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遺伝子パネル検査による遺伝子プロファイリングに基づく 

複数の標的治療に関する患者申出療養の円滑な提供体制等の構築に資する研究 
 

研究代表者：山本 昇  国立がん研究センター中央病院 先端医療科・科長 
 

 
 
研究要旨 
 

本邦では 2019 年 6 月にがん遺伝子パネル検査が保険適用を受け、がんゲノム医療が本格的

に実装された。 
がん遺伝子パネル検査で検出された遺伝子異常にマッチした治療が受けられる患者の割合は

多くはなく、また、治療に至った患者の多くは治験薬をはじめとする適応外医薬品が大半を占め

ていた。この課題は本邦のみならず各国で喫緊の課題であり、米国では遺伝子異常に応じて治療

薬を投与する NCI-MATCH という臨床研究が開始されている。本邦においても類似の体制構築

が求められ、国立がん研究センター中央病院では患者申出療養制度下でバスケット・アンブレラ

型の臨床研究を開始した。研究開始から 2023 年度末時点で 700 例近い症例が本研究で適応外薬

を用いた治療を受け、本研究は本邦におけるがんゲノム医療の出口戦略として一定程度貢献と

考えられる。すでに予定登録数に達し、統計解析を行ったコホートについては、2023 年に外部

発表を行った。また、当該薬剤の適応拡大の申請において本研究データが規制当局に提出され薬

事に活用される実績もできた。今後も、求めに応じて本研究を継続しつつ、本邦におけるがんゲ

ノム医療の基盤的研究として、試験運営の在り方を関係各所と議論する。 
 

 
 

分担研究者名 
下井 辰徳 国立がん研究センター中央病院・

腫瘍内科・医長 
角南 久仁子 国立がん研究センター中央病院・

臨床検査科・医長 
柴田 大朗 国立がん研究センター中央病院・

研究支援センター・生物統計部長 
中村 健一 国立がん研究センター中央病院・

国際開発部門・部門長 
沖田 南都子 国立がん研究センター中央病院・

研究企画推進部・部長 
安藤 弥生 国立がん研究センター中央病院・

研究企画推進部・医員 
森 幹雄 国立がん研究センター中央病院・デ
ータ管理部・データ管室長 

 
 
A． 研究目的 

がん遺伝子パネル検査は、がん組織内の

数十から数百の遺伝子異常（塩基置換、挿入、

欠失、コピー数異常、再構成等）を一括で検

査できる。この中には、既に保険適用となっ

ている分子標的治療薬の選択可否に関わる

遺伝子異常を含め、治験等への参加可否に関

わる遺伝子異常を含んでいる。一方で、遺伝

子パネル検査を実施しても、推奨される医薬

品は様々である。本邦で製造販売承認を得た

114 遺伝子を搭載した遺伝子パネル検査であ

るOncoGuide NCCオンコパネルシステムを

実施した 187 例の研究では、別のがん種に対

する既承認薬が存在する又は臨床的有用性

が明確な遺伝子異常が見つかった割合は 33
例 （ 17.8% ） で あ っ た （ Cancer Sci. 
2019;110(4):1480-1490）。 

このように、がん遺伝子パネル検査を受け

た患者の中の 1-2 割程度は、適応外医薬品が推

奨されることが想定される。ただし、これらの

適応外医薬品は、通常は保険外併用療養費制度

の下でしか投与できない。適応外医薬品を用い

た治験や先進医療が実施中であれば、当該試験

に参加することで適応外医薬品の投与を受け
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ることができるものの、そうした試験の数は限

定的である。そのため、遺伝子パネル検査が日

常診療に導入されたとしても、がん遺伝子パネ

ル検査で臨床的に意味のある遺伝子異常が見

つかったものの治療の機会を得られない患者

が一定数発生することが予想される。 
そこで、わが国で薬事承認済み、あるいは評

価療養として実施されている遺伝子パネル検査

を受け、臨床的有用性が明確な遺伝子異常を有

することが判明した患者を対象として、それぞ

れの遺伝子異常に対応する適応外医薬品を患者

申出療養制度に基づいて投与するバスケット型

研究を実施し、治療経過についてのデータを収

集することとした。今回の研究期間内に、適応外

医薬品の対象となる患者がどれほど存在するか

を把握するとともに、それらの患者が有するバ

イオマーカーの種類や頻度を把握し、適応外医

薬品を投与した際の有効性、安全性を収集する。

一定の有効性が確認された適応外医薬品につい

ては本研究とは別の治験に導出する将来の保険

収載に向けた標的なロードマップを整備する。 
 
 
B． 研究方法 

本研究は、わが国で保険適用済み、あるい

は評価療養として実施された遺伝子パネル検

査を受け、actionable な遺伝子異常を有するこ

とが判明した患者を対象に、それぞれの遺伝子

異常に対応する適応外薬を患者申出療養制度

に基づいて投与し、治療経過についてのデータ

を収集することを目的として行う。本研究では

保険適用が得られていない適応外医薬品が用

いられる。そのため、患者申出療養制度に基づ

き、臨床研究法下で実施する特定臨床研究に該

当する。 
国立がん研究センター中央病院が研究代表

医師および全体の調整事務局を担い、がんゲノ

ム医療中核拠点病院 12 施設（国立がん研究セ

ンター中央病院以外 11 施設）を中心に、患者

申出療養会議で協力医療機関として認められ

た施設が参加して行う多施設共同研究である。

本研究は、特定臨床研究として認定臨床研究審

査委員会での認定（認定番号：CRB3180008）
を得て 2019 年 10 月 1 日付けで jRCT に登録

及び公開されている（jRCTs031190104）。 
医薬品は契約に基づき製造販売業者から無

償提供を受けることを原則としている。医薬品

の無償提供を受けた場合、本研究で収集された

患者背景や治療効果、安全性のデータを、契約

に基づき薬剤提供企業に提供することを想定

している。また、本研究の対象は治験対象外の

患者集団であり、これらに対する各医薬品のま

とまった治療効果や予後のデータは存在しな

い。よって、本研究では、がん種別、バイオマ

ーカー別、医薬品別に様々な角度から対象集団

の背景因子、治療経過、有効性等を検討するこ

とに意義がある。そのため、本研究のエンドポ

イントは以下とする。 
Primary endpoint：各医薬品コホートに

おける、測定可能病変を有する患者の治療開

始後 16 週までの最良総合効果に基づく奏効

割合 
Secondary endpoints：全生存期間、無増悪

生存期間、病勢制御割合、有害事象発現割合 
登録された患者数に応じて、がん種別、遺

伝子異常別、医薬品別にサブグループ解析を行

う。また、探索的にがん種別/遺伝子異常やバイ

オマーカー別の治療レジメンの種類と使用頻

度についても検討する。特に各医薬品について

一定程度の有効性が期待される結果で終了し

た場合は、その後の企業治験や医師主導治験に

つなげることや、関連学会等から、厚生労働省

医薬局が実施している医療上の必要性が高い

未承認薬・適応外薬検討会議へ申請し、製薬企

業に開発要請を検討する将来的な方向性を勘

案する。 
（倫理面への配慮） 
本研究は、臨床研究法に則って実施され、

すべての被験者に対して文書による説明、およ

び、同意を取得した上で実施する。 
 

 
C． 研究結果 

 研究開始当初から月 10～15 例の症例登録

が続いており、令和 5 年度では 148 例の登

録が得られ、総登録症例数は 684 例に至っ

た。 
 試験開始当初から製造販売業者と医薬品提

供に関して相談を継続し、2023 年度末時点

で 21 コホートに達した。また、2021 年度

には 6 施設・4 コホートにおいて、対象を

小児にまで拡大し、より多くの患者から治

療の申出を受けられる体制を構築した。 
 2023 年 4 月より新たにがんゲノム医療中

核拠点病院に指定された「公益財団法人 

がん研究会有明病院」を本研究の実施医療

機関として追加するため、施設追加の準備

を進めており、2024 年度には実施医療機関

が 13 施設になる見込みである。 
 参加 12 施設（がんゲノム医療中核拠点病

院）との Web 会議を通じて、安全性情報、

症例登録状況、追加薬剤候補情報などの共

有を実施した。また SAE 情報については、

当該施設と密に情報共有を行い、他の参加

施設への共有と注意喚起を実施した。 
 試験開始から 3 年が経過した時点で、本研

究で治療を受けた患者のがん種や遺伝子異

常について取りまとめ、発表した（Cancer 
Science）。バイオマーカーが明らかな医薬
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品に対しては、統一的な遺伝子異常が登録

されていた（例：BRAF/MEK 阻害剤に対す

る BRAF V600E 変異）。また、登録された

がん種は希少がんが多い傾向にあり、治療

開発が望まれていることが分かった。 
 メキニスト/タフィンラーについては、主た

る解析を行い、学会発表（American Society 
of Clnical Oncology 2023）を行うとともに、

論文化した（eClinical Medicine）。 
 

D. 考察 
本研究は、患者申出療養制度の中で、がんゲ

ノム医療における治療アクセスの向上をめざ

す中で、患者・研究者・製薬企業の三者にそれ

ぞれメリットを有するバスケット型の前向き

臨床研究である。本研究で治療を受ける患者数

は増加しており、累計 684 例となった。治療機

会への貢献を発信していく中で、本研究のコン

セプトに同意し、2023 年度は新たに 1 社の製

薬企業が参加し、薬剤の提供が開始され、本研

究で作り上げた実績がさらなる治療機会の拡

大につながっている。2023 年度は本研究で初め

て、1 つのコホートの主たる解析を外部発表し

た。また、この薬剤は 2023 年 11 月に臓器横断

的な適応拡大されたが、その際の申請データの

参考資料として本研究のデータも規制当局に

提出された。本邦においては、特定臨床研究や

患者申出療養制度下で収集されたデータを薬

事に利用した事例はごくわずかであるが、海外

ではリアルワールドデータ（RWD）を医薬品の

承認審査に利用され、RWD のみで承認された

事例もある。本邦でも様々なデータの在り方が

議論されている最中であり、本研究で収集した

データもマスタープロトコール下の日本人の

適応外使用のデータとしては貴重であると考

えている。本研究を通して、治療機会の提供の

みならず、データの活用の方法についても模索

していく予定である。さらに、本邦のがんゲノ

ム医療の基盤的位置づけである本研究の今後

の運営方法について、実施医療機関や行政側と

も相談を進める。
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審査結果通知書
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　国立がん研究センター中央病院

　先端医療科・科長

　山本 昇　殿
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　審査依頼のあった件についての審査結果を下記のとおり通知いたします。

記

実施計画番号
（jRCT番号）

*1
jRCTs031190104

研究名称
遺伝子パネル検査による遺伝子プロファイリングに基づく複数の分子標的治療に関する患
者申出療養(NCCH1901)

審査事項
□臨床研究の実施の適否（新規審査依頼書（西暦　　年　月　日付））
■臨床研究の継続の適否
　■実施計画の変更（変更審査依頼書（西暦2024年05月27日付））
　（□主要評価項目報告書の提出）
　□疾病等報告
　（□医薬品の疾病等報告書（西暦　　年　月　日付））
　（□医療機器の疾病等又は不具合報告書（西暦　　年　月　日付））
　（□再生医療等製品の疾病等又は不具合報告書（西暦　　年　月　日付））
　□定期報告（定期報告書（西暦　　年　月　日付））
　□重大な不適合（重大な不適合報告書（西暦　　年　月　日付））
　□その他（　　　　　）
□臨床研究の中止（中止通知書（西暦　　年　月　日付））
□臨床研究の終了（終了通知書（西暦　　年　月　日付））

審査区分

■委員会審査（2024年06月27日）

□簡便な審査（　　年　月　日）

□緊急な審査（　　年　月　日）

審査結果 ■承認　　□継続審査　　□不承認　　

「承認」以外の
場合の理由等

意見 *2

備考 *3

*1：新規審査依頼時は記載不要。
*2：新規審査に係る臨床研究の実施の適否及び実施計画の変更に係る臨床研究の継続の適否以外の審査意見業務に
　ついて「意見」がある場合は、認定臨床研究審査委員会は、認定臨床研究審査委員会の意見報告書（統一書式13）
　にて地方厚生局へ報告する。
*3：意見以外の研究責任医師への連絡事項がある場合には、記載すること。
注）本書式は認定臨床研究審査委員会 委員長が作成し、研究責任（代表）医師に提出する。



承認資料

資料名 作成年月日 版表示

■ 実施計画（省令様式第1）

西暦 2024年05月30日

□ 主要評価項目報告書

■ 研究計画書

西暦 2024年05月25日 11.0

■ 説明文書、同意文書

西暦 2024年05月25日 8.0

□ 補償の概要（□説明文書に含む）

 *1

□ 医薬品等の概要を記載した書類

□ 疾病等が発生した場合の対応に関する手順書（□研究計画書に含む）

 *1

□ モニタリングに関する手順書（□研究計画書に含む）

 *1

□ 監査に関する手順書　※作成した場合に限る。

□ 利益相反管理基準（様式A）

■ 利益相反管理計画（様式E）

11施設分  *2

■ 研究分担医師リスト（統一書式1）

11施設分  *2

□ 統計解析計画書　※作成した場合に限る。

■ その他 *3

NCCH1901_ICF_別紙_変更対比表 西暦 2024年04月17日

臨床研究実施計画事項変更届書 -

NCCH1901_PRT_変更対比表 西暦 2024年05月25日 -

ICF_別紙_トラメチニブ 西暦 2024年04月17日 2.0

NCCH1901_アセント文書C（中学生） 西暦 2024年05月25日 2.0

ICF_別添 西暦 2024年05月25日 4.0

分担医師リスト新旧対照表

NCCH1901_アセント文書C_変更対比表 西暦 2024年05月25日

NCCH1901_ICF_変更対比表 西暦 2024年05月25日



NCCH1901_ICF別添_変更対比表 西暦 2024年05月25日

NCCH1901_ICF_ver.8.0_雛型 西暦 2024年05月25日 8.0

NCCH1901_アセント文書C（中学生）_履歴あり 西暦 2024年05月25日 2.0

NCCH1901_ICF_別添_履歴あり 西暦 2024年05月25日 4.0

ICF_別紙_トラメチニブ_履歴あり 西暦 2024年04月17日 2.0

NCCH1901_PRT_ver.11.0r 西暦 2024年05月25日 11.0

*1：説明文書、研究計画書に含む場合には、記載しない。
*2：複数機関分提出する場合には、記載しない。その場合、添付した機関数を記載すること。
*3：該当する資料がある場合には、「その他」をチェックするとともに資料名を記載する。
注）承認資料一覧については、認定委員会における管理上必要がある場合に使用すること。



委員リスト

氏名 所属 性別 構成要件 出欠 備考

加藤 健
国立がん研究センター中央病院　頭頸
部・食道内科/消化管内科　科長 男 １ － 委員長

上野 秀樹
国立がん研究センター中央病院　肝胆
膵内科　医長/研究実施管理部　部長 男 １ － 副委員長

橋本 浩伸
国立がん研究センター中央病院　薬
剤部　部長 男 １ × 副委員長

奈良 聡
国立がん研究センター中央病院　肝
胆膵外科 医長 男 １ ○

里見 絵理子
国立がん研究センター中央病院　緩
和医療科 科長 女 １ ×

吉田 敦
聖路加国際病院　乳腺外科　部長

男 １ ○

山内 照夫
ハワイ大学がんセンター　トランスレー
ショナル・臨床研究プログラム　教授 男 １ ○

薄井 紀子
東京慈恵会医科大学　客員教授

女 １ ○

坂東 興
東京慈恵会医科大学　心臓外科　 客員教授、昭和大学
江東豊洲病院　循環器センター　心臓血管外科　客員
教授 男 １ ×

堀 誠治
東京慈恵会医科大学　特命教授

男 １ ○

長谷川 大輔
聖路加国際病院　小児科　医長

男 １ ○

藤 浩
国立成育医療研究センター病院　放射
線診療部 放射線治療科　診療部長 男 １ ○

伊藤 陽一
北海道大学病院　医療・ヘルスサイエンス研究開発機構
 プロモーションユニット データサイエンスセンター　
センター長 教授 男 １ ○

一家 綱邦
国立がん研究センター 研究支援セン
ター　生命倫理部　部長 男 ２ ○

中田 はる佳
神奈川県立保健福祉大学 ヘルスイノ
ベーション 研究科 准教授 女 ２ ○

高田 洋平 高田法律事務所　弁護士 男 ２ ○

高木 健二郎
一般社団法人 食道がんサバイバーズ
シェアリングス　代表理事 男 ３ ○

松川 紀代
NPO法人　がん患者団体支援機構東京
事務局 女 ３ ○

・性別：男/女を記載
・構成要件：以下の番号を記載
　　１ 医学又は医療の専門家
　　２ 臨床研究の対象者の保護及び医学又は医療分野における人権の尊重に関して理解の
　　　ある法律に関する専門家又は生命倫理に関する識見を有する者
　　３ １及び２に掲げる者以外の一般の立場の者
・出欠：以下の記号を記載
　　　○（出席し、かつ当該研究等に関与しない委員）
　　　－（出席したが、当該研究等に関与するため審議及び採決に不参加の委員）
　　　×（欠席した委員）
・以下の要件を確認し☑する
　　■同一の医療機関（当該医療機関と密接な関係を有するものを含む。）に所属している者が
　　　半数未満である。
　　■委員会設置者の所属機関に属しない者が2名以上含まれている

評価書を提出した技術専門員の専門分野

専門分野 備考

□対象疾患領域
□生物統計家
□再生医療

□臨床薬理学
□医療機器
□その他

評価書なし

注）委員リスト等については、認定委員会における管理上必要がある場合に使用すること。


