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「がん」 とは？

ヒトの細胞
正常に働いていた遺伝子に傷（異常）が起

こり、でたらめ（無秩序、無限）に増加するよう

になった細胞集団のこと。周囲の組織に広が

り（浸潤）、また別の場所（組織）に飛んでいく

（転移）こともある。「がん」のほとんどは、治

療しないと全身に広がりヒトを死に至らす。

何かの誘因

が加わる

がんは遺伝子の異常によって起こる !
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遺伝子は精密な細胞や人の設計図

私たちは 約2万個 の遺伝子を1つ1つの細胞に持っている

核の中に

染色体はDNAの束
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修復

遺伝子は常にキズが出来ている

遺伝子の異常
を起こす

何らかの要因

たばこ
感染症
紫外線
放射線
など

遺伝子（DNA)
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修復
遺伝子の

キズ の積み

重なり
↓

がん細胞

が発生

遺伝子の損傷（キズ）を

修復できなかったたり
損傷（キズ）が重なったりすると

たばこ
感染症
紫外線
放射線
など

キズ

キズ

遺伝子（DNA)
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何故がんになるのか？

環境要因 感染症

遺伝子の異常を起こす
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もう一つがんを起こす理由として…

生まれながらにしてがんを発症し易い体質

（がん家系と言われるもの）

生まれながらの 「がん遺伝子」 が関与している

これは どうしようも無い

予防が難しい
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例えば、生まれながらの遺伝子異常で生じる「がん」の代表である…

遺伝性乳がん卵巣がん症候群

（HBOC; Hereditary Breast and Ovarian Cancer）

BRCA1 / BRCA2 遺伝子

BRCA1 遺伝子と BRCA2 遺伝子は、全ての細胞（人）が持っている遺伝子。 

この「BRCA1 遺伝子」あるいは「BRCA2 遺伝子」に、生まれつき或いは突然変異があると、

アメリカの女優アンジェリーナ・ジョリー

17番染色体
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Ø 古くからの抗がん剤

Ø 新薬（分⼦標的治療薬、抗体薬）

Ø ホルモン剤

Ø 免疫治療薬

現在の抗がん剤治療
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Ø 古くからの抗がん剤
（何でもかんでも殺してしまう…副作用も多い）

Ø 新薬（分子標的治療薬、抗体薬）

Ø ホルモン剤

Ø 免疫治療薬

現在の抗がん剤治療

がん細胞の特徴
（遺伝子やタンパク）を

利用してがん細胞を殺す
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がんの遺伝子を調べるのは

• 診断のため
（がんはそのがんに特徴的な遺伝子を持っている）

• 病気の原因を探し出して、新しい
治療法を見つけるため
（今後の医学のため）

• 病気にあった一番よい治療法を選
ぶため
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Ø 古くからの抗がん剤
（何でもかんでも殺してしまう…副作用も多い）

Ø 新薬（分子標的治療薬、抗体薬）

Ø ホルモン剤

Ø 免疫治療薬

現在の抗がん剤治療

がん細胞の特徴
（遺伝子やタンパク）を

利用してがん細胞を殺す

遺伝子を調べる事で
新たな治療の可能生が生まれる
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患者の腫瘍（がん）組織の遺伝子を調べると

その患者に使用出来る思わぬ治療薬が

見つかる可能性がある。

この遺伝子を網羅的に調べる検査

（がん遺伝子パネル検査と呼ぶ）を

どのようにがん患者さん（臨床）に利用するか？
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国立がん研究センター内にある
がんゲノム情報センター

愛媛大学医学部附属病院ホームページから
https://www.m.ehime-u.ac.jp/hospital/gangenome/

がんゲノム遺伝子検査の流れ

一回の検査費用は約56万円
（10割負担の場合）

手術・生検・採血
の検体を使用
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腫瘍の大きくなる割合
上に棒グラフが上がると腫瘍が大きくなった患者さん
舌に棒グラフが下がると腫瘍が縮小した患者さん

KRAS G12C という遺伝子異常が
見つかった

治療に抵抗性の肺がん患者さん

KRAS G12Cという遺伝子
を持つがん患者さんに

著効する

adagrasib（KRAS阻害剤）
が開発された

肺の腺がん
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肺がんだけでは無い、他のがんでも同じ事が言えるはず！

この中にG12C
の異常があるはず
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20代の男性

• 発病までの経過

左眼の運動障害、斜視が出現し、近医眼科を受診。

検査のため頭部のMRIを施行され、左脳の腫瘍様の病変を認めた。精査目的
で入院し手術を施行。

• 家族

母方祖母：子宮体がん、

父方叔父：胃がん

父方祖父：胃がん、大腸がん
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左側頭葉に 60×74×57mm の
巨大な円形な腫瘍を認める

頭部MRI 所見

手術前

白い部分が腫瘍の残存。

その後どんどん大きくなる

手術後
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がんゲノム遺伝子検査解析結果

RRAF V600E の遺伝子異常が見つかった
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肺がんだけでは無い、他のがんでも同じ事が言えるはず！
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がんゲノム遺伝子検査解析結果

RRAF V600E の遺伝子異常が見つかった

この方は、現在内服治療が2年目に入っている

治療薬
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SJ. Hsiao The Journal of Molecular Diagnostics 2019から一部改変

脳腫瘍

膵癌

⼤腸癌

悪性⿊⾊腫

⾁腫

肺癌

GIST

甲状腺癌

脳腫瘍

⾁腫

胆管癌

唾液腺癌 乳腺類似
分泌癌(MASC)
乳腺分泌癌

甲状腺癌

スピッツ腫瘍

先天性中胚葉
腎腫

乳児型線維⾁腫

⾍垂腫瘍

乳腺分泌癌

疾患横断的に

全ての 悪性腫瘍 に投与が可能

となった初めての分子標的薬剤

NTRK（neurotrophic receptor tyrosin kinase）
融合遺伝子異常
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エヌトレクチニブ（ロズリートレク）がNTRK融合遺伝子陽性固形がん
を適応として発売（2019年9月） 

ORR: 57% 

ORR: 75% 

その2年後の 2021年には、ラロトレクチニブ（ヴァイトラックビ）が発売

14,543円 / 100mg
成人の場合は1日
100mgを2回投与

https://www.vitrakvi.jp/doctor/efficacy/navigate

小児がん領域での使用例
ASCO Annual Meeting 2022; June 3-7, 2022

Abstract 10030
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がんゲノム検査で
BRCA1/2遺伝子異常が解った場合には
PARP阻害剤（新薬）の効果が期待出来る

BRCA1/2異常が認められる頻度
DOI: 10.1200/JCO.22.00003 Journal of Clinical Oncology 40 (May 10, 2022) 1590-1594. から一部改変
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遺伝子の異常に対する
現在開発段階にある薬や治療法の一覧
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肺がんで使用される新薬一覧

日本肺がん学会編集2024.9
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8.1%

毎月の検査数の推移（全国） 残念ながらがんの遺伝子を調べて

新たな治療法が見つかった方は

1割を割る状況（少ない）

（まだ、過度の期待はできません）

しかし、新薬の開発が進めば、この

割合は増加するのは 間違い無い

ただ……
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がん遺伝子検査は良いことばかりでもありません !

#1.  高い遺伝子検査料を払っても、実際の治療まで行ける患者さんは5-10％

といわれている。また、他の病気に発売されている治療薬を使う場合

健康保険が使えない！

#3.  遺伝子の結果を解析出来る、あるいは理解できる専門家がまだまだ地域

に少ない。また、遺伝子医療に関する議論が国民の間で進んでいない。

#2.  遺伝子を調べる事で、知りたくない遺伝子が明らかになる可能性がある。

患者さんやご家族にこれを告げることで、いらぬ不安を生じる可能性がる。

確率が低い !

心配事が増える！

まだまだ知識が浸透してない !

アンジェリーナ・ジョリーさんの

様な事が起こってしまう !

数％の確率で、生まれつきがんになりやすい
体質（遺伝子の異常）が見つかる
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診断

がん治療

治療方針の決定

治療

には

患者さんの年齢や身体状況

患者さんの家庭環境

患者さんの仕事

患者さんの経済状態

患者さんの人生観

家族の思い

等々、様々なものが関与し、

これを考慮して治療方針を
決めなくてはなりません。
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何よりも、大切な人と

互いの思いを共有する事が

とても大切です !2024.9
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