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⽇本癌治療学会・⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌学会 
次世代シークエンサー等を⽤いた遺伝⼦パネル検査に基づく 

固形がん診療に関するブリーフィングレポート 
 
 

⽇本癌治療学会・⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌学会 
3 学会合同ゲノム医療推進タスクフォース/ワーキンググループ 

 
令和 7 年 6 ⽉ 11 ⽇ 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

タスクフォースメンバー（敬称略） 
⽇本癌治療学会  吉野 孝之 (理事⻑) ⽵内 裕也 武冨 紹信 三宅 秀明  

武藤 学（タスクフォース座⻑） 
⽇本臨床腫瘍学会 南 博信 (理事⻑) ⽥村 研治 ⽮野 聖⼆ ⻄尾 和⼈  

沖⽥ 南都⼦ 
⽇本癌学会      間野 博⾏ (理事⻑ 2025.3.31 まで) 

⼤島 正伸 (理事⻑ 2025.4.1 から)  
油⾕ 浩幸 河野 隆志 藤⽥ 直也 ⼟原 ⼀哉 

 
ワーキンググループメンバー（敬称略） 
⽇本癌治療学会  武藤 学 （ワーキンググループ⻑） 
   松原 淳⼀ (ワーキンググループ⻑補佐) 

奥川 喜永 織⽥ 克利 砂川 優 
⽇本臨床腫瘍学会 ⾐斐 寛倫 ⾦原 史朗 ⾓南 久仁⼦ 
⽇本癌学会      加藤 元博 ⽚岡 圭亮 ⾼阪 真路 
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3学会ゲノム医療推進タスクフォース  

No 学会名 ⽒名（敬称略） 所属先名（2025年6⽉時点での所属） 

１ ⽇本癌治療学会 吉野 孝之（理事⻑） 国⽴がん研究センター東病院 国際臨床腫

瘍科 

２ ⽇本癌治療学会 ⽵内 裕也 浜松医科⼤学医学部 外科学第⼆講座 

３ ⽇本癌治療学会 武冨 紹信 北海道⼤学⼤学院医学研究院 消化器外科学

教室Ⅰ 

４ ⽇本癌治療学会 三宅 秀明 神⼾⼤学⼤学院医学研究科 外科系講座腎泌

尿器科学分野 

５ ⽇本癌治療学会 武藤 学（座⻑） 京都⼤学⼤学院医学研究科 腫瘍内科学講座 

６ ⽇本癌学会 間野 博⾏（前理事⻑） 国⽴がん研究センター 

７ ⽇本癌学会 ⼤島 正伸（理事⻑） ⾦沢⼤学がん進展制御研究所 腫瘍遺伝学研

究分野 

８ ⽇本癌学会 油⾕ 浩幸 東京⼤学先端科学技術研究センター ゲノム

サイエンス＆メディシン分野 

９ ⽇本癌学会 河野 隆志 国⽴がん研究センター研究所 がんゲノム情

報管理センター 

１０ ⽇本癌学会 藤⽥ 直也 がん研究会 がん化学療法センター 

１１ ⽇本癌学会 ⼟原 ⼀哉 国⽴がん研究センター 先端医療開発センタ

ー 

１２ ⽇本臨床腫瘍学会 南 博信（理事⻑） 神⼾⼤学⼤学院医学研究科 腫瘍・⾎液内科

学分野 

１３ ⽇本臨床腫瘍学会 ⽥村 研治 島根⼤学医学部附属病院 腫瘍内科 

１４ ⽇本臨床腫瘍学会 ⽮野 聖⼆ ⾦沢⼤学 医薬保健研究域医学系呼吸器内科

学 

１５ ⽇本臨床腫瘍学会 ⻄尾 和⼈  近畿⼤学医学部ゲノム⽣物学教室  

１６ ⽇本臨床腫瘍学会 沖⽥ 南都⼦ 国⽴がん研究センター中央病院 臨床研究⽀

援部⾨研究企画推進部 

 

3学会ゲノム医療推進タスクフォース・ワーキンググループ 

No 学会名 ⽒名（敬称略） 所属先名（2025年6⽉時点での所属） 

１ ⽇本癌治療学会 松原 淳⼀ 京都⼤学⼤学院医学研究科 腫瘍内科学講座 

２ ⽇本癌治療学会 砂川 優 聖マリアンナ医科⼤学 臨床腫瘍学講座 

３ ⽇本癌治療学会 奥川 喜永 三重⼤学医学部附属病院 ゲノム医療部 

４ ⽇本癌治療学会 織⽥ 克利 東京⼤学医学部附属病院 ゲノム診療部 

５ ⽇本癌学会 ⾼阪 真路 国⽴がん研究センター研究所 細胞情報学分
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野 

６ ⽇本癌学会 ⽚岡 圭亮 慶應義塾⼤学医学部 ⾎液内科 

国⽴がん研究センター研究所分⼦腫瘍学分

野 

７ ⽇本癌学会 加藤 元博 東京⼤学医学部附属病院 ⼩児科 

８ ⽇本臨床腫瘍学会 ⾓南 久仁⼦ 国⽴がん研究センター中央病院 臨床検査科 

９ ⽇本臨床腫瘍学会 ⾐斐 寛倫 愛知県がんセンター ゲノム医療センター 

１０ ⽇本臨床腫瘍学会 ⾦原 史朗 神⼾⼤学⼤学院医学研究科 腫瘍・⾎液内科

学分野 
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開
⽰
項
⽬

開⽰項⽬１ 開⽰項⽬２ 開⽰項⽬３ 開⽰項⽬４ 開⽰項⽬５ 開⽰項⽬6
開⽰項⽬7 開⽰項⽬8 開⽰項⽬9 開⽰項⽬10 開⽰項⽬11 開⽰項⽬12

該当なし 該当なし 該当なし 中外製薬、武⽥薬品⼯業、メルクバイオ
ファーム、MSD、住友商事、⼩野薬品⼯業 該当なし

⼩野薬品⼯業、中外製薬、⼤鵬薬品⼯業、
MSD、エーザイ、サノフィ、第⼀三共、ファ
イザー、アムジェン、Molecular Health
GmbH、ロシュ・ダイアグノスティックス、
ファルコバイオシステムズ、Merus N.V.、医
学⽣物学研究所、シスメックス、武⽥薬品⼯
業、ブリストル・マイヤーズ スクイブ、Caris
MPI、Exact Sciences Corporation、グラク
ソ・スミスクライン、IQVIA サービシーズ
ジャパン、ミヤリサン製薬、Natera、⽇本
ベーリンガーインゲルハイム

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし
⼤塚製薬、⼩野薬品⼯業、MSD、メドトロ
ニック、ジョンソンアンドジョンソン、
BeiGene、⼤鵬薬品⼯業

該当なし 該当なし

⼤鵬薬品⼯業、中外製薬 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし ⼩野薬品⼯業、⽇本医学会連合

旭化成ファーマ、エーザイ、⼤鵬薬品⼯業、
恵み野病院、渓和会 江別病院、札幌北楡病
院、苫⼩牧⽇翔病院、網⾛中央病院、⿇⽣乳
腺甲状腺クリニック、はまなす医院、札幌北
クリニック、洞爺協会病院、静和記念病院、
北札幌病院、北海道対がん協会、すすかけセ
ントラル病院、新札幌聖陵ホスピタル、⽇鉱
記念病院、北海道厚⽣農業協同組合、翔嶺館

ムトウ、メディカルシステムネットワーク 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし
武⽥薬品⼯業、ヤンセンファーマ、ファイ
ザー、サノフィ、MSD、アステラス、アスト
ラゼネカ、⼩野薬品⼯業、エーザイ、シス
メックス

該当なし ⼩野薬品⼯業、ファイザー、MSD

PDRファーマ 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし 中外製薬、MSD 該当なし

⼤鵬薬品⼯業、NISSHA、KBBM、新医療リア
ルワールドデータ研究機構、NTTデータ、⽇
本電信電話、H.U.グループホールディング
ス、キャノンメディカルシステムズ、プレシ
ジョン・システム・サイエンス、Meiji Seika
ファルマ、中外製薬、インテージヘルスケ
ア、武⽥薬品⼯業、アストラゼネカ、古河電
気⼯業、明治、サーモフィッシャーダイアグ
ノスティックス

中外製薬 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし ⾃治医科⼤学 該当なし 該当なし PFDeNA、島津製作所、旭化成

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし Epsilon
Molecular Engineering 該当なし 該当なし

コニカミノルタ 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし コニカミノルタ

該当なし 中外製薬 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

⽇本イーライ・リリー 該当なし サーモフィッシャー、ファウンデーションメ
ディシン

⽇本イーライリリー ⽇本イーライリリー シスメックス、中外製薬

⾼松宮妃癌研究基⾦ 該当なし 該当なし
中外製薬、理研ジェネシス、コニカミノル
タ、Guardant Health、ユーロフィンクリニ
カルジェネティクス、シスメックス

該当なし 理研Genesis/Amoy社、Foundation Medicine

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし TOPPAN Holdings、⽇本財団

武⽥科学振興財団 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし キャノンメディカルシステムズ、MICIN

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 第⼀三共 該当なし 該当なし
中外製薬 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし ⽇本イーライ・リリー

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし
中外製薬、アストラゼネカ、⼩野薬品⼯業、
⽇本イーライ・リリー、MSD、第⼀三共、⼤
鵬薬品⼯業

該当なし
ヤンセンファーマ、Bliss
Biopharmaceutical(Hangzhou)、エーザイ、
クリングルファーマ

⽇本イーライ・リリー 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

⻄⽇本がん研究機構、ニチレイバイオサイエ
ンス、⽇本イーライ・リリー、⽇⽴製作所・
⽇⽴ハイテク、⽇本ベーリンガーインゲルハ
イム、⼤阪南医療センター、⼤塚製薬、胸部
腫瘍臨床研究機構、岡⼭⼤学、JBCRG

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし ⼩野薬品、第⼀三共、MSD、アステラス、⼤
鵬薬品⼯業 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし 第⼀三共 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし

⼤鵬薬品⼯業、武⽥薬品⼯業、メルクバイオ
ファーマ。⼩野薬品⼯業、ブリストルマイ
ヤーズスクイブ、中外製薬、第⼀三共、⽇本
イーライリリー、MSD、Need、ガーダント
ヘルスジャパン

該当なし

パレクセルインターナショナル、PRAヘルス
サイエンス、アムジェン、DNAチップ研究
所、IQVIAサービシーズジャパン、ICONクリ
ニカルリサーチ、アステラス製薬、ブリスト
ルマイヤーズスクイブ、武⽥薬品⼯業

中外製薬、⼤鵬薬品⼯業 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし ⼤塚製薬、ツムラ、中外製薬 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし 中外製薬、アストラゼネカ、武⽥薬品⼯業、
MSD、コニカミノルタ 該当なし コニカミノルタ、アストラゼネカ

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
エーザイ、コニカミノルタ、Chordia
Therapeutics、H.U.グループ中央研究所、
Boehringer Ingelheim RCV GmbH & Co KG、
シミックファーマサイエンス

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 朝⽇ゲノミクス 該当なし ⼤塚製薬、アッヴィ、Meiji Seikaファルマ 該当なし Meiji Seikaファルマ

旭化成ファーマ、協和キリン、中外製薬、⼤
塚製薬、エーザイ、JCRファーマ 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

該当なし 該当なし 該当なし アムジェン、中外製薬、コニカミノルタ
REALM、ノバルティスファーマ 該当なし 第⼀三共

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし アムジェン 該当なし 中外製薬、Lilly-LOXO、アステラス

該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし
該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし 該当なし

1.企業や営利を⽬的とした団体の役員、顧問職の有無と報酬額
2.株の保有と、その株式から得られる利益（就任時前年1年間の本株式による利益）
3.企業や営利を⽬的とした団体から特許権使⽤料として⽀払われた報酬
4.企業や営利を⽬的とした団体より会議の出席（発表）に対し、研究者を拘束した時間・労⼒に対して⽀払われた⽇当（講演料など）
5.企業や営利を⽬的とした団体がパンフレットなどの執筆に対して⽀払った原稿料
6.企業や営利を⽬的とした団体が提供する研究費
7.企業や営利を⽬的とした団体が提供する奨学（奨励）寄附⾦
8.企業などが提供する寄附講座
9.その他の報酬（研究とは直接無関係な、旅⾏、贈答品など））
10.企業や営利を⽬的とした団体が該当の研究機関・部⾨に対し提供する研究費
11.企業や営利を⽬的とした団体が該当の研究機関・部⾨に対し提供する寄附⾦
12.その他（申告者が所属する研究機関そのもの、あるいは期間・部⾨の⻑が本学会の事業活動に関係する企業などの株式保有、特許使⽤料、あるいは投資など）

利益相反開⽰項⽬

3学会ゲノム医療推進タスクフォース・ワーキング COI申告（2022年〜2024年）

加藤 元博
（東京⼤学医学部附属病院）

南 博信
（神⼾⼤学⼤学院医学研究科）

⽥村 研治
（島根⼤学医学部附属病院）

⽮野 聖⼆
（⾦沢⼤学附属病院）

⻄尾 和⼈
（近畿⼤学医学部）

沖⽥ 南都⼦
（国⽴がん研究センター中央病院）

3
学
会
ゲ
ノ
ム
医
療
推
進
タ
ス
ク
フ
ォ

"

武藤 学
（京都⼤学⼤学院医学研究科）

間野 博⾏
（国⽴がん研究センター研究所）

⼤島 正伸
（⾦沢⼤学がん進展制御研究所）

河野 隆志
（国⽴がん研究センター研究所）

藤⽥ 直也
（がん研究会がん化学療法センター）

⼟原 ⼀哉
（国⽴がん研究センター 先端医療開発センター）

⾓南 久仁⼦
（国⽴がん研究センター中央病院）

⾐斐 寛倫
（愛知県がんセンター）

⾦原 史朗
（神⼾⼤学医学部附属病院）

ワ
"

キ
ン
グ
グ
ル
"

プ

松原 淳⼀
（京都⼤学⼤学院医学研究科）

砂川 優
（聖マリアンナ医科⼤学）

奥川 喜永
（三重⼤学医学部附属病院）

織⽥ 克利
（東京⼤学医学部附属病院）

⾼阪 真路
（国⽴がん研究センター研究所）

⽚岡 圭亮
（慶應義塾⼤学医学部）

油⾕ 浩幸
（東京⼤学・先端科学技術研究センター）

⽒名（所属機関）

吉野 孝之
（国⽴がん研究センター東病院）

⽵内 裕也
（浜松医科⼤学）

武冨 紹信
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要旨 
 

⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌治療学会・⽇本癌学会による「次世代シークエンサー等を⽤
いた遺伝⼦パネル検査に基づくがん診療ガイダンス」は、2017 年 10 ⽉ 11 ⽇に第 1.0 版が
発出され、2019 年 6 ⽉に固形がんに対するがん遺伝⼦パネル検査が公的保険適⽤になって
以降、2020 年 3 ⽉ 11 ⽇に第 2.0 版、2020 年 5 ⽉ 15 ⽇に第 2.1 版１）が発出されたが、そ
れ以来 5 年改訂されていない。その間に、3 回の診療報酬改訂（2020 年、2022 年、2024
年）によって実施要件などが変わるとともに、公的保険で実施できるがん遺伝⼦パネル検
査は２つから５つに増え（2025 年 5 ⽉現在）、検査数も 10万例を超えた（2025 年 4 ⽉ 30
⽇現在）。しかしながら、第 4期がん対策推進基本計画が掲げるように、多くの患者が真
に恩恵を得るがんゲノム医療としてさらに発展し、継続していくには、現在のがん遺伝⼦
パネル検査に関連する制度および体制を最適化していくことが必要である。⽇本癌治療学
会・⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌学会では、これまでの固形がんに対するがん遺伝⼦パネル
検査の課題を検証し、将来あるべき姿、それを実現しうる⽅策をここにまとめた。 
 

はじめに 
 

我が国では、固形がんに対するがん遺伝⼦パネル検査が 2019 年 6 ⽉に公的保険適⽤にな
って 6 年が経過し、多くの患者に検査が実施されてきた。しかし、医療政策としての精密医
療（Precision Medicine）を実現するために開発されたがん遺伝⼦パネル検査が、本来の効
果を⼗分に発揮するためにはまだ課題が残されており、解決すべき点が多くある。特に、が
ん遺伝⼦パネル検査に搭載されているコンパニオン診断（Companion Diagnosis, 以下CDx）
機能とプロファイル検査機能は、それらを区別せずに適切なタイミングで実施し、その結果
に応じて医療現場で薬剤の適応を判断することが世界的にも標準的な使⽤法であるにもか
かわらず、我が国では、プロファイル検査として標準治療終了後（終了⾒込みを含む）に⾏
うことを前提として導⼊されたため、治療に繋がる割合が低いことが課題となっている。⼀
⽅、分⼦標的薬など遺伝⼦に基づく治療薬の開発が進み、標準治療として多くの標的を調べ
る必要がでてきた。そのため、以前は、単⼀もしくは少数の遺伝⼦変異を調べるだけで⼗分
であったものの、同時に多数の遺伝⼦変異を調べることのできるがん遺伝⼦パネル検査の
ニーズが⾼まってきている。しかし、診療報酬算定条件などから、その機能を⼗分⽣かしき
れていない状況がある。これらの課題に対して、ゲノム医療の実装で得られた初期経験を踏
まえ、患者に最適な医療を届けることを第⼀の⽬的として本来あるべきがんゲノム医療の
姿をあらためて検討し、適正な運⽤に向けて発展させることが医療者そしてアカデミアと
しての責務と考える。 

がん遺伝⼦パネル検査の臨床実装がされた当初は、ゲノムリテラシーが臨床現場に⼗分
浸透していなかったため、本検査を実施する医療機関が限定されてきた(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）。また、ゲノム解析の結
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果から得られる配列情報および診療情報を集約し、データベースを厳格に管理・運営するた
めにがんゲノム情報管理センター（Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeutics, 
以下C-CAT）が設⽴され、がんゲノム医療を⾏う病院とデータを共有し、がんゲノム医療
の質の確保・向上に役⽴てるとともに、⼤学などの研究機関や製薬会社などの企業で⾏われ
る研究開発のための基盤を提供している。これは、⽇本⼈のゲノム情報および診療情報の収
集による医療開発への応⽤という⼤きな⽬的を達成するため、保険診療の検査で得られる
これらの情報を収集することが、保険適⽤の要件として求められたためである。 

がん遺伝⼦パネル検査の保険適⽤後すでに 6 年が経過した現在、がんゲノム医療のリテ
ラシーのレベルは確実に向上し、すでに 282 の医療機関でがん遺伝⼦パネル検査が実施さ
れている(がんゲノム医療中核拠点病院 13 施設、がんゲノム医療拠点病院 32 施設、がんゲ
ノム医療連携病院 237 施設、2025 年 6 ⽉ 1 ⽇現在）。また、すでに 102,424 件が C-CATに
登録され(2025 年 4 ⽉ 30 ⽇現在)、そのゲノムデータと臨床情報が C-CATに収集されてい
る。利活⽤においても、69 の医療機関や企業で 118 課題の研究が実施され、有⽤な学術成
果が産み出され、既承認抗がん薬の適⽤拡⼤などへの薬事利⽤も開始されている。これらの
成果は⼤いに評価すべきものであることは間違いない。 

⼀⽅、がん遺伝⼦パネル検査の本来の性能を適切に患者に届けるには未だ解決されてい
ない様々な課題がある。中でも、本検査の実施が標準治療終了後（終了⾒込みを含む）の
タイミングに制限されていることから、全⾝状態や臓器機能の悪化により本検査の結果に
基づいた治療に結びつく割合が低いことが⼤きな課題である（8.2％, 2024 年 12 ⽉ 4 ⽇ま
でのデータ２））。第 4期がん対策推進基本計画（2023 年 3 ⽉ 28⽇閣議決定）では、全体
⽬標である「誰⼀⼈取り残さないがん対策を推進しすべての国⺠とがんの克服を⽬指す」
という達成⽬標が掲げられ、その中の「がんゲノム医療」について国が取り組むべき施策
として「必要な患者が、適切なタイミングでがん遺伝⼦パネル検査等及びその結果を踏ま
えた治療を受けられるよう、既存制度の⾒直しも含め検討する」ことが掲げられている。
⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌治療学会・⽇本癌学会による次世代シークエンサー等を⽤いた
遺伝⼦パネル検査に基づくがん診療ガイダンス ver 2.1(2020 年 5 ⽉ 15 ⽇発出)において
も、「がんゲノムプロファイリング検査はいつ⾏うべきか？」のクリニカルクエスチョン
に対し、「治療ラインのみでがんゲノムプロファイリング検査を⾏う時期を限定せず、そ
の後の治療計画を考慮して最適なタイミングを検討することを推奨する」とされている
１）。しかしながら、2020 年、2022 年、2024 年の診療報酬改定において、⽇本臨床腫瘍学
会等多くのがん関連学会から、がんゲノムプロファイリング検査の実施タイミングの制限
の撤廃を要望してきたにもかかわらず、依然として標準治療終了後（終了⾒込みを含む）
のタイミングでの実施に限定されている。この状況は、患者に適切なタイミングで適切な
薬剤を届ける本検査の⽬的からは望ましくなく、早急に改善すべき重要な課題である。 
今後は、第 4 期がん対策推進基本計画に記載されているように、誰⼀⼈取り残されない

がんゲノム医療を実践するために、これまでの固形がんにおけるがん遺伝⼦パネル検査の
成果と課題を整理し、患者に最適な医療を提供するという本来あるべき医療の姿として、が
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ん遺伝⼦パネル検査をどのように実施すべきかについて⾒直す必要がある。 
本レポートでは、がん遺伝⼦パネル検査の⽬的は何か？そしてどうあるべきか？に関し

てアカデミアの⽴場として、本質的なところを明確にし、本邦のがんゲノム医療の将来のあ
るべき姿、それを実現しうる⽅策をここにまとめた。 
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がんゲノム医療の課題の抽出と将来のあるべき姿に関する⾒解 
 
現⾏のがん遺伝⼦パネル検査の実施における課題を以下に列記する。また、個々の課題に
おける将来あるべき姿に関してアカデミアとしての⾒解を解説する。 
 
課題一覧 

１ がん遺伝⼦パネル検査に搭載されているコンパニオン診断(CDx)とプロファイル検査
をわけずにひとつの検査として適切に使⽤できるようにすべきである 

２ がん遺伝⼦パネル検査の実施タイミングを標準治療終了後（終了⾒込みを含む）に制限
せず、薬剤への到達率を⾼められるようにすべきである 

３ がん遺伝⼦パネル検査を CDx として使⽤する必要があるがん種について、そのがん種
と検査の選択肢をわかりやすくすべきである 

４ 薬事承認・保険適⽤されている CDx対象のバリアントにもエキスパートパネルが要求
されるため、医療者の負担軽減と患者への結果返却が速やかに実施できるように改善
が必要である 

５ 全ての症例についてエキスパートパネルを実施することが求められているが、エキス
パートパネルのリテラシーが向上されたことを考慮してエキスパートパネルを省略で
きる条件を検討すべきである 

６ エキスパートパネル構成員に関する要件を緩和し、診療現場の状況に即した柔軟な対
応ができるようにすべきである 

７ がん遺伝⼦パネル検査を実施できる医療機関を拡⼤し、がん遺伝⼦パネル検査にしか
搭載されていない CDxを広く活⽤して⾰新的な治療薬を患者に届ける必要がある 

８ 専⾨家が判断したがん遺伝⼦パネル検査に基づく推奨薬を投与可能にする枠組みを作
る必要がある 
９ C-CAT へのデータ登録が臨床現場で利活⽤できるように C-CAT 調査結果を改訂する
必要がある 

１０ 適切な情報共有を可能とするがん臨床ゲノムデータベースの最適化が必要である 
１１ 診療上の特性を考慮し、⼊院中患者でも検査を申し込めるようDPC対象外にすべき

である 
１２ ドラッグ・ロス、ドラッグ・ラグを解決できるような検査実施体制にすべきである 
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１ がん遺伝子パネル検査に搭載されているコンパニオン診断(CDx)とプロファイル検査

をわけずに 1 つの検査として適切に使用できるようにすべきである 

現状：世界で初めてがん遺伝⼦パネル検査を薬事承認・公的保険適⽤とした⽶国では、が
ん遺伝⼦パネル検査では⼀度に多数の遺伝⼦変異（バリアント）を調べられることから、同
時に複数の CDxを調べて効果の期待できる複数の薬剤の適応の有無を確認し、効率的に治
療することをその⽬的・適応としている。さらに、同時に得られる CDx以外のバリアント
に対する薬剤提供は、コンパッショネート・ユース註１やオフラベルユース註 2として臨床現
場の専⾨家の判断に任せられているとともに、臨床的有⽤性が不明なものに関しては治験
等の臨床試験で評価する運⽤になっている。また、実施タイミングに制限はなく、各国のガ
イドラインでも、多くのがん種において CDx として使⽤するためには治療開始前または開
始後の早い段階から使⽤することが推奨されている。 
しかし、我が国では、がん遺伝⼦パネル検査は、CDx 機能とプロファイル機能が別検査

として取扱われ、それぞれの診療報酬算定で対応することになっている(図 1)。すなわち、
CDx として使⽤した場合は、D004-2 悪性腫瘍組織検査等の診療報酬算定条件により最⼤
20,200点（20万 2千円）を算定、プロファイル検査として使⽤した場合は、D006−19 が
んゲノムプロファイリング検査 44,000 点（44 万円）を算定する。CDx 時もプロファイル
検査時も、同時に得られるプロファル機能の結果を⽤いてエキスパートパネルを実施した
あとに患者に説明することで、B011-5 がんゲノムプロファイリング評価提供料 12,000 点
（12 万円）を算定することになる（後述、図２、３）。しかし、検査費⽤が税込みで約 46
万円かかることから、CDx として使⽤した場合、プロファイル検査の結果を⽤いてエキス
パートパネルを実施するまでの期間が⻑いことが想定され、その間に患者が転院してしま
ったり、亡くなったりすると、B011-5 がんゲノムプロファイリング評価提供料 12,000 点
（12 万円）が算定できなくなるリスクがあり、病院の負債になることから多くの医療機関
では CDx ⽬的では使⽤できていない。 

さらに、分⼦標的薬など遺伝⼦変異に基づく治療薬の開発が進み、標準治療の中にそれら
の治療薬が組み込まれるとともに、CDx として多くの標的を調べる必要がでてきた。以前

がんゲノムプロファイリング
評価提供料
120,000円

がん遺伝⼦パネル検査
440,000円

（病院の持ち出しリスクを抑制）

CDx

プロファイル検査

CDx

プロファイリング検査*
+プロファイリング情報提供料** 

440,000円*＋120,000円**
＝560,000円

50,000~202,000円
検査費⽤より安いため
病院の持ち出しリスクになる

検査費⽤⾃体は約460,000円

コンパニオン診断(CDx)時
D004-2悪性腫瘍組織検査

*D006－19 がんゲノムプロファイリング検査
**B011-5 がんゲノムプロファイリング評価提供料

・CDxとプロファイル検査を
分けずに算定

・主治医が医学的に判断
した適切な時期（⼀次
治療開始も含む）に
算定

適正化案現⾏の保険制度

図１ 現⾏のがん遺伝⼦パネル検査における診療報酬算定の⽅法と適正化案
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は、単⼀もしくは少数の遺伝⼦変異を調べるだけで⼗分であったものの、同時かつ効率的に
多数の遺伝⼦変異を調べることのできるがん遺伝⼦パネル検査のニーズが⾼まってきてい
る。 

あるべき姿： 前述のように、がん遺伝⼦パネル検査は、治療標的を効果的・効率的に調べ、
CDx に基づいた治療効果の⾼い薬剤を患者さんに届けることを⽬的としており、今後増加
すると思われるがん遺伝⼦パネル検査に搭載される CDx にも適切に対応する必要がある。
CDx として運⽤した場合は、主治医または担当医レベルで速やかに治療⽅針に反映させる
ことができるメリットも考慮すべきである。また、同時に得られるプロファイル検査に基づ
いて治験など臨床試験への組み⼊れを促進し、わが国における新薬承認を促進させること
も重要である。 
これらを実現するためには、がん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx 機能とプロフ
ァイル機能を区別せずに、ひとつの検査として実施し、その結果に基づいて CDx として対
応するのか、プロファイル検査として対応するのかをがん治療の専⾨の医師が判断するこ
とが本来あるべき姿である(図 1)。実際に、プロファイル検査の結果からエキスパートパネ
ルが当該遺伝⼦異常に係る医薬品投与が適切であると推奨した場合、改めて CDxを⾏うこ
となく当該医薬品を投与しても差し⽀えないとする、いわゆる“みなし CDx”が、2019 年 6
⽉ 4 ⽇に厚⽣労働省保険局医療課より発出された「疑義解釈資料の送付について(その 15)」
においてすでに認められている 3)。すなわち、がん遺伝⼦パネル検査を実施した際は、CDx
機能とプロファイル機能を区別せずD006−19 がんゲノムプロファイリング検査 44,000点
として算定するとともに、その結果についてがん専⾨の医師が判断するプロセスを含めて
B011-5 がんゲノムプロファイリング評価提供料 12,000 点（12 万円）を算定する運⽤が、
もっとも理想的であると考える。 
 

２ がん遺伝子パネル検査の実施タイミングを標準治療終了後（終了見込みを含む）に制

限せず、薬剤への到達率を高められるようにすべきである 

現状：前述の⽶国の例のように、諸外国では、がん遺伝⼦パネル検査の実施タイミングの
制限はない。その理由のひとつは、CDx として使⽤することが⽬的であるからである。我
が国でも、がん遺伝⼦パネル検査を CDx として使⽤する場合には、実施タイミングを考慮
する必要がないが、１の項で記述したように費⽤⾯から CDx として使⽤しにくい状況にあ
る。そのため、ほとんどの症例はプロファイル検査として実施されているのが現状である。
しかし、プロファイル検査として使⽤する場合は、標準治療終了後（終了⾒込みを含む）と
いう制限があり、そのタイミングでは全⾝状態や臓器機能の悪化などにより、治療薬が提案
されても治療できない症例が 10〜30％あることが報告され 4−6）、実際に治療につながる割
合が 10％以下と低いことの理由のひとつとされている。また、プロファイル検査で検出さ
れた CDx 対象のバリアントは、すでにがん遺伝⼦パネル検査ではない他の個別の CDx に
よって検査・治療されている場合も多く、治療選択という⾯では臨床的な意義に乏しい。ま
た、プロファイル検査の結果、当該バリアントを対象とした治験などの臨床試験による治療
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が推奨されたとしても、前述のように全⾝状態や臓器機能の悪化などの理由で、治験に参加
できないことも多い 4−6）。 
 あるべき姿： がん遺伝⼦パネル検査の⽬的は、同時に複数の CDx を調べて効果の期待
できる複数の薬剤の適応の有無を確認し、効率的に治療する精密医療(Precision Medicine)
を実現することである。実際に、標準治療開始前にがん遺伝⼦パネルを実施した場合は、薬
剤につながる割合が 19.8％[34/172]と⾼いことが先進医療 Bで報告されており、その多く
が CDxによる治療で、治療効果が期待できる薬剤にアクセスできていることが⽰された 7）。
また、治療開始前の早いタイミングで実施することから、結果判明時に全⾝状態や臓器機能
が保たれている場合が多く、追跡観察期間において、薬剤につながる割合が増加することも
報告されている(1 年追跡で 22.7％[39/172]に増加)8）。⼀⽅、現⾏のがん遺伝⼦パネル検査
の運⽤では、治療につながる割合が 8.2%と低く 2）、がん遺伝⼦パネル検査を効果的に利⽤
できていない状況が続いている。 
特に最近では、ホルモン治療不応ホルモン受容体陽性HER2陰性乳がんに対する AKT阻
害薬や去勢抵抗性前⽴腺がんに対する PARP 阻害薬が⼀次治療から使⽤できるが、がん遺
伝⼦パネル検査実施の保険制度上の制限により患者さんに適切なタイミングで薬剤が届け
られないことが問題になっている。この課題を解消するためにも、がん種ごとに治療薬の適
応などを考慮した上で、実施タイミングの制限をなくし、医師が判断する適切なタイミング
で実施できるようにすることが、CDx を含めた効果的ながん遺伝⼦パネル検査の利活⽤に
つながると考える。 
患者に適切なタイミングで最適な治療を届けるためには、CDx としての運⽤をより適切

にするとともに、がん遺伝⼦パネル検査の実施タイミングの制限の撤廃が理想的である。し
かし、現⾏の診療報酬算定要件に準拠した形でもCDxとしての利⽤は可能であり、診療報
酬算定要件が変わらない現状を踏まえた上で、がんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議の
診療ワーキンググループ（以下、診療WG）では、「コンパニオン診断を含めたがん遺伝⼦
パネル検査の適切な運⽤に関する考え⽅（2024 年 9 ⽉ 2 ⽇）」9)を公開し、現⾏の診療報酬
算定要件を遵守した形でもCDx機能を活⽤できる医療機関の負債にならない運⽤案を⽰し
た（図 2）。 

さらに、がん遺伝⼦パネル検査を CDx として使⽤した場合に、同時に得られるプロファ
ル機能の結果を⽤いてエキスパートパネルを実施する際、ガイドラインで⽰される標準治
療が終了したタイミング（終了⾒込みを含む）まで待ってからエキスパートパネルを実施す
ることが⼀般的に想定されている。「標準治療終了（終了⾒込みを含む）」の解釈はがん種に
よっても異なるうえ、治療期間が⻑くなると、患者が転院したり、死亡したりする場合もあ
り、結果的に B011-5 がんゲノムプロファイリング検査 12,000点（12万円）が算定できな
いという懸念があった。しかし、この懸念に関しても、診療 WG から「ゲノムプロファイ
ル⽬的としてがん遺伝⼦パネル検査を実施する際の標準治療終了(⾒込みを含む)の臨床的
解釈に関する⾒解（2025 年 3 ⽉ 14 ⽇）」10)が⽰された。 

2019 年 8 ⽉ 26 ⽇に厚⽣労働省保険局医療課から発出されたがん遺伝⼦パネル検査に関
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する疑義解釈(疑義解釈資料の送付について、その 16)では、「標準治療の終了が⾒込まれる
者とはどのような者をさすのか」の疑義に関して、「医学的判断に基づき、主治医が標準治
療の終了が⾒込まれると判断した者」とされている 11)。臨床の現場では、病勢の悪化や抗
がん薬による有害事象により⼆次治療、三次治療にたどり着かない患者を⽐較的⾼頻度に
経験するが、どの患者が⼆次治療、三次治療に到達可能かどうかを予⾒することは困難であ
る。したがって、主治医または担当医が、標準治療終了(終了⾒込みを含む)のタイミングを
適切に判断し⼆次治療以降につなげることが、適切ながん薬物療法を提供するためには重
要である。そのため、診療 WG からの「ゲノムプロファイル⽬的としてがん遺伝⼦パネル
検査を実施する際の標準治療終了(⾒込みを含む)の臨床的解釈に関する⾒解」では、主治医
(または担当医) が、⼀次治療開始後の適切なタイミングで「標準治療終了(⾒込みを含む)」
を臨床的に判断し、がん遺伝⼦パネル検査によるゲノムプロファイル検査を実施する必要
があることが⽰されている 10)。 
これらの整理によって、CDx 実施後の標準治療終了(終了⾒込みを含む)の解釈が主治医

(または担当医)によって医学的に判断できることから、CDx 実施後の治療経過中の患者の
転院や急変により D006-19 がんゲノムプロファイリング検査 (44,000 点)から CDx 時の
保険点数を引いた残り分とエキスパートパネルの結果を説明した際の B011-5 がんゲノム
プロファイリング評価提供料(12,000 点)を算定できなくなる懸念が軽減されると期待でき
る（図２） 

⼀⽅、CDx に基づく薬剤の使⽤は、「薬物治療に不応になった場合」と制限されること
も多いため、すべてのがん種において標準治療開始前にがん遺伝⼦パネル検査を実施する
ことはないと考える。すなわち、CDx の実施タイミングは、それに紐づく薬剤の保険適⽤
条件にも左右される。また、CDx を実施する際に、結果返却までの時間の短さやコスト⾯
から従来の個別のCDxで⼗分な場合や免疫組織化学染⾊などの他の⽅法で⾏われる場合も
あり、がん遺伝⼦パネル検査が標準治療開始前に必ずしも必要ではないことも多い。（がん
遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx 機能の運⽤に関しては、３の項で詳しく解説す
る）。さらに、治療薬へのアクセスを向上させるために、特に⼆次治療以降で使⽤できる薬
剤の選択や治験などの臨床試験への参加による治療の機会を増やすためにも、プロファイ
ル検査としてがん遺伝⼦パネル検査を使⽤する場合は、主治医(または担当医) が⼀次治療
開始後の適切なタイミングでがん遺伝⼦パネル検査を実施することも重要である (図３)。

コンパニオン診断
D004-2

悪性腫瘍組織検査

エキスパートパネル(EP)

**「B011-5︓がんゲノム
プロファイリング評価提供料」
12,000点

標準治療終了
（終了⾒込み）＊2

*「D006-19︓がんゲノムプロファイリング検査」
44,000点ーコンパニオン診断薬 ○○点

コンパニオン診断での運⽤*1 コンパニオン診断時の点数を減算して請求

コンパニオン診断時に取得している包括的
なゲノムプロファイルの結果を⽤いて実施

プロファイル結果説明検査申込時

どのタイミング
でも実施可能

コンパニオン
診断結果説明 事前検討

（持ち回り協議)

*1 コンパニオン診断を含めたがん遺伝⼦パネル検査の適切な運⽤に関する考え⽅（令和6年9⽉2⽇）
（https://www.ncc.go.jp/jp/c_cat/jitsumushya/090/wg/A_conception_of_the_appropriate_use_of_CGP_tests.pdf）を公開し

*2「ゲノムプロファイル⽬的としてがん遺伝⼦パネル検査を実施する際の標準治療終了(⾒込みを含む)の臨床的解釈に関する⾒解（令和7年3⽉14⽇）
（https://www.ncc.go.jp/jp/c_cat/jitsumushya/090/wg/profiletesting.pdf）

図２ がん遺伝⼦パネル検査をコンパニオン診断として使⽤する場合
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そのためには、診療 WG から「ゲノムプロファイル⽬的としてがん遺伝⼦パネル検査を実
施する際の標準治療終了(⾒込みを含む)の臨床的解釈に関する⾒解（2025 年 3 ⽉ 14 ⽇）」
10)に沿って、患者の全⾝状態や病勢を⾒極めながら、治療薬へのアクセスを確保するために
主治医(または担当医)の判断で適切なタイミングで、がん遺伝⼦パネル検査を実施すること
が望まれる。 

しかし、この運⽤でもプロファイル検査により CDx 対象のバリアントが検出されても
必ず専⾨家会議（エキスパートパネル）での検討を経てからではないと結果を患者に説明で
きないという課題があり、迅速な結果返却の観点から解決すべき課題である。この点に関し
ては４の項で詳しく解説する。 

 
３ がん遺伝子パネル検査を CDx として使用する必要があるがん種について、そのがん種

と検査の選択肢をわかりやすくすべきである 

現状：現時点(2025 年 5 ⽉時点)で、がん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx 機能を
優先して使⽤するがん種と薬剤に関しては、ホルモン治療不応ホルモン受容体陽性 HER2
陰性乳がんにおけるAKT1/PIK3CA/PTEN遺伝⼦変異に対するカピパセルチブと去勢抵抗
性前⽴腺がんにおける BRCA1/2 遺伝⼦変異に対するタラゾパリブが該当する。これらは、
特定のがん遺伝⼦パネル検査にしか CDx 機能がないために、他の検査を選択する余地がな
いことに加え、⼀次治療から薬剤が使⽤できるため治療開始前に CDx として実施すること
が必要である。また、臓器横断的な適応がある NTRK1/2/3融合遺伝⼦に対するエヌトレク
チニブ、ラロトレクチニブや RET融合遺伝⼦に対するセルペルカチニブも特定のがん遺伝
⼦パネル検査にしか CDx 機能がなく、初回治療から使⽤できて奏効割合が⾼いことから、
CDx 機能を優先して使⽤することも考慮されるべきである。しかし、その頻度が低いこと
や陽性になるがん種が⽐較的限定的であることから、各がん種におけるガイドライン等を
参考にしながらその適応を判断することも肝要である。 

また、予後の悪い固形がん(膵臓がんや胆道がんなど)においても、病勢が悪化する前ので
きるだけ早期にがん遺伝⼦パネル検査を実施し、治療薬の可能性を探索する必要がある。 

そのためにも２の項で⽰したがんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議診療 WG から発出
された「コンパニオン診断を含めたがん遺伝⼦パネル検査の適切な運⽤に関する考え⽅
（2024 年 9 ⽉ 2 ⽇）」9)を参考にした運⽤が重要である。 
 あるべき姿：がん種ごとに様々な CDxがあり、その検査法もがん遺伝⼦パネル検査から
PCR 法、免疫組織学的検査など多岐にわたる。また、検査に提出する組織検体量も臓器に

エキスパートパネル(EP)

「B011-5︓がんゲノムプロファイリング評価提供料」

12,000点
「D006-19︓がんゲノムプロファイリング検査」

44,000点

プロファイル検査としての運⽤

コンパニオン診断対象遺伝⼦の結果

を含むプロファイル結果説明
コンパニオン診断対象の

遺伝⼦変異が陽性

検査申込時

標準治療終了
（⾒込む）＊２ 事前検討

（持ち回り協議)

図３ がん遺伝⼦パネル検査をプロファイル検査として使⽤する場合

*2「ゲノムプロファイル⽬的としてがん遺伝⼦パネル検査を実施する際の標準治療終了(⾒込みを含む)の臨床的解釈に関する⾒解（令和7年3⽉14⽇）

（https://www.ncc.go.jp/jp/c_cat/jitsumushya/090/wg/profiletesting.pdf）

⼀次治療
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よっては少ない場合もあり（肺がんや膵臓がんなどの針⽣検組織など）、組織量を考慮しな
がら検査を選択することも肝要である。しかし、CDxには、個別の CDxがある場合とがん
遺伝⼦パネル検査でも調べられる場合、さらにがん遺伝⼦パネル検査にしか搭載されてい
ない場合があり、その選択に迷うことは少なくない。特に、組織量が少ない場合は、個別の
CDx を複数実施すると組織量がなくなりがん遺伝⼦パネル検査に提出することができなく
なるため、個別の CDx ではなく⼀度に多くの CDx を調べられるがん遺伝⼦パネル検査を
優先することもあり得る。現在、保険適⽤となっている CDx とそれに対応する薬剤を表１
−１(別添)にまとめた。保険診療で治療を⾏う場合、どの CDxを使うのが良いかを知った
うえでがん遺伝⼦パネル検査の適応とそのタイミングを検討することが重要である。 
 
４ 薬事承認・保険適用されている CDx 対象のバリアントにもエキスパートパネルが要求

されるため、医療者の負担軽減と患者への結果返却が速やかに実施できるように改善が必

要である 

現状：現在の診療報酬算定要件では、当該がん種に対して、がん遺伝⼦パネル検査をプロ
ファイル検査として実施した場合、当該がん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx対象
のバリアントがあったとしても主治医判断での薬剤提供はできず、必ず専⾨家会議（エキス
パートパネル）での検討を経て治療の可否を判断する必要がある。その理由は、がんゲノム
プロファイリング検査（D006−19）は、エキスパートパネルを実施することが前提とされ
ているためである。これは、本来、主治医で判断できる CDx と同様に検査結果の解釈に揺
らぎはなく早急に結果を返却することが望ましいバリアントに対し、不要なエキスパート
パネルの実施を要求するものであり、医療者の負担に加え患者への結果返却の遅れにもつ
ながる。 

あるべき姿：当該がん種に対して、プロファイル検査としてがん遺伝⼦パネル検査を実
施し、搭載されている CDx対象のバリアントが検出された場合、すでに当該バリアントが
CDx として薬事承認・保険適⽤されていることに加え、薬事承認・保険適⽤されている医
薬品がある条件下では（表 2）、エキスパートパネルを開催せずとも患者に結果説明を可能
とすべきであり、その後にエキスパートパネルを実施しその結果を患者に説明する場合は、
従来通り D006-19 がんゲノムプロファイリング検査（CDx 分は差し引く）および B011-5 
がんプロファイルング評価提供料（12,000 点）を請求できるようにすることで医療者の負
担が軽減できるとともに、患者への結果返却が迅速に⾏える。 

  
 
 

エキスパートパネルの要否当該がん種に対してCDxに基づいて
薬事承認・保険適⽤されている医薬品

当該がん遺伝⼦パネル検査で薬事承認・
保険適⽤されているCDx対象遺伝⼦対象

不要ありあり当該がん種

表２ がん遺伝⼦パネル検査に搭載されているCDx対象遺伝⼦に対するエキスパートパネルの要否案
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５ 全ての症例についてエキスパートパネルを実施することが求められているが、エキス

パートパネルのリテラシーが向上されたことを考慮してエキスパートパネルを省略でき

る条件を検討すべきである 
 現状：がん遺伝⼦パネル検査が保険適⽤になった当初は、ゲノムリテラシーが⼗分浸透
していない懸念から検査を実施する医療機関が限定されるとともに専⾨家による会議（エ
キスパートパネル）においてプロファイル検査の結果の解釈を⾏うことが求められた。がん
遺伝⼦パネル検査が普及した現在でも、保険診療上、プロファイル検査の結果の解釈にはエ
キスパートパネルが必須である状況は変わらない。 

2025 年 2 ⽉ 28 ⽇に実施されたがんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議において、エキ
スパートパネルワーキンググループ（以下、EPWG）から公開された「エキスパートパネル
の改善を⽬指したアンケート」結果では、エキスパートパネルを実施するがんゲノム医療中
核拠点病院の 100％（13/13）、がんゲノム医療拠点病院の 75％（24/32）がエキスパートパ
ネルが負担になっていると回答していた 2）。がん遺伝⼦パネル検査が保険適⽤となって 6 年
が経過した現在、ゲノムリテラシーも向上し、バリアントに対する薬剤の提供の可否に関す
る解釈のコンセンサスも得られている場合も多い。そのため、エキスパートパネルの負担軽
減を考慮してエキスパートパネルを省略できる条件を検討することも必要ではないかと考
える。 

エキスパートパネルの負担軽減と患者への結果返却を迅速にすることを⽬的に、⽇本臨
床腫瘍学会から「がんゲノム医療におけるエキスパートパネルを効率的かつ効果的に運⽤
するための意⾒書」が 2023 年 10 ⽉ 31 ⽇に発出され 12)、その中で「リアルタイムでのエ
キスパートパネルの開催にあたっては、プレエキスパートパネルの段階でエキスパートパ
ネル開催要件を満たす専⾨家が協議をした上で推奨治療や⼆次的所⾒に関してあらかじめ
合意を得ている場合は、リアルタイムでの協議に参加しなくてもエキスパートパネル開催
が成⽴するとみなすこと」が提案された。これを受けて、厚⽣労働省による「がんゲノム医
療中核拠点病院等の指定要件に関するワーキンググループ」で検討がなされ、厚⽣労働省健
康局がん・疾病対策課から「エキスパートパネルの実施要件の詳細について」の改正（2024
年 2 ⽉ 28⽇）では、エキスパートパネル開催要件を満たす専⾨家が、持ち回り協議（プレ
エキスパートパネル）で当該対象症例に対する⾒解が⼀致した場合の条件が⼤幅に改正さ
れ 13)、以下の条件に合う場合はリアルタイムでのエキスパートパネルの開催は必要としな
い、すなわち「簡略化」が可能となった。 
１ 病的バリアントが検出されなかった場合 
２ 検出された全ての病的バリアントが、以下の（１）〜（４）のいずれかに該当し、か
つ関連するガイドライン等を参考に検討した上で、⼆次的所⾒が⾒つからない⼜は疑われ
ない場合 

（１）「次世代シークエンサー等を⽤いた遺伝⼦パネル検査に基づくがん診療ガイダンス」
におけるエビデンスレベルにかかわらず、推奨する薬剤、治験等がない場合 

（２）同ガイダンスにおけるエビデンスレベルＡの病的バリアント 
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（３）同ガイダンスにおけるエビデンスレベルＲの病的バリアント 
（４）同ガイダンスにおけるエビデンスレベルＢ及びＣの病的バリアントにおいて、国内
外での承認状況やガイドライン等を参考に、がんゲノム医療中核拠点病院⼜はがんゲノム
医療拠点病院と、がんゲノム医療連携病院の間で推奨される薬剤⼜は推奨されない薬剤の
コンセンサスが得られ、リアルタイムで協議可能な⽅法でのエキスパートパネルでの議論
を必要としないと合意が得られているバリアントと薬剤の組み合わせをリスト化してがん
ゲノム医療中核拠点病院⼜はがんゲノム医療拠点病院と、がんゲノム医療連携病院の間で
共有している場合 

2025 年 2 ⽉ 28⽇に実施されたがんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議において、EPWG
から、持ち回り協議は、がんゲノム医療中核拠点病院の 77％（10/13）、がんゲノム医療拠
点病院の 16％（5/32）が実施しており、持ち回り協議をしている場合、多くの医療機関が
負担軽減と結果返却までの時間短縮につながったと回答していることが報告され、簡略化
の効果が⽰された 2）。しかし、この状況でも、エキスパートパネルの持ち回り協議やその準
備は依然必要で、がんゲノム医療中核拠点病院または拠点病院における本質的な負担軽減
にはつながっていない。 

⼀⽅、がんゲノム医療中核拠点病院の 100％（13/13）、がんゲノム医療拠点病院の 72％
（23/32）が、エキスパートパネルを省略できる症例があると回答しており、エキスパート
パネルの負担軽減と患者への結果返却の短縮を図るためにも、エキスパートパネルの省略
を検討する時期になっていると考える。 
 あるべき姿： がん遺伝⼦パネル検査における CDxはエビデンスレベル A（表 3）に分類
されるが、特定のがん遺伝⼦パネル検査に紐づいて承認されているため、当該 CDxが搭載
されていないがん遺伝⼦パネル検査で実施した場合は、その CDx対象のバリアントが検出
されてもエキスパートパネルでの検討を経て治療の可否を判断する必要がある。厚⽣労働
省保険局医療課からの事務連絡(2019 年 6 ⽉ 4 ⽇）では、CDxが存在する遺伝⼦の異常を
がん遺伝⼦パネル検査で検出した場合、がん遺伝⼦パネル検査後に開催されるエキスパー
トパネルが、添付⽂書・ガイドライン・⽂献等を踏まえ、当該遺伝⼦異常に係る医薬品投与
が適切であると推奨した場合であって、主治医が当該医薬品投与について適切であると判
断した場合は、改めて CDx検査を⾏うことなく当該医薬品を投与しても差し⽀えないとさ
れている 3)。すなわち、がん遺伝⼦パネルに搭載されている CDx対象遺伝⼦バリアントが
認められた場合、エキスパートパネルでの議論を経る必要があるが、新たに個別の CDxを

⽇本における治療効果に関するエビデンスレベルA基準詳細
当該がん種において、当該バイオマーカーを適応とした国内認薬が存在する
当該がん種において、当該バイオマーカーを適応としたFDA承認薬が存在する
当該がん種において、当該バイオマーカーを適応とした薬剤の使⽤に関して、
ガイドライン記載がされている

表3 ⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌治療学会・⽇本癌学会︓次世代シークエンサー等を
⽤いた遺伝⼦パネル検査に基づくがん診療ガイダンスにおけるエビデンスレベルA
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実施する必要がないことが⽰されている。 
現在、前述のように厚⽣労働省健康局がん・疾病対策課から発出された「エキスパートパ

ネルの実施要件の詳細について」の改正（2024 年 2 ⽉ 28 ⽇）では、エビデンスレベル A
のバリアントは薬事承認・保険適⽤の有無に限らず簡略化の対象となっている。簡略化を可
能とする根拠は、エキスパートパネルでの議論がその解釈の精度を担保しているためであ
る。⼀⽅、エキスパートパネルでの議論を経ず省略する場合は、その精度を担保する必要が
あるが、⼀般に、エキスパートパネルでの議論では AMED 医薬品等規制調和・評価研究事
業「遺伝⼦パネル検査によるコンパニオン診断システムの標準化に向けた検討」（永井班）
からの提⾔「遺伝⼦パネル検査の分析学的同等性評価に係る留意点について」14)を参考にし
て、各がん遺伝⼦パネル検査の分析性能を考慮して判断がなされている。 
諸外国では、分析性能が担保されている検査であれば、Laboratory Developed Test（LDT）

の根拠のもと、異なるがん遺伝⼦パネルであっても、主治医判断で CDx として使⽤可能で
あり合理的な運⽤を⾏っている。しかし、わが国ではLDTの運⽤は議論されているものの、
制度化されていないため、薬事承認されていない CDx対象のバリアントを搭載したがん遺
伝⼦パネル検査の分析性能が担保されていたとしても、エキスパートパネルを実施しなけ
ればならず、患者への検査結果返却の遅延、さらには治療開始の遅れにもつながる可能性が
ある。 

すでにエビデンスレベル A のバリアントは簡略化の対象であることから、本３学会合同
ゲノム医療推進タスクフォース/ワーキンググループでは、分析性能を考慮したうえで、エ
キスパートパネル省略可能なエビデンスレベルAのバリアントをリスト化した（表１−２、
別添）。この情報を C-CAT 調査結果に記載することでエキスパートパネルを実施したと同
等の解釈の質の担保ができ、エキスパートパネルの省略が可能となるのではないかと考え
る。 

また、エビデンスレベルにかかわらず、推奨する薬剤、治験等がない場合もすでに簡略化
の対象であることから、C-CAT調査結果にそれを明記することにより省略が可能と考える。 

以上のように、エビデンスレベル A のバリアントの解釈が、本３学会合同ゲノム医療推
進タスクフォース/ワーキンググループが作成する省略可能としたリスト（表１−２、別添）
とそれを反映した C-CAT調査結果に基づき、主治医（担当医）判断で薬剤投与の適応を判
断できるようになれば、エキスパートパネルの負担が軽減され、がん遺伝⼦パネル検査を実
施する医療機関も拡⼤することが期待できる。これは、第 4期がん対策推進基本計画（2023
年 3 ⽉ 28⽇閣議決定）で⽰されている「必要な患者が、適切なタイミングでがん遺伝⼦パ
ネル検査等及びその結果を踏まえた治療を受けられるよう、既存制度の⾒直しも含め検討
する」という国の施策にも合致するため、早急に対応することが望まれる。 
C-CAT調査結果においては、エキスパートパネルが省略可能なバリアント、エキスパー

トパネルで議論したほうがよいバリアントなどが明確に記載され、より臨床医が判断しや
すくなるものに改訂されることが望まれる。 

なお、ここで述べるエキスパートパネル省略可能なバリアントについての議論は、エビデ



 18 

ンスレベル A や治療につながるバリアントがない場合などの症例を想定しており、エキス
パートパネルで議論が必要な症例を想定していない。 
 
６ エキスパートパネル構成員に関する要件を緩和し、診療現場の状況に即した柔軟な対

応ができるようにすべきである 

  現状：保険診療で実施するがん遺伝⼦パネル検査では、プロファイル検査で検出される
バリアントに対する解釈を⾏うために、専⾨家によるエキスパートパネルでの検討が求め
られる 15)。エキスパートパネルは、がんゲノム医療中核拠点病院、がんゲノム医療拠点病
院 及びエキスパートパネル実施可能がんゲノム医療連携病院として指定を受けている保
険医療機関で開催することとされ、エキスパートパネルの構成員は 、以下の要件を満たす
必要がある。 
ア がん薬物療法に関する専⾨的な知識及び技能を有する診療領域の異なる常勤の医師が、
複数名含まれていること。 
イ 遺伝医学に関する専⾨的な知識及び技能を有する医師が、１名以上含まれていること。 
ウ 遺伝医学に関する専⾨的な遺伝カウンセリング技術を有する者が、１名以上含まれて
いること。 
エ がん遺伝⼦パネル検査に関連する病理学に関する専⾨的な知識及び技能を有する常勤
の医師が、１名以上含まれていること。 
オ 分⼦遺伝学やがんゲノム医療に関する⼗分な知識を有する知識を有する専⾨家が、１
名以上含まれていること。 
カ  シークエンスの実施について、⾃施設内で⾏う場合は、次世代シークエンサーを⽤い
た遺伝⼦解析等に必要なバイオインフォマティクスに関する⼗分な知識を有する専⾨家が、
１名以上含まれていること。 
キ  ⼩児がん症例を⾃施設で検討する場合には、⼩児がんに専⾨的な知識を有し、かつエ
キスパートパネルに参加したことがある医師が１名以上含まれていること。 
  エキスパートパネルの開催にあたっては、上記アからキまでの構成員からそれぞれ１名
以上参加するとともに、対象患者の主治医⼜は当該主治医に代わる医師が参加することが
求められている(ただし、主治医⼜は当該主治医に代わる医師が、エキスパートパネルに必
要な治療歴や家族歴等に関する診療情報を提供している場合には、エキスパートパネルへ
の参加を必須としない)。そして、エキスパートパネルの開催⽅法は、参加者がリアルタイ
ムで協議可能な⽅法とすることとされている（セキュリティが担保されている場合に限り、 
画像を介したコミュニケーションが可能な機器を⽤いたオンラインでの参加も可能）。 
 実際のエキスパートパネルの運⽤として、これら多くの専⾨家がオンラインでの参加も
含めて、⼀堂に介してリアルタイムで協議することが難しい場合もある。また、イとウにつ
いては令和元年７⽉ 19 ⽇付けの厚⽣労働省健康局がん・疾病対策課事務連絡「がんゲノム
医療中核拠点病院等の整備に関する指針」等に係るQ＆A において 16)、重複は望ましくな
いとされているが、それ以外では重複する役割を担う場合も想定されるが、重複が許容され
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るか否か明確ではない。 
あるべき姿：保険診療におけるエキスパートパネル構成員の要件は、エキスパートパネ

ルでの検討の質を担保する上で重要である。エキスパートパネルでの検討結果は、患者への
治療選択の提⽰や⼆次的所⾒の開⽰に直結するため、その質を担保するためにはリアルタ
イム性よりも⼗分な検討がなされていることを最重要視すべきである。すなわち、エキスパ
ートパネル構成員である専⾨家が診療や会議、または出張等でリアルタイムに協議できな
い場合は、それぞれの構成員の⾒解をあらかじめ共有し、⾒解の⼀致ができていることが担
保されていれば、エキスパートパネル要件を満たすとすべきである。更に、がんゲノム中核
拠点病院における実際のエキスパートパネルの運⽤では、「持ち回り協議(医療情報システ
ムの安全管理に関するガイドラインに準拠したファイル共有サービス等を介してそれぞれ
評価すること)」で⾒解を共有している場合が多い (77%、[10/13]) ことから、すべての症
例において持ち回り協議の運⽤を活⽤することで、エキスパートパネルの質を担保できる
とともに患者への速やかな結果返却も可能となり、患者の不利益にはならず医療者にとっ
てもリアルタイムで協議する時間的拘束が緩和できると考える。⼀⽅、すべての症例におい
て持ち回り協議が可能となれば、必要な構成員が不在であった場合にリアルタイムでの協
議において疑義が発⽣しても、事後的にすみやかに再度持ち回り協議を実施することで、そ
の質は担保できると考える。 

また、エキスパートパネル構成員である前述アからキまでの専⾨家は、役割が重複するこ
とも想定されるが、アからキまでの専⾨領域において異なる構成員が参加し意⾒交換がで
きる場合においては重複も許容すべきである。具体的には、ア、ウ、エ、キ（⼩児症例の場
合のみ）については、独⽴的な⾒解が望ましいため、ア、ウ、エ、キはそれぞれ独⽴した構
成員とし、他は兼務を可能としてもよいと考える。 

以上より、エキスパートパネル構成員に関する要件をその質を担保した上で緩和し、診療
現場の状況に即した柔軟な対応ができるようにすることが望まれる。 
 
７ がん遺伝子パネル検査を実施できる医療機関を拡大し、がん遺伝子パネル検査にしか

搭載されていない CDx を広く活用して革新的な治療薬を患者に届ける必要がある 

 現状：現在、我が国でがん遺伝⼦パネル検査が実施できる医療機関は、2025 年 6 ⽉１
⽇現在、がんゲノム医療中核拠点病院 13 施設、がんゲノム医療拠点病院 32 施設、がんゲ
ノム医療連携病院 237 施設（エキスパートパネルができる 35 施設を含む）の合計 282 施設
である。しかし、これはがん診療連携拠点病院等 463 施設）の 60％にしかすぎず、第 4期
がん対策推進基本計画（2023 年 3 ⽉ 28 ⽇閣議決定）の全体⽬標である「誰⼀⼈取り残さ
ないがん対策を推進し、すべての国⺠とがんの克服を⽬指す」という⽬標を達成するには改
善すべき課題である。がんの標準治療を実施することが求められる医療機関として位置づ
けられているがん診療連携拠点病院等（もしくは⼩児がん拠点病院、⼜は⼩児がん連携病院
１−A）において、がんゲノム医療が広く実施できるようにすることが望ましい。また、院
内がん登録全国集計に提供された全登録数のうち、74％ががん診療連携拠点病院等での登
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録となっているが 17）、がん診療連携拠点病院等以外からも 26％のがん登録がある。がんゲ
ノム医療を実施するためには、がん診療連携拠点病院等以外の医療機関はがんゲノム医療
連携病院に申請できないため、がん遺伝⼦パネル検査が実施できない。これらを考慮する
と、現時点でも多くのがん患者ががん遺伝⼦パネル検査にアクセスする機会が奪われてい
る可能性は否定できない。 
特に、３の項で⽰した様に、ホルモン治療不応ホルモン受容体陽性 HER2 陰性乳がんに
おけるAKT1/PIK3CA/PTEN遺伝⼦変異に対するカピパセルチブおよび去勢抵抗性前⽴腺
がんにおける BRCA1/2 遺伝⼦変異に対するタラゾパリブはがん診療を⾏う医療機関であ
ればどこでも提供できるはずだが、がん遺伝⼦パネル検査を実施できる医療機関が限定さ
れていることから、地域によっては検査のみならず患者に適正に治療薬を提供できない状
況になっており、早急に解決すべきである。 
 あるべき姿：がん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx とそれに基づく治療は、がん
医療に携わる医師であれば⽇常診療の範囲で判断可能であり、エキスパートパネルでの議
論は不要であるとともに、速やかに治療の可否を判断することが必要である。すなわち、が
ん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx 機能を有効に活⽤することで、多くのがん患者
が速やかにその恩恵を受けられることから、がん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDx
を実施できる医療機関を拡⼤すべきである。特に、がんの標準治療を実施することが求めら
れる医療機関として位置づけられているがん診療連携拠点病院等において、がんゲノム医
療は実施できるようにすることが望ましい。しかし、がん遺伝⼦パネル検査を実施できる医
療機関は、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
院に制限されているため、この要件を緩和できないか検討する必要がある。また、がんゲノ
ム医療の実施体制の裾野を広げると⾔う意味では、がんゲノム医療連携病院の要件を緩和
することが重要と考える。 

⼀⽅で、CDx として実施した際に、同時に得られるプロファイル検査の結果の解釈には
エキスパートパネルが求められるとともに、C-CATへのデータ登録が必須であることから、
がん遺伝⼦パネル検査の実施医療機関の拡⼤とそこにかかる負担軽減の２つの側⾯での課
題をどのように考えるかが重要なポイントである。 

要件緩和が必要な課題として、１)遺伝カウンセリングを⾃施設で実施する体制、２）C-
CATへのデータ登録、3）エキスパートパネルの実施、などが挙げられる。この課題を解決
するため、以下の対応が求められる。 
１）遺伝カウンセリングを⾃施設で実施する体制に加えて連携して実施できる体制も許容

する 
がんゲノム医療連携病院の指定要件の⼀つとして、遺伝カウンセリングを⾃施設で実施

する体制整備が求められているが、国内では、遺伝カウンセリングを提供できる専⾨職、特
に認定遺伝カウンセラーの数が 400 ⼈程度と限られていることもあり、各ゲノム医療実施
機関がその体制を整備するために雇⽤することは現実的に困難な現状がある。がんゲノム
医療連携病院は、がんゲノム医療中核拠点病院またはがんゲノム医療拠点病院と連携体制



 21 

をとっていることから、遺伝カウンセリングが必要とされれば、⾃施設に遺伝カウンセリン
グ提供体制がなくとも、遺伝カウンセリングにつなぐ役割を担う医療職が在籍していれば、
認定遺伝カウンセラー等の遺伝カウンセリングの専⾨が在籍しているがんゲノム医療中核
拠点病院またはがんゲノム医療拠点病院、もしくは近隣の遺伝カウンセリング加算施設に
紹介することで診療が可能であり、患者の不利益には繋がらない。すでに、遺伝性乳癌卵巣
癌症候群を疑う発症者や、乳癌、卵巣癌、プラチナ膵癌⼜は去勢抵抗性前⽴腺癌に対する
PARP阻害剤の CDx として BRCA1/2 遺伝学的検査が本邦でも保険適⽤となっているが、
2020 年度の診療報酬改定より、その施設基準は遺伝カウンセリング加算施設と連携体制を
とっていれば、遺伝カウンセリング加算施設ではなくても検査を保険診療下で提供するこ
とが可能となっている。したがって、これに準じて、がんゲノム医療連携病院における遺伝
カウンセリングの⾃施設での提供体制を求めることについては必須とはせず柔軟に対応す
ることも可能と考える。実際に、⼆次的所⾒が同定される症例は 4.1%〜9.6%と頻度が低い
ことも報告されているため 18)、現状に即した効率的な運⽤が求められる。また、認定遺伝
カウンセラーの資格は必須ではなく、それに準ずる遺伝カウンセリングの専⾨家でもよい
ことになっているが、それに該当する⼈材も少ないため、がん遺伝⼦パネル検査で検出され
る⼆次的所⾒に対応できる遺伝カウンセリングの専⾨家の育成も必要である。さらに、遺伝
性腫瘍の遺伝学的確認検査の実施は、専⾨家が在籍する施設で実施する必要があるため、集
約化も検討すべきである。 
２）C-CATへのデータ登録の最適化と効率化をすすめる 
C-CATへのデータ登録において、ゲノムデータは検査会社から直接登録されることが多

いため医療機関側の負担は少ない。⼀⽅、臨床情報の登録は、⼊⼒項⽬が多いことと追跡調
査が必要であることなどが課題である。登録される各臨床情報が、がんゲノム医療の質の確
保や向上、そして⼤学などの研究機関や製薬会社などの企業で⾏われる研究開発のための
基盤として利活⽤されるためには、そのデータの⼊⼒率と質を担保することが重要である
が、⼊⼒側の負担も検討する必要がある。特に、実臨床では、普段から⽇常診療業務で多忙
を極めている施設は多く、治療につなげるための治験や臨床研究に参加することですら、⼈
的リソースの不⾜などで負担が⼤きいためにためらわざるを得ない臨床現場があることに
も配慮するべきである。そのうえで、利活⽤に資するデータを担保するためには、必須⼊⼒
項⽬を精査し、整理・最適化したうえで、必要度に関してゲノム医療実施施設の要件に合わ
せて現実的に対応可能な内容となるよう必須⼊⼒項⽬の必要度に差をつけることなども検
討する必要がある。また、がんゲノム医療⾮実施医療機関から実施医療機関への「がん遺伝
⼦パネル検査のみのための紹介」が双⽅の医療機関にとっての負担となっている。がん遺伝
⼦パネル検査実施医療機関が拡充され、「がん遺伝⼦パネル検査のみのための紹介」が減る
ことは、結果的に⼀施設あたりの C-CAT への臨床情報⼊⼒の負担を軽減し、C-CAT デー
タ登録を持続可能な形に最適化していくうえでも有⽤といえる。 
３）エキスパートパネル実施の負担軽減をすすめる 
C-CATへの⼊⼒に加え、エキスパートパネルの実施は医療機関の負担である。2025 年 2
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⽉ 28 ⽇に実施されたがんゲノム医療中核拠点病院等連絡会議において、EPWG から公開
された「エキスパートパネルの改善を⽬指したアンケート」結果２）では、エキスパートパ
ネルを⾃施設で実施していないがんゲノム医療連携病院であっても、31％（41/131）がエ
キスパートパネルの負担が⼤きいと回答していた。「負担が⼤きいとややそう感じる」の
41％（54/131）と合わせると、77％（95/131）の施設がエキスパートパネルの負担を感じ
ている現状が浮き彫りになった。特に、⼈員が少ない中、数多くのがん医療を実施している
医療機関においては、エキスパートパネルに供する資料の準備や実施にかかる時間的な負
担が課題と考えられる。エキスパートパネルの負担を減らすためには、すでに５で⽰したよ
うに、質を担保したうえでエキスパートパネルを省略できる症例を選別するとともに、プロ
ファイル検査結果の解釈に悩む症例のみを、エキスパートパネルで検討する効率化によっ
て負担軽減ができる可能性がある。 
このような課題が改善されれば、がん遺伝⼦パネル検査に搭載されている CDxを実施す

る医療機関の拡⼤によって保険適⽤薬へのアクセスが向上し、ゲノム医療の恩恵を受ける
患者が増えることが期待できる。また、将来的には、がん遺伝⼦パネル検査はそれぞれの医
療機関で完結できるような体制構築が必要であり、これらの課題に関して今後継続的な検
討が必要であると考える。 

 
８ 専門家が判断したがん遺伝子パネル検査に基づく推奨薬を投与可能にする枠組みを

作る必要がある 
 現状：現在、エキスパートパネルで議論されるエビデンス B~Dのバリアント（表 4）に
推奨される薬剤の多くは保険適⽤外薬である。それらのバリアントに対する治験や先進医
療などが実施されていれば、薬剤にアクセスできるが、治験や先進医療などがないバリアン
トも多い。しかし、治験や先進医療などがないエビデンス B~Dのバリアントのなかでも症
例報告等で治療効果が期待できる場合もあり、エキスパートパネルでの議論によって治療
薬が提案されることがしばしばある。その場合は、既承認薬の適応外使⽤（オフラベルユー
ス）となるが、多くの医療機関では、我が国の保険医療制度上の規制（混合診療禁⽌の原則）
から、保険適⽤外使⽤を実施していないのが現状である。 

⽶国や欧州では、⽣命に関わる疾患の場合、治験終了から承認申請までの間に⼈道的に未
承認薬を提供するコンパッショネート・ユース制度が整備され、患者１⼈でも申請できる
Single Patient INDの制度がある。この制度では、⼿続きが迅速で、速やかに（申請から１

基準エビデンスレベル
・当該がん種において、当該バイオマーカーを適応とした国内承認薬/FDA承認薬が存在する
・当該がん種において、当該バイオマーカーを適応とした薬剤の使⽤に関して、ガイドライン記載がされている

A

当該がん種において、当該バイオマーカーを適応とした薬剤の使⽤に関して、統計的信憑性の⾼い臨床試験・メタ解析によっ
て⽀持され、専⾨家間のコンセンサスがある

B

・他がん種において、当該バイオマーカーを適応とした国内承認薬またはFDA承認薬が存在する
・他がん種において、当該バイオマーカーを適応とした薬剤の使⽤に関して、ガイドライン記載がされている
・がん種に関わらず、当該バイオマーカーを適応とした薬剤の使⽤に関して、規模の⼩さい臨床試験で有⽤性が⽰されている

C

がん種に関わらず、当該バイオマーカーを適応とした薬剤の使⽤に関して、症例報告で有⽤性が⽰されているD

表4 ⽇本臨床腫瘍学会・⽇本癌治療学会・⽇本癌学会︓次世代シークエンサー等を⽤いた遺伝⼦パネル検査に基づくがん診療
ガイダンスにおけるエビデンスレベル分類
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週間程度で）薬剤が提供される。また、この制度を利⽤した治療において有害事象が発⽣し
ても承認申請には影響しないことが担保されている。⼀⽅、我が国でも同様の制度は拡⼤治
験として実施可能であるが、主たる治験の実施後⼜は実施中の薬剤・患者が対象となってお
り、臨床試験として実施することが求められるとともに、拡⼤治験で発⽣した有害事象は承
認申請に影響することから、実施をする製薬企業が少ないのが現状である。また、⽶国では
⺠間保険を活⽤して薬剤が提供されたり、⺠間保険を使⽤した提供ができない場合は、製薬
企業から無償で薬剤が提供できる Patient Assistant Program があり、⼈道的観点から薬剤
の提供がなされている。 
  ⽶国においては、がん治療において適応外使⽤は⼀般的であり、現場の専⾨家の判断に委
ねるとしている。その際、⽶国内で承認されている薬剤で、専⾨的な判断がなされているも
のであれば、専⾨医と患者の話合いでその使⽤を判断してもよいことになっている。 

あるべき姿： 我が国おいても、厚労省が認めるがんゲノム医療提供機関においては、専
⾨家が判断する適応外使⽤に関して柔軟に対応できる制度をつくる必要がある。エキスパ
ートパネルでは、多くの専⾨家が相当の時間をかけて慎重に議論しており、その判断を尊重
することが重要である。特に、既承認薬の適応外使⽤を提案する場合は、希少がんや希少バ
リアント（希少フラクション）に対する提案が多い。そのようなケースにおいては、薬理・
薬効に基づいた提案であっても、症例数が少ないなどの理由から、今後、治験などで薬剤が
保険適⽤になる可能性が低いもしくは相当時間がかかるなどの課題があり、将来にわたり
薬剤の提供ができない状況が続く。これは、第 4期がん対策推進基本計画が掲げる「誰⼀⼈
取り残さないがん対策」の実現には程遠いことを意味する。そのため、既承認薬の適応外使
⽤に関しては、診療記録にエキスパートパネルでの推奨薬に関する詳細を記載しておけば
⽀払基⾦で査定しないなどの柔軟な対応も検討する余地があるのではないかと思われる。
また、我が国においても Single Patient IND制度を早急に確⽴することや、製薬企業からの
無償提供プログラム制度の整備も必要である。 
既承認薬の適応外使⽤に関しては、国⽴がん研究センター中央病院が実施している患者
申出療養制度を活⽤した「NCCH1901 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（通称：受け⽫試験）」によって、多く
の患者に薬剤が提供されている。実際に本試験で治療を受けた患者は 473 ⼈であり、エキ
スパートパネル後に治療を受けた患者の 7.4％を占めている。これは、保険診療での治療の
4,534 ⼈（71.1％）、企業治験の 839 ⼈（13.2％）に次いで多く、治療薬へのアクセスの重要
な役割を担っている２）。また、希少バリアントに対する国内薬事承認においても⼤きく貢献
しているものもある 19)。しかし、本試験の実施医療機関が限定されているため、アクセス
できない患者も多く、柔軟な実施体制が必要と考えられる。また、本試験の実施においては、
運営にかかる費⽤や多くの⼈的リソースが必要なことから、継続性が危惧されており、公的
資⾦などでの継続的な運営ができるように国による⽀援が望まれる。適応外薬へのアクセ
ス向上のための体制整備とあわせて、国の主導のもと、患者申出療養制度のさらなる活⽤を
可能にするプラットフォームの整備も⼀つの選択肢となりうる。 
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９ C-CATへのデータ登録が臨床現場で利活用できるようにC-CAT調査結果を改訂する必

要がある 

 現状：7 の項に記載の通り、医療機関における C-CATへのデータ登録はがんゲノム医療
を実施する上で負担になっている。C-CATへのデータ登録は、我が国における創薬など産
業振興への貢献が期待された経緯から、⼆次利⽤が重要視されがちであるが、臨床情報の⼊
⼒が医療現場における直接的なメリットにつながるようになれば、C-CATへのデータ登録
がより進むと期待できる。そのためには、C-CAT調査結果において、⼊⼒した臨床情報が
⼀次利⽤として臨床現場に還元できる内容にすることも検討する必要がある。 
 あるべき姿：医療現場においては、C-CATへのデータ⼊⼒が実際の患者への還元である
⼀次利⽤としてのメリットが明確になれば、データ登録の意義も理解しやすくなる。例え
ば、C-CAT調査結果に記載されている治験情報は、関連する治験すべての情報が網羅され
ているが、医療現場のニーズは当該患者に必要な治験情報である。そのためには、治療ライ
ン別で制限される治験おいては、登録した治療ライン数で⾃動的にフィルタリングして必
要な治験だけを提⽰することも必要である。また、様々なバイオマーカーを C-CATに登録
しているが、C-CAT調査結果に記載される治験情報は、それらによって選別された情報で
はなく、バイオマーカーに関係ない治験情報も含めてすべて報告されている。医療ニーズに
合う情報にするためには、すでに⼊⼒したバイオマーカーでフィルタリングをした結果を
報告するべきである。また、新薬が承認された場合、過去にすでに実施したがん遺伝⼦パネ
ル検査においてその適応となる患者へのリコンタクトが、C-CATから定期的にレポートさ
れれば、医療従事者も患者もそのメリットを受けると考える。 
これまでの経験と反省を活かし、医療現場、データ管理運営者側、⾏政による⼗分な議論

により、⼀次利⽤と⼆次利⽤のアンバランスを解消し、これらを共通のビジョンとして具現
化していく必要がある。 
 

１０ 適切な情報共有を可能とするがん臨床ゲノムデータベースの最適化が必要である 

現状：⽶国AACR GENIEにおいて、配列情報に加えて多数の臨床情報の収集が開始され
るなど、がん臨床ゲノムデータベースの構築・維持は重要な課題となっている。また、⽇本
医療研究開発機構においてポリシーが策定されるなど、ゲノム医療実現のためには迅速、広
範かつ適切なデータシェアリングが不可⽋とされている。我が国においては、すでに
102,424 件の検査例が C-CAT登録され(2025 年 4 ⽉ 30 ⽇現在)、そのゲノムデータと臨床
情報が C-CATに収集されており、今後もデータは蓄積され続けていくこととなる。しかし
ながら、C-CATで収集される臨床情報の質の担保はされていない点や、がん遺伝⼦パネル
検査の結果に基づいて治療につながる割合は 10％以下と低い事に加え、治験治療例のアウ
トカム情報は収集されず利活⽤に⽤いることができないことから、がん遺伝⼦パネル検査
の結果に基づいた治療の有効性や安全性を全例においては評価できないなどの課題がある。 
あるべき姿：現在は、C-CAT を中⼼とした適切なデータシェアリングに基づく⼆次的な

利活⽤により、多数の有⽤な学術成果が産み出さている途上である。⼀⽅、本来の⽬的であ
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るがんゲノム医療の質の確保・向上や、⼤学などの研究機関や製薬会社などの企業で⾏われ
る研究開発のための基盤に資するためには、C-CAT に登録する臨床情報の質の担保をどう
するか、適切な情報が収集または共有されているのか、持続性は担保されているのか、など
を真剣に考える必要がある。がんゲノム医療が臨床実装され、すでに 10万例以上の情報が
C-CATに登録されているが、臨床情報の⼊⼒率や質の担保は依然として不⼗分である。信
頼性の⾼い臨床情報を収集することは、産業利⽤や学術利⽤に資するものであることから、
この点も⼗分考慮して、質の⾼い臨床情報を収集する体制を再検討し、⼊⼒率の向上とデー
タの質の担保ができるよう最適化を検討すべきである。 

 

１１ 診療上の特性を考慮し、入院中患者でも検査を申し込めるよう DPC 対象外にすべき

である 

 現状：⼩児がん患者の多くなど、⼊院での検査が必要になる場合がある。しかし、現⾏の
診療報酬算定では、検査申し込み時の「D006-19：がんゲノムプロファイリング検査(44,000
点)」は、⼊院時にDPCに包含され算定できない。 
 あるべき姿： ⼩児がん患者などの⼊院中に出検が必須の状況においては、その診療上の
特性から⼊院での適切な算定も可能とすべきである。2025 年 2 ⽉に保険適⽤となった「造
⾎器腫瘍⼜は類縁疾患ゲノムプロファイリング検査」においては、中医協の議論の中で、
DPC制度における取り扱いについて検討がなされ、その疾患特性から⼊院下で実施できる
ことが望ましいとの結論に⾄り、次回の診療報酬改定までの措置として包括算定でなく出
来⾼算定となっている。⼩児がん患者においても同様の議論のもと、⼊院中でも適切な算定
が可能になることが必要と考える。 
 

１２ ドラッグ・ロス、ドラッグ・ラグを解決できるような検査実施体制にすべきである 

 現状：がん遺伝⼦パネルの実施要件は、標準治療終了（終了⾒込みを含む）を含むタイミ
ングに制限されているため、がん遺伝⼦パネルを受ける多くの患者はすでに複数のがん薬
物治療を受けている。新薬開発の治験においては、治療ラインに制限があるものが多く、我
が国で⾏うがん遺伝⼦パネル検査において、治験対象となるバリアントが⾒つかっても、治
療ライン数の制限により参加できない場合もある。すなわち、標準治療終了（終了⾒込みを
含む）のタイミングでは、全⾝状態や臓器機能が悪化し、受けられる治験であってもその適
格基準を満たさない場合もある。このような理由で治療ができない患者が 10〜30％存在す
ることが報告されている 4-6）。2025 年 2 ⽉ 28⽇に実施されたがんゲノム医療中核拠点病院
等連絡会議において公開されたがん遺伝⼦パネル検査に基づく治療のうち、企業治験での
治療は 13.2%(839 ⼈/6343 ⼈)、医師主導治験での治療は 4.2%(268⼈/6343 ⼈)とその割合
は保険診療で実施した 71.1%(4534 ⼈/6343 ⼈)と⽐べても少なく、改善すべき点である。
この状況は、患者リクルートの⾯でグローバルの新薬開発の流れに完全に乗りおくれ、我が
国で治験を⾏うメリットがない状況を⽣み出している可能性がある。その結果として、ドラ
ッグ・ロス、ドラッグ・ラグの問題にもつながっている可能性も否定できない。 



 26 

 あるべき姿：標準治療以外での薬剤アクセスの機会を増やすためにも、治験への参加の
機会を増やす必要がある。そのためには、治療ラインにとらわれず、主治医・担当医が判断
する適切なタイミングでがん遺伝⼦パネル検査を実施するように改善すべきである。また、
がんの治験を実施している医療機関は限定的であるため、治験が少ない地域においても治
験に参加できるようにするため、来院を必要としない Decentralized Clinical Trial（DCT）
の実施体制を整備すべきである。なお、従来の適応（標準治療がない、標準治療終了後また
は終了⾒込み）を順守してきた結果、CDx 対象のものまで含めて、きわめて Late Lineの
患者にしかゲノム医療に基づく薬剤を提供できていないのが実情である。その結果、利活⽤
する企業側からも治療感受性や薬剤開発シーズとなりうるデータを⼗分に取得することが
できないこととなり、本邦の薬剤開発に活かしきれていない点も⼤きな課題である。治療開
始早期のがん遺伝⼦パネル検査の実施は、今後の本邦の薬剤開発⼒を強化する点でも不可
⽋といえる。 
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⽤語解説 
註１ コンパッショネート・ユース 

⽣命に関わる疾患や⾝体障害を引き起こすおそれのある疾患を有する患者の救済を 
⽬的として、代替療法がない等の限定的状況において未承認薬の使⽤を認める制度 
 

註２ オフラベルユース 
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