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厚生労働科学研究費補助金（がん対策推進総合研究事業） 

希少がん診療・相談支援におけるネットワーク構築に資する研究 

（分担研究報告書） 

 

「がん全ゲノム解析研究との連携」 

研究分担者 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 

研究分担者 平田 真    国立がん研究センター中央病院遺伝子診療部門 部門長 

 

研究要旨 
本研究分担課題の研究目的は、AMED革新がん『がん全ゲノム解析等による実践的個別化医療体系構

築と拡充をめざした多施設共同研究』と連携して、希少がんにおける全ゲノム解析の臨床的有用性につい
て検討し、全ゲノム解析を希少がん医療に還元するための体制構築を目指すことである。上記研究で同意
取得された希少がん325症例について、アクショナブル遺伝子変異の集計を行った。また、他の研究分担
医療機関での同意取得と解析を行い、希少がんにおける全ゲノム解析実施体制の全国展開に向けた検討を
進めた。 

 
 
A．研究目的 

AMED革新がんで推進している全ゲノム解析事
業『がん全ゲノム解析等による実践的個別化医療
体系構築と拡充をめざした多施設共同研究』と連
携して、希少がんにおける全ゲノム解析の臨床的
有用性について検討し、全ゲノム解析を希少がん
医療に還元するための体制構築を目指す。 
 
B．研究方法 
・希少がん症例における全ゲノム解析の実施 
AMED革新がんの全ゲノム解析研究班では、全ゲ
ノム解析の臨床的有用性が示唆されている悪性骨
軟部腫瘍や脳腫瘍などを中心に患者登録を進める。 
また、本研究班に分担研究者として参加している
北海道大学、岡山大学などの医療機関もAMED全
ゲノム解析班に参加している。こうした医療機関
との連携体制の構築を進める。 
 
・希少がん症例における全ゲノム解析のアクショ
ナブル遺伝子変異の検討 
アクショナブル遺伝子変異として治療、診断、生
殖細胞系列関連の所見に大別して、検出された遺
伝子変異情報の取りまとめを行う。 
 
（倫理面への配慮） 
本研究においては個人識別符号となる生殖細胞系
列の全ゲノム情報を取り扱っている。検体、情報
の取り扱いにおいては容易に個人を特定できない
様匿名加工を行い、研究参加者にその取扱いや結
果開示については十分な説明を行っている。 
 
C．研究結果 
・これまでAMED革新がんで全ゲノム解析を実施
した症例のうち、希少がんに該当する325症例に
ついてアクショナブル遺伝子変異などの集計を行
った。これらについて、全ゲノム解析、RNAシー
クエンス解析の結果からレポートを作成した。 
また、研究分担医療機関との班会議やメールベー
スでの連絡等から、連携体制の構築を進めた。 

・希少がん症例における全ゲノム解析のアクショ
ナブル遺伝子変異の検討 
アクショナブル遺伝子変異として治療、診断、生
殖細胞系列関連の所見に大別して、検出された遺
伝子変異情報を集計した。全ゲノム解析の結果か
ら治療に結び付く可能性のある所見としてキナー
ゼの融合遺伝子の検出や、診断補助となる所見と
して各種肉腫における特徴的な融合遺伝子の検出
を確認した。全ゲノム解析が診断に寄与した所見
を約22%の症例で確認した。また、生殖細胞系列
においても約7％で遺伝性腫瘍関連遺伝子の病的バ
リアントを確認した。 
 
D．考察 
がん遺伝子パネル検査では検出困難で、全ゲノ

ム解析を実施して初めて検出されるアクショナブ
ルな遺伝子変異は、希少がんにおいてより高頻度
に検出されている。R7年度以降も引き続きの検討
を行い、研究分担医療機関と連携しながら、希少
がんにおける全ゲノム解析の実施体制構築を進め
る予定である。 
 
E．結論 

AMED革新がんで推進する全ゲノム解析研究班
と連携して、希少がんにおける全ゲノム解析の臨
床的有用性の検討を進めた。全ゲノム解析の患者
還元体制は構築されつつある。今後、実施施設の
拡充なども検討予定である。 
 
F．健康危険情報 
  特になし 
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H．知的財産権の出願・登録状況 
  （予定を含む） 
１．特許取得 
該当なし 
 
２．実用新案登録 
該当なし 
 
３．その他 
なし 
 


