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［類 別     ］ プログラム 01 疾病診断用プログラム 

［一般的名称］ 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）

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）（新

設予定） 

［販 売 名     ］ FoundationOne CDx がんゲノムプロファイル 

［申 請 者     ］ 中外製薬株式会社 

［申 請 日     ］ 平成 30 年 3 月 16 日（製造販売承認申請） 

 

【審 議 結 果     】 
 

 平成 30 年 12 月 13 日の医療機器・体外診断薬部会の審議結果は次のとおりであ

り、この内容で薬事分科会に報告することとされた。 

 

本承認申請については、使用成績評価の対象として指定せず、次の条件を付し

た上で、承認することが適当である。高度管理医療機器に該当し、特定保守管理

医療機器に該当しない。また、生物由来製品及び特定生物由来製品には該当しな

い。 

 

本製造販売承認申請の承認条件 

1. がんゲノム医療に関連する十分な知識及び経験を有する医師が、関連学会の

最新のガイドライン等に基づく検査の対象及び時期を遵守した上で、がんゲノム

医療中核拠点病院等の整備に関する指針に従い、がんゲノムプロファイリング検

査に基づく診療体制が整った医療機関で本品を用いるよう、必要な措置を講ずる

こと。 

2. 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。 

3. 入力データ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 11 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 11 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

13 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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審査報告書 

平成 30年 11月 19日 

独立行政法人医薬品医療機器総合機構 

承認申請のあった下記の医療機器にかかる医薬品医療機器総合機構での審査結果は、以下のと

おりである。 

記 

［ 類 別 ］  ： プログラム 01 疾病診断用プログラム 

［ 一 般 的 名 称 ］  ： 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） 

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）（新設予定） 

［ 販 売 名 ］  ： FoundationOne CDx がんゲノムプロファイル 

［ 申 請 者 ］  ： 中外製薬株式会社 

［ 申 請 年 月 日 ］  ： 平成 30年 3月 16日 

［ 特 記 事 項 ］  ： 迅速審査 

［ 審 査 担 当 部 ］  ： 医療機器審査第一部、体外診断薬審査室 
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審査結果 

平成 30年 11月 19日 

［ 類 別 ］ ： プログラム 01 疾病診断用プログラム 

［ 一 般 的 名 称 ］ ： 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） 

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）（新設予定） 

［ 販 売 名 ］ ： FoundationOne CDx がんゲノムプロファイル 

［ 申 請 者 ］ ： 中外製薬株式会社 

［ 申 請 年 月 日 ］ ： 平成 30年 3月 16日 

［ 特 記 事 項 ］ ： 迅速審査 

 

審査結果 

FoundationOne CDx がんゲノムプロファイル（以下「本品」という。）は、固形がん患者から得

られた 324 のがん関連遺伝子の包括的なゲノムプロファイルに基づき、治療方針の策定及び医薬

品の適応判定の補助に資する遺伝子変異（以下「変異」という。）の情報を出力する解析プログラ

ムである。本品を使用した遺伝子検査システム（以下「本システム」という。）では、本邦の医療

施設より送付された腫瘍組織検体（細胞診検体を含む。）に対して、米国の検査施設 Foundation 

Medicine, Inc.（以下「FMI社」という。）が解析対象領域の塩基配列を決定後、治療に結びつく可

能性のある塩基置換、挿入／欠失、コピー数異常、融合遺伝子の検出、マイクロサテライト不安

定性（以下「MSI」という。）の判定結果及び腫瘍遺伝子変異量（以下「TMB」という。）スコアの

算出等を全自動解析工程により行う。続くデータレビュー工程で検体品質等の確認が行われた後、

これらの情報を集約した XML ファイルを作成し、電気通信回線を介して本邦の医師等に提示す

る。本品は、医師が当該 XMLファイルを入力情報として解析するよう指示することにより、医薬

品の適応判定に関連する変異、その他治療方針の策定の参考となり得る変異、MSI の判定結果、

TMBスコア等を出力する。 

がん患者の腫瘍組織のゲノム情報に基づき、個々の患者に最適な治療法を選択する医療（がん

ゲノム医療）の実現に向け、「がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会」（以下「懇談会」とい

う。）からの提言を踏まえた、がんゲノム医療中核拠点病院を中心とする診療体制の整備及びが

んゲノム情報管理センターの設置による情報の集積・提供体制の整備が進められている。また、

がんゲノム医療の提供における遺伝子パネル検査の利活用については、日本臨床腫瘍学会・日本

癌治療学会・日本癌学会が合同で策定した「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）」（以下「3学会ガイダンス」という。）において、現

時点での考え方が示されている。独立行政法人医薬品医療機器総合機構（以下「総合機構」とい

う。）は、懇談会から提言されているがんゲノム医療の実施体制及び 3 学会ガイダンスに示され

る考え方は、本邦における個別化医療に対する医療現場におけるニーズを踏まえ、がんゲノム医

療の専門家により現時点において最適化されたものであると考える。したがって、包括的ながん

関連遺伝子の変異情報の取得（包括的ゲノムプロファイリング（以下「CGP」という。））を目的

として遺伝子パネル検査を本邦の医療現場に提供したとき、その臨床的有用性は十分に期待でき
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ると考える。その上で、本システムの審査にあたっては、これらの体制等を前提として、解析対

象遺伝子の選択の妥当性、解析対象変異に対する検出性能の妥当性、結果レポート作成工程及び

結果レポートの提示内容の妥当性に基づき、遺伝子パネル検査としての臨床性能を評価すること

とした。 

本システムで解析対象としている 324 の遺伝子は、固形がん患者において、コンパニオン診断

薬やバイオマーカーが承認又は開発されている分子標的薬と関連する変異、がんの発症・増殖又

は抑制に関連する変異が報告されている遺伝子が網羅的に含まれるように設計されている。これ

を踏まえ総合機構は、解析対象遺伝子の選択の妥当性については、現時点で必要十分な遺伝子及

び変異が網羅されていると判断した。 

解析対象変異に対する検出性能の妥当性に関する資料としては、真度、精度、特異性、ブラン

ク上限、最小検出感度、妨害物質、組織の違いによる影響及びコンパニオン診断システムとして

の性能等に係る資料が提出された。CGP 検査を使用目的とする変異検出の性能評価に際しては、

塩基置換、挿入／欠失、コピー数異常、融合遺伝子について代表的な変異が選択され、また真度

の検討に際しては国内外で承認された検査薬等が限られることを踏まえ、対照品が選定された。

総合機構は、これらについて受け入れ可能と判断し、治療選択肢がない患者に対する CGP 検査を

目的として使用する場合においては、本システムについて臨床上必要な性能は確保されていると

判断した。また、本システムのコンパニオン診断システムとしての臨床性能については、本邦で

既承認のコンパニオン診断薬との分析学的同等性が示されていること等から、適応がん種におけ

る適応判定を行う上で問題はないと判断した。 

結果レポート作成工程について、総合機構は、変異の検出基準、データの品質評価基準、レポ

ートへの出力基準に基づき、レポート出力までの解析工程も含め適切に管理されていると判断し

た。また、本システムの解析工程において、報告すべき変異の分類カテゴリーの決定に際して参

照されるデータベース（以下「DB」という。）（COSMIC、dbSNP 及び ExAC）は、いずれも臨床

的に公知・公的な DB と位置づけられると考えられること、各変異の分類カテゴリーの変更は臨

床的に公知の情報に基づき、事前に規定された基準に従って行われることから問題はないと判断

した。また、一部の変異の分類カテゴリーの規定及びその変更は FMI社内の基準に基づき行われ

るが、本品の出力結果は最終的に本邦の中核拠点病院の医学専門家による検証を経て、治療方針

の策定に用いられることを踏まえると、これらの規定及び変更は治療方針の策定に対し直接的な

影響を及ぼさないと考える。以上より、本システムにより提示される変異情報の品質に特段の問

題はなく、また製造販売後にその変更内容を逐次確認する必要はないと判断した。 

なお、本品のCGP検査に係る使用目的については、その適用対象について、がん種に応じ関連

ガイダンスに基づき判断されるべきこと、それぞれのがん種でのCGP検査の位置付けは、今後の

知見の蓄積に伴い変わり得ることを踏まえ、記載を整備した。 

これらの総合的評価及び専門協議の議論を踏まえ、本品の有効性及び安全性は示されていると

判断した。 

 

以上、総合機構における審査の結果、次の承認条件を付した上で、以下の使用目的で本品の製

造販売を承認して差し支えないと判断し、医療機器・体外診断薬部会で審議されることが妥当と

判断した。 
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使用目的 

・本品は、固形がん患者を対象とした腫瘍組織の包括的なゲノムプロファイルを取得する。 

・本品は、下表の医薬品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 がん種 関連する医薬品 

EGFR エクソン 19 欠失変異及

びエクソン 21 L858R変異 非小細胞肺

癌 

アファチニブマレイン酸塩、エルロチニブ塩酸

塩、ゲフィチニブ、オシメルチニブメシル酸塩 

EGFR エクソン 20 T790M変異 オシメルチニブメシル酸塩 

ALK 融合遺伝子 アレクチニブ塩酸塩、クリゾチニブ、セリチニブ 

BRAF V600E及び V600K変異 悪性黒色腫 ダブラフェニブメシル酸塩、トラメチニブ ジ

メチルスルホキシド付加物、ベムラフェニブ 

ERBB2コピー数異常（HER2 遺

伝子増幅陽性） 

乳癌 トラスツズマブ（遺伝子組換え） 

KRAS/NRAS野生型 結腸・直腸癌 セツキシマブ（遺伝子組換え）、パニツムマブ（遺

伝子組換え） 

 

承認条件 

1. がんゲノム医療に関連する十分な知識及び経験を有する医師が、関連学会の最新のガイドラ

イン等に基づく検査の対象及び時期を遵守した上で、がんゲノム医療中核拠点病院等の整備

に関する指針に従い、がんゲノムプロファイリング検査に基づく診療体制が整った医療機関

で本品を用いるよう、必要な措置を講ずること。 

2. 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。 

3. 入力データ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 11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 11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 13 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。 

 

以上 
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審査報告 

平成 30年 11月 19日 

審議品目 

［ 類 別 ］ ： プログラム 01 疾病診断用プログラム 

［ 一 般 的 名 称 ］ ： 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） 

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）（新設予定） 

［ 販 売 名 ］ ： FoundationOne CDx がんゲノムプロファイル 

［ 申 請 者 ］ ： 中外製薬株式会社 

［ 申 請 年 月 日 ］ ： 平成 30年 3月 16日 

［申請時の使用目的］ ： 本品は、固形癌患者の腫瘍組織又は細胞中から得られたゲノム DNA の遺

伝子変異等の解析により、下記情報を一括して提供し、診断や治療方針決

定を支援するプログラムである。 

○ 癌関連遺伝子の変異等の網羅的検出結果（検出された遺伝子変異等を

診断及び治療方針決定の補助に用いる） 

○ マイクロサテライト不安定性（MSI）の判定結果及び Tumor Mutational 

Burden（TMB）スコア（MSI判定結果又は TMBスコアを癌免疫療法

剤の投与対象となる患者における治療方針決定の補助に用いる） 

○ 下記遺伝子変異等の検出結果（各遺伝子変異等に対応する治療薬の該

当癌腫への適応を判定するための補助に用いる） 

遺伝子変異等 癌腫 関連する治療薬 

EGFR エクソン 19 欠失変

異及びエクソン 21 L858R

変異 
非小細

胞肺癌 

アファチニブマレイン酸塩、エル

ロチニブ塩酸塩、ゲフィチニブ 

EGFR エクソン 20 T790M

変異 
オシメルチニブメシル酸塩 

ALK 融合遺伝子 
アレクチニブ塩酸塩、クリゾチニ

ブ、セリチニブ 

BRAF V600E 及び V600K

変異 

悪性 

黒色腫 

ダブラフェニブメシル酸塩、トラ

メチニブ ジメチルスルホキシ

ド付加物、ベムラフェニブ 

ERBB2 コ ピ ー 数 異 常

（HER2遺伝子増幅陽性） 
乳癌 

トラスツズマブ（遺伝子組換え）、

トラスツズマブ エムタンシン

（遺伝子組換え）、ペルツズマブ

（遺伝子組換え）、ラパチニブト

シル酸塩水和物 

KRAS/NRAS野生型 
結腸・

直腸癌 

セツキシマブ（遺伝子組換え）、

パニツムマブ（遺伝子組換え） 
 

［ 特 記 事 項 ］ ： 迅速審査 
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[略語等一覧表] 

略語 英語 日本語 

ALK Anaplastic Lymphoma Kinase 未分化リンパ腫キナーゼ 

AR Androgen Receptor アンドロゲン受容体 

BAM Binary Alignment Map  

BRAF v-raf murine sarcoma viral oncogene 

homolog B1 

v-raf マウス肉腫ウイルス癌遺伝子産物ホモロ

グ B1 

C-CAT Center for Cancer Genomics and 

Advanced Therapeutics 

がんゲノム情報管理センター 

CCD Comparative Companion Diagnostics 対照コンパニオン診断薬 

CCND1 Cyclin D1 サイクリン D1 

CDx Companion Diagnostics コンパニオン診断薬等 

CGP Comprehensive Genomic Profiling 包括的ゲノムプロファイリング 

CLIA Clinical Laboratory Improvement 

Amendments 

米国における臨床検査室改善法 

DNA Deoxyribonucleic Acid デオキシリボ核酸 

EGFR Epidermal Growth Factor Receptor 上皮成長因子受容体 

ERBB2 erb-b2 Receptor Tyrosine Kinase 2 erb-b2受容体チロシンキナーゼ 2 

FDA Food and Drug Administration アメリカ食品医薬品局 

FFPE Formalin Fixed Paraffin Embedded ホルマリン固定パラフィン包埋 

FISH Fluorescence in situ Hybridization 蛍光 in situハイブリダイゼーション 

FMI Foundation Medicine, Inc. ファウンデーション メディシン、インク 
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略語 英語 日本語 

HER2 Human Epidermal Growth Factor 

Receptor 2 

ヒト上皮成長因子受容体 2 

IPsec Security Architecture for Internet 

Protocol 

インターネットプロトコルのためのセキュリ

ティアーキテクチャ 

KRAS v-Ki-ras2 Kirsten rat sarcoma viral 

oncogene homolog (KRAS Proto-

oncogene, GTPase) 

カーステンラット肉腫ウイルス癌遺伝子ホモ

ログ 

MAF Mutant Allele Frequency 変異アレル頻度 

MMR MisMatch Repair ミスマッチ修復 

MSI Micro Satellite Instability マイクロサテライト不安定性 

NPA Negative Percent Agreement 陰性一致率 

NRAS Neuroblastoma RAS viral oncogene 

homolog (NRAS proto-oncogene, 

GTPase) 

神経芽細胞腫ラット肉腫ウイルス癌遺伝子ホ

モログ 

PCR Polymerase Chain Reaction ポリメラーゼ連鎖反応 

PTEN Phosphatase and tensin homolog  

SNP Single Nucleotide Polymorphism 一塩基多型 

TMB Tumor Mutation Burden 腫瘍遺伝子変異量 

VPN Virtual Private Network 仮想プライベートネットワーク 

VUS Variant of Unknown Significance 臨床的意義不明の変異 

XML eXtensible Markup Language 拡張可能なマーク付け言語 
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レポートにおいては Known 又は Likely の別は区別されない。また、Unknown に該当するバリア

ントは、解析レポート別紙（Appendix）に VUSとして提示される。 

4) 分析性能 

機器の分析性能を裏付けるための試験として、真度、精度、特異性、ブランク上限、最小検出

感度、妨害物質、組織の違いによる影響、前世代品との同等性評価及びコンパニオン診断薬とし

ての性能に関する試験成績が提出された。概要は以下のとおりである。 

① 真度 

 塩基置換、挿入／欠失変異 

米国において分析性能が検証された外部の遺伝子パネル検査（University of Washington 

OncoPlex Cancer Gene Panel）6を対照法として、肺癌、乳癌、結腸・直腸癌、皮膚癌、希少が

んを含む 46がん種に由来する 188検体を用い、本品と対照法の両検査法で共通の検出対象遺

伝子 156遺伝子における判定一致率を評価した（表 3）。 

 

表 3 本システムの University of Washington OncoPlex Cancer Gene Panel（UW）に対する判定一致率 

 本システ

ム+/UW+ 

本システ

ム-/UW+ 

本システ

ム+/UW- 

本システ

ム-/UW- 

陽性一致率 

[95% CI] 

陰性一致率 

[95% CI] 

全てのショ

ートバリア

ント 

1,282 73 375 284,218 94.6% 

[93.3%-95.8%] 

99.9% 

[99.9%-99.9%] 

塩基置換 1,111 39 334 242,540 96.6% 

[95.4%-97.6%] 

99.9% 

[99.8%-99.9%] 

挿入／欠失 171 34 41 41,678 83.4% 

[77.6%-88.2%] 

99.9% 

[99.9%-99.9%] 

 

 融合遺伝子  

融合遺伝子については、ALK 融合遺伝子を検出する上での真度が評価された（本評価は、

コンパニオン診断システムとしての性能評価も兼ねて実施された。後述の⑨参照。）Li の報

告 7に基づき、対照法 CCD1をベンタナ OptiViewALK（D5F3）、対照法 CCD2を Vysis ALK 

Break Apart FISH プローブキットとされ、CCD1 及び CCD2 の判定一致率に対する本システ

ムの判定一致率の非劣性が評価された。非劣性マージンは、本システムと対照品の判定一致

率、対照品と本システムの測定原理の違い等を考慮して 15%と設定された。 

全てのデータが取得された 175 検体における結果は表 4 のとおりであり、「CCD1 に対す

る本システム」と「CCD1 に対する CCD2」の陽性一致率の差は 5.43%、陰性一致率の差は-

6.02%であった。また「CCD2 に対する本システム」と「CCD2 に対する CCD1」の陽性一致

率の差は-8.40%、陰性一致率の差は-1.63%であった。以上の結果から、これらの対照法に対す

る本システムの非劣性が示された。 
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表 4 ALK 融合遺伝子の同等性評価結果 

 CCD1陽性 CCD1陰性 

CCD2陽性 CCD2陰性 計 CCD2陽性 CCD2陰性 計 

本品陽性 78 1 79 3 0 3 

本品陰性 6 7 13 5 75 80 

計 84 8 92 8 75 83 

 

 コピー数異常 

コピー数異常については、HER2遺伝子を検出する上での真度が評価された（本評価は、コ

ンパニオン診断システムとしての性能評価も兼ねて実施された。後述の⑨参照）。Li の報告

7に基づき、対照法（CCD1 及び CCD2）は HER2 FISH pharmDx「ダコ」とされ、CCD1及び

CCD2 の 2 回の測定の判定一致率に対する本システムの判定一致率の非劣性が評価された。

非劣性マージンは、本システムと対照品の判定一致率、対照品と本システムの測定原理の違

い等を考慮して 20%と設定された。 

全てのデータが取得されたた 317 検体における結果は表 5 のとおりであり、「CCD1 に対

する本システム」と「CCD1に対する CCD2」の陽性一致率の差は 8.0%、陰性一致率の差は-

1.56%であった。また「CCD2 に対する本システム」と「CCD2 に対する CCD1」の陽性一致

率の差は 1.99%、陰性一致率の差は-0.14%であった。以上の結果から、対照法に対する本シス

テムの非劣性が示された。 

 

表 5 HER2遺伝子コピー数異常の同等性評価結果 

 CCD1陽性 CCD1陰性 

CCD2陽性 CCD2陰性 計 CCD2陽性 CCD2陰性 計 

本品陽性 101 2 103 3 3 6 

本品陰性 12 10 22 6 180 186 

計 113 12 125 9 180 192 

 

なお、CCD1 及び CCD2に対する本システムの陽性一致率は、それぞれ 82.4%及び 78.4%で

あった。不一致例に関する追加解析の結果からは、対照法における HER2/CEP17 比及び HER2

遺伝子のコピー数が低い検体で不一致が認められる傾向が認められた。このため、本システ

ムにより HER2 遺伝子のコピー数が 4 であった場合には、既承認の HER2 遺伝子検出キット

を用いた追加検討を行うべきことを添付文書で注意喚起することとされている。 

 

 MSI検査 

ミスマッチ修復タンパク質免疫染色法又は PCR 法との判定一致率が、主に結腸・直腸癌及

び子宮内膜癌に由来する 30検体及び 40検体を用い、本システムの前世代品である F1を用い

て評価された。その結果、ミスマッチ修復タンパク質免疫染色法との判定一致率は 100%

（30/30）、PCR 法については 95%（35/37）であった。 
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 TMBの併行精度及び室内再現精度 

TMB スコアが 10 以上の検体 12 検体を用い、35～36 回の試験が実施され、変動係数に基

づき併行精度及び室内再現精度が評価された。その結果、併行精度における変動係数は 1.5～

21.2%、室内再現精度における変動係数は 1.8～23.8%であった。 

③ 特異性

本品で標的領域を含むライブラリーDNA を捕捉するために用いるキャプチャープローブ

（ベイトセット）の標的領域に対する特異性が、以下のとおり評価された。 

 コンパニオン診断薬に関連する変異領域について、300検体を用いて塩基置換、挿入／欠

失、コピー数異常及び融合遺伝子を検出する上での標的領域に対する網羅性が評価され

た。その結果、読み取り深度の中央値及び平均値が 250 倍以上である検体の割合は、い

ずれも 99.3～100%であった。 

 309 遺伝子のコーディング領域の他に、35 遺伝子のイントロンや非コーディング領域も

含む本品の標的領域のうち、高いマッピング性能で網羅的な測定が可能であるかを評価

するために、最小検出感度の検討の際に用いられたHapMapコントロール 2検体を用い、

マッピングクォリティスコア≧30 の領域における読み取り深度の平均値が評価された。

その結果、コーディング領域の塩基の 99.45%で 100倍以上の読み取り深度が確認された。

また、イントロン、非コーディング領域については、91.45%で 100 倍以上の読み取り深

度が確認された。読み取り深度が 100 倍以上であることが確認できなかったイントロン

領域 220のうち 187領域（85%）は、UCSC Genome Browser で反復配列として、あるい

は生殖細胞由来の反復配列として Database of Genomic Variants に登録があるものであっ

た。 

 外部の遺伝子パネル検査との判定一致率の評価、精度及び最小検出感度の検討において

用いられた検体 3407検体を用い、標的領域に対する読み取り深度が評価された。その結

果 3404検体（99.9%）で読み取り深度の中央値は 250倍以上であった。 

④ ブランク上限

変異陰性の DNA検体 19検体について 4回繰り返し試験が実施され、偽陽性率が評価され

た。その結果、解析不能であった 1測定を除く 75測定において、いずれも陰性の結果が得ら

れ、ブランク上限は 0%であることが確認された。 

⑤ 最小検出感度

コンパニオン診断薬関連遺伝子及び関連遺伝子以外の各変異について 6 段階の MAF 又は

腫瘍割合の検体を調製し、各条件について 13 回の測定を行い、陰性検体も含め計 1482 回の

測定が実施された。Hit Rate 法による解析の結果、コンパニオン診断薬関連変異については、

表 7に示す結果が得られた。 



17 

表 7 コンパニオン診断薬関連変異の最小検出感度 

変異 最小検出感度 

EGFR L858R 変異 2.4%（MAF） 

EGFR エクソン 19欠失 5.1%（MAF） 

EGFR T790M変異 2.5%（MAF） 

KRAS G12/G13 置換 2.3%（MAF） 

BRAF V600E/K変異 2.0%（MAF） 

ALK 融合遺伝子 2.6%（腫瘍割合） 

ERBB2 コピー数異常 25.3%（腫瘍割合） 

 

コンパニオン診断薬関連遺伝子以外については、227の変異について解析が行われ、結果は

表 8及び表 9のとおりであった。 

 

表 8 コンパニオン診断薬関連遺伝子以外の塩基置換及び挿入／欠失変異の最小検出感度（MAF） 

変異の種類 サブカテゴリー N MAFの範囲 (%) 

塩基置換 既知ix 21 1.8-7.9 

その他 166 5.9-11.8 

ホモポリマー領域に隣接しない挿入／欠失 

（42 bp 以下の挿入と276 bp 以下の欠失を含む） 

既知 3 4.5-6.5 

その他 17 6.0-10.2 

ホモポリマーに隣接する挿入／欠失 5 bp 反復 8 10.0-12.2 

6 bp 反復 2 13.6-13.7 

7 bp 反復 4 16.3-20.4 

8 bp 反復 3 17.0-20.0 

 

表 9 コンパニオン診断薬関連遺伝子以外のコピー数異常及び遺伝子再編成の 

最小検出感度（腫瘍割合） 

変異の種類 N 腫瘍割合の範囲(%) 

コピー数増幅 (CN>10） 

コピー数増幅 (6≤CN≤10） 

8 

7 

9.6-18.5 

19.5-58.3 

コピー数: ホモ接合体欠失 3 33.4-33.4 

遺伝子再編成 3 9.2-14.9 

MSI-High 3 8.3-15.8% 

 

 MSI判定 

MSI-H の結腸・直腸癌検体 3 検体について 95%の確率で正しく MSI 判定が可能な腫瘍割合

に基づき最小検出感度を求めた結果、それぞれ 7.6%、11.7%、12.4%であった。 

                                                        
ix COSMICに登録されている変異。 
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⑥ 妨害物質 

外因性の妨害物質としてエタノール（2.5%、5.0%）、プロテイナーゼ K（0.04mg/mL、

0.08mg/mL）及び分子インデックスバーコード（5%、15%、30%）、内因性の妨害物質として

メラニン（0.025、0.05、0.1、0.2μg/mL）による解析結果への影響が、それぞれ解析成功率及

び妨害物質添加前後の判定結果の一致率に基づき評価された。評価に際しては、塩基置換、

挿入／欠失変異、コピー数異常、ホモ接合体欠失及び融合遺伝子を含む結腸・直腸がん、乳

がん、肺がん、卵巣がん、悪性黒色腫に由来する FFPE 検体が用いられた。170回の測定にお

いて、解析成功率はいずれも 100%であった。妨害物質の非添加検体との判定一致率はエタノ

ールが添加された 1検体（3遺伝子）を除き全て一致した。エタノールが添加された検体のう

ち、非添加検体との判定結果が一致しなかった検体は、2.5%のエタノールを添加したもので

あった。同一検体に対するその他 3回の繰り返し試験（2.5%のエタノール添加 1回、5%のエ

タノール添加 2 回）においてはいずれも非添加検体の判定結果と一致した結果が得られてい

ることから、結果の不一致は検体の腫瘍瘍割合が低いことに起因するコピー数異常の不一致

によるものであるとされ、本品の測定結果に影響を与えないエタノール濃度は 5%とされてい

る。また、分子インデックスバーコードについては、添加による読み取り深度への影響は認

められないことも確認されている。以上の検討を踏まえ、測定結果に影響を与えないことが

確認された各妨害物質の濃度を表 10に示す。 

 

表 10 本品の測定結果に影響を与えないことが確認された妨害物質とその濃度 

妨害物質 濃度 

エタノール 5 % 

メラニン 0.2 μg/mL 

プロテイナーゼ K 0.08 mg/mL 

分子インデックスバーコード 30 % 

 

⑦ 組織の違いによる影響 

F1 による検査が行われた 50 種類以上の生検部位等（悪性浸出液を含む）から得られた 43

の組織に由来する臨床検体 80,715検体を用い、i) DNA 抽出後の DNA 収量、ii) DNA 抽出後

に得られた各種パラメータ［DNA 抽出後、ライブラリー構築工程まで実施した検体のうち、

品質上の問題がなくレポートの作成まで終了した検体の割合、ライブラリー構築及びハイブ

リッドキャプチャー工程後の DNA 収量］、iii) エクソンの読み取り深度中央値、iv) 深度 100

倍を超える読み取り深度を達成している標的領域の割合、v) シークエンシング・エラーの割

合及び vi) コピー数測定時の高ノイズデータが、組織ごとに検討された。結果は以下のとお

りであった。 

i) DNA 抽出の DNA 収量が規格に適合した検体の割合が 90%以上であった組織の割合は

90.6%（39/43 組織）であった。規格に適合した検体の割合が 90%未満であった組織は、

肺、膵臓、骨盤及び前立腺であった。これらの検体は DNA収量が低くなりやすい穿刺吸

引や針生検により採取されることが多い組織であることが原因として考察されている。 
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目的に提示された医薬品の適応判定を行う上での本システムの臨床性能は示されたと説明し

ている。 

表 11 対照法一覧 

遺伝子変異等 対照法 

①EGFR遺伝子変異（エクソン 19欠失

変異及び L858R） 

コバス EGFR 変異検出キット v2.0

（承認番号：22800EZX00011000） 

②EGFR遺伝子変異（T790M）

コバス EGFR 変異検出キット v2.0

コバス EGFR 変異検出キット

（承認番号：22500AMX01790000） 

③ALK 融合遺伝子

ベンタナ OptiView ALK（D5F3） 

（承認番号：22900EZX00041000） 

Vysis ALK Break Apart FISH プローブキット 

（承認番号：22400AMX00630000） 

④BRAF 遺伝子変異（V600E 及び

V600K） 

コバス BRAF V600 変異検出キット

（承認番号：22600AMX01329000） 

THxID BRAF キット 

（承認番号：22800EZX00005000） 

⑤ERBB2（HER2）遺伝子コピー数異常
HER2 FISH pharmDx「ダコ」 

（承認番号：22200AMY00001000） 

⑥KRAS遺伝子変異

therascreen KRAS RGQ PCR kit 

（TheraScreen K-RAS変異検出キット（承認

番号：22200AMX00341000）との同等性が確

認されている。） 

＜総合機構における審査の概要＞ 

1) 審査方針について

総合機構は、本システムの審査にあたり、以下の観点から「がんゲノムプロファイリング検査」

として使用される遺伝子変異解析システムに求められる要件を整理した。 

① がんゲノム医療における遺伝子パネル検査の位置付け

「がん患者の腫瘍部及び正常部のゲノム情報を用いて治療の最適化・予後予測・発症予防を行

う医療」を実現するため、「がんゲノム医療推進コンソーシアム懇談会」（以下「懇談会」とい

う。）において、最新のがんゲノム医療を国民に提供する仕組みを構築するために必要な機能や

役割などについて検討が行われた。 

平成 29年 6月にとりまとめられた懇談会報告書 8において、遺伝子パネル検査は「がん等に関

する遺伝子を複数同時に測定する検査」と定義されている。この中で、がんゲノム医療の実施に

あたっては、既承認の分子標的薬の選択（コンパニオン診断）に必要な変異情報だけでなく、広

く治療に係る医学的判断に資するゲノム情報を医療現場に提供する必要があることが述べられて
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いる。その上で、遺伝子パネル検査を早期に薬事承認し、その有効性及び安全性を確保できる一

定の要件を満たす医療機関において費用対効果を踏まえつつ保険診療として実施することを目指

すべきことなどが述べられている。 

また、関連学会における遺伝子パネル検査の考え方については、日本臨床腫瘍学会・日本癌治

療学会・日本癌学会合同で策定された「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）9（以下「3学会ガイダンス」という。）において、以下の

ように示されている。 

 遺伝子パネル検査は、薬物療法の治療効果予測を主たる目的としており、薬物療法の対象で

ありかつ標準的治療法のない患者を対象とする。

 検査時期はがんの類型に応じて適切な時期を定める。標準的治療がないが、薬物治療の対象

となる固形がん患者に対しては、原則として薬物療法開始前に検査を実施し、標準的治療の

適応が可能な患者に対しては、標準的治療後に再発又は進行した病態に対する新規治療の探

索時に実施する。また、小児がん・希少がんについては、診断時にゲノム変異所見に基づく

診断の補助や予後予測、治療方針の決定を目的として、あるいは薬物療法を行う前に実施し、

原発不明がんに対しては診断の補助や、有効性が期待できる治療薬の選択を目的として実施

する。その他のがんについては関連学会の定めるガイドライン・ガイダンスを参照する。

 遺伝子パネル検査には、日本病理学会が策定した「ゲノム診療用病理組織検体取り扱い規定」

10等を参考に、適切に管理された検体を用いる。

 遺伝子パネル検査を行う医療機関等には、検査プロセス等の品質を保証できること、検査結

果の客観性及び妥当性のある解釈ができること、及び検査結果に基づいて治験を含めた臨床

試験や先進医療等の保険外併用療法等の適切な制度に基づき、治療を提供できること等が求

められる。

 遺伝子パネル検査を行う際には、事前に検査の有用性、検査の限界、検査結果を治療方針に

利用する際の制限について説明するとともに、必要に応じて遺伝性腫瘍の専門家と協力して

生殖細胞系列変異などの偶発的所見・二次的所見の可能性などを説明し、患者あるいは代諾

者の同意を得る。

 得られた結果については、個人情報の保護に関する法律及び行政手続きにおける特定の個人

を識別するための番号の利用等に関する法律の一部を改正する法律を踏まえ、取り扱いに留

意する必要がある。

 遺伝子パネル検査のレポートは、検査結果の医学的解釈が可能な専門家集団により作成され

る。このレポートには、検体及びデータの品質、検出されたゲノム変異の生物学的意義づけ

とエビデンスレベル、二次的所見の有無とそれに関連するエビデンスレベル、治療薬の適用

状況、関連する治療薬の知見情報の有無等が含まれることが望ましい。

② 遺伝子パネル検査の利活用に際し必要とされる体制について

懇談会報告書では、がんゲノム医療の提供にあたり新たに必要な機能として、がんゲノム医療

中核拠点病院の指定、がんゲノム情報管理センター（以下「C-CAT」という。）の設置等が挙げら

れている。 
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がんゲノム医療中核拠点病院は、「がんゲノム医療中核拠点病院等の整備に関する指針」（平

成 29 年 12 月 25 日付け健発 1225 第 3 号 別添）において、本邦におけるがんゲノム医療を牽引

する高度な機能を有する医療機関とされており、平成 30 年 4 月 1 日付で 11 医療機関が「がんゲ

ノム医療中核拠点病院」（以下「中核病院」という。）として指定されている。中核病院は、がん

ゲノム医療を提供する上で、パネル検査の実施体制があること（外部機関への委託を含む）、パ

ネル検査結果の医学的解釈が可能な専門家集団を有していること、遺伝性腫瘍等の患者に対して

専門的な遺伝カウンセリングが実施可能であること、パネル検査等の対象者について一定数以上

の症例を有していること、得られたパネル検査の結果や臨床情報をセキュリティの確保された方

法で収集・管理し、必要情報をがんゲノム情報管理センターに登録すること等が求められている。

また、遺伝子パネル検査結果を医学的に解釈し、個々の患者に適した医療を検討するために、上

述の専門家集団（がん薬物療法、遺伝医学、病理学、分子遺伝学やがんゲノム医療、次世代シー

クエンサーを用いた遺伝子解析等に必要なバイオインフォマティクスに関する専門家や遺伝カウ

ンセリング技術を有する者）による検討会（以下「エキスパートパネル」という。）を、月１回以

上開催することが求められている。さらに、中核病院は、全国に 135 カ所ある「がんゲノム医療

連携病院」（平成 30 年 10 月 1 日時点）（以下「連携病院」という。）と協力し、がんゲノム医

療が適切に提供されるよう努めることとされている。 

本邦へのパネル検査の導入後に得られたゲノム情報については、臨床情報及び関連する臨床試

験情報等と紐付けて登録するための「がんゲノム知識データベース」に集積することとされ、そ

の構築及び管理を担う機関として平成 30 年 6 月に C-CAT が設置されている。本邦において今後

構築される「がんゲノム知識データベース」は、日本人集団のゲノム情報に基づき、より個人の

状態にあった治療法を選択することを可能にするとともに、新たな医薬品等の開発において利活

用されることが想定されている。 

③ 包括的ゲノムプロファイリング検査について

以上のとおり、遺伝子パネルは、患者の腫瘍組織より、包括的にがん関連遺伝子の変異情報を

取得するための検査（（包括的ゲノムプロファイリング（以下「CGP」という。）検査）に使用さ

れることが想定されている。 

遺伝子パネルを用いた一連の検査の流れとしては、i) 患者への検査に関する説明、ii) 検体の準

備、iii) シークエンスの実施、iv) 患者の腫瘍の変異情報に係る検査レポートの作成、v) 検査レポ

ートに基づく結果の医学的解釈と治療方針策定のためのエキスパートパネル、vi) 患者への検査結

果の説明、vii) 検査結果に基づく治療、が想定されている。 

この中で、中核病院より外部委託された遺伝子パネル検査の結果は、中核病院のエキスパート

パネルにおける検討を経て、治療法の選択において活用される。この際、検査レポートには、が

ん関連遺伝子において検出された変異のうち、臨床的に意義があると考えられる変異が適切に提

示されている必要がある。エキスパートパネルは、検査レポートの記載内容を確認し、報告され

た変異について、治療法と変異に関する臨床的エビデンスの調査及び検討、利用可能な治療法の

有無について確認を行い、最適と考えられる治療方針を策定する。検討結果を踏まえ、必要な修

正や追記が行われたレポートが、エキスパートパネルによるレポートとして発行され、その後、

担当医師からの患者への検査結果の説明に用いられることが想定されている。 
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一方、がん種別の本システムの使用時期については、以下のとおりと考える。 

 本システムはコンパニオン診断の機能を有していることから、これらに対応する医薬品の適

応があるがん種については初回薬物療法実施前に使用されると考える。 

 原発不明がんについては原発巣の特定を目的として使用されること、希少がんについては標

準的治療が確立されていないことから、いずれも初回薬物療法実施前の診断時に使用される

と考える。 

 その他の固形がんについては、標準的治療終了後の治療方針策定にあたり使用されると考え

る。 

以上より、本品の使用目的においては、上述の患者を包含する検査対象として、「固形がん患

者」を設定した。 

総合機構が考察した内容は、以下のとおりである。 

CGP 検査の対象や時期については、現時点における国内のがんゲノム医療の専門家が合意した

考え方が 3学会ガイダンスに反映されていると考える。3学会ガイダンスにおける CGP 検査の主

な対象は、標準的治療が存在しない固形がん患者、標準的治療後に病態が進行した患者とされて

いること、また、がんの特性に応じた CGP 検査の活用対象として、小児がん、希少がん及び原発

不明がん等が挙げられていることを踏まえると、申請者が考える本システムの対象患者及び使用

時期に問題はないと考える。なお、現在の 3学会ガイダンスにおける CGP 検査の対象は標準的治

療適用後の患者であるが、本システムでは表 11に示す遺伝子変異等の解析結果については医薬品

の適応判定を目的として使用することが想定されている。これらの遺伝子変異等に係る検査を、

初回薬物療法実施前に使用することに異論はない。しかしながら、本システムにおける当該結果

の出力は CGP 検査の結果出力と不可分であること、コンパニオン診断の結果として適応可能な医

薬品が見出されなかった患者については、本システムの出力結果が CGP 検査の使用目的で使用さ

れることを踏まえると、CGP 検査の結果に基づく治療方針の策定が可能な施設との連携体制が構

築された医療施設で使用することが適切と考える。 

なお、薬事承認された遺伝子パネル検査の普及、実臨床における検査結果に基づく診療経験の

蓄積、及び CGP 検査の結果に基づく先進医療でのエビデンスの蓄積に伴い、関連学会、がんゲノ

ム医療推進コンソーシアム運営会議等における議論を経て、CGP 検査の対象となる患者について

は今後見直しが行われることが想定される。これに伴い、より適切な検査対象に関する考え方が

ガイダンスの改訂等により医療現場に周知されていくと考えられる。 

以上より、本システムの検査対象については、がん種に応じ関連ガイダンスに基づき判断され

るべきこと、それぞれのがん種での CGP 検査の位置付けは、今後の知見の蓄積に伴い変わり得る

ことを踏まえ、本品の使用目的は以下のとおりとし、CGP 検査の適用対象については 3学会ガイ

ダンス等を参照する旨を別途規定することが適切と判断した。なお、申請された使用目的におい

ては、MSI 判定結果及び TMB スコアに基づく癌免疫療法剤による治療方針策定に係る項目が記

載されているが、これらの治療方針の策定については CGP 検査としての使用目的に包含されると

考える。 
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［使用目的］ 

・本品は、固形がん患者を対象とした腫瘍組織の包括的なゲノムプロファイルを取得する。

・本品は、下表の医薬品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。（表

省略）

なお、本システムが CGP検査として使用される場合、懇談会の報告書に基づけば、その使用施

設は、当分の間、中核病院及び連携病院に限定されると考えられ、コンパニオン診断システムと

して利用する場合にも、これに準じた使用施設の限定が必要と考えられる。今後、CGP 検査の普

及に伴い使用施設の要件の見直しは想定されるものの、本システムの使用は、エキスパートパネ

ルの保有、遺伝カウンセリングの実施等の一定の要件を満たす医療機関に限定されるべきと考え

る。また、上述のように CGP 検査の適用対象については 3学会ガイダンス等を参照する旨を別途

規定する必要がある。以上を踏まえ承認にあたり、以下の事項を承認条件として付すことが適切

と判断した。 

［承認条件］ 

がんゲノム医療に関連する十分な知識及び経験を有する医師が、関連学会の最新のガイドライン

等に基づく検査の対象及び時期を遵守した上で、がんゲノム医療中核拠点病院等の整備に関する

指針に従い、がんゲノムプロファイリング検査に基づく診療体制が整った医療機関で本品を用い

るよう、必要な措置を講ずること。 

また、本システムの CGP検査の結果に基づく治療方針の策定にあたっては、エキスパートパネ

ルが医学的解釈を行う必要があり、その際にはがんゲノム医療の最新の知識 DB、文献等を参照

し、治療薬の選定を行う必要があることを踏まえ、添付文書において、以下のとおり注意喚起す

る必要があると考える。 

［使用目的又は効果に関連する使用上の注意］ 

本品による包括的ゲノムプロファイリング検査の出力結果に基づく診断や治療方針決定において

は、がんゲノム医療に精通した医師が、最新の医学知見に基づき、治療歴、他の関連する検査結

果、臨床症状とあわせて、総合的に判断すること。 

3) 解析対象遺伝子の妥当性

申請者は、CGP 検査を使用目的とする際の、本システムの解析対象遺伝子の妥当性について、

以下のとおり説明している。 

本システムで解析対象としている 324 の遺伝子は、固形がん患者において、コンパニオン診断

薬やバイオマーカーが承認又は開発されている分子標的薬と関連する遺伝子、がんの発症・増殖

又は抑制に関連する変異が報告されている遺伝子が網羅的に含まれるように設計されている。 

これらの 324 遺伝子について、本邦における承認状況及び開発状況に基づけば、i) 少なくとも

1 つのがん種で承認薬と関連する変異があるもの 102 遺伝子、ii) 変異又は関連するシグナル伝達

経路を標的とした医薬品の臨床試験が進行中のもの 36 遺伝子が確認された。また参考として、
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2018 年 10 月 29 日～11 月 12 日時点の情報に基づき、3 学会ガイダンスの別表 1 に示されるエビ

デンスレベルに基づき分類したところ、エキスパートパネルにおいて治療選択肢等の結果返却の

議論が可能となるエビデンスレベル 3A 以上の変異が報告されている遺伝子が 120 以上含まれて

いた。また、診断及び予後の判断における有用性が臨床試験から示唆されるエビデンスレベル 3

以上の変異が報告されている遺伝子がそれぞれ 100 及び 50以上含まれていた。 

以上より、本システムの解析対象となる遺伝子及び変異は妥当と考える。 

総合機構が考察した内容は、以下のとおりである。 

CGP検査が薬物療法の対象となる患者を特定することを目的として使用されることを踏まえる

と、解析対象遺伝子として 3 学会ガイダンスのエビデンスレベル 3A 以上に該当する遺伝子が十

分に含まれていることが重要と考える。申請者の説明及び前世代品で実施された臨床研究の結果

からは、本システムにおける 3A 以上に該当する遺伝子数は、現時点の医学的知見に基づき適切

に網羅されていると考えられ、現時点では必要十分と考える。なお、解析対象遺伝子のうち、3B

以下の遺伝子については探索的要素が強いと考えるが、臨床情報と合わせて C-CAT に登録された

遺伝子情報が、今後、世界に先駆けた新たな革新的治療法や診断法を開発する上でも活用される

ことが想定されていることを考慮すると、これらを解析対象に含めることに特に問題はないと考

える。 

なお、本検査システムによる検査を実施した場合にも、治験への組入れや未承認薬による治療

も含め必ずしも治療に至らない場合が想定されることから、患者又は代諾者に対し事前に説明を

行い、同意を取得する必要があることについて、添付文書において注意喚起を行うことが必要と

考える。 

4) 解析対象変異に対する検出性能の妥当性

申請者は、本システムにより検出可能な変異に対する分析性能について、以下のとおり説明し

ている。 

各分析パラメータを評価する際に用いた変異セット及び対応する検体数の考え方は以下のとお

りである。 

 真度の評価にあたっては、必要 DNA 量の確保の可能性、ドライバー変異の有無、46 種類の

がん種を代表する検体であるかを考慮して検体を選択し、46がん種に由来する 188検体につ

いて解析を行った。検体の選択にあたり挿入／欠失配列の長さ、GC含量、ホモポリマーの有

無は特段考慮しなかったものの、結果として様々な長さ及び特性を持つ挿入／欠失配列やホ

モポリマーに対する検出性能が確認されており、さらに技術的に検出が困難なホモポリマー

配列及びタンデム反復配列に隣接したショートバリアントを有する検体が含まれており、こ

れらに対する検出性能も確認されている。 

 精度については、40 以上の検体を用い、443 の塩基置換、188 の挿入／欠失変異、55 のコピ

ー数増幅、13 のコピー数欠失及び 18 の融合遺伝子を含む計 717 の変異に対して評価した。

本検討には、検出が困難なジヌクレオチド反復配列又はホモポリマー反復配列に隣接したシ

ョートバリアントを含む検体も含まれていた。検討された検体の内訳は以下のとおりである

（表 12参照）。 
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医療機器の性能及び機能を適切に発揮することを定めた第 3 条への適合性については、以下の

とおり判断した。 

後述する 4. 総合評価「（3）入力データの品質の確保について」で述べるように、本システムの

性能及び機能についての有効性及び安全性を確保する上では、本品の入力データに当るシークエ

ンスデータ及びその解析結果の品質を確保する必要がある。そのため、必要な措置を講ずるよう

に、承認条件を付すこととした。 

また、医療機器に含まれるプログラムの開発ライフサイクルに関する配慮を定めた第 12条への

適合性については、後述の 4. 総合評価「（2）個人情報及びサイバーセキュリティの取り扱い」で

述べるように、情報セキュリティへの対応が継続的に維持される必要があることから、必要な措

置を講ずるよう条件を付すこととした。 

以上を踏まえ、総合機構は、本品に対する基本要件の適合性について総合的に評価した結果、

特段の問題はないと判断した。 

 

ニ．リスクマネジメントに関する資料 

＜提出された資料の概略＞ 

ISO 14971「医療機器－リスクマネジメントの医療機器への適用」を参照し、本品について実施

したリスクマネジメントとその実施体制及び実施状況の概要を示す資料が提出された。 

 

＜総合機構における審査の概要＞ 

総合機構は、リスクマネジメントに関する資料について審査を行い、2. ハ項（法第 41条第 3項

に規定する基準への適合性に関する資料）の＜総合機構における審査の概要＞で述べた事項も踏

まえて総合的に判断した結果、特段の問題はないと判断した。 

 

ホ．製造方法に関する資料 

＜提出された資料の概略＞ 

平成 26年 11月 21日付け薬食機参発 1121第 33号、薬食安発 1121第 1号、薬食監麻発 1121第

29号通知「医療機器プログラムの取扱いについて」に基づき、資料の提出は省略された。 

 

＜総合機構における審査の概要＞ 

総合機構は、前述の通知に基づき本品の製造方法に関する資料の添付を省略することについて、

特段の問題はないと判断した。 

 

ヘ．臨床試験の試験成績に関する資料又はこれに代替するものとして厚生労働大臣が認める資料 

＜提出された資料の概略＞ 

臨床成績に関する資料は提出されず、上述の 2．ロ項.（3）に示す性能試験の一環として評価さ

れた。 
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＜総合機構における審査の概要＞ 

総合機構は、臨床性能試験の試験成績に関する資料によって、臨床試験に関する資料の添付を

省略するとの申請者の説明に特段の問題はないと判断した。 

 

ト．医療機器の製造販売後の調査及び試験の実施の基準に関する省令第 2条第 1項に規定する製

造販売後調査等の計画に関する資料 

＜提出された資料の概略＞ 

米国において前世代品等も含め十分な使用実績があり、特に人種差を考慮する必要がない製品

であると考えられることから、製造販売後の使用成績調査等は必要ないと説明された。 

 

＜総合機構における審査の概要＞ 

総合機構は、以下の理由から、本品の使用成績評価の指定は不要と判断した。 

 海外において本システム及び前世代品の一定の使用実績があること 

 分析性能及びレポート出力までの解析工程の妥当性に基づき性能を評価しており、市販後

に検査対象集団により有効性及び安全性が変わるものではないこと 

 C-CAT を中心に遺伝子パネル検査に基づく臨床・ゲノム情報の集積、評価が予定されてお

り、がんゲノム医療における本システムの使用状況を踏まえつつ申請者と C-CATが適切に

連携、協力する必要はあるものの、これとは別に使用成績調査を実施する意義は低いと考

えられること 

 

3．総合機構による承認申請書に添付すべき資料に係る適合性調査結果及び総合機構の判断 

医薬品、医療機器等の品質、有効性及び安全性の確保等に関する法律（昭和 35年法律第 145号）

の規定に基づき、承認申請書に添付すべき資料に対して書面による調査を実施した。その結果、

提出された承認申請資料に基づいて審査を行うことについて支障はないものと総合機構は判断し

た。 

 

4．総合評価 

本品は、固形がん患者から得られた 324 のがん関連遺伝子の包括的なゲノムプロファイルに基

づき、治療方針の策定及び医薬品の適応判定の補助に資する変異の情報を出力する解析プログラ

ムである。本品の審査における主な論点は 3 点であり、専門協議の議論を踏まえた総合機構の判

断は、以下のとおりである。 

 

(1) 臨床性能について 

本システムの審査にあたっては、中核病院を中心とするがんゲノム医療の診療体制及び 3 学会

ガイダンスに従った CGP 検査に基づく診療を前提として、解析対象遺伝子の妥当性、解析対象変

異に対する検出性能の妥当性、結果レポート作成工程及び結果レポートの提示内容の妥当性を評

価した。その結果、提出された資料から本システムの臨床性能は示されていると判断した。なお、

本品による CGP 検査を実施する施設の要件、適用対象に係る規定について、承認条件を付すこと

が適切と判断した。 
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(3) 入力データの品質の確保について 

本システムにより適切に変異情報を出力するためには、腫瘍組織からのシークエンスデータの

取得及び解析工程における品質担保が重要である。したがって、これらの品質を確保するために

必要な事項を規定の上、当該内容を変更する際には適切な処置を講ずることが必要と考え、承認

条件を付すことが適切と判断した。 

 

以上を踏まえ、以下の事項を承認条件として付し、使用目的を以下のように整備した上で、本

品を承認して差し支えないと判断した。 

 

［使用目的］ 

・本品は、固形がん患者を対象とした腫瘍組織の包括的なゲノムプロファイルを取得する。 

・本品は、下表の医薬品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。（表

省略） 

 

［承認条件］ 

1. がんゲノム医療に関連する十分な知識及び経験を有する医師が、関連学会の最新のガイドラ

イン等に基づく検査の対象及び時期を遵守した上で、がんゲノム医療中核拠点病院等の整備

に関する指針に従い、がんゲノムプロファイリング検査に基づく診療体制が整った医療機関

で本品を用いるよう、必要な措置を講ずること。 

2. 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。 

3. 入力データ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 11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 11

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 13 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。 

 

なお、本品は、生物由来製品及び特定生物由来製品のいずれにも該当しないと考える。また、

使用成績評価の指定は不要であると考える。 

 

本件は医療機器・体外診断薬部会において審議されることが妥当であると判断する。 

 

以上
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