
 

1 

 

2023年5月17日 

 

厚生労働省  

保険局医療課 課長 眞鍋 馨 殿 

医政局医薬産業振興・医療情報企画課 課長 安藤 公一 殿 

 

    

公益社団法人日本臨床腫瘍学会  

     理事長 石岡千加史 

 

 

 血中循環腫瘍 DNA を用いたがんゲノムプロファイリング検査に関する見解 

         

（要約） 

 血液検体を用いたがんゲノムプロファイリング検査（CGP）は現在 FoundationOne Liquid CDx が

んゲノムプロファイルが保険収載されている。加えて2022年3月には血液検体を用いたGuardant360 

CDx がん遺伝子パネルが薬事承認された。 

 2 つの検査に共通する点としては、1）次世代シークエンサーを用いた包括的ゲノム解析を行い、塩基

置換、挿入・欠失、融合遺伝子等の検出を行う、2）組織検査と比べ遜色のない薬剤到達率がある、

3）血液循環腫瘍 DNA（ctDNA）検査の適正使用に関するコンセンサスでの推奨がある、になる。 

 また 2 つの検査において異なる点としては、1）解析する遺伝子数、2）薬事承認されている項目、

に違いを認める。 

しかしながら、がんゲノムプロファイリング検査で最も重要な薬剤到達率に関しては差を認めず、ctDNA

検査の適正使用に関するコンセンサスでの推奨がある点を鑑み、本学会としては、現時点では搭載する

遺伝子数の差によらず、これらの２つの検査は同様の臨床的位置づけで使用されることが妥当であり、

保険償還においても同様に扱うべきと結論づけた。 

 

 

（詳細） 

2019 年 6 月に国内で初めて腫瘍検体を用いるがんゲノムプロファイリング検査（CGP）である

OncoGuide NCC オンコパネルシステムおよび FoundationOne CDx がんゲノムプロファイルが保険適

用された後 、2021 年 8 月には血液検体を用い るが んゲ ノム プロファ イリン グ検査として

FoundationOne Liquid CDx がんゲノムプロファイルが保険適用され、翌 2022 年 3 月には同じく血

液検体を用いるGuardant360 CDxがん遺伝子パネルが薬事承認された。Guardant360 CDxは、

米国において 2020 年 8 月に世界初のリキッドバイオプシーを用いた CGP として FDA 承認を取得し、
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2022 年 1 月時点で全世界で累計 25 万回以上の検査が提供されている 1)。 

現在のわが国の診療報酬制度上、CGP 検査は一生に一回しか実施できず、組織を用いた検査が

原則とされている。しかし、組織が古い、または組織量が少ないなどの医学的な理由から、組織による

CGP 検査には適さない症例が一定数存在し、その場合は、血中循環腫瘍 DNA を用いた CGP が活

用されている。わが国では、すでに血中循環腫瘍 DNA を用いた CGP である FoundationOne Liquid 

CDx がんゲノムプロファイルと Guardant360 CDx がん遺伝子パネルの２つの検査が薬事承認されて

いるが、本見解では、これらの検査を使用する上での臨床的位置づけに関して、学会としての考えを示す。 

 

CGP は、薬事上、コンパニオン検査薬「体細胞遺伝子変異解析プログラム（抗悪性腫瘍薬適応判

定用）」等とは別に、「遺伝子変異解析プログラム（がんゲノムプロファイリング検査用）」等として、包括

的にがん関連遺伝子を解析可能な検査としての評価がされ承認が得られている。上記の CGP 検査に

ついて、基本的な性能とその薬事承認状況について以下にまとめた（2023 年 3 月時点）。なお、ここ

では腫瘍検体を用いる２つの CGP も参考として示す。 

現在保険適用されている唯一の血液検体による FoundationOne Liquid CDx がんゲノムプロファ

イルでは、MSI-High の検出、遺伝子増幅の検出が製造販売承認を受けた分析性能として含まれてい

ない。TMB-High は全がん種 Stage 4 の 1～7％を占め、ERBB2 増幅遺伝子は、乳がんで 18%、

胃がんでは 7%、大腸がんでは 3.6％と高い頻度でみられ、それ以外の転移性がん全体では 2%の頻

度で存在するが 3)、それぞれ免疫チェックポイント阻害剤、HER２阻害剤が高い効果を示すため、これら

を適切に診断する必要がある。一方、Guardant360 CDx がん遺伝子パネルは、FoundationOne 

Liquid CDx がんゲノムプロファイルが持つコンパニオン診断薬対象遺伝子の NTRK 2/3 融合遺伝子

を含んでいない。NTRK 2/3 融合遺伝子は、成人では希少がんである唾液腺分泌がんや乳腺分泌が

んで 80-100％、小児では乳児型線維肉腫で 87.2-100％と比較的高い頻度で検出されるが、それ

以外では数％～1％以下と頻度は低い 4)5)。しかし、NTRK 2/3 融合遺伝子を有するがん種は NTRK

阻害剤が高い有効性を示すため、これらの変異を適切に検出する必要がある。このように、

FoundationOne Liquid CDx がんゲノムプロファイルおよび Guardant360 CDx がん遺伝子パネル

は、それぞれが有する機能を理解し適切に選択することにより、より多くの患者に対して治療選択の機会

を提供することが可能になると期待できる。 
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表１．CGP 薬事承認状況（がんゲノムプロファイリング検査） 

 

 Guardant360 

CDx がん遺伝

子パネル 

Foundation 

One Liquid 

CDx がんゲノムプ

ロファイル 

Foundation 

One CDx がん

ゲノムプロファイル 

（参考） 

OncoGuide 

NCC オンコパネ

ル システム 

（参考） 

技術 NGS* NGS NGS NGS 

検体 血液 血液 組織 組織 

解析対象遺伝子数 74 324 324 124 

塩基置換検出 既承認 既承認 既承認 既承認 

挿入・欠失検出 既承認 既承認 既承認 既承認 

遺伝子増幅検出 既承認 未承認 既承認 既承認 

融合遺伝子検出 既承認 既承認 既承認 既承認 

NGS: Next-generation Sequencing 

 

なお、下記に各 CGP のコンパニオン診断薬機能に関する薬事承認状況を示す。表２．CGP のコンパ

ニオン診断薬機能に関する薬事承認状況 
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これらの検査は次世代シークエンサー(NGS)を用いて幅広い固形がんを対象として包括的にがん関連

遺伝子の解析を行う点で、従来のコンパニオン検査薬とは異なる。本学会としては、これら CGP は搭載

遺伝子数に関わらず、患者に最適な医療を提供する体外診断用医療機器として使用されることが適切

であると考える。その根拠を薬剤到達率および循環腫瘍 DNA(circulating tumor DNA, ctDNA)

検査の適正使用に関するコンセンサスの２つの観点から以下に示す。 

 

 

 Guardant360 

CDx がん遺伝

子パネル 

Foundation 

One Liquid CDx が

んゲノムプロファイル 

Foundation 

One CDx がんゲノム

プロファイル 

（参考） 

OncoGuide 

NCC オンコパネ

ル システム 

（参考） 

非小細胞肺

がん 

KRAS G12C 遺

伝子変異 

活性型 EGFR 遺伝

子変異 

EGFR エクソン

20T790M 変異 

ALK 融合遺伝子 

ROS1 融合遺伝子 

活性型 EGFR 遺伝

子変異 

EGFR エクソン

20T790M 変異 

ALK 融合遺伝子 

ROS1 融合遺伝子 

MET 遺伝子エクソン 

14 スキッピング変異 

 

固形がん MSI-H 

 

NTRK1/2/3 融合遺

伝子 

MSI-H 

TMB 

NTRK1/2/3 融合遺

伝子 

 

悪性黒色腫   BRAF V600E 及び 

V600K 変異 

 

乳がん   ERBB2 コピー数異常  

結腸・ 直腸

がん 

MSI-H  KRAS/NRAS 野生

型 

MSI-H 

 

卵巣がん   BRCA1/2 遺伝子変

異 

 

前立腺がん  BRCA1/2 遺伝子変

異 

BRCA1/2 遺伝子変

異 

 

胆道がん   FGFR2 融合遺伝子  
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1. 薬剤到達率について 

CGP 検査の目的は「個々の患者におけるがんの遺伝子変化を明らかにし、その特性に応じた最適な

がん治療の機会を供与すること（NGS など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 

v2.1）6)」であることから、薬剤到達率が CGP 検査の性能や臨床的有用性を評価する上で最も重要

な指標の一つである。先に紹介した４つの CGP 検査それぞれに対して、薬剤到達率に関して報告され

ているデータおよび根拠資料を以下の表にまとめた。 このデータに基づけば、本邦で承認されている４つ

の CGP 検査の薬剤到達率に明確な差は認められない。また、大腸がん及び非小細胞肺がんを対象と

したリアルワールドデータにおいて、CGP 検査の結果に基づいた治療を受けた患者ではそうでない患者と

比較して、全生存期間等の評価項目の成績が有意に良好であったという結果も報告されており、CGP

検査による薬剤到達が予後の改善に繋がることが示されている 7)8)点からも、薬剤到達率が臨床上重

要である。 

 

表３．薬剤到達率に関するデータの概要（製品別） 

製品名 薬剤到達率 根拠資料 

Guardant360CDx がん遺伝子パネル 21.6% 国内データ 9) 

FoundationOne Liquid CDx がんゲノムプロファイル 情報なし - 

FoundationOne  CDx がんゲノムプロファイル（参考） 11～34％* 審査報告書 10) 

22.3% 国内データ 11) 

OncoGuide NCC オンコパネルシステム（参考） 13％ 審査報告書 12) 

*検出された遺伝子異常の情報が治療方針の決定に活用された割合 

 

２． ctDNA 検査の適正使用に関するコンセンサス 

がんゲノム医療に携わる医師等の育成を目的とした厚生労働科学研究（がん対策推進総合研究

事業）において 2022 年に作成された、進行固形癌に対する ctDNA 検査の適正使用に関する

Expert Panel Consensus Recommendations13)14)では、FoundationOne Liquid CDx がん

ゲノムプロファイルおよび Guardant360CDx がん遺伝子パネル双方に対して、本見解同様に、

ctDNA 検査を使用する上で、実地診療下で遭遇する Clinical Question に対して明確な推奨事項

および推奨度が示されている。なお、2022 年 10 月に発行された大腸がん診療における遺伝子関連検

査等のガイダンス改訂第 5 版 15)では、血液生検を用いるがん遺伝子パネルによって検出可能なバイオ

マーカー等、それぞれの特徴について下記の表にまとめられている。 
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表４．大腸がん診療における遺伝子関連検査等のガイダンス改訂第 5 版より 

 

以上より、薬剤到達率等に関する情報、ctDNA 検査の適正使用に関するコンセンサスと２つの異な

る観点から検討した結果、すでに本邦で薬事承認されている２つの ctDNA を用いた CGP 検査の性能

に臨床上の差はないと考える。したがって、本学会としては、現時点では搭載する遺伝子数の差によらず、

これらの２つの検査は同様の臨床的位置づけで使用されることが妥当であり、保険償還においても同様

に扱うべきと結論づけた。 

なお、現状の保険では患者 1 人につき 1 回に限った算定に限られていることに鑑み、担当医がそれぞ

れの検査の特徴と個々の患者のがん種や状況に応じて最良の治療選択ができるようにすることで、患者

の利益に資する医療を提供することにつながると期待する。 
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