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がんゲノム医療：precision medicine
「がんゲノム医療」とは，次世代シーケンスなどに
より測定された個人の「ゲノム情報」を元にして，
患者の体質や病状に適した「個別化医療」を提供す
る医療を指す．具体的には，質と信頼性の担保され
たゲノム検査結果などをはじめとした種々の医療情
報を用いて診断を行い，最も有効と期待される予防，
治療および発症予測が行われる．例えば，EGFR阻
害剤であるゲフィチニブは，当初は手術不能な非小
細胞肺がんを対象に保険適応が承認されたが，その
際の奏効率は 20～ 30％であった．しかし，その後
EGFR遺伝子異常がある非小細胞肺がんのみに有
効であることが示され，効能効果が変更された．そ
の結果，本薬剤の奏効率は 70～ 80 ％程度に上昇し
ている．この事実は，ゲノム情報により有効と考え
られる患者を選択し，層別化することで，無効例へ
の投薬を回避し，有効性を改善できることを示して
いる．これまでにもコンパニオン診断薬として一つ
の遺伝子異常を調べることが可能であったが，近年，

次世代シーケンスの登場により，1度に多数のがん
関連遺伝子を調べることが可能となっている．

悪性腫瘍におけるゲノム異常
造血器腫瘍を含むすべての悪性腫瘍は，がん発症・
進展に関連する遺伝子の機能変化を引き起こす体細
胞異常を獲得することにより生じる．近年，米国の
The Cancer Genome Atlas ( TCGA ) や世界中のが
ん研究機関で構成する国際がんゲノムコンソーシア
ム ( International Cancer Genome Consortium: 

ICGC ) などによる大規模・包括的なゲノムシーケ
ンスが行われてきた．そのような流れの中で，我々
も本邦に多い成人 T細胞白血病リンパ腫 ( Adult 

T-cell Leukemia/lymphoma: ATL ) を中心に遺伝
子解析を行い，様々な新規ゲノム異常を同定してき
た．このような試みを合わせると，現在までに 100

を超える異なる組織型の悪性腫瘍について数十万例
のゲノム解析データが得られており，その数は増加
の一途を辿っている．これらのデータを用いること
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によって，各がん腫における遺伝子変異やコピー数
異常，染色体再構成などのゲノム異常の全体像が解
明され，腫瘍化に至る生物学的過程が明らかになり
つつある．さらに，多数の潜在的な治療標的および
治療反応性や予後に影響を与えるバイオマーカーが
同定されてきた．

造血器腫瘍におけるゲノム医療の臨床的意義
がんゲノム検査のあり方について，固形がんに関

しては，日本臨床腫瘍学会・日本癌治療学会・日本
癌学会合同で「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 (第 1.0

版 )」が平成 29年度に公表されている．造血器腫瘍
に関しては，固形腫瘍とゲノム検査に対する考え方
が異なるとの立場から，平成 30年度に日本血液学会
から「造血器腫瘍ゲノム検査ガイドライン」が公表さ
れている ( http://www.jshem.or.jp/genomgl/)．本ガ
イドラインでは，最新のエビデンスに基づいて，造
血器腫瘍において臨床的意義が認められる遺伝子異
常が選別され，遺伝子パネル検査を用いたゲノム医
療の基盤となる情報が提供されるのみならず，その
臨床的有用性についても詳細に記述されている．特
に，造血器腫瘍に対する遺伝子パネル検査は，「診
断」，「治療法選択」，「予後予測」において有用であ
る点が固形がんと大きく異なる点である．このよう
な臨床的有用性は，様々な前向き試験により検証さ

れており，今後，本邦においても実際の臨床に応用
されることが期待されている．
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