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R4年度 AMED研究班の概要



今年度の研究概要
目的：

全ゲノム解析の臨床実装を視野に入れた患者還元体制を構築する

研究概要：

1. 小児がんを含む進行・再発難治がん全ゲノム解析の症例集積を重ね、エキスパートパネルを中心
とした患者還元の課題抽出および体制整備（R3年度から継続実施、R4年度から小児に対象拡大）

2. 臨床実装に向けた固定検体/生検検体における全ゲノム解析の実行可能性の検証

3. 出口戦略班と連携し小児がん/希少がんを含む難治がんにおける全ゲノム解析の臨床的有用性検証

R4年度 実施施設 (対象症例数)：

・国立がん研究センター中央病院（400例）→上記1,2,3を担当

・国立がん研究センター東病院 (100例) →上記1,2,3を担当

・成育医療研究センター (100例) →上記1,3を担当 R4年度追加施設



1. 全ゲノム解析患者還元体制構築-1

国立がん研究センターとして計500例のエキスパートパネル実施
中央病院・東病院のエキスパートパネル間での課題共有



【概要】

• 小児がん症例の全ゲノム解析 (WGS) を実施し、小児がん専門エキスパートパネルを経た患者還元を行う。
(データ解析及びレポート作成はR3年度に構築したシステムで開始する）

• 全ゲノム解析と同時に遺伝子パネル検査 (target sequencing) を行い「小児がんにおけるWGSの意義と課題」
を検証する。

• 小児がん特有の倫理的課題を抽出し、ELSI-WGと連携して議論する。
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1. 全ゲノム解析患者還元体制構築-2
小児がんにおける体制構築



• 固定検体での全ゲノム解析実行可能性評価

ホルマリン以外の固定液を用いて病理組織ブロックを作成し、全ゲノム解析の実行可能性を評価する

• 新鮮凍結生検検体での全ゲノム解析実行可能性評価

品質保証された外部検査機関における生検検体の腫瘍細胞含有割合評価から核酸抽出・評価の実施スキームを

構築する

2. 臨床実装に適した解析対象検体評価

進行難治がん患者 Actionable変異
(+)

凍結検体による
WGS/RNAseq

生検凍結/固定検体
による
WGS/RNAseq

術後再発症例
(凍結検体あり)

進行期症例
(手術検体なし)

Actionable変異
(+)

凍結手術検体での
患者還元対象

手術組織が検体不適格
(腫瘍細胞含有割合低値)

生検検体での
患者還元対象

全ゲノム解析
患者還元対象の拡充
・生検検体でのWGS
・マクロダイセクション

手法確立

【背景】

【概要】



3. 出口戦略班と連携した患者還元

解析対象症例

・国立がん研究センター中央病院

希少がん/AYA世代がんを主体とした進行再発 難治がん: 400例

・成育医療センター

小児がん: 100例

・国立がん研究センター東病院

周術期大腸がん、乳がん、肺がん: 計50例

直腸がん: 50例

基本コホートへ登録し、
臨床的有用性検証
(治療、診断、遺伝性疾患）

戦略コホート臨床試験へ登録
新規バイオマーカー探索

(再発後は基本コホートへ登録)

計550例

50例

・全ゲノム解析の臨床的有用性を考慮
・希少がんにおける治療標的や診断に関わる融合遺伝子の検出
・遺伝性腫瘍関連遺伝子の検出

・C班出口戦略チームの臨床試験への登録症例

症例選択

出口戦略班との連携



まとめ
目的：

全ゲノム解析の臨床実装を視野に入れた患者還元体制を構築する

研究概要：

1. 小児がんを含む進行・再発難治がん全ゲノム解析の症例集積を重ね、エキスパートパネルを中心
とした患者還元の課題抽出および体制整備（R3年度から継続実施、R4年度から小児に対象拡大）

2. 臨床実装に向けた固定検体/生検検体における全ゲノム解析の実行可能性の検証

3. 出口戦略班と連携し小児がん/希少がんを含む難治がんにおける全ゲノム解析の臨床的有用性検証

実施施設および対象がん種と出口戦略

・国立がん研究センター中央病院：希少がんを主体とした進行難治がん 400例 →基本コホートへ

・国立がん研究センター東病院 : 周術期大腸・乳・肺がん 計50例 →基本コホートへ

直腸がん 50例 →戦略コホート (臨床試験) へ

・成育医療研究センター: 小児がん 100例 →基本コホートへ


