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E0100 疾病診断用プログラム（副作用又は機能の障害が生じた場合においても、人の生命及び健康に影響を

与えるおそれがほとんどないものを除く。次項第一号において同じ。） 

クラスⅢ（高度管理医療機器） 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） 70159013 

肺がん コンパクトパネル(R) Dx マルチコンパニオン診断システム 

形状・構造及び原理等 

**形状・構造・構成ユニット 

本品は、変異スコアを入力とし DNA 中の遺伝子変異

（EGFR 遺伝子変異、BRAF 遺伝子 V600E 変異、KRAS 遺

伝子 G12C 変異及び HER2（ERBB2）遺伝子変異）並びに

RNA 中の融合遺伝子（ALK 融合遺伝子、ROS1 融合遺伝子

及び RET 融合遺伝子）及び MET 遺伝子エクソン 14 スキッ

ピング変異の陽性陰性判定を出力とする疾病診断用プログラ

ムである。 

コンパニオン診断として 

・EGFR 遺伝子変異（エクソン 20 挿入変異を除く）：

EGFR に対する分子標的薬の非小細胞肺癌患者への適応を判

定するための補助に用いる。 

・EGFR 遺伝子エクソン 20 挿入変異：アミバンタマブ（遺

伝子組換え）の非小細胞肺癌患者への適応を判定するための

補助に用いる。 

・BRAF 遺伝子 V600E 変異：ダブラフェニブメシル酸塩及

びトラメチニブジメチルスルホキシド付加物の併用投与の非

小細胞肺癌患者への適応を判定するための補助に用いる。 

・KRAS 遺伝子 G12C 変異：ソトラシブの非小細胞肺癌患者

への適応を判定するための補助に用いる。 

・HER2（ERBB2）遺伝子変異：トラスツズマブ デルクス

テカン（遺伝子組換え）の非小細胞肺癌患者への適応を判定

するための補助に用いる。 

・ALK 融合遺伝子：ALK チロシンキナーゼ阻害剤（クリゾ

チニブ、アレクチニブ塩酸塩、ブリグチニブ又はロルラチニ

ブ）の非小細胞肺癌患者への適応を判定するための補助に用

いる。 

・ROS1 融合遺伝子：ROS1 チロシンキナーゼ阻害剤（クリ

ゾチニブ）の非小細胞肺癌患者への適応を判定するための補

助に用いる。 

・RET 融合遺伝子：セルペルカチニブの非小細胞肺癌患者

への適応を判定するための補助に用いる。 

・MET 遺伝子エクソン 14 スキッピング変異：MET 阻害剤

（テポチニブ塩酸塩水和物）の非小細胞肺癌患者への適応を

判定するための補助に用いる。 

入力である変異スコアは、次のように求められる。 

非小細胞肺癌患者の組織（手術又は生検により採取・作製し

た FFPE 組織、未固定組織又は細胞診）由来の核酸（DNA

および RNA）を検体とし、次世代シークエンサーを用いて

目的遺伝子配列の配列決定を行う。得られたシークエンスデ

ータ（FASTQ）より、変異解析用ソフトウェアを用いて変

異リスト（表 1～18）に示す各変異のリード数をそれぞれカ

ウントし、全リード数に対する割合を 10 万リードあたりの

リード数へ換算する（変異スコア＝変異リード数／全リード

数×100,000［小数点以下切り捨て］）。この変異スコアデ

ータが QC データとともに本プログラムの入力となる。 

医療従事者が、上記データ確認後、本プログラムを実行する

と、プログラムが各変異の閾値を基準に陽性・陰性判定を行

う。その結果が出力として医療従事者に提供される。 

この際のデータ移動はネットワークを介して行われる。 

図 1 に、本プログラムの概念図を示す。 

図 1．本プログラムの概念図 

DNA（EGFR 遺伝子変異、BRAF 遺伝子 V600E 変異、

KRAS 遺伝子 G12C 変異、HER2（ERBB2）遺伝子変

異） 

表 1．EGFR エクソン 18 の SNV/MNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV51767260 c.2125G>A p.E709K ■ 

COSV51795875 c.2125G>C p.E709Q ■ 

COSV51772956 c.2126A>C p.E709A ■ 
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COSV51765252 c.2126A>G p.E709G ■ 

COSV51766584 c.2126A>T p.E709V ■ 

COSV51788343 c.2154_2155delinsTT p.G719C ■ 

COSV51767289 c.2155G>A p.G719S ■ 

COSV51766606 c.2155G>T p.G719C ■ 

COSV51779524 c.2156G>A p.G719D ■ 

COSV51769339 c.2156G>C p.G719A □ 

□；相関性試験で検証されていないが、人工検体を用いた分析性能試

験で検証された変異 

■；人工検体を用いた分析性能試験で検証された変異と同じアンプリ

コンに存在する変異 

(注)SNV; Single Nucleotide Variant, MNV; Multiple nucleotide Variant 

表 2．EGFR エクソン 20 の SNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV51768106 c.2303G>T p.S768I △ 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

※当該変異に関しては、「表 5．相関性試験により検証された、また

は相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する EGFR

エクソン 20 挿入変異」と同じアンプリコンに存在する変異である。 

表 3．EGFR エクソン 21 の SNV/MNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSM6224 c.2573T>G p.L858R 〇 

COSM6213 c.2582T>A p.L861Q 〇 

COSM12429 c.2573_2574delinsGT p.L858R △ 

COSM133630 c.2573_2574delinsGA p.L858R △ 

COSM13553 c.2572_2573inv p.L858R △ 

COSM12374 c.2582T>G p.L861R △ 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 4．EGFR エクソン 19 欠失挿入変異 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証
範囲 

COSM6223 c.2235_2249del p.E746_A750del 〇 

COSM6225 c.2236_2250del p.E746_A750del 〇 

COSM12678 c.2237_2251del 
p.E746_T751delin
sA 

〇 

COSM12386 c.2237_2252delinsT 
p.E746_T751delin
sV 

〇 

COSM6255 c.2239_2256del p.L747_S752del 〇 

COSM12370 c.2240_2257del 
p.L747_P753delins

S 
〇 

COSM119079

1 
c.2234_2248del 

p.K745_A750delin

sT 
△ 

COSM22944 
c.2238_2251delinsG
C 

p.L747_T751delin
sP 

△ 

COSM85798 
c.2230_2249delinsG

TCAA 

p.I744_A750delins

VK 
△ 

COSM674057 
c.2237_2256delinsT
G 

p.E746_S752delins
V 

△ 

COSM6210 c.2240_2251del 
p.L747_T751delin
sS 

△ 

COSM51526 
c.2236_2253delinsA
TTCCT 

p.E746_T751delin
sIP 

△ 

COSM697430
7 

c.2238_2250delinsC 
p.E746_A750delin
sD 

△ 

COSM85891 
c.2239_2264delinsG
CCAA 

p.L747_A755delin
sAN 

△ 

COSM438669
4 

c.2218_2235dup p.I740_K745dup △ 

COSM255152 
c.2234_2235insAAC
TCCCGTCGCTAT
CAA 

p.K745_E746insT

PVAIK 
△ 

COSM96856 c.2252_2276delinsA 
p.T751_I759delins
N 

△ 

COSM133186 
c.2230_2246delinsC
TTAAGAG 

p.I744_E749delins
LKR 

△ 

COSM24269 c.2258_2278del p.P753_I759del △ 

COSM18426 
c.2237_2256delinsT

C 

p.E746_S752delins

V 
△ 

COSM26718 c.2250_2264del p.T751_A755del △ 

COSM22999 
c.2236_2252delinsC
A 

p.E746_T751delin
sQ 

△ 

COSM18442 
c.2241_2244delinsC
CCG 

p.L747_R748delins
FP 

△ 

COSM26680 
c.2236_2252delinsA
T 

p.E746_T751delin
sI 

△ 

COSM417022
1 

c.2240_2248del 
p.L747_A750delin
sS 

△ 

COSM417022

0 

c.2239_2250delinsC

CG 

p.L747_A750delin

sP 
△ 

COSM694732

7 

c.2236_2250delinsC

CT 

 p.E746_A750delin

sP 
△ 

COSM12387 
c.2239_2258delinsC

A 

p.L747_P753delins

Q 
△ 

COSM18428 
c.2238_2248delinsT

C 

p.E746_A750delin

sDP 
△ 

COSM133191 
c.2236_2257delinsA
TCT 

p.E746_P753delins
IS 

△ 

COSM26440 
c.2248_2273delinsC
C 

p.A750_E758delin
sP 

△ 

COSM6256 c.2254_2277del p.S752_I759del △ 

COSM12382 c.2239_2248delinsC 
p.L747_A750delin
sP 

△ 

COSM166702

3 

c.2239_2261delinsG

CCAACAAGGG 

p.L747_K754delin

sANKG 
△ 

COSM13550 
c.2235_2248delinsA

ATTC 

p.E746_A750delin

sIP 
△ 

COSM12416 
c.2237_2253delinsT

TGCT 

p.E746_T751delin

sVA 
△ 

COSM12423 c.2214_2231dup p.I740_K745dup △ 

COSM12384 c.2237_2255delinsT 
p.E746_S752delins
V 

△ 
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COSM13549 
c.2235_2251delinsA

G 

p.E746_T751delin

sA 
△ 

COSM23634 c.2252_2275del p.T751_E758del △ 

COSM372781
2 

c.2236_2241delinsA
ATTAT 

p.E746_L747delins
NY 

△ 

COSM13556 c.2253_2276del p.S752_I759del △ 

COSM693336

5 

c.2240_2263delinsC

GATGT 

p.L747_A755delin

sSMS 
△ 

COSM26513 c.2236_2251delinsT 
p.E746_T751delin
sS 

△ 

COSM650651
3 

c.2235_2251delinsA
TTCCCGT 

p.E746_T751delin
sFPS 

△ 

COSM26038 c.2233_2247del p.K745_E749del △ 

COSM13200 
c.2236_2257delinsC
TCT 

p.E746_P753delins
LS 

△ 

COSM255211 c.2238_2258del p.L747_P753del △ 

COSM133189 c.2236_2256del p.E746_S752del △ 

COSM18420 c.2235_2237del p.E746del △ 

COSM6218 c.2239_2247del p.L747_E749del △ 

COSM51503 
c.2239_2253delinsA
AT 

p.L747_T751delin
sN 

△ 

COSM26441 
c.2238_2256delinsG
CAA 

p.L747_S752delins
Q 

△ 

COSM24972 c.2268_2270dup p.N756dup △ 

COSM18427 
c.2237_2257delinsT

CT 

p.E746_P753delins

VS 
△ 

COSM24270 
c.2252_2277delinsA
T 

p.T751_I759delins
N 

△ 

COSM26444 c.2219_2236dup 
p.K745_E746insV
PVAIK 

△ 

COSM502300
5 

c.2249_2277delinsG
AAGT 

p.A750_I759delins
GS 

△ 

COSM12383 c.2239_2251delinsC 
p.L747_T751delin
sP 

△ 

COSM52935 
c.2237_2253delinsT
TCCT 

p.E746_T751delin
sVP 

△ 

COSM12385 
c.2235_2255delinsA
AT 

p.E746_S752delins
I 

△ 

COSM133196 
c.2239_2255delinsC
AACA 

p.L747_S752delins
QH 

△ 

COSM24970 c.2239_2262del p.L747_K754del △ 

COSM28517 c.2235_2246del p.E746_E749del △ 

COSM13552 
c.2235_2251delinsA
ATTC 

p.E746_T751delin
sIP 

△ 

COSM20883 
c.2240_2261delinsC
GAC 

p.L747_K754delin
sST 

△ 

COSM12728 c.2236_2253del p.E746_T751del △ 

COSM26439 c.2248_2274del p.A750_E758del △ 

COSM12403 
c.2239_2256delinsC
AA 

p.L747_S752delins
Q 

△ 

COSM133187 
c.2236_2252delinsC
T 

p.E746_T751delin
sL 

△ 

COSM12367 c.2237_2254del 
p.E746_S752delins
A 

△ 

COSM51501 
c.2239_2259delinsC

AA 

p.L747_P753delins

Q 
△ 

COSM53205 
c.2237_2251delinsT

GG 

p.E746_T751delin

sVA 
△ 

COSM22945 
c.2251_2277delinsT
CT 

p.T751_I759delins
S 

△ 

COSM12420 
c.2239_2252delinsC
A 

p.L747_T751delin
sQ 

△ 

COSM133188 
c.2236_2255delinsA
T 

p.E746_S752delins
I 

△ 

COSM18421 
c.2237_2251delinsT
TC 

p.E746_T751delin
sVP 

△ 

COSM28623 
c.2237_2250delinsT
CCCT 

p.E746_A750delin
sVP 

△ 

COSM166702
7 

c.2252_2276delinsG 
p.T751_I759delins
S 

△ 

COSM13551 
c.2235_2252delinsA
AT 

p.E746_T751delin
sI 

△ 

COSM51504 c.2217_2234dup p.I740_K745dup △ 

COSM12369 c.2240_2254del p.L747_T751del △ 

COSM22956 
c.2252_2277delinsG
AGAAGCG 

p.T751_I759delins
REA 

△ 

COSM23572 
c.2239_2253delinsG
CT 

p.L747_T751delin
sA 

△ 

COSM166702
4 

c.2250_2276delinsC
AA 

p.T751_I759delins
N 

△ 

COSM6220 c.2238_2255del 
p.E746_S752delins

D 
△ 

COSM373466

8 

c.2232_2249delinsA

AA 
p.E746_A750del △ 

COSM12422 
c.2238_2248delinsG

C 

p.L747_A750delin

sP 
△ 

COSM133193 
c.2237_2253delinsT

C 

p.E746_T751delin

sV 
△ 

COSM51524 
c.2237_2258delinsT
TCA 

p.E746_P753delins
VQ 

△ 

COSM12421 
c.2238_2255delinsG
CAACA 

p.L747_S752delins
QH 

△ 

COSM696647
1 

c.2236_2248delinsA
TTC 

p.E746_A750delin
sIP 

△ 

COSM133200 
c.2251_2276delinsT
C 

p.T751_I759delins
S 

△ 

COSM166702
6 

c.2240_2264delinsC
GAAAGG 

p.L747_A755delin
sSKG 

△ 

COSM133190 
c.2236_2256delinsA
TC 

p.E746_S752delins
I 

△ 

COSM917990
3 

c.2239_2250del p.L747_A750del △ 

COSM12419 
c.2238_2252delinsG
CA 

p.L747_T751delin
sQ 

△ 

COSM144207 
c.2237_2248delinsC

AC 

p.E746_A750delin

sAP 
△ 

COSM692485

2 

c.2237_2251delinsC

ACCAT 

p.E746_T751delin

sAPS 
△ 

COSM698020

0 

c.2237_2251delinsT

TT 

p.E746_T751delin

sVS 
△ 

COSM696828

8 

c.2237_2251delinsT

CC 

p.E746_T751delin

sVP 
△ 
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COSM13557 
c.2236_2248delinsC

AAC 

p.E746_A750delin

sQP 
△ 

COSM12413 
c.2236_2248delinsA
GAC 

p.E746_A750delin
sRP 

△ 

COSM221565 c.2232_2249del p.K745_A750del △ 

COSM24869 c.2235_2252del p.E746_T751del △ 

COSM502300

4 

c.2248_2276delinsC

CAAC 

p.A750_I759delins

PT 
△ 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 5．EGFR エクソン 20 挿入変異 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証
範囲 

COSV51785
139 

c.2284-5_2290dup 
p.A763_Y764ins
FQEA 

△ 

COSV51766
421 

c.2290_2310dup 
p.Y764_D770du
p 

△ 

COSV51766
549 

c.2300_2308dup 
p.A767_V769du
p 

〇 

COSV51858
607 

c.2301_2302insTACGT
GATG 

p.A767_S768ins
YVM 

△ 

COSV51841
302 

c.2302_2303insCGCTG
GCCA 

p.A767_S768ins
TLA 

△ 

COSV51865

465 

c.2302_2303insTAGCC

A 

p.A767_S768insI

A 
△ 

COSV51850

427 

c.2303_2304insTGTGG

CCAG 

p.A767_V769du

p 
△ 

COSV51775

806 

c.2309_2310delinsCCA

GCGTGGAT 

p.A767_V769du

p 
△ 

COSV51802

403 
c.2303_2305delinsTCC 

p.S768_V769deli

nsIL 
△ 

COSV51848
641 

c.2303_2305delinsTCT 
p.S768_V769deli
nsIL 

△ 

COSV51774
688 

c.2303_2311dup 
p.S768_D770du
p 

〇 

OMINDEL1
060 

c.2308_2309insGCACC
GTGG 

p.S768_V769ins
VGT 

△ 

V769_P772d
up 

c.2316_2317insGTGGA
CAACCCC 

p.S768_V769ins
VDNP 

△ 

COSV51830
843 

c.2303_2304insTGTGG
CCAA 

p.V769_D770ins
ANV 

△ 

COSV51826
292 

c.2305_2313dup 
p.V769_N771du
p 

△ 

COSV51787
954 

c.2306_2308dup p.V769dup △ 

COSV51798
189 

c.2307_2308insATGGC
CAGCGTGGAC 

p.V769_D770ins
MASVD 

△ 

V769_D770i

nsASV 

c.2307_2308insGCTAG

TGTT 

p.V769_D770ins

ASV 
△ 

V769_D770i

nsGSV 

c.2307_2308insGGTTC

TGTT 

p.V769_D770ins

GSV 
△ 

COSV51782

050 

c.2307_2308insTGCGT

G 

p.V769_D770ins

CV 
△ 

COSV51859

791 

c.2308_2309insGCAGC

GTGG 

p.V769_D770ins

GSV 
△ 

COSV51816 c.2308_2309insGGAGC p.V769_D770ins △ 

337 GTGG GSV 

MATNV07 
c.2308_2309insGGGGG
G 

p.V769_D770ins
GG 

△ 

COSV51814
184 

c.2308_2309insGGGTC
GTGG 

p.V769_D770ins
GVV 

△ 

COSV51771
114 

c.2309_2310insGCGTG
GAGA 

p.V769_D770ins
ERG 

△ 

D770_N771i
nsKD 

c.2312_2313insGGACA
A 

p.V769_D770ins
DK 

△ 

COSV51800

933 
c.2307_2315dup 

p.D770_P772du

p 
△ 

COSV51779

915 

c.2308_2309insGCACA

C 

p.D770delinsGT

H 
△ 

COSV51807

227 
c.2308_2309insGTT p.D770delinsGY △ 

COSV51782

681 
c.2308_2316dup 

p.D770_P772du

p 
△ 

OMINDEL1
078 

c.2308delinsAACAACC
CCC 

p.D770delinsNN
PH 

△ 

OMINDEL1
200 

c.2309_2310delinsGTC
CA 

p.D770delinsGP △ 

MATNV09 
c.2309_2311delinsCTG
GCC 

p.D770_N771del
insAGH 

△ 

COSV51768
016 

c.2309_2312delinsCTG
GTGG 

p.D770_N771del
insAGG 

△ 

LANNV02 
c.2309delinsCCAACCC
CCC 

p.D770delinsAN
PP 

△ 

OMINDEL1
081 

c.2310_2311insCAC 
p.D770_N771ins
H 

〇 

COSM49701
07 

c.2310_2311insCAGCG
TGGC 

p.D770_N771ins
QRG 

△ 

ONV02 c.2310_2311insCCA 
p.D770_N771ins
P 

△ 

COSV51835

502 

c.2310_2311insGCACC

GTGG 

p.D770_N771ins

APW 
△ 

COSV51866

095 
c.2310_2311insGGC 

p.D770_N771ins

G 
△ 

LANNV03 
c.2310_2311insGGCAA

C 

p.D770_N771ins

GN 
△ 

COSV51772

603 

c.2310_2311insGGCAC

A 

p.D770_N771ins

GT 
△ 

COSV51785
587 

c.2310_2311insGGCGA
C 

p.D770_N771ins
GD 

△ 

MATNV05 c.2310_2311insGGG 
p.D770_N771ins
G 

〇 

COSV51802
530 

c.2310_2311insGGGGA
C 

p.D770_N771ins
GD 

△ 

COSV51822
889 

c.2310_2311insGGGTT
A 

p.D770_N771ins
GL 

△ 

COSV51772
611 

c.2310_2311insGGGTT
T 

p.D770_N771ins
GF 

△ 

COSV51769
298 

c.2310_2311insGGT 
p.D770_N771ins
G 

△ 

D770_N771i
nsGD 

c.2310_2311insGGTGA
T 

p.D770_N771ins
GD 

△ 

COSV51800
700 

c.2310_2311insTAC 
p.D770_N771ins
Y 

△ 
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D770_N771i

nsSVD 

c.2310_2311insTCTGT

TGAT 

p.D770_N771ins

SVD 
△ 

COSV51784
130 

c.2311_2312insCCA 
p.D770_N771ins
T 

△ 

COSV51790
591 

c.2311_2312insGCGTC
GAAA 

p.D770_N771ins
SVE 

△ 

COSV51778
218 

c.2311_2312insTGGCC
ACCCCCA 

p.D770_N771ins
MATP 

△ 

OMINDEL1
084 

c.2314_2315insACAAC
C 

p.D770_N771ins
NH 

△ 

D770_N771i
nsNP 

c.2316_2317insAACCC
C 

p.D770_N771ins
NP 

△ 

P772_H773i
nsGNP 

c.2316_2317insGGAAA
CCCC 

p.D770_N771ins
NPG 

△ 

D770_N771i
nsNPG 

c.2316_2317insGGCAA
CCCC 

p.D770_N771ins
NPG 

△ 

P772_H773i
nsPNP 

c.2317_2318insCCAAC
CCCC 

p.D770_N771ins
NPP 

△ 

COSV51859

531 

c.2311_2312delinsGGG

TT 
p.N771delinsGF 〇 

COSV51765

135 
c.2311_2312insCAC p.N771delinsTH △ 

COSV51849

339 

c.2311_2312insGCACC

C 

p.N771delinsST

H 
△ 

COSV51828

355 
c.2311_2312insGTC p.N771delinsSH △ 

COSV51841
320 

c.2311_2312insGTGGC
C 

p.N771delinsSG
H 

△ 

COSV51850
431 

c.2311_2313dup p.N771dup △ 

COSV51772
596 

c.2311_2319dup 
p.N771_H773du
p 

〇 

MATNV04 c.2311delinsCCCC p.N771delinsPH △ 

COSV51822

959 
c.2311delinsGGTT p.N771delinsGY △ 

COSV51792

039 
c.2311delinsGTCC p.N771delinsVH △ 

OMINDEL1

123 
c.2312_2313insACA p.N771delinsKH △ 

COSV51820

984 
c.2312_2313insACT p.N771delinsKL △ 

COSV51815
017 

c.2312_2314dup 
p.N771_P772ins
H 

〇 

COSV51781
121 

c.2312_2315delinsGCG
TGGACAACCG 

p.N771_P772del
insSVDNR 

△ 

COSV10586
4700 

c.2313_2314insACA 
p.N771_P772ins
T 

△ 

ONV01 c.2313_2314insACC 
p.N771_P772ins
T 

△ 

COSV51802
313 

c.2313_2314insGTC 
p.N771_P772ins
V 

△ 

p.N771_P77
2insL 

c.2313_2314insTTG 
p.N771_P772ins
L 

△ 

N771delinsK
G 

c.2313delinsGGGG p.N771delinsKG △ 

COSV51829
137 

c.2314_2315insACCAC
C 

p.N771_P772ins
HH 

△ 

COSV51788

510 

c.2314_2315insGGCAC

C 

p.N771_P772ins

RH 
△ 

N771P772in
sL 

c.2314_2315insTCC 
p.N771_P772ins
L 

△ 

LANNV01 
c.2319_2320insAACCC
CCAT 

p.N771_H773du
p 

△ 

OMINDEL1
122 

c.2319_2320insCACCC
CCAC 

p.N771_P772ins
PHH 

△ 

COSV51810
066 

c.2314_2319dup 
p.P772_H773du
p 

〇 

COSV51856
880 

c.2314_2322dup 
p.P772_V774du
p 

〇 

COSV10586
3922 

c.2315_2316insAGGCG
ACCC 

p.P772_H773ins
GDP 

△ 

COSV51820
458 

c.2315_2316insGACAC
ACCC 

p.P772_H773ins
THP 

△ 

COSV51859
288 

c.2316_2317insACACC
CAACCCC 

p.P772_H773ins
TPNP 

△ 

MATNV02 
c.2316_2317insGGCAC

C 

p.P772_H773ins

GT 
△ 

COSV51858

348 
c.2316_2317insGTT 

p.P772_H773ins

V 
△ 

COSV10586

4519 

c.2316_2317insTACAA

CCCC 

p.P772_H773ins

YNP 
△ 

COSV51863

843 
c.2316delinsAACCCCT 

p.P772_H773ins

TP 
△ 

H773_V774i
nsPHPH 

c.2316delinsTCACCCT
CACCCT 

p.P772_H773ins
HPHP 

△ 

OMINDEL1
156 

c.2317_2318insGCC 
p.P772_H773ins
R 

△ 

OMINDEL1
158 

c.2318_2319insACA 
p.P772_H773ins
Q 

△ 

LANNV04 
c.2321_2322insACACG
T 

p.P772_H773ins
HV 

△ 

COSV51773
703 

c.2315_2320dup 
p.H773_V774ins
AH 

△ 

COSV51787
185 

c.2316_2321dup 
p.H773_V774du
p 

△ 

COSV51805
309 

c.2317_2318insCTAAC
CCCT 

p.H773delinsPN
PY 

△ 

MATNV08 c.2317_2318insGTT p.H773delinsRY △ 

COSV51781
591 

c.2317_2319dup p.H773dup △ 

COSV51771
118 

c.2317_2322dup 
p.H773_V774du
p 

△ 

H773delinsN
PY 

c.2317delinsAACCCCT 
p.H773delinsNP
Y 

△ 

OMINDEL1
160 

c.2317delinsTACAACC
CCT 

p.H773delinsYN
PY 

△ 

OMINDEL1
201 

c.2317delinsTACGACC
CCAACCCCT 

p.H773delinsYD
PNPY 

△ 

COSV51853
030 

c.2319_2320insAACCA
C 

p.H773_V774ins
NH 

△ 

H773_V774i
nsNPH 

c.2319_2320insAATCC
CCAT 

p.H773_V774ins
NPH 

△ 

COSV51803
039 

c.2319_2320insACACA
ACCCCCC 

p.H773_V774ins
TQPP 

△ 
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COSV51816

152 
c.2319_2320insCAG 

p.H773_V774ins

Q 
△ 

H773_V774i
nsPH 

c.2319_2320insCCCCA
T 

p.H773_V774ins
PH 

△ 

H773_V774i
nsAH 

c.2319_2320insGCTCA
T 

p.H773_V774ins
AH 

△ 

H773_V774i
nsY 

c.2319_2320insTAC 
p.H773_V774ins
Y 

△ 

COSV10511
0278 

c.2320_2321insCACAT
G 

p.H773_V774ins
AH 

△ 

COSV51821
018 

c.2320_2321insGCAAC
CCCCACG 

p.H773_V774ins
GNPH 

△ 

V774_C775i
nsHV 

c.2322_2323insCATGT
T 

p.V774_C775ins
HV 

△ 

COSV51786
145 

c.2322_2323insCCACG
T 

p.V774_C775ins
PR 

△ 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 6．BRAF 遺伝子 V600E 変異 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSM476 c.1799T＞A p.V600E 〇 

COSM475 c.1799_1800delinsAA p.V600E △ 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 7．KRAS 遺伝子G12C 変異 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSM516 c.34G＞T p.G12C 〇 

COSM513 c.34_36delinsTGC p.G12C △ 

COSM6950486 c.33_34delinsCT p.G12C △ 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 8．HER2（ERBB2）エクソン 8 の SNV/MNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV54073235 c.929_930delinsAT p.S310Y △ 

COSV54062802 c.929C>A p.S310Y △ 

COSV54062198 c.929C>T p.S310F 〇 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 9．HER2（ERBB2）エクソン 17 の SNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV54062926 c.2033G>A p.R678Q □ 

□；相関性試験で検証されていないが、人工検体を用いた分析性能試

験で検証された変異 

表 10．HER2（ERBB2）エクソン 18 の SNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV54064293 c.2198C>T p.T733I □ 

□；相関性試験で検証されていないが、人工検体を用いた分析性能試

験で検証された変異 

表 11．HER2（ERBB2）エクソン 19 の SNV/MNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV54069116 c.2263_2264delinsCC p.L755P ■ 

COSV54075790 c.2263_2264delinsGC p.L755A ■ 

COSV54062780 c.2264T>C p.L755S □ 

COSM436499 c.2264T>G p.L755W ■ 

COSV54064925 c.2301C>G p.I767M ■ 

COSV54063143 c.2305G>A p.D769N ■ 

COSV54062425 c.2305G>C p.D769H ■ 

COSV54062373 c.2305G>T p.D769Y ■ 

COSV54062219 c.2263T>A p.L755M ■ 

□；相関性試験で検証されていないが、人工検体を用いた分析性能試

験で検証された変異 

■；人工検体を用いた分析性能試験で検証された変異と同じアンプリ

コンに存在する変異 

表 12．HER2（ERBB2）エクソン 20 挿入変異と SNV/MNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV995095
17 

c.2311_2312insGCA
TACGTGATG 

p.E770_A771insGI
RD 

△ 

Liu2018 
c.2313_2314insTAC
ATGATGGCT 

p.Y772_V773insM
MAY 

△ 

COSV540624
09 

c.2313_2324dup p.Y772_A775dup 〇 

COSV540621
64 

c.2314_2325dup p.Y772_A775dup △ 

MAN302 
c.2325_2326insACC
GTGATGGCT 

p.Y772_V773insVM
AT 

△ 

OMINDEL81
6 

c.2326_2327insCCG
TGATGGCTG 

p.Tyr772_Val773ins
ValMetAlaAla 

△ 

BMDK-1127 
c.2326_2327insTCG
TGATGGCTG 

p.Y772_V773insVM
AV 

△ 

OMINDEL82
3 

c.2322_2323insATG 
p.Val773_Met774in
sMet 

△ 

COSV106387

659 
c.2320_2331dup p.M774_V777dup △ 

COSV540663

07 
c.2321_2326dup p.A775_G776insVA △ 

COSV105836

265 

c.2324_2325insATA

CGTGATGGA 

p.A775_G776insYV

MD 
△ 

Liu2018 
c.2324_2325insATA

CGTGATGTC 

p.A775_G776insYV

MS 
△ 

Liu2018 
c.2325_2326insGTG
GTGATGGCT 

p.A775_G776insVV
MA 

△ 
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Liu2018 
c.2325_2326insTCC

GTGATGGCT 

p.A775_G776insSV

MA 
△ 

OMINDEL82
5 

c.2325_2326insTGT 
p.Ala775_Gly776ins
Cys 

△ 

Liu2018 
c.2326_2327delinsT
GTGT 

p.G776delinsCV △ 

MAN309 c.2326_2327insTAG p.A775_G776insV △ 

MAN308 c.2326_2327insTCG p.A775_G776insV △ 

MAN300 c.2326_2327insTGG p.A775_G776insV △ 

OMINDEL81
7 

c.2326_2327insTGG
CTGGTG 

p.Ala775_Gly776ins
ValAlaGly 

△ 

MAN337 c.2326_2327insTTG p.A775_G776insV △ 

COSV540668

02 

c.2326_2327insCTG

TGGGCT 
p.G776delinsAVGC △ 

COSV995070
93 

c.2326_2327insTAT p.G776delinsVC 〇 

COSV540770
15 

c.2326_2327insTCT p.G776delinsVC 〇 

COSV540642
03 

c.2326_2327insTGT p.G776delinsVC 〇 

COSV540644
77 

c.2326_2327insTTT p.G776delinsVC △ 

Liu2018 
c.2326_2331delinsT
GTGTGTGT 

p.G776_V777delins
CVC 

△ 

Liu2018 c.2326delinsATAT p.G776delinsIC 〇 

COSV540779

23 
c.2326delinsCTTT p.G776delinsLC △ 

COSV540685

02 
c.2326delinsTTAT p.G776delinsLC △ 

COSV540622
37 

c.2326delinsTTGT p.G776delinsLC △ 

MAN311 
c.2327_2328insAGG
TTGTGT 

p.G776_V777insGC
V 

△ 

COSV540630
30 

c.2327delinsTTGT p.G776delinsVV △ 

COSV540706
79 

c.2328_2329insCTT p.G776_V777insL △ 

BMDK-1105 
c.2330_2331insAGG
TTGTGT 

p.G776_V777insVG
C 

△ 

COSM98698
65 

c.2330_2331insTGT 
p.Gly776_Val777ins
Val 

△ 

COSV540734
78 

c.2328_2336dup p.V777_S779dup △ 

OMINDEL82
7 

c.2331_2332insTGT 
p.Val777_Gly778ins
Cys 

△ 

COSV540824

11 

c.2331_2332insTGT

GGG 
p.V777_G778insCG △ 

BMDK-1109 
c.2335_2336insGCC

CAGGCT 

p.V777_G778insGC

P 
△ 

COSV540687

65 
c.2331_2333dup p.G778dup △ 

COSV540644

11 
c.2331_2339dup p.G778_P780dup 〇 

COSV540652
75 

c.2332_2340dup p.G778_P780dup 〇 

COSV540775
39 

c.2333_2334insGCT
CCCCAG 

p.G778_S779insLP
S 

△ 

COSV995073

40 

c.2333_2334insGCT

CCCCGG 

p.G778_S779insLP

G 
△ 

BMDK-1126 
c.2338_2339insGCT
CCC 

p.G778_S779insSR △ 

COSV540856
95 

c.2339_2340insCGG
CTCCCC 

p.G778_P780dup △ 

COSV540701
70 

c.2339_2340insTGG
CTCCCC 

p.G778_P780dup △ 

MAN310 
c.2335_2336insTGC
CCAGGC 

p.S779delinsLPRP △ 

COSV540664
83 

c.2326G>A p.G776S △ 

COSV540824
04 

c.2326G>T p.G776C △ 

COSV540628
53 

c.2327G>T p.G776V △ 

COSV540691
86 

c.2329G>A p.V777M △ 

COSV540623

85 
c.2329G>C p.V777L △ 

COSV540627

67 
c.2329G>T p.V777L △ 

〇；相関性試験で検証された変異 

△；相関性試験で確認された変異と同じアンプリコンに存在する変異 

表 13．HER2（ERBB2）エクソン 21 の SNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV54062791 c.2524G>A p.V842I □ 

BMDK-1108 c.2585C>T p.T862I ■ 

COSV54063955 c.2606T>G p.L869R ■ 

□；相関性試験で検証されていないが、人工検体を用いた分析性能試

験で検証された変異 

■；人工検体を用いた分析性能試験で検証された変異と同じアンプリ

コンに存在する変異 

表 14．HER2（ERBB2）エクソン 22 の SNV 

COSMIC ID 塩基変異 アミノ酸変化 
検証

範囲 

COSV54075846 c.2686C>T p.R896C □ 

COSM119971 c.2687G>A p.R896H ■ 

□；相関性試験で検証されていないが、人工検体を用いた分析性能試

験で検証された変異 

■；人工検体を用いた分析性能試験で検証された変異と同じアンプリ

コンに存在する変異 

RNA（ALK 融合遺伝子、ROS1 融合遺伝子、RET 融合遺伝

子、MET 遺伝子エクソン 14 スキッピング変異） 

表 15．ALK 融合遺伝子 

Subtype  

Nomenclature 

Partner

Gene 

Partner

Exon 

ALK 

Exon 

Genbank/  

COSMIC-ID 

検証

範囲 

E13;A20 EML4 13 20 COSF408 〇 

E6;A20 EML4 6 20 COSF411 〇 
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E6ins33;A20 EML4 6 20 COSF474 〇 

E20;A20 EML4 20 20 COSF409 〇 

E2;A20 EML4 2 20 COSF478 〇 

E2;ins117A20 EML4 2 20 COSF479 〇 

E13;ins69A20 EML4 13 20 COSF1062 △ 

E17;ins30A20 EML4 17 20  △ 

E17ins30;ins65A20 EML4 17 20  △ 

E20;ins18A20 EML4 20 20 COSF730 △ 

E17;ins68A20 EML4 17 20 COSF732 △ 

E15del60;del71A20 EML4 15 20  〇 

E6;ins18A20 EML4 6 20 COSF1544 △ 

E17ins65;A20 EML4 17 20  △ 

E17del37;ins39A20 EML4 17 20  〇 

E6;A19 EML4 6 19 COSF1296 〇 

E18;A20 EML4 18 20 COSF487 〇 

KI17;A20 KIF5b 17 20 COSF1257 〇 

KI15;A20 KIF5b 15 20 COSF1381 〇 

KI24;A20 KIF5b 24 20 COSF1058 〇 

KL9;A20 KLC1 9 20 COSF1276 〇 

T4;A20 TFG 4 20 COSF424 〇 

E6;ins30A20 EML4 6 20  △ 

HIP21;A20 HIP1 21 20 COSF1615 〇 

HIP28;A20 HIP1 28 20 COSF1620 〇 

HIP30;A20 HIP1 30 20 COSF1712 〇 

〇；カスタムオリゴまたは相関性試験で確認されたタイプ 

△；カスタムオリゴまたは相関性試験と同じプライマーセットにより

確認されたタイプ 

表 16．ROS1 融合遺伝子 

Nomenclat

ure 

Partner 

Gene 

Partner

Exon 

ROS1

exon 
COSMIC 

検証

範囲 

SL4;R32 SLC34A2:4 4 32 COSF1197 〇 

CD6;R32 CD74:6 6 32 COSF1202 〇 

SD2;R32 SDC4:2 2 32 COSF1265 〇 

SD4;R32 SDC4:4 4 32 COSF1278 〇 

SL4;R34 SLC34A2:4 4 34 COSF1198 〇 

CD6;R34 CD74:6 6 34 COSF1200 〇 

EZ10;R34 EZR:10 10 34 COSF1267 〇 

TP8;R35 TPM3:8 8 35 COSF1273 〇 

LR16;R35 LRIG3:16 16 35 COSF1269 〇 

GO8;R35 GOPC:8 8 35 COSF1139 〇 

GO4;R36 GOPC:4 4 36 COSF1188 〇 

CC6;R34 CCDC6:6 6 34  〇 

KD4;R34 KDELR2:4 4 34  〇 

CD4;R33 CD74:4 4 33  〇 

〇；カスタムオリゴまたは相関性試験で確認されたタイプ 

△；カスタムオリゴまたは相関性試験と同じプライマーセットにより

確認されたタイプ 

      表 17．RET 融合遺伝子 

Nomenclatu

re 

Partner  

Gene 

Partner 

Exon 

RET 

exon 
COSMIC 

検証

範囲 

K15;Ret12 KIF5B 15 12 COSF1233 〇 

K16;Ret12 KIF5B 16 12 COSF1610 〇 

K22;Ret12 KIF5B 22 12 COSF1254 〇 

K23;Ret12 KIF5B 23 12 COSF1235 〇 

K24;Ret8 KIF5B 24 12 COSF1242 〇 

K24;Ret11 KIF5B 24 11 COSF1263 〇 

CC1;Ret12 CCDC6 1 12 COSF1272 〇 

NC9;Ret12 NCOA4 9 12 COSF1492 〇 

K15;Ret11 KIF5B 15 11 COSF1256 〇 

〇；カスタムオリゴまたは相関性試験で確認されたタイプ 

△；カスタムオリゴまたは相関性試験と同じプライマーセットにより

確認されたタイプ 

表 18．MET 遺伝子エクソン 14 スキッピング変異 

Subtype Nomenclature COSMIC 

METex14_skip 
COSM29635 を含む 73 種類のDNA 異常

が報告されている 

MET 遺伝子エクソン 14 スキッピング変異についてはゲノムレベルで

は 73 種類（COSMIC database v91 2020 年 4 月 7 日及びそれまでの文

献情報から選択）が報告されているが、RNA に関しては 1 つの変異と

なる。 

判定方法 

DNA： 

本プログラムは、欠失挿入/変異の変異スコアの最大値が閾

値以上であれば陽性、未満であれば陰性と判定する。 

なお、EGFR エクソン 19 欠失、エクソン 20 挿入及びHER2

（ERBB2）エクソン 20 挿入の場合は変異型の最大値を用い

る。 

閾値は以下の通り。 

表 19．各変異の閾値 (DNA) 

各種変異 
検出閾

値 

変異ス

コア 

EGFR e19del 0.14% 140 

EGFR L858R 0.20% 200 

EGFR L861Q/R 0.10% 100 
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EGFR E709A/G/K/Q/V 0.38% 380 

EGFR G719A/C/D/S 0.40% 400 

EGFR S768I 0.24% 240 

EGFR e20ins 0.26% 260 

BRAF V600E 0.24% 240 

KRAS G12C 0.20% 200 

HER2 S310F/Y 0.34% 340 

HER2 R678Q 0.42% 420 

HER2 T733I 0.40% 400 

HER2 L755M 0.80% 800 

HER2 L755A/P/S/W、I767M 及び

D769H/N/Y 
0.38% 380 

HER2 e20ins 0.14% 140 

HER2 G776C/S/V 及び V777L/M 0.38% 380 

HER2 V842I、T862I 及び L869R 0.70% 700 

HER2 R896C/H 0.50% 500 

※文献 1 

RNA： 

各遺伝子変異について、陽性リード数に対する検出閾値

（Absolute Count）と変異スコアの検出閾値が設定されてい

る。判定はそれらを用いて行う。陽性リード数の閾値

（Absolute Count）を満たし、かつ変異スコア（10 万リー

ドあたりの変異リード数）の検出閾値を満たす場合を陽性と

判定する。 

表 20．各変異の閾値 (RNA) 

遺伝子 
検出閾値

(Absolute Count） 

検出閾値（変

異スコア） 

ALK 融合遺伝子 11 188 

ROS1 融合遺伝子 8 32 

RET 融合遺伝子 10 18 

MET 遺伝子エクソン

14 スキッピング変異 
3 28 

※文献 1 

原理・機能 

陽性/陰性判定の対象となる変異及びそれぞれの機能は以下

のとおりである。 

 項目 機能説明 

1 
EGFR エクソン

19 欠失挿入判定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、113 種類の欠失挿入タ

イプより最大変異スコアを示すタイ

プの陽性/陰性判定を行う。 

2 
EGFR エクソン

20 挿入判定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、116 種類の挿入タイプ

より最大変異スコアを示すタイプの

陽性/陰性判定を行う。 

3 

EGFR L858R、L

861Q/R、G709

A/G/K/Q/V, G7

19A/C/D/S、S7

68I 変異判定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、陽性/陰性判定を行う。 

4 
BRAF 遺伝子 V6

00E 変異判定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、陽性/陰性判定を行う。 

5 
KRAS 遺伝子 G1

2C 変異判定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、陽性/陰性判定を行う。 

6 

ALK 融合遺伝

子、ROS1 融合

遺伝子、RET 融

合遺伝子判定 

インプットされた陽性リード数およ

び変異スコアより該当塩基部位の変

異型の変異スコアについて、陽性、

陰性を区別する陽性リード数および

変異スコアの閾値に基づき、陽性/陰

性判定を行う。 

7 

MET 遺伝子エク

ソン 14 スキッピ

ング変異判定 

インプットされた陽性リード数およ

び変異スコアより該当塩基部位の変

異型の変異スコアについて、陽性、

陰性を区別する陽性リード数および

変異スコアの閾値に基づき、陽性/陰

性判定を行う。 

8 

HER2（ERBB

2）エクソン 20

挿入判定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、49 種類の挿入タイプよ

り最大変異スコアを示すタイプの陽

性/陰性判定を行う。 

9 

HER2（ERBB

2）遺伝子変異判

定 

インプットされた変異スコアより陽

性、陰性を区別する変異スコアの閾

値に基づき、陽性/陰性判定を行う。 

付帯機能 

本品には以下の補助機能がある。 

 項目 機能説明 

1 

QC データ・変異ス

コアデータ表示・確

認機能 

操作者が各 QC データ・変異ス

コアデータを確認したことを入

力する。 

2 
QC データ・変異ス

コアデータ出力機能 
報告書として出力する機能 

3 結果報告書出力機能 報告書として出力する機能 
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作動・動作原理 

1.動作原理 

クラウド上の本プログラムは、閾値に基づき、変異スコアよ

り陽性陰性判定を行う。判定結果はダウンロードすることが

できる。 

2.提供形態 

プログラム使用権の販売。 

**使用目的又は効果 

本品は、下表の医薬品の非小細胞肺がん患者への適応判定の

補助を目的として、対応する遺伝子変異等を検出する。 

遺伝子変異等 関連する医薬品 

EGFR 遺伝子変異（エク

ソン 20 挿入変異を除

く） 

EGFR に対する分子標的薬 

BRAF 遺伝子 V600E 変異 

ダブラフェニブメシル酸塩及び

トラメチニブ ジメチルスルホ

キシド付加物 

KRAS 遺伝子 G12C 変異 ソトラシブ 

ALK 融合遺伝子 

クリゾチニブ、アレクチニブ塩

酸塩、ブリグチニブ、ロルラチ

ニブ 

ROS1 融合遺伝子 クリゾチニブ 

MET 遺伝子エクソン 14

スキッピング変異 
テポチニブ塩酸塩水和物 

RET 融合遺伝子 セルペルカチニブ 

EGFR 遺伝子エクソン 20

挿入変異 

アミバンタマブ（遺伝子組換

え） 

HER2（ERBB2）遺伝子

変異 

トラスツズマブ デルクステカ

ン（遺伝子組換え） 

使用方法等 

使用方法 

1. 医療従事者は、解析担当者より変異解析終了のメール通知

を受信する。 

2. メール通知を受領した医療従事者は、ネットワークを通じ

て変異スコアデータ、QC データを確認する。 

この際、医療従事者はクラウド上のサーバーへのログインの

ためにあらかじめ発行されたユーザー名及びパスワード（ロ

グイン用ユーザー名及びパスワード）を用いて、認証を行う。 

3. 医療従事者は、変異スコアに基づく陽性陰性判定を本プロ

グラムに指示する。 

4. 結果報告書をダウンロードする。 

5. クライアントの要件等 

Windows を推奨。 

使用上の注意 

**重要な基本的注意 

1. 本品の目的は、EGFR に対する分子標的薬、BRAF 阻害剤、

KRAS G12C 阻害剤、抗 HER2 抗体薬物複合体、ALK チロ

シンキナーゼ阻害剤、ROS1 チロシンキナーゼ阻害剤、RET

受容体型チロシンキナーゼ阻害剤、及び MET 阻害剤投与に

関して、医師への補助的情報提供にある。 

本遺伝子解析プログラムの結果だけで判断せずその他の医療

情報と共に総合的に判断すること。 

2. 本検査は、非小細胞肺癌患者から手術又は生検により採取

された組織（FFPE 組織、未固定組織又は細胞診）を検体と

する。FFPE 組織は、腫瘍を含有するブロックからスライド

10 枚（厚さ 4～5 µm）を準備する。未固定組織（1mg、

1mm 角以上の腫瘍含有部位）は採取直後に凍結もしくは核

酸保存液が入った容器にて保管する。細胞診（1mg 以上）

は、検体採取後に核酸分解阻害剤が入った容器にて保管する。 

3. 本品を EGFR に対する分子標的薬、BRAF 阻害剤（ダブ

ラフェニブメシル酸塩及びトラメチニブ ジメチルスルホキ

シド付加物）、KRAS G12C 阻害剤（ソトラシブ）、抗

HER2 抗体薬物複合体（トラスツズマブ デルクステカン）、

ALK チロシンキナーゼ阻害剤（クリゾチニブ、アレクチニ

ブ塩酸塩、ブリグチニブ又はロルラチニブ）、ROS1 チロシ

ンキナーゼ阻害剤（クリゾチニブ）、RET 受容体型チロシ

ンキナーゼ阻害剤（セルペルカチニブ）、MET 阻害剤（テ

ポチニブ塩酸塩水和物）の適応を判定するための補助として

用いる場合には、当該薬剤の本邦における最新の添付文書を

参照のうえ使用すること。 

4. 検体（FFPE 組織、未固定組織又は細胞診）の保管及び輸

送については、それぞれに関して適切な保存条件を維持する

こと。 

5. 本品のカットオフ値（閾値）は、本添付文書の表 19 及び

表 20 を参照。尚、本品の性能には限界がある。 

6. 本品にて陽性と判定された場合においても、偽陽性の可能

性を考慮し、当該コンパニオン薬投与に際しては、性能の限

界や偽陽性である場合に想定される不利益について、説明す

る必要がある。 

7. 本品は、DNA シークエンス解析に基づき遺伝子融合を判

定するため、ALK 遺伝子、ROS1 遺伝子及び RET 遺伝子の

未知の転座（リファレンスリストにない ALK 融合遺伝子、

ROS1 融合遺伝子及び RET 融合遺伝子）に対しては蛍

光 in situ ハイブリダイゼーション（FISH） 法や IHC 法、
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PCR 法、他の NGS 法と比較して偽陰性の結果を生じる可能

性がある。ALK チロシンキナーゼ阻害剤、ROS1 チロシン

キナーゼ阻害剤及び RET 受容体型チロシンキナーゼ阻害剤

の適応判定補助に用いる際には、本品の特性を十分に理解し

た上で使用すること。 

8. 細胞診検体では、腫瘍細胞が検体中に十分に出現していな

い可能性もあるので、腫瘍組織には遺伝子変異が存在しても

検出できない可能性が考えられる。 

そのため、細胞診検体による検査が先に実施され、遺伝子変

異陰性の結果が得られた場合には、可能な限り組織による検

査の実施を考慮すること。 

上記を踏まえ、細胞診検体による検査は組織による検査と完

全に置き換わる検査ではないことを十分に理解したうえで検

査を実施すること。 

9. 本品の解析対象となる未固定組織の取扱いに関して、

DNA の分解を避けるために、採取後ただちに腫瘍含有部位

を 3mm 角（1mm 角以上 5mm 角以下）に切り出し、-80℃

で凍結あるいは核酸分解阻害剤を含む溶液に入れて保管し、

凍結組織はドライアイスを用いて輸送する。核酸分解阻害剤

を用いた保管、輸送について詳しくは、製品の使用説明書に

従うこと。検体の採取、保管、輸送状況によっては

DNA/RNA が分解する可能性がある。 

10. 本品の変異検出原理はアンプリコンシークエンスであり、

変異を含むリファレンスにアライメントしたものを変異とし

て検出する原理である。一部の変異は相関性試験において検

出が確認されていないため、結果の解釈には留意すること。

なお、相関性試験で検出された変異と同じアンプリコンに存

在する変異については、正しく塩基配列が読めていることは

明らかであり、同一アンプリコン上の他の変異も検出できる

蓋然性が高い。 

**その他の注意 

1. 性能 

（1）相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 EGFR 遺伝子） 

既承認体外診断用医薬品（PCR 法）と本品の性能を評価し

た（表 21）。全症例数 150（陽性 73 例、陰性 77 例）。陽

性一致率 100％、陰性一致率 90.9％であった。 

表 21. 相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 EGFR 遺伝子） 

 PCR 法 陽性 PCR 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 73 7 

コンパクトパネル陰性 0 70 

一致率 1.000 0.909 

95％信頼区間（下限） 0.955 0.822 

95％信頼区間（上限） 1.000 0.963 

 ※ 文献 1 

（2）相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 EGFR 遺伝

子エクソン 20 挿入変異） 

既承認高度管理医療機器（NGS 法）と本品の性能を比較評

価した（表 22）。全症例数 109（陽性 31 例、陰性 78 例）。

陽性一致率 100.0％、陰性一致率 97.4％であった。 

表 22. 相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 EGFR 遺伝

子エクソン 20 挿入変異） 

 NGS 法 陽性 NGS 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 31 2 

コンパクトパネル陰性 0 76 

一致率 1.000 0.974 

95%信頼区間（下限） 0.89 0.911 

95%信頼区間（上限） 1.000 0.993 

（3）相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 BRAF 遺伝

子 V600E 変異） 

既承認高度管理医療機器（NGS 法）と本品の性能を比較評

価した（表 23）。全症例数 147（陽性 74 例、陰性 73 例）。

陽性一致率 100.0％、陰性一致率 100.0％であった。 

表 23. 相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 BRAF 遺

伝子 V600E 変異） 

 PCR 法 陽性 PCR 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 74 0 

コンパクトパネル陰性 0 73 

一致率 1.000 1.000 

95％信頼区間（下限） 0.951 0.951 

95％信頼区間（上限） 1.000 1.000 

  ※文献 1 
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（4）相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 KRAS 遺伝

子 G12C 変異） 

既承認体外診断用医薬品（PCR 法）と本品の性能を比較評

価した（表 24）。全症例数 100（陽性 49 例、陰性 51 例）。

陽性一致率 100.0％、陰性一致率 100.0％であった。 

表 24. 相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 KRAS 遺

伝子 G12C 変異） 

 PCR 法 陽性 PCR 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 49 0 

コンパクトパネル陰性 0 51 

一致率 1.000 1.000 

95％信頼区間（下限） 0.928 0.930 

95％信頼区間（上限） 1.000 1.000 

 ※文献 1 

（5）相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 HER2 遺伝

子変異） 

既承認高度管理医療機器（NGS 法）と本品の性能を比較評

価した（表 25）。全症例数 121（陽性 46 例、陰性 75 例）。

陽性一致率 100.0％、陰性一致率 98.7％であった。 

表 25. 相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 HER2 遺伝

子変異） 

 NGS 法 陽性 NGS 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 46 1 

コンパクトパネル陰性 0 74 

一致率 1.000 0.987 

95%信頼区間（下限） 0.923 0.928 

95%信頼区間（上限） 1.000 0.998 

（6）相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 ALK 融合遺伝子） 

既承認体外診断用医薬品（immunohistochemistry;IHC 法）

を用いた試験法、及び既承認体外診断用医薬品

（Fluorescence in situ hybridization;FISH 法）を用いた試験

法本品の性能を評価した（表 26）。全症例数 733 例（陽性

30 例、陰性 703 例）。陽性一致率 96.7％、陰性一致率

98.4％であった。 

表 26. 相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 ALK 融合遺伝子） 

 陽性

IHC+FISH+ 

陰性 IHC-

/IHC+FISH- 

コンパクトパネル陽性 29 11 

コンパクトパネル陰性 1 692 

一致率 0.967 0.984 

95％信頼区間（下限） 0.828 0.972 

95％信頼区間（上限） 0.999 0.992 

  ※文献 1 

（7）相関性試験（肺癌組織 FFPE ALK 融合遺伝子） 

既承認体外診断用医薬品（immunohistochemistry;IHC 法）

を用いた試験法と本品の性能を評価した（表 27）。全症例

数 90 例（陽性 32 例、陰性 58 例） 。陽性一致率 100.0％、

陰性一致率 100.0％であった。 

表 27. 相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 ALK 融合遺伝子） 

 NGS 法 陽性 NGS 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 32 0 

コンパクトパネル陰性 0 58 

一致率 1.000 1.000 

95%信頼区間（下限） 0.893 0.938 

95%信頼区間（上限） 1.000 1.000 

（8）相関性試験（肺癌組織 FFPE・凍結検体 ROS1 融合遺

伝子） 

既承認体外診断用医薬品（PCR 法）を用いた試験法との相

関性と本品の性能を評価した（表 28）。全症例数 200（陽

性 100 例、陰性 100 例）。陽性一致率 99.0％、陰性一致率

99.0％であった。 

表 28. 相関性試験（肺癌組織 FFPE・凍結検体 ROS1 融合

遺伝子） 

 PCR 法 陽性 PCR 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 99 1 

コンパクトパネル陰性 1 99 

一致率 0.990 0.990 

95％信頼区間（下限） 0.946 0.946 

95％信頼区間（上限） 1.000 1.000 

         ※文献 1 
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（9）相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 RET 融合遺

伝子） 

既承認高度管理医療機器（NGS 法）と本品の性能を比較評

価した（表 29）。全症例数 150（陽性 81 例、陰性 69 例）。

陽性一致率 98.8％、陰性一致率 100.0％であった。 

表 29. 相関性試験（肺癌組織 FFPE・未固定検体 RET 融合

遺伝子） 

 NGS 法 陽性 NGS 法 陰性 

コンパクトパネル陽性 80 0 

コンパクトパネル陰性 1 69 

一致率 0.988 1.000 

95％信頼区間（下限） 0.933 0.948 

95％信頼区間（上限） 1.000 1.000 

※文献 1 

（10）相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 MET 遺伝子エクソ

ン 14 スキッピング変異） 

既承認体外診断用医薬品（NGS 法）を用いた試験法本品の

性能を評価した（表 30）。全症例数 99（陽性 49 例、陰性

50 例）。陽性一致率 98.0％、陰性一致率 100.0％であった。 

表 30. 相関性試験（肺癌組織 FFPE 検体 MET 遺伝子エク

ソン 14 スキッピング変異） 

 対照法 陽性 対照法 陰性 

コンパクトパネル陽性 48 0 

コンパクトパネル陰性 1 50 

一致率 0.980 1.000 

95％信頼区間（下限） 0.892 0.929 

95％信頼区間（上限） 1.000 1.000 

※文献 1 

承認条件 

1. 送付された腫瘍組織検体及びこれから得られた情報につい

て、個人情報保護に対する適切な手続き及び管理を行うとと

もに、不正なアクセスを防止するため最新のセキュリティ及

びプライバシー保護に係る対策を講ずること。 

2. 検査の品質管理については、別添申請書の備考欄に記載し

たとおり行うこと。別添申請書の備考欄に記載した入力デー

タの品質管理を変更しようとする場合（法第 23 条の 2 の 5

第 15 項の厚生労働省令で定める軽微な変更である場合を除

く。）は、法第 23 条の 2 の 5 第 15 項の規定に基づき、厚

生労働大臣の承認を受けなければならない。なお、当該承認

については、法第 23 条の 2 の 5 第 17 項、第 23 条の 2 の 6

及び第 23 条の 2 の 7 の規定が準用されることに留意された

い。 
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