省医政局研究開発政策課医療イノベーション推進室長 市村 崇



全ゲノム解析等実行計画の推進（政府方針など）

創薬力強化に向けて、革新的な医薬品、医療機器、再生医療等製品の開発強化、研究開発型のビジネスモデル
への転換促進等を行うため、保険収載時を始めとするイノベーションの適切な評価などの更なる薬価上の措置、
全ゲノム解析等に係る計画（※）の推進を通じた情報基盤（※※）の整備や患者への還元等の解析結果の利活用に係る
体制整備、大学発を含むスタートアップへの伴走支援、臨床開発・薬事規制調和に向けたアジア拠点の強化、国
際共同治験に参加するための日本人データの要否の整理、小児用・希少疾病用等の未承認薬の解消に向けた薬事
上の措置と承認審査体制の強化等を推進する。これらにより、ドラッグラグ・ドラッグロスの問題に対応する。

(※) 「全ゲノム解析等実行計画2022」（令和４年９月30日厚生労働省）。

(※※) マルチオミックス（網羅的な生体分子についての情報）解析の結果と臨床情報を含む。 

■経済財政運営と改革の基本方針2023（令和５年６月16日閣議決定）

がん・難病の全ゲノム解析（DNAが持つ全ての遺伝情報の解析）について、引き続き、10万ゲノム規模に向け
て解析し、その結果の患者への還元と情報基盤の整備を着実に進めるとともに、事業実施組織について、2025年
度の発足に向け、本年度内を目途に法人形態を決定する。この事業実施組織や、ゲノムのバイオバンクが中心と
なって、医学・薬学にとどまらず、バイオ、数理科学等の異分野まで含めた、関係する医療機関、研究機関、ス
タートアップ等の企業と連携し、全ゲノム解析やマルチオミックス解析（特定の症例に対し、DNA解析、RNA解
析、タンパク質解析等の複数の手法で統合的・網羅的に解析する方法）の結果や臨床情報等を利活用し、創薬の
成功率の向上を図る。

■新しい資本主義のグランドデザイン及び実行計画（令和５年６月16日閣議決定）

「全ゲノム解析等実行計画2022」（2022年９月策定）を着実に推進し、質の高い医療を届けるため、がんや難
病患者から得られる全ゲノムデータ等を搭載した質の高い情報基盤を構築し、民間企業やアカデミア等へその利活
用を促すことにより、新規治療法等の開発を目指す。解析結果等の速やかな日常診療への導入や新たな個別化医療
の実現も推進し、こうした取組の運用を担う事業実施組織の設置に向けた検討を進める。

■統合イノベーション戦略2023（令和５年６月９日閣議決定） 
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「全ゲノム解析等実行計画2022」

全ゲノム解析等の推進によって目指す医療の姿
国民へ質の高い医療を届けるために、戦略的なデータの蓄積を進め、それらを用いた研究・創薬などを促進するこ
とで、将来的な「がん・難病等の克服」を目指すことが、全ゲノム解析等の推進によって目指す医療の姿である。
また、解析結果の日常診療への早期導入や、新たな個別化医療の実現についても更に推進する。

（令和４年9月30日策定）
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令和元年度～３年度 令和４年度 令和５年度 令和６年度 令和７年度～

解析フェーズ

実行計画
○本格解析の方針決定と  
体制整備

○戦略的なデータの蓄積
○解析結果の日常診療への早期導入
○新たな個別化医療の実現

解析実績・予定
〇10万ゲノム規模を目指した解析のほか、マルチ・オミックス（網羅的な生体分子について
の情報）解析を予定。

患者還元 ○患者還元体制の構築
○患者が、地域によらず、全ゲノム解析等の解析結果に基づく質の高い医療を受けられるよ
うにする。

情報基盤
○技術的課題の検証
○統一パイプライン構築

〇がん・難病に係る創薬推進等のため、臨床情報と全ゲノム解析の結果等の情報を連携させ
搭載する情報基盤を構築し、その利活用に係る環境を整備する。

事業実施組織
○本格解析に向けて事業
実施組織に係る事項につ
いて検討

○令和４年度中に事業実施準備室を国立高度専門医療研究センター医療研究連携推進本部
（JH:Japan Health Research Promotion Bureau）内に設置し、組織、構成等を検討する。
○厚生労働省が主体となって、令和７年度からの事業実施組織の発足のため、令和５年度を
めどに最も相応しい事業実施組織の組織形態を決定する。

ELSI・PPI
○本格解析に向けて
ELSI・PPIに係る事項に
ついて検討

○事業実施組織にELSI部門を設置し、専門性を備えた人員を配置して、事業全体としてELSI
に適切に配慮しつつ計画を実施するために必要な取り組みについて、検討、対応を行う。
○事業実施組織に患者・市民参画部門を設置することに加え、本計画に参画する研究機関・
医療機関においても患者・市民の視点を取り入れるための体制を設ける。

目的
○これまでの先行解析においては、解析結果をより早期に日常診療へ導入し、新たな個別化医療等の推進を進めてきた。
○今後の本格解析においては、国民へ質の高い医療を届け、将来的な「がん・難病等の克服」を目指す。そのためには、戦略的
なデータの蓄積を進め、それらを用いた研究・創薬等を促進することが重要であることから、本実行計画においては、全ゲノム
解析等の解析結果を研究・創薬等に活用することを推進する。

本格解析（新規患者の検体）
先行解析（既存検体）

第１版 実行計画2022

国民へ質の高い医療を届ける

※1 難治性のがん、希少がん（小児がん含む）、遺伝性がん(小児がん含む)等
※2 単一遺伝子性疾患、多因子疾患、診断困難な疾患

・がん領域(※1)：約13,700症例
（新規患者 600症例を含む）
・難病領域(※2)：約5,500症例

約19,200症例

「全ゲノム解析等実行計画」概要
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全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会

厚生労働科学研究
がん領域
○「がん全ゲノム解析等の推進に向けた患者還元、解析・データ

センター、ELSI 等に係る技術評価、体制構築についての
研究」班

難病領域
○「難病に関するゲノム医療推進にあたっての統合研究」班

方針の決定

報
告

指
示

AMED研究
がん・難病全ゲノム解析等実行プログラム

がん領域
○革新的がん医療実用化研究事業
難病領域
○難治性疾患実用化研究事業

全ゲノム解析等の実施

報
告

方
針

専門的事項の検討等

事業実施準備室

事業実施組織発足に向けた体制整備

報告 方針

○「全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会」は、厚生科学審議会科学技術部会の下に設置された、全ゲノム解析等の推進に関する
最高意思決定機関である。専門委員会において、「全ゲノム解析等実行計画」の着実な推進に向けた協議を行うとともに、進捗等に
ついて確認し、必要な意思決定を行う。

○「厚生労働科学研究班」は、全ゲノム解析等の実務に詳しい専門家が、専門委員会における協議に供するため、患者還元、解析・
データセンター、ELSI等についての具体的な運用方法等の専門的事項について調査検討を行い、基本方針案を策定する。

○「全ゲノム解析等に係るAMED研究班」は、解析状況等を専門委員会に報告し、AMEDによる適切な進捗管理のもと、同委員会の方
針に従い、事業実施準備室と連携し、研究を行う。

○事業実施準備室は、事業実施組織発足に向けた具体的な体制整備を行う。あわせて、創薬や診断技術の研究開発を促進し、患者にい
ち早く成果を届けるため、産学連携のデータ利活用の推進を図るためのコンソーシアムの発足支援を行う。

全ゲノム解析等の実施体制（令和５年度）

19



全ゲノム解析等実行計画に係る事業実施組織 事業概要

□事業概要

近年、全ゲノム情報等を活用した研究等がグローバルに進展しており、患者起点・患
者還元原則の下、患者および患者家族や市民の視点を取り入れながら、がん・難病に係
る創薬推進等のため、臨床情報と全ゲノム解析の結果等の情報を連携させ搭載する情報
基盤を構築し、その利活用に係る環境を早急に整備し、研究・創薬などへの活用、新た
な個別化医療の導入を進めるとともに、より早期の患者還元を着実に進めて行く事が求
められている。

□事業背景

□事業目的

国民へ質の高い医療を届け、将来的な「がん・難病等の克服」を目指す。

□基本戦略

○対象
【がん領域】難治性のがん、希少がん、AYA世代のがん、小児がん、遺伝性のがん等
【難病領域】単一遺伝子性疾患、多因子性疾患、診断困難な疾患に分類し、それぞれの疾

患の特性に応じて成果が期待しやすい症例
○戦略
（１）研究・創薬などに活用するための基本戦略

・戦略的なデータの蓄積 ・産業界、アカデミアとの連携と能動的な支援
（２）早期に日常診療へ導入するための基本戦略

・医療機関内の体制整備支援
・臨床研究等を通した速やかな薬剤提供システムの構築支援

（３）新たな個別化医療等を実現するための基本戦略
【がん領域】マルチオミックスデータを加えた予防法、早期発見、早期再発診断

新規治療法等の研究開発
【難病領域】・難病の早期診断：全ゲノム解析等により疾病の絞り込みが可能に

なると考えられる患者に対して、全ゲノム解析等を受けられる体制
整備。特に患者数が少ない希少疾患については、国際共同的な枠組
みの整備。
・難病の本態解明：質の高い臨床情報と全ゲノム解析情報による難
病の本態解明と、治療・診断方法の開発

１）全ゲノム解析等の結果および成果の速やかな患者還元支援

・医療機関の体制整備等の支援

・ICT/AI技術を用いた患者支援

２）個別化医療の推進支援

・臨床試験、治験等の支援

３）質の高い情報基盤の構築と運用

・戦略的なデータの収集と、セキュアな管理

・APIを用いた自動的な臨床情報収集

・アカデミア、産業界の連携等のマッチング支援等

・迅速かつ公平で安全性の担保されたデータ等共有

システムの構築と、利活用支援

４）患者・市民参画推進、国民向けの情報発信・周知活動支援

５）ELSI支援

６）人材育成支援

□事業内容

□ボードメンバー

ボードメンバーは、総括責任者(CEO)および、アカデミアや産業
界を含む幅広い分野からなる外部有識者で構成される。CEOは事
業内容に必要な専門知識と経験を有する者とする。

名称 全ゲノム解析等実行計画に係る事業【全ゲノム解析等実行計画に係る事業実施組織（仮称P）】

全ゲノム解析等の結果および成果の速やかな患者還元の支援、個別化医療の推進、および戦略的に蓄積されたデータ
の利活用を推進するための情報基盤の構築・運用を行い、研究・創薬を促進し、国民へ質の高い医療を届ける。

事業概要
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情報基盤

成果

患者還元

戦略的な
データ蓄積

研究・創薬等へ
利活用促進

新たな
個別化医療等の

推進

日常診療へ
導入

ゲノム情報・
臨床情報等

国民へ質の高い医療を届け、
将来的な「がん・難病等の克服」を目指す好循環の実現

全ゲノム解析等実行計画に係る事業実施組織のビジョン
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先制医療による予防法

免疫療法等をはじめとする
新規治療法

リキッドバイオプシー

治験・創薬

創薬探索・本体解明

バイオマーカー探索

早期発見・再発早期診断

デジタルメディスン

研究

開発

診断

治療

予防

デ
ー
タ
蓄
積
・
患
者
還
元

ア
ウ
ト
カ
ム
評
価

事業実施組織

臨床情報

全ゲノム
データ

リアルワールド
エビデンス

マルチ
オミックス情報

疾患
レジストリ

国民へ質の高い医療を届け、将来的な「がん・難病等の克服」のため、創薬等を見据えた出口戦略に基づく新規の臨床
試験・治験等による経時的で質の高い臨床情報と全ゲノム情報に加えて、マルチオミックスデータや、リアルワールド
エビデンスが集積された情報基盤を構築し、事業実施組織と産学コンソーシアムが連携して、その情報基盤の利活用に
よる創薬プロセス等の格段の加速･効率化を進める。

創薬を見据えた出口戦略に基づく質の高い情報基盤の構築と利活用

出
口
を
見
据
え
た
基
本
・
戦
略
コ
ホ
ー
ト

患者

論文

DB

バイオ
バンク

治験情報

DB

対象を

絞り込む

産学コンソーシアム

利
活
用

国
民
へ
質
の
高
い
医
療
を
届
け
、
が
ん
・
難
病
等
を
克
服
す
る

医療機関

②臨床試験・

治験、未診断等

③質の高い情

報基盤の構築

④創薬プロセス等の格段の加速・効率化

連携

①創薬等の出口を見据えた戦略コホートの提案
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「全ゲノム解析等実行計画」の目指す未来
～ビッグデータのコアとなる全ゲノム解析～

臨床試験

・
治験

ヘルスケア

先制医療
予防医学

デジタル
メディシン

医療機器等
開発

診断
・
創薬

新規治療法

病態解明

患者還元

応
用
研
究

情報基盤・AI

基
礎
研
究

国際連携関係省庁連携

出
口
を
見
据
え
た
戦
略
的
研
究
開
発

日
本
国
発
の
新
規
研
究
開
発

情報基盤利活用促進による
国際的研究開発

国民へ質の高い医療を届け、将来的な「がん・難病等の克服」を目指す

ゲノム免疫
等

PPI・ELSIの推進
23



ありがとうございました。

厚生労働省
Ministry of Health Labour and Welfare

ひと、くらし、みらいのために

厚生労働省
Ministry of Health Labour and Welfare

ひと、くらし、みらいのために
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がん研究会有明病院

がんゲノム医療開発部、乳腺外科

上野 貴之

2023/8/29
全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム
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全ゲノム解析における患者還元の取組みと課題



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

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

未来投資会議構造改革徹底推進会合
第7回「健康・医療・介護」会合 資料2より改変

全ゲノム解析
全ゲノム検査はパネル検査等に比べると現時点でほとんどわ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



がんゲノム検査 遺伝子パネル 全エキソン 全ゲノム

検査対象
• がんに関連する遺伝子

（100～500）
• タンパクコード領域

（約20,000）
• ゲノム全体

治療への結びつき

特徴
• 臨床での使用が前提（多

くは保険適応外・未承認
薬）

• 臨床的有用性（現時点）
はパネル検査とほぼ同じ

• 新規薬剤開発
• がんのバイオロジー
• あらたな戦略

がんゲノム検査



令和3～４年度AMED研究班の概要（がん領域）

28

公募の種類 がん種 代表者 研究代表機関 R3症例数 R4症例数 追加医療機関

A班：
患者還元班
（体制構築
班）

難治性がん等 山本昇 国立がん中央 500症例 600症例＋α

国立がん 東病院
成育医療研究センター
岡山大学病院

難治性がん等 浦上研一 静岡がんセンター 500症例 600症例＋α 近畿大学病院

難治性がん等 上野貴之 がん研有明病院 500症例 600症例＋α
慶應義塾大学病院
大阪大学病院

B班：
患者還元班
（領域別
班）

消化器がん 柴田龍弘 東京大学 1400症例

血液がん 南谷泰仁 京都大学 1400症例

小児がん 加藤元博 東京大学 1400症例

希少がん 松田浩一 東京大学 1400症例

婦人科がん 森誠一 がん研有明病院 1400症例

呼吸器がん他 河野隆志 国立がん中央 1400症例

C班：解析
班

井本清哉
東京大学医科学研
究所

A班、B班
合わせて
9900症例す
べての症例の
解析

①集中管理チーム
②ゲノム解析チーム
③臨床情報チーム
④レポート作成チーム
⑤データ共有チーム
⑥出口戦略チーム



がん研究会における全ゲノム等解析プロジェクトの概要

●高度化されたプレシジョン医療の実践  

●個別化医療や新規の診断技術や治療法等の創出と実用化を目的とした臨床研究
  日本を代表する臨床研究グループと連携した臨床研究

●遺伝性疾患の還元体制の構築
  遺伝性腫瘍関連病的バリアントに関して確認検査を踏まえて還元
  非腫瘍性疾患原因遺伝子に対しても適切な還元の在り方について検討

●質の高い情報基盤の構築・利活用（アカデミア・産業フォーラムと連携）

●産業利用による医薬品開発

● AIアバターを用いた説明同意取得補助システムの改良と本格運用
  ICT/AI技術を用いて患者・医療従事者の大幅な負担軽減

1) 直接的還元

2) 2次的(間接的)還元

3) 還元の強化
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がん研究会 還元班（上野班）の概要
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がん研究会における全ゲノムエキスパートパネル検討状況
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アクショナブル遺伝子変異あり：
408例（51.0％）

 ・がん3学会ガイダンスエビデンスレベルＡ～Dの遺伝子変異
 ・OncoKBにおけるエビデンスレベル１～3Bの遺伝子変異
 ・TMB-high

生殖細胞系列の病的バリアントの検出数
・腫瘍性疾患   51例（6.4％）
・非腫瘍性疾患  72例（9.0％）

2023.8 .17時点

800 例

既存の検査では検出できないがんに関与
するゲノム異常の検出：56例

全ゲノム解析の結果が診断に有用であっ
た例：26例

全ゲノムエキスパートパネル
検討症例数の推移
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全ゲノム解析が診断に有用であった症例

耳下腺腫瘍(acinic cell carcinoma)におけるNR4A3 enhancer hijackingの診断

全ゲノムの構造解析により、
耳下腺腫瘍の症例において、腺房細胞癌
（acinic cell carcinoma）で頻発すること
が知られている 4番染色体と9番染色体の
転座 [t(4;9)(q13;q31)]が検出された。

転座の結果生じたenhancer hijackingに
よるNR4A3遺伝子の発現上昇が、がんの
ドライバー変異である可能性が示された。
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可能性：ESR1融合遺伝子とホルモン療法耐性

(Gou X, Cancer Res 2021; 81: 6259)



全ゲノム解析における遺伝性疾患の還元体制の構築

情報提供

適切なマネジメント

血縁者フォロー
（未発症者も含む）

KCNQ1(QT延長症候群), DSG2(不整脈原性右室心筋症), ATP7B(ウィルソン病), GAA(糖原病II型 
ポンペ病), PCSK9, LDLR(家族性高コレステロール血症), RYR1(悪性高熱)等

開示推奨 国内外のガイドラインを参考にした当院開示対象遺伝子（59 Genes）

A
(40 genes)

ガイドライン等で
サーベイランスを含む
マネジメント推奨あり

APC, ATM, BARD1, BMPR1A, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDH1, CDKN2A, CHEK2, EPCAM, MAX, MEN1, 
MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH(AR), NF1, NF2, PTCH1,PTEN, PALB2, PMS2, RAD51C, RAD51D, RB1, RET, 

RNF43, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SMAD4, STK11, TMEM127, TP53, TSC1, TSC2, VHL

B
(10 genes)

ガイドラインの記載はないが
文献でのマネジメント

推奨あり
BAP1, CDK4, FH, FLCN, NBN, MET, POLD1, POLE, POT1, WT1

C
(9 genes)

エビデンスが不十分
開示/非開示は

症例に応じて個別に検討

AXIN2, GREM1, MLH3(AR), MSH3 (AR), MUTYH(AD), NTHL1(AR), SMARCB1, TERT, 
TWRF2IP

全
ゲ
ノ
ム
解
析

エ
キ
ス
パ
ー
ト
パ
ネ
ル

専門家会議
（院内）
Germline 

Finding開示
Working Group

(GF開示WG)

（
全
ゲ
ノ
ム
解
析
結
果
）

患
者
へ
の
結
果
返
却
①

遺伝
カウンセリング

（院内）
・臨床遺伝医療部

遺伝
カウンセリング
（院内・院外）

・臨床遺伝医療部
・連携専門施設
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e
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認
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査

相互連携
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果
）

患
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却
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性
疾
患
原
因
遺
伝
子
の
対
応

非
腫
瘍
性
疾
患
原
因
遺
伝
子
の
対
応

情報提供

適切なマネジメント

血縁者フォロー
（未発症者も含む）

ACMG SF ｖ3.1を参考にした当院開示対象遺伝子（50 Genes）

遺伝診療部門で対応ゲノム診療部で説明

G
e
rm

lin
e

確
定G

e
rm

lin
e

疑
い
あ
り

G
e
rm

lin
e

確
定

専門家会議
（院内外）
・GF開示WG

+
・Germline Findings 

Board(GFB)
（連携専門施設）

・各ガイドライン(ACMG SF v3.1, ESMO,
NCCN Guidelines® Version 1.2022 ,
小杉班 Ver3.1）での推奨度

・確認検査の実施可否(外部委託) を参考に作成

強

弱

開示対象
医学的管理に導入

・病的意義評価
・表現型確認
・サーベイランス
体制の確認

ノ
ウ
ハ
ウ
の
明
文
化
・
協
力
機
関
と
の
共
有
に
よ
る
医
療
の
均
て
ん
化

研究成果を
全国へ共有

院
外
の
医
療
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対
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と
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た
遺
伝
カ
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ン
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リ
ン
グ
ス
キ
ル
向
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啓
発

34現時点で開示対象としていない非腫瘍性疾患原因遺伝子に対しても適切な還元の在り方を検討



35

還元班の強化に関する取組み

標準説明

標準説明動画視聴

（アバター）

患者さんの待機時間

理解度

類推AI

これまでのIC

Drアバターを利用したIC

帰宅

対面でのIC

個別説明／

質疑応答
合意記録標準説明

患者さんが待機時間中に

アバターが標準説明を実施

どの箇所が不明であったのかを、医師がシステムから確認、不明点等を

主治医に事前共有(アバター説明閲覧中の表情なども活用を検討)

アバターが実施済みため、

主治医による標準説明を省略

帰宅個別説明／

質疑応答
合意記録

対面でのIC

患者さんの待機時間

患者さんは、動画の視聴中に分かりにくい説明

があれば、クエスチョンボタンを押す

対面で不明点を重点的に説明する

ICT/AI技術を用いた相互コミュニケーションの充実によるゲノムに関する理解の深化、患者・医療従事者の
大幅な負担軽減等を目指し、より質の高い医療を提供する。

① IC時間の短縮 ② より納得のIC実現 ③ 説明内容の均一化

患者共通の内容は事前にアバターが
説明し医師がコアな部分を説明

待ち時間を利用した事前説明により
不明点を重点的に説明が可能

説明コンテンツを共有化し
均一な説明が可能

令和4年度にAIアバター技術を活用した説明補助資料を作成し倫理審査を経て試行運用を開始している。
令和5年度以降は本資料の改良を行いながら本格運用を目指す(★令和5年度以降の新たな取組み) 。

④ 各専門家の監修
より患者に分かりやすい
説明資料の作成が可能

倫理専門家の観点から

患者の観点から

Science Communicator

の観点から

丸 祐一（鳥取大学）

野崎 亜紀子（京都薬科大学）

天野 慎介

（一般社団法人

全国がん患者団体連合会）

青山 聖子

（Sci-Tech 

Communications）



主な課題 具体的な内容

検査精度
所用日数

⚫ 現時点での遺伝子変異検出力の精度はパネル検査に比較して劣っている
⚫ 結果返却までの所要時間が長い（数カ月程度）

検査費用
⚫ シークエンスのみに係る費用は低下しているがスーパーコンピューターによる情報処理や
アノテーション、人件費等に高額な費用がかかる

⚫ 検査費用の総額はパネル検査に比較して全ゲノム検査の場合では高額となる

情報解析
⚫ 全ゲノム検査では、シークエンス後の情報解析にスーパーコンピューターが必要（現在、

東大医科学研究所のSHIROKANEを利用）
⚫ 情報解析・アノテーションに係る人材も不足

実施医療機関 ⚫ 全ゲノム解析結果を検討できるエキスパートパネルはごく限定される

臨床的有用性

⚫ 診断などに有用である可能性、新たなdruggable変異を発見できる可能性
⚫ 現時点では、治療薬のある遺伝子はパネル検査に含まれているので、全ゲノム検査の結果

から新たに治療薬が判明することは希である
⚫ 臨床実装に向けては、がん種などの対象設定が必要である
⚫ 診療に活用する場合にはCDx,パネル検査等による確認が必要（臨床レベルの品質でない）
⚫ がんではない病気の原因となる変異を見つけた場合の対応が定まっていない
⚫ 蛋白質とならない領域の変異を見つけた場合の対応が不明

倫理的課題
⚫ 全ゲノム解析が社会の理解と信頼に基づき適切に実施されるための倫理的・法的・社会的

課題(ELSI)への対応と適切な社会環境の整備

全ゲノム解析の臨床導入に向けた課題
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臨床試験による
小児がん全ゲノム解析の実装計画

加藤元博
東京大学医学部附属病院 小児科

市民公開シンポジウム（2023年8月29日@Web）



小児がんの特徴
•頻度が低い

• 年間に2000-2500人
（全年齢のがん発症：約100万人）

•内訳が成人がんと異なる
• 造血器腫瘍が多い（40-50%を占める)

• 固形腫瘍の内訳も異なる

• 長期生存率は改善・・・だが、
• 依然としてこどもの死亡原因の上位

→再発率を減らしたい
（「生存期間の延長」でなく「治癒率の上昇」）

• でも、晩期合併症も最小化したい

国立がん研究センターがん情報サービス
（https://ganjoho.jp/reg_stat/statistics/dl/index.html）より



小児がんとゲノム
•がん細胞に生じているゲノム異常の数が少ない

• 「ひとつひとつのゲノム異常」と「がん細胞の性質」の関連が大きい

•治療標的に用いるだけでなく、診断の補助や予後予測にも有用

•例：固形腫瘍を生検した
• EWSR1-FLI転座が検出された

→Ewing肉腫と診断する補助情報になる

•例：急性リンパ性白血病と診断した
• ETV6-RUNX1転座が検出された

 →再発率は<10% ⇒治療は予定通り

• TCF3-HLF転座が検出された
 →再発率は>60% ⇒治療の強化・新規治療の導入を試みる



小児がんとがんゲノムプロファイリング検査（パネル検査）

C-CAT HP（ https://for-patients.c-cat.ncc.go.jp/library/statistics/ ）

<0.5%の小児がんに対して、2.5%のCGP検査が実施されている

• 2019年：がんゲノムプロファイリング（CGP）検査が実装
• 小児がんに対しても、積極的に実施されている



小児がんゲノム医療(をより良くするために)に必要なもの

•より適したゲノム検査
• 現在、広く使われているパネル検査は、「成人がん」の「治療標的を探す」
ことを目的に解析する遺伝子が選択されている
⇒小児がんの診療に必要な遺伝子でも含まれていないものがある

•「小児がんゲノム」に詳しい専門家(たち)により結果を解釈する体制
• 病理診断と情報を統合して診断を検討することも重要

•情報と検体を集積する体制
• 将来のさらなる発展につなげる



小児がんに対する新たなCGP検査を用いた臨床研究

• 小児がんの診療において、CGP検査を十分に活用できる体制を整える必要がある。

• 「新Todai OncoPanel（TOP2）」を用いて

⁃ 小児がんでの意義を確認する

⁃ 小児がんゲノム診断の実装に必要な体制を確
認し、実際の整備に繋げる。

⁃ 希少がんに対するゲノム医療の参考にもなる

•全国ゲノムプラットフォーム研究
（JCCG-TOP2）

⁃ 研究代表者：松本公一

⁃ 研究事務局：加藤元博、田尾佳代子



c

臨床研究？

•ただ漫然と医療を行うだけでなく、あらかじめ方針（何をするか）を
決め、記録（その結果どうだったか）しながら医療行為を行うことで、
その「意義」や「課題（＝伸びしろ）」を知ることができる

http://jccg.jp/

• 小児がんのような希少ながんは、
ひとつの施設だけで臨床研究を
行っても、効率が悪い

⇒日本小児がん研究グループ
（JCCG)



小児がんと全ゲノム

• Zero Childhood Cancer Program
• オーストラリア

• 252名の小児

• 臨床的に役立つゲノム異常: 93.7%

• Genomes for Kids 
• 米国St. Jude小児病院

• 309名の小児

• 臨床的に役立つゲノム異常：86%

Wong M et al. Nat Med 2020

Newman S et al. Cancer Discov 2021



小児がんと全ゲノム解析
•令和3年度

• 目的：全ゲノム解析をすること
• 疾患の理解を深める

• 今後の「実装」に向けた基本情報にする

• すでに診断された小児がん患者さんの過去の検体を用いて解析

• JCCGと連携して実施し、1469名の検体を全ゲノム解析

•令和4年度
• 目的：全ゲノム解析した結果を報告する

• 検査としての実装を試みる

• 2施設122名の小児がんを解析



• 施設を拡大し、検査として実装が可能かを試みる
• ドラッグラグ解消（出口戦略）と検査ラグ解消（入口戦略）を並行して実施
• ゲノム診断＋病理診断＋臨床情報収集＋検体保存を含んだ体制で、研究⇒診療⇒研究、の循環を作る

小児がんと全ゲノム解析



全ゲノム解析の実装への期待と課題
•「がんゲノム医療できますか？」

• ゲノム検査を治療に利用することは、以前から行っていた

• 診療にもっとも重要な遺伝子は、様々な方法ですでに検査できる

• 「より効率的にゲノム検査ができるようになった」が”ゲノム医療”

•「全ゲノム解析の実装で、すべて解決する？」
全ゲノム情報で、疾患の全てが分かるわけではない

ゲノム異常が特定できても、直接は役には立たないかも

全ゲノム解析が実装すれば、さらにたくさんの遺伝子や広い領域を検査できる

• 診断補助・予後予測・治療標的に使うことでより良い治療につなげられる

• 遺伝的な背景の情報をもとに治療や健康管理にも役立てられる

新たな診断法や治療法の開発にもつながる

全ての小児がん患者が、必要なタイミングで
最適なゲノム検査を受けられるようにしたい

必要な体制や、課題などを
臨床研究で確認
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難病と全ゲノム解析の話題

国立国際医療研究センター研究所
ゲノム医科学プロジェクト

徳永 勝士

全ゲノム解析等の推進に関する
市民公開シンポジウム

2023年8月29日



原因、発病の仕組みが明らかでない

治療方法が確立していない

希少な疾病

長期にわたり、療養を必要とする

介護等に人手を要するために家族の負担が重く、
また精神的にも負担の大きい疾病

症状だけでは診断が困難な場合も多い

難病



難病のゲノム解析の意義

原因遺伝子／バリアントの特定

早期診断、診断確定、予後の予測

治療方針の決定

ゲノム医療の確立

新たな治療法開発

具体例：診断が確定したことにより、
・適切な医療・効果的な治療の選択につながった
・侵襲的な検査（生検など）が不要になった
・症状の誘因物質を避けることができる
・血縁者の検査が行われた（リスク予測、早期発見）



難病のゲノム解析

１ 候補の遺伝子／領域を解析する

２ 全エクソーム解析（whole exome sequencing: WES）
AMEDの IRUD（未診断疾患イニシアチブ）事業

３ 全ゲノム解析（whole genome sequencing: WGS）
厚生労働省、AMEDの全ゲノム解析事業

（塩基配列決定）

少数塩基のみならず、大規模な構造の異常も検出できる



難病の全ゲノム解析：方針を検討



難病の全ゲノム先行解析
実施体制 (2020-2022年度)

研究代表者
國土 典宏

国立国際医療研究センター(NCGM) 

ゲノム基盤
徳永 勝士

国立国際医療研究センター(NCGM) 

多因子性難病

岩田 岳
（東京医療
センター）

祖父江 元
(愛知医科大学）

戸田 逹史
(東京大学)

未診断疾患

朝野 仁裕
(大阪大学）

松原 洋一
(国立成育医療
研究センター)

松本 直通
(横浜市立大学）

オミックス

小川 誠司
（京都大学）

荻 朋男
（名古屋大学）

松田 文彦
(京都大学)

単一遺伝子疾患

小崎 健次郎
(慶應義塾大学）

辻 省次
（東京大学）

西野 一三
(NCNP)

小室 一成
（東京大学）

臨床情報
山野 嘉久

（聖マリアンナ医科大学）

研究副代表
水澤 英洋

国立精神神経医療研究センター(NCNP) 



難病のゲノム医療推進に向けた全ゲノム解析基盤に関する研究開発(概要図）

ゲノム医療推進に向けた大規模全ゲノム解析計画

がん

DNA 血漿

難病ゲノムデータセンター(NCGM）

難病と遺伝子との関係の解明
様々な研究への利用

コントロール群

令和元年〜
全ゲノム解析

協力医療機関

6,500名の難病患者のゲノム検体、臨床データを保管

ゲノム個別化医療へ
ゲノム解析結果を診断や治療に
利用
パネル検査

ゲノム解析業者
に解析を委託
全ゲノム解析

＊ゲノムおよび臨床デー
タ格納
＊ゲノムおよび臨床デー
タ基盤の構築
＊ゲノムおよび臨床デー
タ提供体制整備

研究者へのデータ提供

＊データシェアの検討
（クラウド利用）
＊ポリシーの作成

AMED 連携スパコン

全ゲノム解析基盤

難病バイオバンク
(NCGM）

＊検体収集方法の統
一（同意書等）
＊検体保管
＊検体品質の標準化

製薬企業、アカデミアの研究者

単一遺伝
疾患

研究開発環境整備

産学連携体制

国際連携機能

倫理審査／検体
提供審査の検討

多因子性
難病

未診断疾患
（IRUD)

オミックス

慶應義塾
大学

東京大学

国立精神
神経医療
センター

東京医療セ
ンター

愛知医科大
学

東京大学

大阪大学

国立成育
医療研究
センター

横浜市立
大学

名古屋大学

京都大学

聖マリアン
ナ医科大学

12,408検体
を解析終了



全ゲノム解析基盤の実績
https://rare-disease-wgs.jp/

• 当初計画の6,500検体を上回る8,033症例；12,408検体
のゲノム解析を完了し、臨床情報とともにデータベースに
格納

• 現時点で約500症例で病因遺伝子・バリアントを特定

症例数 検体数 症例数 検体数 症例数 検体数

2020-21年度 3,401 4,109 1,120 2,753 4,521 6,862

2022年度 2,259 2,619 1,253 2,927 3,512 5,546

合計 5,660 6,728 2,373 5,680 8,033 12,408

解析年度
既診断疾患 未診断疾患 合計

https://rare-disease-wgs.jp/


難病のゲノム医療実現に向けた全ゲノム解析の実施基盤の構築と実践

全ゲノム解析等実行計画2 0 2 2に関連する会議や事業

難病ゲノム
データベース

＊ゲノムデータ
＊臨床情報
＊同意情報

代表機関・ 国立国際医療研究センター

難病バイオバンク

＊検体の保管
＊品質の標準化
＊提供体制の整備

解析基盤

保管

協力医療機関

分担研究機関
国立精神・ 神経医療研究センター、 慶應義塾大学、 東京大学、 東京医療センター、 愛知医科大学、
大阪大学、 国立成育医療研究センター、 横浜市立大学、 京都大学、 名古屋大学、 聖マリ アンナ医科
大学、 東北大学、 神戸大学、 長崎医療研究センター

＊W GS解析（ 外部の
解析施設に委託）
＊１ 次データ解析
＊解析レポート
＊臨床情報の管理

解析レポート

ゲノムデータ

検体

臨床情報

データ利活用
システム

＊製薬企業、 アカデ
ミ アの研究者が研究
開発する環境

登録

全ゲノム解析等の推進
に関する専門委員会

難病に関するゲノム医

療推進にあたっての統
合研究

全ゲノム解析等実行計
画 2022 における事業
実施準備室

難病全ゲノム解析等実

行計画に関連した予算
事業

連携 連携 連携 連携

登録

実施体制難病の全ゲノム本格解析 (2023-2026年度)



まとめ

• ゲノム医療の実現に向けて、難病全ゲノム先行解析プロ

ジェクトを実施（2020年10月-2023年3月）

• 分担研究者が収集した難病患者・家族検体を、ゲノム基

盤担当者が受けて全ゲノム解析を実施、その結果に分担

研究者が専門的な解析を加え、多数の新規病因遺伝子・

バリアントを検出（8,033症例；12,408検体の解析を

完了）

• ゲノム情報・臨床情報のデータベースを国立国際医療研

究センター内に構築・格納

• 2023年3月から新規の難病全ゲノム本格解析プロジェク

トを開始 → ゲノム医療の実践へ



一般社団法人全国がん患者団体連合会  理事長

一般社団法人グループ・ネクサス・ジャパン  理事長

天野 慎介

患者の立場から全ゲノム解析に期待すること

https://twitter.com/shinsuke_amano

https://www.facebook.com/amano.shinsuke/



自己紹介

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム

⚫1973年 東京都生まれ 慶應義塾大学商学部卒
⚫2000年 悪性リンパ腫を発症、化学療法を受ける
⚫2001年 大量化学療法併用自家末梢血幹細胞移植を受ける
⚫2002年 悪性リンパ腫を再発、放射線治療を受ける

➢ 放射線治療の副作用で、間質性肺炎を発症
➢ 間質性肺炎治療の副作用で、左目に進行性網膜外層壊死を発症し、視力を失う

⚫2004年 悪性リンパ腫を再発、化学療法を受ける
⚫2005年 グループ・ネクサス理事長
⚫2009年 厚生労働省がん対策推進協議会会長代理（2期4年）
⚫2015年 一般社団法人全国がん患者団体連合会理事長

⚫一般社団法人神奈川県がん患者団体連合会理事長
⚫一般社団法人日本医療安全学会理事
⚫厚生労働省医道審議会医師分科会医学生共用試験部会委員
⚫厚生労働省先進医療技術審査部会構成員
⚫厚生労働省患者申出療養評価会議構成員
⚫厚生労働省がん診療提供体制のあり方に関する検討会構成員
⚫厚生労働省がんゲノム医療中核拠点病院等の指定に関する検討会構成員
⚫文部科学省がんプロフェッショナル養成推進委員会委員
⚫日本医療研究開発機構（AMED）課題評価委員
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悪性リンパ腫の患者として（27歳）

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム

朝日新聞2016年8月29日朝刊「患者を生きる」／朝日新聞「アピタル」
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20年前の移植病棟にて

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム 62

「飲み薬で白血病が治ればいいのに」

「自分が受けてる治療が、昔は治療と称してこんな
野蛮なことをしていたのか、と言われる時代が来て
ほしい」



がん対策基本法の成立（2006年）
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厚生労働省ホームページ／第32回厚生労働省がん対策推進協議会（2012年3月1日）より

厚生労働省がん対策推進協議会

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム



改正がん対策基本法の成立（2016年）
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第19条
国及び地方公共団体は、がんの本態解明、革新的ながんの予防、診断及び治療に
関する方法の開発その他のがんの罹患率及びがんによる死亡率の低下に資する事
項並びにがんの治療に伴う副作用、合併症及び後遺症の予防及び軽減に関する方
法の開発その他のがん患者の療養生活の質の維持向上に資する事項についての研
究が促進され、並びにその成果が活用されるよう必要な施策を講ずるものとする。
２ 前項の施策を講ずるに当たっては、罹患している者の少ないがん及び治癒が
特に困難であるがんに係る研究の促進について必要な配慮がなされるものとする。

全国がん患者団体連合会による記者会見、参議院でのがん対策基本法改正案の採決（参議院インターネット中継）

全国のがん患者団体からの要望を受けて加えられた条文



革新的がん研究医療実用化研究事業（AMED）
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AMED発行パンフレット「ジャパン・キャンサーリサーチ・プロジェクト」より



がんゲノム医療と遺伝子パネル検査

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム 66

厚生労働省第1回がんゲノム医療推進コンソーシアム運営会議資料より



がんゲノム医療中核拠点病院等（2023年4月1日現在）
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がんゲノム情報管理センターホームページホームページ／厚生労働省「第４回がんゲノム医療中核拠点病院等の指定に関する検討会」資料より



遺伝カウンセリングと遺伝性腫瘍に対する経口のPARP阻害剤
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厚生労働省第1回がんゲノム医療推進コンソーシアム運営会議資料／アストラゼネカホームページより

経口のPARP阻害剤 オラパリブ



全ゲノム解析における患者還元体制
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厚生労働省「第9回全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会」資料より



全ゲノムシークエンス（WGS）が臨床的に有用であった症例の報告
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厚生労働省第16回全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会「全ゲノム解析等に係る令和2年から令和4年度までのAMED研究報告」資料より



全ゲノム解析等実行計画とPPI・ELSI（倫理的・法的・社会的な課題）への対応

71

厚生労働省厚生科学審議会科学技術部会全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会（第12回）資料より

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム



全ゲノム解析等実行計画とPPI・ELSI（倫理的・法的・社会的な課題）への対応

全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム 72

厚生労働省厚生科学審議会科学技術部会全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会（第12回）資料より



がん患者が経験する悩み

「患者必携 がんになったら手に取るガイド」
（国立がん研究センターがん対策情報センター）より

厚生労働省第1回小児・ＡＹＡ世代のがん医療・支援のあり方に関する検討会
「思春期・若年成人（AYA）世代のがんの現状と課題」
（国立国際医療研究センター・清水千佳子参考人）
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ゲノム情報の医療への利用での不安
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日本科学未来館調査／厚生労働省厚生科学審議会科学技術部会全ゲノム解析等の推進に関する専門委員会（第7回）資料より



国内における遺伝情報による差別と米国のGINA法（遺伝情報差別禁止法）
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内閣府第9回ゲノム医療推進協議会資料／厚生労働省「第8回ゲノム情報を用いた医療等の実用化推進タスクフォース」早稲田大学・横野恵准教授提出資料



がん患者団体・難病団体・ゲノム医療当事者団体からの要望活動
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全国がん患者団体連合会と日本難病疾病団体協議会より大口善徳厚労副大臣に要望
（2018年12月17日）

全国がん患者団体連合会とゲノム医療当事者団体連合会より
超党派議連議員連盟の中島克仁事務局長に要望

（2021年12月17日）



日本医学会・日本医師会・患者団体からの共同声明（2022年4月）
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日本医師会ホームページより 日本医学会・日本医師会からの
共同声明

全国がん患者団体連合会
ゲノム医療当事者団体連合会

共同声明



学会・患者団体・関連団体185団体からの法案早期成立に向けた要望書
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超党派「適切な遺伝医療を進めるための社会的環境の整備を目指す議員連盟」総会
（2022年10月6日）

一般社団法人全国がん患者団体連合会、一般社団法人ゲノム医療当事者団体連
合会などの患者団体をはじめ、日本癌学会、日本癌治療学会、日本臨床腫瘍学
会、日本人類遺伝学会、日本製薬工業協会などの関連団体185団体が賛同し要望



法案の早期成立に向けた要望活動
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武藤香織先生（東京大学）と共に秋野公造・参議院議員への要望
（2022年11月）

小崎健次郎先生（慶應義塾大）間野博行先生（国立がん研究センター）
横野恵先生（早稲田大）と共に

三ッ林裕巳・衆議院厚生労働委員長に要望（2022年11月）



法案の早期成立に向けた要望活動
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小崎健次郎先生（慶應義塾大）佐谷秀行先生（藤田医科大学と共に
古川俊治・参議院議員への要望

（2022年12月）

全国がん患者団体連合会役員で三原じゅん子・参議院議員への要望
（2022年12月）



2022年秋の臨時国会での法案提出を断念（2022年12月）
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朝日新聞アピタル（2022年12月8日）より 超党派「適切な遺伝医療を推進するための社会的環境の整備を目指す議員連盟」
総会にて議員連盟の先生方とともに（2022年12月8日）



良質かつ適切なゲノム医療を国民が安心して受けられるようにするための施策の
総合的かつ計画的な推進に関する法律案（2023年6月9日成立）
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衆議院ホームページ／衆議院インターネット中継より

衆議院厚生労働委員会での採決（起立総員・全会一致）
2023年5月31日（差別等への適切な対応の確保）

第16条 国は、ゲノム医療の研究開発及び提供の推進に当たっては、生まれながらに固有で子孫に
受け継がれ得る個人のゲノム情報による不当な差別その他当該ゲノム情報の利用が拡大されること
により生じ得る課題（次条第二項において「差別等」という。）への適切な対応を確保するため、
必要な施策を講ずるものとする。



ゲノム医療法と関係省庁
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ゲノム医療法



研究への患者・市民参画（PPI）／AMED

AMEDホームページより

84全ゲノム解析等の推進に関する市民公開シンポジウム



研究の流れと患者参画

基礎研究 非臨床試験 臨床試験 審査と承認

「研究をどのように
進めたら良いのだろう？」

「研究を理解し
応援しよう！」

①臨床試験に患者（被験者）として参加すること

②研究を計画し評価する場に患者として参加すること

③研究を患者や市民が理解し支援すること
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JCOG乳がんグループでのPPIの例

第1回JCOG患者・市民セミナー「JCOGが目指すPPIの方向性とディスカッションのテーマ」（国立がん研究センター中央病院臨床研究支援部門・中村健一先生）より



SCRUM-JapanとMONSTAR-SCREENにおけるPPI

国立がん研究センタープレスリリース「リキッドバイオプシーによる個別化医療の実現を目指す新プロジェクト「CIRCULATE-Japan」始動」より
国立がん研究センター東病院「MONSTAR-SCREEN」より



共同通信2023年6月28日配信記事より
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SCRUM-JapanとMONSTAR-SCREENにおけるPPI
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