
C-CAT調査結果
c-cat-findings_20250207_5123456789

1 基本項目
1-1 患者

登録ID 5123456789 患者識別ID 00NOA18073105 検体識別番号 1616006918073100
年齢 65歳 性別 女
がん種 Haematopoietic, Acute leukaemias of ambiguous lineage
1-2 医療機関

中核拠点病院 大学病院E
連携病院 テスト病院E1
1-3 検査

検体採取日 2020/05/11 パネル名 ヘムサイト診断薬 V1.0.0
検査検体 tumor and matched-normal リファレンスゲノム GRCh38
1-4 次世代シーケンサーによるシーケンシングサンプル情報

No. 検体種別 DNA-seq/RNA-seq 重複率 マッピング率 平均読取深度 読取深度の中央値 サンプルの状態
1 tumor DNA-seq 21.39 740.37
2 normal DNA-seq 23.56 948.57
3 tumor RNA-seq
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2 調査結果
DNAマーカー検出数
塩基置換、挿入、欠失 コピー数変化 遺伝子再構成、 構造異型 塩基置換、挿入、欠失（生殖細胞系列変異）
4 - 5 2

RNAマーカー検出数
融合遺伝子 その他の異常転写産物 遺伝子発現
- 5 -

その他のバイオマーカー検出数
-

承認薬・臨床試験 薬剤への到達性の指標をご参照ください。
国内承認薬 国内臨床試験中 国内適応外薬 FDA承認薬 FDA適応外薬
0 1 3 0 4

塩基置換、挿入、欠失（DNA） ■番号：参考文献へのリンク　●番号：国内臨床試験へのリンク
#：参考情報として報告されたマーカー　†：エビデンスを付与しないマーカー

No. マーカー 枝番 エビデンスタイプ 臨床的意義 エビデンスレベル 薬剤 薬剤への到達性
1 Predictive Sensitivi-ty/Response C ENMD-2076■ 3
2 Predictive Sensitivi-ty/Response D revumenib■ 4~6
3 Oncogenic Likely patho-genic F■ 7

1 NPM1p.W288CfsTer12chr5: 171,410,5395q35.150.0% (6/12)
※ExAC = 0.00%

4 bleximenib(Trial ConditionMatch)■ 14
国内臨床試験中(1件)● 1

1 Predictive Sensitivi-ty/Response E ribociclib■ 82 NOTCH1p.P2514RfsTer4chr9: 136,496,1969q34.335.0% (58/168)
※ExAC = 0.01%

2 Oncogenic Likely Patho-genic F■ 9

3# ALKp.T680Ichr2: 29,275,1012p23.230.0% (12/40)
※ExAC = 0.01%※1000G = 0.10%

1 Oncogenic Likely Patho-genic F■ 10

4#† MPLp.W515Kchr1: 43,349,3371p34.240.0% (38/94)

遺伝子再構成(DNA)、構造異型(DNA) ■番号：参考文献へのリンク　●番号：国内臨床試験へのリンク
#：参考情報として報告されたマーカー　†：エビデンスを付与しないマーカー

No. マーカー 枝番 エビデンスタイプ 臨床的意義 エビデンスレベル 薬剤 薬剤への到達性
5 FGFR1 deletion4.0% (23/519)chr8: 38,414,582-          38,414,6118p11.23-8p11.23

1 Predictive Sensitivi-ty/Response C pemigatinib■ 2 FDA適応外薬
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No. マーカー 枝番 エビデンスタイプ 臨床的意義 エビデンスレベル 薬剤 薬剤への到達性
NM_023110.3 (ex-on15)-NM_023110.3(exon15)

6 BCL6 tandem duplica-tion6.0% (13/217)chr3: 187,744,426-          187,744,4433q27.3-3q27.3NM_001706.5 (in-tron1)-NM_001706.5(intron1)
7 GATA2-RPN1 re-gion|MECOM inver-sion34.0% (23/67)chr3: 128,525,856-          169,087,0003q21.3-3q26.2N/A (N/A)-NM_004991.4 (in-tron16)
8 IGH|FGFR3-NSD2 re-gion translocation22.0% (91/413)chr14: 105,862,739-chr4: 1,870,73414q32.33-4p16.3
9 deletion97.0% (117/121)chrX: 15,335,574-          15,335,602Xp22.2-Xp22.2

遺伝子再構成(RNA)、構造異型(RNA) ■番号：参考文献へのリンク　●番号：国内臨床試験へのリンク
#：参考情報として報告されたマーカー　†：エビデンスを付与しないマーカー

No. マーカー 枝番 エビデンスタイプ 臨床的意義 エビデンスレベル 薬剤 薬剤への到達性
1 Predictive Sensitivi-ty/Response A fedratinib■ 11 FDA適応外薬10 PCM1-JAK2 rearrange-mentchr8: 17,972,687-chr9: 5,069,9258p22-9p24.1NM_006197.4 (ex-on23)-NM_004972.4(exon12)リード数: 17

2 Predictive Sensitivi-ty/Response A ruxolitinib■ 11 国内適応外薬FDA適応外薬

1 Predictive Sensitivi-ty/Response C imatinib mesylate■ 1 国内適応外薬FDA適応外薬
2 Predictive Sensitivi-ty/Response E ponatinib hydrochloride■ 12, 13 国内適応外薬

11 FIP1L1-PDGFRA re-arrangementchr4: 53,414,722-          54,274,8854q12-4q12NM_030917.4 (ex-on11)-NM_006206.6(exon12)リード数: 25

3 Predictive Sensitivi-ty/Response E quizartinib■ 12

12 IGH|DUX4 transloca-tion71.0% (44/62)chr14: 105,896,680-
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No. マーカー 枝番 エビデンスタイプ 臨床的意義 エビデンスレベル 薬剤 薬剤への到達性
chr4: 190,174,99714q32.33-4q35.2N/A (N/A)-NM_001306068.3 (ex-on1)リード数: 44

13 TAL1|GATA2-RPN1 re-gion rearrangementchr1: 47,229,351-chr3: 128,618,3841p33-3q21.3NM_001290403.2 (ex-on2)-N/A (N/A)リード数: 29
14 TRA-TRD (TRAC)|EFR3A rearrange-mentchr14: 22,547,769-chr8: 131,931,52314q11.2-8q24.22N/A (N/A)-NM_015137.6 (in-tron1)リード数: 31

生殖細胞系列変異 (T/N実施検査のみ)
■番号：参考文献へのリンク　●番号：国内臨床試験へのリンク

#：参考情報として報告されたマーカー　†：エビデンスを付与しないマーカー非がん部組織由来のDNA解析結果を表示しております。
No. マーカー 枝番 エビデンスタイプ 臨床的意義疾患名 エビデンスレベル 薬剤 薬剤への到達性
15# ATG2Bp.T1534Schr14: 96,305,72214q32.250.0% (38/76)

※ExAC = 0.00%※1000G = 0.00%
16# ATMc.5497-8T>Cchr11: 108,304,66711q22.350.0% (11/22)

※ExAC = 0.07%※1000G = 0.20%
検査会社のコメント
対象変異 コメント
全体 正常部への腫瘍細胞の混入疑いが強いです。
全体 腫瘍部DNA、正常部DNAの検体同一性判定の結果、同一患者由来の検体でない可能性が高いです。
全体 腫瘍部DNA、腫瘍部RNAの検体同一性判定の結果、同一患者由来の検体でない可能性が高いです。
全体 検査結果に関するダミーコメント
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3 候補となる臨床試験一覧
※ 下記の治験・臨床試験については、詳細な適格基準・除外基準に合致しているか否か、患者登録受付中であるか否か、対象治療ラインが合致しているか否か、「実施機関（連絡先）」への確認が必要となります。
● 1
マーカー番号 1-4 試験名称[試験ID (データ更新日)、製薬企業からの追加情報提供日]
フェーズ フェーズ１・２
薬剤名 JNJ-75276617
がん種 急性白血病急性骨髄性白血病急性リンパ性白血病
実施機関 ヤンセンファーマ株式会社
治療ラインの限定 整備中

急性白血病患者を対象としたJNJ-75276617の試験[jRCT2011240023 (2024/07/09), 2024/08/21]

連絡先 DL-JANJP-JCO_TL_TSG_EMP@its.jnj.com
関連試験ID NCT04811560

4 変異遺伝子の詳細
遺伝子 詳細情報
NPM1 NPM1, nucleophosmin, is a phosphoprotein that shuttles between the nucleus and cytoplasm,and is involved in several cellular processes including ribosomal processing and export, chromatinremodeling, DNA replication and repair, and cell cycle control (PMID: 29157973, PMID: 23436734).NPM1 is frequently mutated in acute myeloid leukemia (PMID: 29157973, PMID: 23436734, PMID:30122998, PMID: 29785446, PMID: 32203582, PMID: 32609823) and overexpression is implicated withpoor prognosis in hematological and solid tumors (PMID: 32071709).
NOTCH1 NOTCH1, notch receptor 1, is one of four Notch transmembrane receptors, that bind Delta orJagged ligands (PMID: 30289388), and plays a role in cell fate determination, growth, survival (PMID:25388163) and chemoresistance (PMID: 29998084). Activating Notch1 mutations are common in T-celllymphoblastic leukemia/lymphoma (PMID: 22006338, PMID: 30103821), chronic lymphocytic leukemia(PMID: 29998084) and amplification and/or overexpression has been observed in bladder (PMID:29643502), colorectal (PMID: 30136202, PMID: 30043645, PMID: 32211044), and gastric cancers (PMID:30043645).
ALK ALK, anaplastic lymphoma kinase, is a receptor in the insulin receptor superfamily and is a keyregulator of neuronal development (PMID: 21502284) and also promotes cell proliferation throughactivation of MAPK and PI3K signaling pathways (PMID: 27573755). Alk activating mutations,rearrangements, and fusions have been identified in various cancers (PMID: 22649787), including EML4-ALK in non-small cell lung cancer (PMID: 30108712, PMID: 30194140), and a number of mutations conferresistance in the context of Alk fusions (PMID: 25749034, PMID: 21948233).
MPL MPL, MPL proto-oncogene, thrombopoietin receptor, binds the cytokine, thrombopoietin, to inducesignaling of JAK2 and TYK2 to activate several signal transduction pathways to control blood celldevelopment (PMID: 16834459, PMID: 28408900). MPL mutations are often found in myeloproliferativeneoplasms (PMID: 27727468, PMID: 31858134, PMID: 31750750).
FGFR1 FGFR1, fibroblast growth factor receptor 1, is a receptor tyrosine kinase activated upon binding of theFGF ligand, which activates RAS-MAPK and PI3K-AKT pathways (PMID: 22508544). Altered functionof Fgfr1 may lead to increased cell proliferation and decreased apoptosis (PMID: 22508544) andamplification and/or overexpression has been identified in colorectal cancer (PMID: 30181810), gastriccancer (PMID: 29976636), and breast cancer (PMID: 30119151).
BCL6 BCL6, BCL6 transcription repressor, functions as a transcriptional repressor in germinal center B cells,playing a role in B-lymphocyte development, and is critical for cell survival and proliferation (PMID:20498019, PMID: 31788471). Increased expression of BCL6 has been associated with both solid andhematological malignancies including DLBCL, neuroblastoma, breast cancer (PMID: 24917186), and B-cell acute lymphoblastic leukemia (PMID: 31395741).
GATA2 GATA2, GATA binding protein 2, is a zinc-finger transcription factor that plays a central role in regulatingthe proliferation, differentiation, and survival of hematopoietic stem cells (PMID: 22192845, PMID:
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32205587). Mutations in GATA2 are associated with myelodysplastic syndrome and leukemia (PMID:22192845, PMID: 31785092) and decreased expression has been associated with melanoma progression(PMID: 29156497).
RPN1 該当遺伝子の詳細情報はありません。
MECOM MECOM, MDS1 and EVI1 complex locus, is a zinc finger transcription factor (PMID: 29666008) thatregulates haematopoietic cell differentiation (PMID: 26729571). MECOM gene dysregulation iscommonly found in acute myeloid leukemia (PMID: 26729571) and MECOM rearrangements havebeen associated with poor prognosis in myeloproliferative disorders and myeloid leukemias (PMID:29920189, PMID: 9044825, PMID: 28182364, PMID: 31554743, PMID: 31109591, PMID: 32219447).
IGH IGH, immunoglobulin heavy locus, encodes the protein responsible for synthesizing the various heavychains of antibodies, the necessary entities of the adaptive immune system (PMID: 23541343). IGHrearrangements are observed in lymphoblastic leukemia, multiple myeloma, and lymphoma (PMID:10361104, PMID: 23541343, PMID: 18000389).
FGFR3 FGFR3, fibroblast growth factor receptor 3, is a receptor tyrosine kinase activated upon binding of theFGF ligand, which activates RAS-MAPK and PI3K-AKT pathways (PMID: 22508544). Altered function ofFGFR3 in cancer may lead to increased cell proliferation and decreased apoptosis (PMID: 22508544) andmutations and fusions are commonly observed in bladder cancer (PMID: 30975452, PMID: 23175443),while FGFR3 overexpression only in bladder cancer may have different treatment implications (PMID:32682615).
NSD2 NSD2, nuclear receptor binding SET domain protein 2, is a histone methyltransferase (PMID: 28193767)that regulates gene transcription via chromatin remodeling (PMID: 18172012, PMID: 25188243, PMID:27604143) and enhances DNA double-strand breaks repair (PMID: 31217297). NSD2 overexpression hasbeen reported in myeloma (PMID: 18172012) and in several solid tumor types (PMID: 25188243, PMID:27604143), including clear cell renal cell carcinoma (PMID: 32021450), and altered expression has beenreported in advanced prostate cancer (PMID: 32091270, PMID: 30518758).
PCM1 PCM1, pericentriolar material 1, is a centriolar satellite protein, which recruits microtubule anddynactin-dependent proteins for appropriate microtubule organization (PMID: 12403812). A PCM1-RETfusion has been identified in papillary thyroid carcinoma (PMID: 10980597), PCM1 fusions with othergenes have been observed in hematological cancers (PMID: 29797824, PMID: 26522767, PMID: 31085913,PMID: 29169164), and both overexpression and amplification of PCM1 have been linked to myeloidleukemias (PMID: 10980597, PMID: 23431203).
JAK2 JAK2, Janus kinase 2, is a non-receptor protein tyrosine kinase that binds cytokine receptors to activatethe interferon-alpha/beta/gamma pathway and is a member of the JAK/STAT signaling pathway(PMID: 15575979, PMID: 30092288). JAK2 mutations are observed in a variety of tumor types, includingmyeloproliferative neoplasms (PMID: 30074114), lymphoma (PMID: 29984752), leukemia (PMID:29979407), and cervical cancer (PMID: 30003068).
FIP1L1 FIP1L1, factor interacting with PAPOLA and CPSF1, contributes to poly(A) site processing (PMID:14749727). FIP1L1 fusions play an important role in the pathogenesis of leukemia (PMID: 24763514),including FIP1L1-PDGFRA in acute myeloid leukemia (PMID: 32269633, PMID: 31450116) and in myeloid/lymphoid neoplasms with eosinophilia (PMID: 31995156), and FIP1L1 fusions with ROS1 has beenobserved in spitzoid neoplasms (PMID: 31361613).
PDGFRA PDGFRA, platelet-derived growth factor receptor alpha, is a receptor tyrosine kinase that activatesPI3K/Akt, RAS/MAPK, and JAK/STAT pathways to promote cell proliferation and survival (PMID:21605429). PDGFRA mutations have been detected in melanoma, AML, peripheral nerve sheath tumors,sarcoma, and neuroendocrine carcinomas (PMID: 23752188, PMID: 20685895), several fusions have alsobeen reported (PMID: 22432087, PMID: 26276769), and amplification has been observed in glioblastoma(PMID: 23438035).
DUX4 DUX4, double homeobox 4, encodes for a transcription factor and is genetically associated withfacioscapulohumeral muscular dystrophy (PMID: 26816005). The fusion, CIC-DUX4, has been observedin round-cell sarcoma (PMID: 27079694) and altered expression has been reported in various sarcomasand haematological cancers (PMID: 31174839).
TAL1 TAL1, TAL bHLH transcription factor 1, erythroid differentiation factor, is a transcription factor thatregulates expression of genes essential for hematopoietic cell development (PMID: 30145780). TAL1rearrangements and overexpression are commonly identified in T Cell Leukemia (PMID: 8459224, PMID:2303035, PMID: 25394790).
TRA TRA, T cell receptor alpha locus, encodes the T-cell receptor alpha chain, which heterodimerizes with T-cell receptor beta chains to form alpha/beta T-cell receptors that are expressed by T-cells and functionin recognition of foreign antigens (PMID: 15999096, PMID: 9099797, PMID: 15998791). TRA fusions areassociated with T-cell acute lymphoblastic leukemia (PMID: 33467425, PMID: 32150610).

6/9 c-cat-findings_20250207_5123456789 作成日： 2025年02月07日
レポートバージョン：0001.0

SAMPLE  Hemesight 最新バージョンにおける変更箇所：

長方形

kaab
長方形

kaab
スタンプ

95090
スタンプ



TRD TRD, T cell receptor delta locus, encodes the T-cell receptor delta chain, which heterodimerizes with T-cell receptor gamma chains to form gamma/delta T-cell receptors expressed by T-cells that function inrecognition of foreign antigens and regulation of immune response (PMID: 36374779, PMID: 10837080,PMID: 15821090). TRD rearrangements are associated with acute lymphoblastic leukemia (PMID:16404354, PMID: 37670805).
EFR3A 該当遺伝子の詳細情報はありません。

5 参考文献
文献番号 参考文献 マーカー番号
■ 1 PMDA No.11-1
■ 2 FDA No.5-1
■ 3 Karen W L Yee et al. "A phase I trial of the aurora kinase inhibitor, ENMD-2076,in patients with relapsed or refractory acute myeloid leukemia or chronicmyelomonocytic leukemia." Invest New Drugs(2016) PMID:27406088

No.1-1

■ 4 Florian Perner et al. "MEN1 mutations mediate clinical resistance to menin inhibition."Nature(2023) PMID:36922589 No.1-2
■ 5 Ghayas C Issa et al. "The menin inhibitor revumenib in KMT2A-rearranged or NPM1-mutant leukaemia." Nature(2023) PMID:36922593 No.1-2
■ 6 JSH Guideline No.1-2
■ 7 ClinVar No.1-3
■ 8 Yana Pikman et al. "Synergistic Drug Combinations with a CDK4/6 Inhibitor in T-cellAcute Lymphoblastic Leukemia." Clin Cancer Res(2017) PMID:28151717 No.2-1
■ 9 COSMIC登録数：629 No.2-2
■ 10 COSMIC登録数：20 No.3-1
■ 11 NCCN Guideline No.10-1, 10-2
■ 12 Els Lierman et al. "FIP1L1-PDGFRα p.T674I-D842L: A Novel and Ponatinib ResistantCompound Mutation in FIP1L1-PDGFRα Positive Leukemia." Hemasphere(2019)PMID:31723821

No.11-2, 11-3

■ 13 Joseph M Gozgit et al. "Potent activity of ponatinib (AP24534) in models of FLT3-drivenacute myeloid leukemia and other hematologic malignancies." Mol Cancer Ther(2011)PMID:21482694
No.11-2

■ 14 Trial:jRCT2011240023 No.1-4

6 使用ソフトウェアバージョン
C-CAT CKDB 7.4.0
refGene 20191020
ensGene v32(20191028)
1000 Genomes Phase_3(20170504)
ExAC r0.3
ToMMo 8.3kjpn-20200831
がん種マスタ 2023_07_25
C-CAT登録症例のデータの集計日 2024年12月17日
レイアウトバージョン 2.20

7 エビデンスレベル定義
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【治療効果に関するエビデンスレベル分類】
基準 分類
当該がん種、国内承認薬がある/FDA承認薬がある/ガイドライン記載されている。 A
当該がん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と専門家間のコンセンサスがある。 B
他がん種、国内またはFDA承認薬がある/他がん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と専門家間のコンセンサスがある/がん種に関わらず、規模の⼩さい臨床試験で有用性が示されている。 C
がん種に関わらず、症例報告で有用性が示されている。 D
前臨床試験（in vitroやin vivo）で有用性が報告されている。 E
がん化に関与することが知られている。 F
薬剤耐性への関与に関して、臨床試験で統計学的検定により確度高く耐性バリアントであると判明している。 R1
薬剤耐性への関与に関して、耐性二次変異などとして報告があり細胞実験や構造解析などで検証されている。 R2
薬剤耐性への関与に関して、前臨床試験で耐性バリアントと評価されている。 R3

R1, R2, R3は国内/FDAの承認薬についての耐性エビデンスです。他がん種におけるエビデンスの場合はアスタリスク（*）が表示されます。
【薬剤への到達性の指標】
国内承認薬 ： 当該がん種、国内承認薬がある。国内適応外薬 ： 他がん種、国内承認薬がある(適応外)。FDA承認薬 ： 当該がん種、FDA承認薬がある。FDA適応外薬 ： 他がん種、FDA承認薬がある(適応外)。国内臨床試験中 ： 当該がん種、国内臨床試験がある。空白 ： 上記以外。
8 注意事項・免責事項
○ C-CAT調査結果（以下「本調査結果」という。）は、エキスパートパネルにおいて臨床情報等と併せて衛生検査所等が発行する遺伝子パネル検査結果報告書の解釈と活用を検討するための参考資料として提供されるものです。本目的以外にC-CAT調査結果の内容を利用することをお控えください。
○ 本調査結果は、エキスパートパネルにおける検討に資するよう、がんゲノム情報管理センターが公共のデータベースや商用データベース(JAX-CKB™*1)等を用いて構築した知識データベースを基に患者毎にゲノム解析結果に対して解釈・臨床的意義づけを行ったものですが、その活用に際しては、次の点に十分に注意をお願いします。*1 Somatic gene variant annotations and related content have been powered by The Jackson Laboratory®Clinical Knowledgebase (JAX-CKB™)

①本調査結果については、本国内において臨床検査として承認されたものではなく、現時点では臨床検査としての正確性が保証されたものではありません。その内容については、エキスパートパネルにおいて、適応性、妥当性、適時性などを判断の上で、活用する必要があります。
②本調査結果は、特定の薬剤の効能効果を保証し、適応を示すものではなく、また、特定の薬剤の効能効果がないことや、適応や副作用がないことを示すものでもありません。個々の薬剤の使用に際しては、添付文書等に基づいて個々の治療を担当する医師が十分に検討を行ってください。
③臨床試験に関して公開されている情報はゲノム医療を前提として記述されていないため、必ずしも遺伝子に紐付けされておらず、本調査結果において患者さんが参加可能な臨床試験を網羅的に掲載できていない可能性があります。また、掲載されている臨床試験が各患者さんに適応しているとは限りません。
④臨床試験については、本調査結果に記載されていない適格条件や患者登録状況の変化等により患者さんが参加できないケースも考えられます。登録の可否については臨床試験の実施機関にお問合わせください。
⑤本調査結果に掲載されている薬剤の一部は、国内又は海外で治験や臨床試験中の医薬品であり、未だ有効性・安全性が確立しているものではありませんので、個々の患者さんへの薬剤の使用や臨床試験への登録の是非については、エキスパートパネルや主治医の医学的判断のもとに検討してください。
⑥医薬品の承認状況や科学的知見等は日々更新されています。これら国内外の情報のアップデートのタイミングの違いに伴い、本調査結果で収集されている情報が最新ではない可能性もあります。国内外の行政機関の判断内容と本調査結果の記載に相違がある場合には、前者の内容を優先してください。
⑦本調査結果の品質については、細心の注意を払っていますが、人為的、システム的なエラーが生じ得る可能性も否定できませんので、エキスパートパネルにおいては、遺伝子パネル検査結果報告書との整合性を確認すると共に、整合性等に関して疑問がある場合にはC-CATに照会いただきますようお願いします。
⑧本調査結果は保険適用された遺伝子パネル検査結果報告書に記載されているバリアントのみを検索対象としています。
⑨本調査結果は、衛生検査所等が発行する遺伝子パネル検査結果報告書と異なるアルゴリズム(用いる代表転写産物の違い等)で調査報告する場合があるため、マーカー情報が異なって記述されることがあります。
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⑩本調査結果の塩基置換、挿入、欠失（DNA）、生殖細胞系列変異 (T/N実施検査のみ)のマーカー欄には、ToMMo、Exome Aggregation Consortium(ExAC)、1000人ゲノムプロジェクトのアレル頻度情報をToMMo、ExAC、1000Gとして表示しております。Exome Aggregation Consortium、1000人ゲノムプロジェクトのアレル頻度情報は東アジア人種におけるアレル頻度情報を表示しています。
⑪本調査結果のマーカー欄*1には、以下の定義でC-CATに登録された症例における頻度情報を表示しています。集計対象となるC-CATに登録された症例は6 使用ソフトウェアバージョンのC-CAT登録データを参照ください。・全がん種バリアント頻度：同一遺伝子変異を持つ症例数 / C-CATに登録された全症例数 (全がん種)*2・がん種別バリアント頻度：当該がん種で同一遺伝子変異を持つ症例数 / C-CATに登録された当該がん種の症例数*2・がん種別遺伝子変異頻度*3：当該がん種で同一遺伝子においてエビデンスレベルFが付与される変異を持つ症例数 /C-CATに登録された当該がん種の症例数*2*1　頻度情報を表示するバリアントは本調査結果の塩基置換、挿入、欠失(DNA)と遺伝子再構成(DNA)、構造異型(DNA)とコピー数変化、および生殖細胞系列変異 (T/N実施検査のみ)に掲載するバリアントを対象としています。*2　C-CATに登録された全症例数、C-CATに登録された当該がん種の症例数はパネルによって検出対象とする遺伝子の差異を考慮せず、すべての対象症例数を集計しています。*3　マーカーが融合遺伝子の場合、融合遺伝子の上流と下流の遺伝子について、それぞれがん種別遺伝子1変異頻度、がん種別遺伝子2変異頻度を記載します。
⑫本調査結果では、以下の項目について衛生検査所等が発行する各遺伝子パネル検査結果報告書内容に基づき調査対象を決定しております。

・Tumor Mutational Burden / Blood Tumor Mutational Burden：TMB
・Microsatellite Status：MSI
・Loss of Heterozygosity score：LOH

※ただし、FoundationOne CDxの場合、検査会社発行の遺伝子パネル検査結果報告書にLOHが報告されることがありますが本調査結果では調査対象外としております。
⑬本調査結果と検査会社発行の検査報告書では遺伝子変異等の表記に差異が存在することがあります。その場合には検査会社発行の検査報告書の記載を優先して活用ください。
⑭遺伝子パネル検査のパネル種別がFoundationOne Liquid CDxの場合、検査会社発行の遺伝子パネル検査結果報告書のBiomarker FindingsにはTumor Fractionの値が記載されますが、本情報はC-CATにシステムで処理可能な形式として提供されないため、本調査結果では調査対象外としております。
⑮遺伝子パネル検査のパネル種別がFoundationOne Liquid CDxの場合、検査会社発行の遺伝子パネル検査結果報告書のOTHER ALTERATIONS & BIOMARKERS IDENTIFIEDに「# Variants in this gene may be derived from a nontumor sourcesuch as clonal hematopoiesis (CH).」と記載されている変異情報は、本調査結果で腫瘍由来の体細胞変異とみなして調査し、調査結果作成しております。
⑯本調査結果は、遺伝子パネル検査が生殖細胞系列変異と体細胞変異を区別しない場合は、変異情報を体細胞変異とみなして調査し、調査結果作成しております。
⑰本調査結果は、エキスパートパネルの参考資料として作成されたものであり、患者さんが原本又は複写物を受け取ることを想定して作成されたものではありません。
⑱個々の治療は、患者に対する十分な説明を行った上で、個々の治療を直接担当する医師の責任及び判断に基づいて行うものであり、C-CATが治療に関する判断と結果、患者への説明について責任を負うものではありません。
⑲衛生検査所等が発行する遺伝子検査報告書に記載された変異について、参考情報（承認情報ではない情報）であることが明示された場合、マーカー番号欄にシャープ（＃）を記載します。
⑳衛生検査所等ががん知識データベースを用いたエビデンス（薬剤、臨床試験の情報を含む）付与しないことが指定されたマーカーである場合、マーカー番号欄にダガー（†）を記載します。

以上
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