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コンセプト 

 
腫瘍組織のゲノム情報を調べ、その検査結果に基づき最適な治療を提供する「がんゲノム医
療」は、数百の遺伝子を対象に一度の検査で遺伝子変化を明らかにする「がん遺伝子パネル
検査」として、2019 年 6 月より保険診療のもと開始されました。 
 

■ 「がん遺伝子パネル検査」の結果を見て担当医、患者およびその家族が思う疑問 
 検出された遺伝子変化は、がんの発症や進行とどのように関係しているのか？ 
 同じがん種の日本人患者は、検出された遺伝子変化をどの程度の割合で持っている

のか？ 
 変化が検出された遺伝子は、がんとどのような関係があるのか？ 
 

■ 現状 
 検査会社の報告書や C-CAT レポートについては、患者やその家族が見ることを想定

して作られていません。 
 検査結果についてさらなる情報収集をするためには、がん研究者や腫瘍内科医など、

専門家を対象とした英語で書かれたデータベースしかありません。 
 データベースに登録されている情報も、欧米人のがんゲノム情報に基づいています。 

 

「がん遺伝子パネル検査」の後に、担当医、患者およびその家族が検査結果に対して理解
を深めることができる日本語で表記された情報源はなく、「がんゲノム医療」を発展およ
び普及するうえで解決が必要な課題と考えました。 

         
「がん遺伝子パネル検査」を受けた後に、検査結果についてさらなる情報収集を行っていた

だくための環境作りを目指し、2014 年より静岡がんセンターにおいて進められているゲノ
ム解析研究プロジェクト HOPE（High-tech Omics-based Patient Evaluation）において収
集した日本人のがんゲノム情報を活用し、インターネットにおいて閲覧可能な日本語で書か
れたデータベースである「Japanese version of the Cancer Genome Atlas (JCGA, 日本版が
んゲノムアトラス)」を開設いたしました。 

研究実施計画書に従い、JCGA に掲載される全ての情報は被験者の特定ができない集計結果
として公開しています。  
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特長 

 

 日本人がん患者の腫瘍組織の遺伝子変化（体細胞変異）を中心に掲載するがんゲノムデ
ータベースです 

 静岡がんセンターで治療を受けた患者約 5,000 人の全エクソン解析に基づくゲノム情報
を収載しています 

 解析には手術適応症例の新鮮凍結組織検体を利用しているため、抗がん剤や放射線治療
などの治療の影響や、ホルマリンによる検体の固定や保存環境による影響が最小限に抑
えられた検体のゲノム情報です 

 JCGA の基盤となるプロジェクト HOPE は、静岡がんセンターにおいて腫瘍の摘出手術
を受けた全がん種の患者さんを対象としたゲノム解析研究であるため、症例数が少ない
希少がん患者のゲノム情報も収載しています (134 がん種のゲノム情報を収載) 

 保険適用となっている「がん遺伝子パネル検査」の解析対象遺伝子すべてを含む 460 遺
伝子について情報を提供しています 

 「がん遺伝子パネル検査」結果を、エキスパートパネルで評価する際に活用できる情報
を提供しています 

 「がん遺伝子パネル検査」後に、検出された遺伝子の変化について担当医、患者そして
その家族がさらなる情報収集を行うための環境を提供しています 

 多くの方が利用しやすい日本語表記になっています 

 個々の症例のゲノム情報とすべての臨床データの突合、そして臨床経過の追跡も可能で
あるため、今後の更新により予後や治療成績との関連性について情報提供が可能です 
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遺伝子変化の検出方法・判定基準 

 

■ 全エクソン解析は、Ion Proton (Thermo Fisher Scientific)のシステムを用いて実施して
います 

■ 記載されている遺伝子変化は、腫瘍組織と同一症例の全血より抽出した DNA から得ら
れたそれぞれのゲノム情報を比較するマッチドペア解析を行い、患者固有の遺伝子多型
を除外することで、腫瘍組織においてのみ起きている遺伝子変化（体細胞変異）を検出
しています 

■ Cancer Science 111(2):687-699, 2020 (PMID: 31863614)に記載されている検出方法・判
定基準を用いて検出された遺伝子変化が JCGA には記載されています 
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トップページ 

 

 

 

 

 

 

 
460 遺伝子の一覧表が開きます (P. 7-8) 

JCGA のロゴをクリックすると
トップページへ移動できます 

下部の「遺伝子グリッド」に画面に
移動します (P. 6) 

134 のがん種リストが開きます (P. 9) 

半角英数で、検索する遺伝子の
シンボル名、慣用名または NCBI
遺伝子 ID を入力し、Enter キー
を押すか、🔎🔎アイコンをクリッ
クしてください 

利用規約のページが開きます 
 (P. 24～25)  

本データベースは、この利用規約に
基づき利用が可能となっています。
利用にあたっての注意・禁止事項お
よび免責事項が記載されておりま
すのでお読みください 

134 のがん種リストが開きます (P. 9) 

🔎🔎アイコンをクリックすると下図のように検索窓が展開します 
ヘッダーは固定されていますので、トップページに戻らなくても検索を行うことができます 
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[] 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

機能分類・シグナル伝達経路のリ
ストに移動します (P. 10) 

右図のように 3 項目が展開されます 
 機能分類・シグナル伝達経路 

機能分類・シグナル伝達経路のリストが開きます (P. 10) 

 JCGA データベースの概要 
構築の目的および概要の説明、データベースの特徴、そし
てプロジェクトの体制が記載されています 

 お知らせ 
トップページの「お知らせ」に掲載した内容の詳細履歴が
記載されています 

静岡がんセンターのホームページ
に移動します 

遺伝子グリッド (P. 6) 

更新情報、メンテナンス情報が 
表示されます 
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トップページ: 遺伝子グリッド 

 

■ JCGA データベースに掲載されている 460 遺伝子の遺伝子シンボル名のボタンがアルファ
ベット順に配置されています 

■ 各グリッドがボタンになっていますので、調べたい遺伝子シンボル名をクリックすること
で、目的の遺伝子のページに移動できます (下の図は EGFR を選択する場合) 

■ 検索窓にシンボル名を入力しなくても検索を可能にするための機能です 

 

 

 
  

検索対象遺伝子の頭文字をクリックすることで、目的遺伝子のグリッド付近に移動することができます 
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ヘッダーメニュー: 遺伝子リスト 

 

■ ヘッダーの「遺伝子リスト」をクリックすると、JCGA データベースに掲載している 460
遺伝子のリストが開きます 

■ 460 遺伝子の一覧は P. 27～28 の[資料: JCGA 掲載遺伝子リスト (460 遺伝子)]をご覧く
ださい 

 

 
 

 
  

遺伝子の機能により 11 項目に分類されています 

遺伝子シンボル名をクリックすると、データベース内の各遺伝子のページに移動します 

遺伝子 ID をクリックすると、Gene
データベースにおける各遺伝子の対
応ページが開きます 
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene) 

転写産物 ID をクリックすると、本データベース
で使用している転写産物 ID に対応する RefSeq
データベースのページが開きます 
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/refseq/) 

27 のシグナル伝達経路に分類されています 
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ヘッダーメニュー: 遺伝子リスト 

 

 

 

 

 

 
  

がん化への関与の方向性により下記の 4 種類に遺伝子を分類した結果です 

 がん遺伝子：変異や発現上昇によって異常活性化した時にがん化を促進する遺伝子 

 がん抑制遺伝子：本来はがん化を抑制する遺伝子であるが、変異や発現低下によってその
抑制機能が低下した時、がん化に関与する遺伝子 

 がん遺伝子/がん抑制遺伝子：両方の性質を有しており、がん種などの違いによってがん化
への関与の方向性が異なる遺伝子 

 ---：いずれにも分類できない遺伝子 
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ヘッダーメニュー: がん種リスト 

 

■ ヘッダーの「がん種リスト」をクリックすると、JCGA データベースに掲載している 134
がん種のリストが開きます 

■ Oncotree および TCGA（The Cancer Genome Atlas）の分類に基づいて記載しています 

 

 

Oncotree: http://oncotree.mskcc.org/#/home 
TCGA: https://gdc.cancer.gov/resources-tcga-users/tcga-code-tables/tcga-study-abbreviations 

遺伝子情報ページにおいて、がん種ごとの
集計情報が表示される 30 のがん種 

TCGA では検討対象に含まれていないがん種にチェックがついています 
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プロジェクトタブ: 機能分類・シグナル伝達経路 

 

■ 掲載遺伝子を 11 項目の機能分類、27 項目のシグナル伝達経路に分類しています 

(34 遺伝子については、いずれの項目にも該当しないため「その他」としています) 
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フッターメニュー 

 

 
 

 

 

  

プロジェクト HOPE について説明して
いる外部サイトへ移動します 

静岡がんセンターゲノム医療推進部のサイトへ移動します 
 「ゲノム医療支援室」のページには、がん遺伝子パネ

ル検査を受診する際の説明が記載されています 
 「遺伝カウンセリング室」のページには、遺伝カウン

セリングを受診する際の説明が記載されています 

JCGA データベースの問い合わせ先が表示されます 

静岡県立静岡がんセンター HOPE/JCGA 事務局 
〒411-8777 静岡県駿東郡長泉町下長窪 1007 番地 

TEL: 055-989-5222 Mail：genome_info@scchr.jp 

利用規約のページが開きます (P. 24～25)  
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遺伝子情報: 掲載項目一覧 

 

■ 各遺伝子について下記 8 項目の情報を掲載しています 

1. 基本情報 
 遺伝子名：HGNC の定める official gene name 
 慣用名：慣用的に使用されているシンボル名（例: HER2, MLL, MLL2, FAM123B など） 
 遺伝子分類： 

がん化への関与の方向性により、がん遺伝子、がん抑制遺伝子、がん遺伝子 / がん抑制遺
伝子、分類不可の 4 種類に分類しています 

 遺伝子 ID： 
NCBI の定める Gene ID および NCBI Gene データベースにおける各遺伝子の対応ページへ
のリンク 

 転写産物 ID： 
JCGA において、変異表記を行うために使用する RefSeq の転写産物 ID および RefSeq デ
ータベースにおける対応ページへのリンク 

 機能分類： 
細胞周期、細胞死、腫瘍形成・増殖など 11 分類（プロジェクトタブ内の「機能分類・シ
グナル伝達経路」のリストに対応） 

 シグナル伝達経路： 
Cell cycle, Apoptosis, MAPK など 27 経路（プロジェクトタブ内の「機能分類・シグナル伝
達経路」のリストに対応） 

 染色体上の位置： 
サイトバンドおよび上記転写産物 ID におけるコーディング領域(CDS)の 5�および 3�末端の
位置を示しています 

 アミノ酸配列の長さ： 
上記転写産物 ID において翻訳後できるアミノ酸配列の長さを示しています 

 遺伝子マップ図 
染色体図、ゲノム座標、コーディング領域(CDS)および遺伝子の方向性、そしてエクソン領
域の 4 種類の図から構成された遺伝子の位置関係や遺伝子構造を示す図です 
 

2. 解説：各遺伝子の機能、がんとの関連性について説明を記載しています 
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] 

 
 

3. 国内承認薬情報（分子標的治療薬）： 

国内において承認されている薬剤の標的とされる遺伝子において、該当する薬剤名を列挙して
います（独立行政法人 医薬品医療機器総合機構が公開している各薬剤の情報ページへのリンク
も含む） 

 

4. シグナル伝達経路： 

がんに関係する代表的なシグナル伝達経路における当該遺伝子の位置づけを示しています 

 

5. がん種別変異頻度： 
 遺伝子変異：がん種ごとに、塩基置換および挿入欠失の検出頻度をグラフ表示しています 
 コピー数変化： 

がん種ごとに、コピー数変化の検出頻度をグラフ表示しています（コピー数増加 / 減少
を色分け） 
 

6. 遺伝子変異総量（Tumor Mutation Burden）の分布： 

選択した遺伝⼦に変異を有するサンプルの TMB が、各がん種の TMB の分布においてどの程度
の相対的順位に位置しているのか示しています 

7. アミノ酸配列上の変異分布（通称 Lollipop plot）： 
 X 軸にアミノ酸配列上の位置番号、Y 軸に検出された変異数を記したグラフであり、アミノ

酸配列上の検出された変異数（塩基置換および挿入欠失）の分布を見ることができます 
 上下に 2 枚のグラフを表示でき、上が全サンプルでの分布を、下が選択したがん種におけ

る分布を示しており（がん種ごと表示切替ボタンあり）、上下での比較が可能です 
 

8. ドライバー変異リスト： 
 病原性変異（Tier 1）および病原性変異の可能性有（Tier 2）と判定されたドライバー変異

（塩基置換および挿入欠失）のリストになります 
 染色体および遺伝子上の位置情報、塩基変化のパターン、COSMIC ID、そして検出された変

異数と共に記載しています  
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遺伝子情報: 表示機能 

 

■ ヘッダーは常時表示されていますので、ヘッダーの各メニューへの移動、遺伝子の再検
索、そしてトップページに戻ることは各遺伝子のページからも常に可能です 

■ 遺伝子情報のページは縦に長いので、Side Menu のタブをクリックして開くことで各コ
ンテンツの情報の表示部位に瞬時に移動することが可能です 

 

 

 

 Side Menu 

Side Menu 
(展開時) 
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遺伝子情報: 基本情報・解説 

 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
① 遺伝子シンボル名：HGNC の定める official gene symbol 名 (2020 年 9 月確認) 

② 遺伝子名：HGNC の定める official gene name 

③ 慣用名：慣用的に使用されているシンボル名（例: HER2, MLL, MLL2, FAM123B など） 

④ 遺伝子分類：がん遺伝子、がん抑制遺伝子、がん遺伝子 / がん抑制遺伝子、分類不可 

⑤ 遺伝子 ID：NCBI の定める Gene ID および NCBI Gene データベースにおける各遺伝子の対応ペ
ージへのリンク (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gene) 

⑥ 転写産物 ID：JCGA 内で変異表記を行うために使用する RefSeq の転写産物 ID および RefSeq
データベースにおける対応ページへのリンク (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/refseq/) 

  

① 

② 
③ 
④ 
⑤ 
⑥ 
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遺伝子情報ページ: 基本情報・解説 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
⑦ 機能分類：細胞周期、細胞死、腫瘍形成・増殖など 10 分類（プロジェクトタブ内の「機能分類・

シグナル伝達経路」のリストに対応） 

⑧ シグナル伝達経路：Cell cycle, Apoptosis, MAPK など 27 経路（プロジェクトタブ内の「機能分
類・シグナル伝達経路」のリストに対応） 

⑨ 染色体上の位置：サイトバンドおよび上記転写産物 ID におけるコーディング領域(CDS)の 5’お
よび 3’末端の位置を示しています 

⑩ アミノ酸配列の長さ：JCGA において採用している転写産物 ID において翻訳後できるアミノ酸
配列の長さを示しています（終始コドンは含んでいません） 

 

⑦ 
⑧ 
⑨ 

⑩ 
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遺伝子情報ページ: 基本情報・解説 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
⑪ 染色体図：当該遺伝子の染色体上での位置を示しています 

⑫ ゲノム座標：⑪の該当領域を拡大し、ゲノム座標を示しています 

⑬ コーディング領域(CDS)および遺伝子の方向性：JCGA において採用している転写産物 ID にお
ける CDS 領域および遺伝子の方向を表示しています (⑨の「染色体上の位置」の領域に対応) 

⑭ エクソン領域：JCGA において採用している転写産物 ID における各エクソンの位置を表示して
います 

⑮ 解説：各遺伝子について機能説明、がんとの関連性、体細胞変異が多くみられるがん種、生殖
細胞系列変異と遺伝性腫瘍との関連性について記載しています (記載内容の情報更新を頻繁に
行います) 

⑫ 

⑬ 
⑭ 

⑮ 

⑪ 



18 

遺伝子情報: 国内承認薬 

 

■ 薬剤の標的とされる遺伝子において該当する薬剤名を列挙しています 

■ 複数の標的遺伝子がある薬剤については全ての遺伝子のページにおいて薬剤名が記載され
ます（例 アファチニブ、ダコミチニブについては EGFR だけでなく、ERBB2 においても
記載されています） 

■ 各薬剤の承認情報（適応がん種、効果・効能の情報）を反映したものではありません 

■ 国内承認薬に関する情報の詳細は、独立行政法人 医薬品医療機器総合機構（PMDA）が公
開している情報を必ず確認してください 

 

 

 

 

 

 

  

PMDA の薬剤のサイト (例 オシメルチニブ) 

 
https://www.pmda.go.jp/PmdaSearch/iyakuDetail/GeneralList/4291045 

一般名（商品名） 
一般名（商品名）*：複数の標的遺伝子がある薬剤 

クリックすると PMDA の各薬剤のサイトに
移動します 
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遺伝子情報: シグナル伝達経路 

 

■ 選択した遺伝子とがんに関係する代表的なシグナル伝達経路の関連性について示して
います 

 

 

 

  

選択した遺伝子は、黒枠で強調表示されます 
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遺伝子情報: がん種別変異頻度 

 

■ 当該遺伝子における体細胞変異の検出頻度を、値の高いがん種から順に表示しています 
 

 

  

塩基置換および挿入欠失の検出頻度（上段） 

コピー数変化の検出頻度（下段） 
コピー数増加（amplification）：■ 
コピー数減少（loss)：■ 
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遺伝子情報: 遺伝子変異総量の分布 

 

■ 遺伝⼦変異総量（TMB, Tumor Mutation Burden）は、各サンプルにおける総変異数（塩基
置換および挿入欠失の合計）を配列解析ができたゲノム領域の長さ（Mbase）で割った値
です 

■ TMB の中央値が最も高い「肺神経内分泌値腫瘍」から順に、最も低い「膵腺癌」まで各が
ん種における TMB の分布図が並んでいます 

■ 選択した遺伝⼦に変異を有するサンプルの TMB が、各がん種の TMB 分布においてどの程
度の相対的順位に位置しているのかを示すグラフです 

■ 選択した遺伝子に変異を有するサンプルの TMB の傾向に加えて、その遺伝子に変異を有
する症例がどのがん種に分布しているのか同時に把握できます 

 

  

-------：点線は各がん種の TMB の中央値を示しています 

●: 選択した遺伝子に変異を有するサンプルの TMB 
●: 選択した遺伝子において変異が検出されていないサンプルの TMB 

サンプルの分布密度 

低 高
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遺伝子情報: アミノ酸配列上の変異分布 

 

■ X 軸にアミノ酸配列上の位置番号、Y 軸に検出された変異数を記したグラフであり、アミ
ノ酸配列上の検出された変異数（塩基置換および挿入欠失）の分布を見ることができます 
(通称 Lollipop plot) 

■ 変異が集中するホットスポットの検出、機能ドメイン上の変異を把握することができます 

■ 上下に 2 枚のグラフを表示することができ、上が全サンプルでの分布を、下が選択した
がん種における分布を示しています（がん種ごと表示切替ボタンあり） 

■ 上下のグラフの比較により注目した変異が集中するがん種を知ることができます 

 

 

   

全サンプルでの分布（上段） 

選択したがん種での分布（下段） 表示するがん種を選択する 
(「肺腺癌」を選択・表示中) 

注意: 
スプライスアクセプター/ドナー部位の
変異は Lollipop plot に反映されません。 
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遺伝子情報: ドライバー変異リスト 

 

■ 病原性変異（Tier 1）および病原性変異の可能性有（Tier 2）と判定したドライバー変異 
(塩基置換および挿入欠失) のリストになります 

■ 変異表記については、遺伝子変異の種類と表記方法 (P. 29～34)を参考にしてください 

  

使用している EGFR の転写産物 ID 
(NM_005228)では 28 個のエクソン
があり、当該変異は 21 番目のエク
ソン位置することを示しています 

335 サンプルに EGFR の変異は認め
られ、そのうち 6 サンプルにおいて
当該変異が検出されたことを示し
ています 

参照配列 (GRCh37 /hg19)における変異が検出された染色体の位置 

参照配列 (GRCh37 /hg19)における塩基 

検出された変異における塩基 

変異が検出されたエクソン番号 

変異(アミノ酸変化) 

変異(CDS 変化) 

COSMIC ID 

採用された転写産物 ID 
における変異表記 

当該変異の分類 
 (Tier1 / Tier 2) 
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利用規約 

 

JCGA データベースは、以下の利用規約に基づき利用が可能です。 

 

本規約は、静岡県立静岡がんセンター（以下「静岡がんセンター」）が提供する JCGA データベース
（以下「本データベース」）の利用にあたって遵守及び留意すべき事項等について示すことを目的とし
ます。 

 

■ 利用にあたっての注意・禁止事項 

1. 本データベースは、教育及び研究における利用を目的とする場合に限り利用することができま
す。 

2. 臨床において、診断及び治療方針の決定などに本データベースの情報を利用してはいけません。 

3. 国内承認薬に関する情報は、薬剤の標的とされる各遺伝子において該当する薬剤名を単に列挙
したものです。各薬剤の承認情報（適応がん種、効果・効能の情報）を反映したものではあり
ません。 

4. 国内承認薬に関する情報の詳細は、独立行政法人 医薬品医療機器総合機構（PMDA）が公開し
ている情報を必ず確認してください。 

5. 本データベースの情報を活用し学術誌へ掲載、学会発表、及び公表等をする際には、下記の例
にならい本データベースを利用した旨を記載するなどして明らかにしてください。 

提供されたデータの利用に係る記載例： 

本 研 究 に お い て 使 用 し た デ ー タ は 、 静 岡 県 立 静 岡 が ん セ ン タ ー の 「 JCGA デ ー タ べ ー ス
（https://www.jcga-scc.jp/）」で収集されたものです。 

The data used for this research were collected from Japanese version of the Cancer Genome Atlas 
(JCGA) (https://www.jcga-scc.jp/) developed in Shizuoka Cancer Center in Japan. 

6. 利用者がデータベースを構築するにあたり、本データベース内の各コンテンツにリンクを張る
ことは可能ですが、事前に静岡がんセンターの同意が必要です。 

7. 本データベースの情報に関する知的財産権は全て静岡がんセンターに帰属しています。その
利用は、本規約に基づく条件付きの使用許諾によるものであるため、当該知的財産権を侵害
する行為、目的外の利用及び規約に反する利用をしてはいけません。  
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利用規約 

 

8. 本データベースの利用に関して法令に反する行為、公序良俗に反する行為及び本データベース
の管理運用を妨害する行為をしてはいけません。 

9. 本データベースの情報を利用して知的財産権（著作権を含む）を帰属させようとする場合又は
取得しようとする場合は、静岡がんセンターの同意が必要です。 

 

■ 商用利用に関しての注意事項 

本データベースの情報を商用利用（教育及び研究上の利用を目的としない利用又は販売促進を目的と
する利用等その他の営利を目的とする利用方法）する際には、静岡がんセンターの同意が必要です。 

 

■ 免責事項 

1. 本データベースにおいて提供する情報の正確性、完全性、又は最新性について静岡がんセンタ
ーは責任を負いません。 

2. 本データベースの情報を予告なく変更・更新・非公開にする場合があります。 

3. 本データベースの利用により発生したいかなる損害について静岡がんセンターは責任を負い
ません。 

4. 静岡がんセンターは必要があると認めるときは、いつでも本規約を変更できるものとします。 
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本データベースについての問い合わせ先 

 

■ 本データベースについてお気づきの点やご不明な点、そして共同研究や商用利用につい
てのお問い合わせは、以下の連絡先にお願いします 

 

静岡県立静岡がんセンター HOPE/JCGA 事務局 

〒411-8777 静岡県駿東郡長泉町下長窪 1007 番地 

TEL: 055-989-5222 

Mail：genome_info@scchr.jp 
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資料: JCGA 掲載 460 遺伝子リスト 

 
ABCB1 ABCG2 ABL1 ABL2 ACTN4 ACVR1B ADH1B AIP AKT1 AKT2 

AKT3 ALDH2 ALK ALOX12B AMER1 APC AR ARAF ARFRP1 ARID1A 

ARID1B ARID2 ASXL1 ATF1 ATM ATR ATRX AURKA AURKB AXIN1 

AXL B2M BAP1 BARD1 BAX BCL2 BCL10 BCL2L1 BCL2L11 BCL2L2 

BCL6 BCOR BCORL1 BCR BLM BMPR1A BRAF BRCA1 BRCA2 BRD4 

BRIP1 BTG1 BTG2 BTK CALR CARD11 CASP8 CBFB CBL CCDC6 

CCND1 CCND2 CCND3 CCNE1 CD22 CD70 CD74 CD274 CD79A CD79B 

CDA CDC73 CDH1 CDH23 CDK4 CDK6 CDK8 CDK12 CDKN1A CDKN1B 

CDKN2A CDKN2B CDKN2C CEBPA CHCHD7 CHEK1 CHEK2 CIC COL1A1 COMT 

CREBBP CRKL CRLF2 CRTC3 CSF1R CSF3R CTCF CTLA4 CTNNA1 CTNNB1 

CUL3 CUL4A CXCR4 CYLD CYP17A1 CYP1A2 CYP2A6 CYP2B6 CYP2C19 CYP2C9 

CYP2D6 CYP2E1 CYP3A4 CYP3A5 CYP3A43 DAXX DDIT3 DDR1 DDR2 DICER1 

DIS3 DNAAF1 DNMT1 DNMT3A DOT1L DPYD EED EGFR EIF3E EML4 

EMSY ENG ENO1 EP300 EPAS1 EPCAM EPHA3 EPHB1 EPHB4 ERBB2 

ERBB3 ERBB4 ERCC2 ERCC4 ERG ERRFI1 ESR1 ETV4 ETV5 ETV6 

EWSR1 EXT1 EXT2 EZH2 EZR FANCA FANCC FANCG FANCL FAS 

FAT1 FBXW7 FGF3 FGF4 FGF6 FGF10 FGF12 FGF14 FGF19 FGF23 

FGFR1 FGFR2 FGFR3 FGFR4 FH FLCN FLT1 FLT3 FOXL2 FUBP1 

FUS G6PD GABRA6 GALNT12 GATA3 GATA4 GATA6 GID4 GNA11 GNA13 

GNAQ GNAS GRM3 GSK3B H3-3A HDAC1 HDAC2 HEY1 HGF HMGA2 

HNF1A HOXB13 HRAS HSD3B1 ID3 IDH1 IDH2 IGF1R IGF2 IKBKE 

IKZF1 IL7R INPP4B IRF2 IRF4 IRS2 JAK1 JAK2 JAK3 JUN 

KDM5A KDM5C KDM6A KDR KEAP1 KEL KIAA1549 KIF1B KIF5B KIT 

KLF4 KLHL6 KMT2A KMT2C KMT2D KNSTRN KRAS LMO1 LRP5 LTK 

LYN LZTR1 MAF MAML2 MAP2K1 MAP2K2 MAP2K4 MAP3K1 MAP3K4 MAP3K13 

MAPK1 MAX MC1R MCL1 MDM2 MDM4 MED12 MEF2B MEN1 MERTK 

MET MITF MKNK1 MKRN1 MLH1 MPL MRE11 MSH2 MSH3 MSH6 

MST1R MTAP MTHFR MTOR MTRR MUTYH MXI1 MYB MYC MYCL 

MYCN MYD88 NAT2 NBN NCF2 NCOA2 NCOA3 NCOA4 NCOR1 NF1 

NF2 NFE2L2 NFIB NFKBIA NKX2-1 NOTCH1 NOTCH2 NOTCH3 NPM1 NRAS 

NRG1 NSD2 NSD3 NT5C2 NTRK1 NTRK2 NTRK3 NUTM1 P2RY8 PALB2 

PARP1 PARP2 PARP3 PAX5 PBRM1 PDCD1 PDCD1LG2 PDE11A PDGFB PDGFRA 

PDGFRB PDK1 PHOX2B PIK3C2B PIK3C2G PIK3CA PIK3CB PIK3CG PIK3R1 PIK3R2 
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掲載遺伝子リスト 

 
PIM1 PLAG1 PMS1 PMS2 POLD1 POLE POLH PPARG PPP2R1A PPP2R2A 

PPP6C PRDM1 PRKAR1A PRKCI PRKN PTCH1 PTEN PTPN11 PTPRK PTPRO 

PTPRT QKI RAC1 RAC2 RAD21 RAD50 RAD51 RAD51B RAD51C RAD51D 

RAD52 RAD54L RAF1 RARA RB1 RBBP6 RBM10 RECQL4 REL RET 

RHEB RHOA RICTOR RIT1 RNF43 ROS1 RPTOR RRAS2 RSPO2 RSPO3 

RUNDC1 RUNX1 S1PR3 SALL4 SAMD9 SDC4 SDHA SDHAF2 SDHB SDHC 

SDHD SETBP1 SETD2 SF3B1 SGK1 SH2D1A SHOC2 SKP2 SLC22A18 SLC34A2 

SLX4 SMAD2 SMAD4 SMARCA4 SMARCB1 SMO SNCAIP SOCS1 SOS1 SOX2 

SOX9 SPEN SPINK1 SPOP SRC SS18 SSX1 STAG2 STAT3 STK11 

STRN SUFU SYK TACC3 TBX3 TCF7L2 TEK TENT5C TERC TERT 

TET2 TGFBR1 TGFBR2 TIPARP TMEM127 TMPRSS2 TNFAIP3 TNFRSF14 TNK2 TP53 

TP63 TPM3 TPMT TRAF7 TSC1 TSC2 TSHR TYRO3 U2AF1 UBE2T 

UGT1A1 VEGFA VHL VTI1A WT1 XPA XPO1 XRCC2 ZNF217 ZNF703 
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資料: 遺伝子変異の種類と表記方法 

 

■ ミスセンス変異 

別のアミノ酸を指定するコドンへの塩基の置換 

NM_005228 (EGFR): c.2573T>G 
p.Leu858Arg (p.L858R)  

 
 

 

  

A C A G A T T T T G G G C T G G C C A A A C T G C T G
Thr Asp Phe Gly Leu Ala Lys Leu Leu
854 855 856 857 858 859 860 861 862

2562 2565 2568 2571 2574 2577 2580 2583 2586

A C A G A T T T T G G G C G G G C C A A A C T G C T G
Thr Asp Phe Gly Arg Ala Lys Leu Leu
854 855 856 857 858 859 860 861 862

2562 2565 2568 2571 2574 2577 2580 2583 2586

858番目のアミノ酸ロイシンがアルギニンに変化した
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資料: 遺伝子変異の種類 

 

■ インフレームの挿入 

塩基の挿入によりアミノ酸が挿入されるが、読み枠はずれない 

NM_005228 (EGFR): c.2317_2318insCCAACCCCC 

                    p.Pro772_His773insProAsnPro (p.P772_H773insPNP)  

 

 

  

G T G G A C A A C C C C C C C A A C C C C C A C G T G T G C C G C

G T G G A C A A C C C C C A C G T G T G C C G C

Val Asp Asn Pro Pro Asn Pro His Val
769 770 771 772 773 774 775 776 777

2307 2310 2313 2316 2319 2322 2325 2328 2341

Cys Arg
778 779

2344 2337

Val Asp Asn Pro His Val
769 770 771 772 773 774 775 776

2307 2310 2313 2316 2319 2322 2325 2328

Cys Arg

772番目のアミノ酸（プロリン）と773番目
のアミノ酸（ヒスチジン）の間にプロリン・
アスパラギン・プロリンが挿入された
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資料: 遺伝子変異の種類 

 

■ インフレームの欠失 

塩基の欠失によりアミノ酸が欠失するが、読み枠はずれない 

NM_005228 (EGFR): c.2235_2249delGGAATTAAGAGAAGC        

                    p.Glu746_Ala750del (p.E746_A750del)  

 

 

  

G T C G C T A T C A A G G A A T T A A G A G A A G C A A C A T C T C C G
Val Ala Ile Lys Glu Leu Arg Glu Ala
742 743 744 745 746 747 748 749 750

2226 2229 2232 2235 2238 2241 2244 2247 2250

Thr Ser Pro
751 752 753

2253 2256 2259

G T C G C T A T C A A A A C A T C T C C G
Val Ala Ile Lys
742 743 744 745 746 747 748

2226 2229 2232 2235 2238 2241 2244

Thr Ser Pro

746番目のアミノ酸（グルタミン酸）から750番目
のアミノ酸（アラニン）までが欠失した
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資料: 遺伝子変異の種類 

 

■ ナンセンス変異 

塩基の置換により終始コドンへの置換が起きる 

NM_000179 (MSH6): c.1444C>T 

                    p.Arg482Ter (p.R482*)   
 

 

  

T A T A A A G T A G C A C G A G T G G A A C A G A C T
Tyr Lys Val Ala Arg Val Glu Gln Thr
478 479 480 481 482 483 484 485 486

1434 1437 1440 1443 1446 1449 1452 1455 1458

T A T A A A G T A G C A T G A G T G G A A C A G A C T
Tyr Lys Val Ala STOP
478 479 480 481 482

1434 1437 1440 1443 1446 1449 1452 1455 1458

482番目のアミノ酸アルギニンが終止コドンに変化した



33 

料: 遺伝子変異の種類 

 

■ フレームシフト変異 (挿入) 

塩基の挿入により読み枠のずれが起き、終始コドンが形成される 

NM_000321 (RB1): c.219_220dupAG (c.220_221insAG) 

                  p.Ala74GlufsTer4 (p.A74Efs*4)   
 

 

  

C A T G T C A G A G A G A G A G C T T G G T T A A C T T G G G A G

C A T G T C A G A G A G A G A G A G C T T G G T T A A C T T G G G A G

His Val Arg Glu Arg Ala Trp Leu Thr
69 70 71 72 73 74 75 76 77

207 210 213 216 219 222 225 228 231

Trp Glu
78 79

234 237

His Val Arg Glu Arg Glu Leu Gly STOP
69 70 71 72 73 74 75 76 77

207 210 213 216 219 222 225 228 231 234 237

AGが加わる挿入の結果、74番目のアラニン以降に変化
がおき、グルタミン酸で始まる新たなリーディングフ
レームができることで、そこから数えて4番目のコドン
が終止コドンとなった
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料: 遺伝子変異の種類 

 

■ フレームシフト変異 (欠失) 

塩基の欠失により読み枠のずれが起き、終始コドンが形成される 

NM_000077 (CDKN2A): c.47_50delTGGC  

p.Leu16Profs*9 (p.L16Pfs*9 )  

 

 

  

T G G C T G G C C A C G G C C G C G G C C C G G G G T C G G G T A G A G
Trp Leu Ala Thr Ala Ala Ala Arg Gly
15 16 17 18 19 20 21 22 23

45 48 51 54 57 60 63 66 69

Arg Val Glu
24 25 26

72 75 78

T G G C C A C G G C C G C G G C C C G G G G T C G G G T A G A G
Trp Pro Arg Pro Arg Pro Gly Val Gly
15 16 17 18 19 20 21 22 23

45 48 51 54 57 60 63 66 69

STOP
24

72

TGGCの欠失の結果、16番目のロイシン以降に変化がおき、
プロリンで始まる新たなリーディングフレームができること
で、そこから数えて9番目のコドンが終止コドンとなった
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