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改版履歴

版数 更新日 更新者 更新内容

1.0 2019/06/07 C-CAT 初版発行のため

1.1 2019/06/25 C-CAT サンプルC-CAT調査結果のイメージ更新および差し替えのため。一部文言の

修正のため

2.0 2019/10/21 C-CAT FoundationOne CDx がんゲノムプロファイル検査に対応したC-CAT調査結

果の記載内容による説明事項の追記、レイアウト変更、および文言修正の

ため

2.1 2019/12/23 C-CAT ToMMoのアレル頻度情報追加に伴うC-CAT調査結果のレイアウト変更のた

め。マーカー名に関する補足事項を注意事項・免責事項に追記したため

2.2 2020/01/09 C-CAT 臨床的意義の記載内容に関する説明事項変更のため

2.3 2020/10/05 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果表紙記載の注

意喚起文言追加によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび記載文言の

修正のため

2.4 2020/12/23 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果のレイアウト

変更によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の修正のため

2.5 2021/3/26 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果のレイアウト

変更によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の修正のため

2.6 2021/6/21 C-CAT NCCオンコパネルのバージョンアップに伴うC-CAT調査結果のレイアウト変

更によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の修正のため

2.7 2021/7/27 C-CAT FoundationOne Liquid CDxの販売開始に伴うC-CAT調査結果のレイアウト

変更によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の修正のため

2.8 2021/10/22 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果のレイアウト

変更、FoundationOne Liquid CDx版C-CAT調査結果バージョン2.0提供開始

によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の修正のため

2.9 2021/12/03 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果のレイアウト

変更によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の修正のため

2.10 2022/1/21 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修によるサンプルC-CAT調査結果のイ

メージおよび説明記載の修正のため

2.11 2022/3/25 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果のレイアウト

変更およびCKDB2の使用終了によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよ

び説明記載の修正のため

2.12 2022/3/29 C-CAT 診療検索ポータルへのWebリンクについての補足説明追加のため

2.13 2022/6/24 C-CAT 注意事項・免責事項の修正のため
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版数 更新日 更新者 更新内容

2.14 2022/9/30 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修によるサンプルC-CAT調査結果のイ

メージおよび説明記載の修正のため

2.15 2023/1/27 C-CAT JAX-CKB論文エビデンスの利用開始によるサンプルC-CAT調査結果のイメー

ジおよび説明記載の修正のため

2.16 2023/3/24 C-CAT CKDB1、アノテーションロジックの改修およびC-CAT調査結果のレイアウト

変更およびCKDB2の使用終了によるサンプルC-CAT調査結果のイメージおよ

び説明記載の修正のため

2.17 2023/6/2 C-CAT CKDB、アノテーションロジックの説明記載の修正のため

2.18 2023/8/1 C-CAT Guardant360 CDx がん遺伝子パネルおよびGenMineTOP がんゲノムプロフ

ァイリングシステムに対応したC-CAT調査結果の記載内容による説明事項の

追記のため

2.19 2023/8/25 C-CAT NCCオンコパネルのバージョンアップに伴うC-CAT調査結果の表示内容拡充

に関する説明追記のため

2.20 2023/9/29 C-CAT がん種マスタ更新によるC-CAT調査結果のイメージ及び説明記載の修正のた

め

2.21 2024/3/29 C-CAT アノテーションロジックの改修によるC-CAT調査結果のイメージおよび説明

記載の修正のため

2.22 2024/7/26 C-CAT C-CAT調査結果のレイアウト変更によるC-CAT調査結果のイメージおよび説

明記載の修正のため

2.23 2025/2/28 C-CAT ヘムサイト®に対応したC-CAT調査結果の表示内容拡充、および文言修正の

ため

3.00 2026/4/24 C-CAT C-CAT調査結果の改版によるC-CAT調査結果のイメージおよび説明記載の変

更のため
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1. 本書の目的

本書は、がんゲノム医療病院からC-CATに送付される個々の患者の診療情報、ならびに、がんゲノム情報管理

センター（Center for Cancer Genomics and Advanced Therapeutics：C-CAT）が構築した知識データベース

（Cancer Knowledge DataBase：CKDB）および、衛生検査所等の検査施設またはがんゲノム医療中核拠点病

院等からC-CATへ送付されるゲノム解析結果を基に、患者ごとに作成されるC-CAT調査結果（C-CAT Findings）

について、その閲覧方法およびレポーティングポリシーを説明するものです。

2. 本書の表記について

2.1. 用語

本資料の説明で使用している重要なキーワードについて説明します。

[C-CAT調査結果]

C-CAT調査結果とは、がんゲノム医療病院からC-CATへ送付される個々の患者の診療情報および、衛生検査所

等の検査施設またはがんゲノム医療中核拠点病院等から送付されるゲノム解析結果について、C-CATが構築し

た知識データベース（Cancer Knowledge DataBase：CKDB）を基に解釈および臨床的意義付けを行い、患者

ごとに作成した調査結果です。

[CKDB]

CKDBは国内外に存在する公知のゲノム医療関連データベース（公共データベース）やC-CATへ提供されたデー

タを基に、遺伝子変異情報（マーカー）、薬剤、国内臨床試験の情報を集約し、医療従事者の視点で精査（キ

ュレーション）した知識データベースです。衛生検査所等検査施設、またはがんゲノム医療中核拠点病院等か

らC-CATへ送られてくるゲノム解析結果、およびがんゲノム医療中核拠点病院等から得られる症例情報等を入

力情報とし、臨床的意義やエビデンスレベル、関連する薬剤や臨床試験の情報を付与（アノテーション）して

C-CAT調査結果へ出力する機能を有します。
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3. C-CAT調査結果の構成と表記内容

3.1. C-CAT調査結果の構成概要

C-CAT調査結果報告の書式構成は、ヘッダ、ボディ、フッタの３構成となっています。

【ヘッダ部】 C-CAT調査結果報告書の1ページ目に記載される情報です。

ヘッダに記載される項目について説明します。

項目 説明

キー情報 c-cat-findingsの固定文字列 + 作成日(yyyymmdd) + 登録IDを記載します。IDの説明は、

【3.3.2. 症例情報サマリー】を参照ください。

【ボディ部】 調査結果の報告内容が記載されます。

ボディの内容は、【3.2. C-CAT調査結果の章立て】にて説明します。

【フッタ部】 C-CAT調査結果報告書の全頁に共通で記載される情報です。

フッタに表示される項目について説明します。

項目 説明

頁番号 "印刷頁／全体頁"の形式で記載します。

キー情報 c-cat-findingsの固定文字列+ 作成日(yyyymmdd) + 登録IDを記載します。

レポートバージョン レポートの版数を記載します。

作成日 "C-CAT調査結果"を作成した日を記載します。
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3.2. C-CAT調査結果の章立て

C-CAT調査結果は、下記のセクションで構成されております。各セクションに記載されている内容について説

明します。

注意喚起とC-CATに関連するお知らせ

C-CAT調査結果が「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ない」ことの注

意喚起を記載します。また、C-CATに関連するお知らせを記載します。

症例情報サマリー

がんゲノム情報レポジトリーの臨床情報収集項目に登録された症例情報のうち、症例特定のための基本情報お

よび臨床試験や薬剤のマッチングに利用する主要項目（重複がん有無、薬物療法歴、がん種情報）を中心に記

載します。

検査結果サマリー

Expert panel（以降、「EP」と記載）省略・効率化のため、がん遺伝子パネル検査で検出された各マーカーに

ついて、治療に関連する情報として承認薬および臨床試験を整理して記載します。

マーカー

がん遺伝子パネル検査で検出されたマーカー情報を記載します。

候補臨床試験

がん遺伝子パネル検査で検出されたマーカーに加え、当該症例における重複がんの有無や薬物療法歴による限

定を対象条件とする臨床試験の情報を記載します。

候補臨床試験実施施設・都道府県

候補臨床試験の実施施設とその実施地域をまとめて記載します。

参考文献

がん遺伝子パネル検査で検出されたマーカーに関する論文情報を記載します。

症例情報・シーケンシング情報

がんゲノム情報レポジトリーの臨床情報収集項目に登録された症例情報のうち、EPの準備や議論に有用と考え

られる症例情報を中心に記載します。また、検査会社から受領している情報に基づき、シーケンシング情報を

記載します。

バージョン情報

C-CAT調査結果を生成する際に使用した、ソフトウェアおよびデータベースのバージョンを記載します。

補足情報

C-CAT調査結果に関する補足情報を記載します。

注意事項・免責事項

C-CAT調査結果の取り扱いに関する注意事項、および免責事項を記載します。
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3.3. C-CAT調査結果の各項目説明

3.3.1. 注意喚起とC-CATに関連するお知らせ

C-CAT調査結果に関する注意喚起およびC-CATに関連するお知らせを記載します。

3.3.2. 症例情報サマリー

がんゲノム情報レポジトリーの臨床情報収集項目に登録された症例情報のうち、症例特定のための基本情報お

よび臨床試験や薬剤のマッチングに利用する主要項目（重複がん有無、薬物療法歴、がん種情報）を中心に記

載しています。iマークを押下すると、補足情報セクションの【症例情報サマリー】の説明箇所に遷移します。
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基本情報

がんゲノム情報レポジトリーの臨床情報収集項目に登録された、下記項目の症例情報を記載します。詳細は、

C-CATライブラリ内にあるC-CATシステム入力の手引きをご参照ください。

項目 説明

登録ID がんゲノム医療中核拠点病院等で発番された登録IDを記載します。

患者識別ID がんゲノム医療中核拠点病院等で発番された患者識別IDを記載します。

検体識別番号 がんゲノム医療中核拠点病院等で発番された検体を識別するための検体識別番号を

記載します。

年齢 C-CAT調査結果を作成した日時点の対象患者の年齢を記載します。20歳未満の場合

は、月齢も記載します。例：「20歳」「19歳11ヵ月」

性別 対象患者の性別を記載します。

パネル名 パネルの正式名称およびパネルバージョンを記載します。

EP依頼先病院 がんゲノム医療中核拠点病院、およびがんゲノム医療拠点病院の病院名称を記載し

ます。

出検病院 出検病院の病院名称を記載します。

がん種 入力されたがん種とそのがん種に対応する第一階層のがん種を「第一階層, 入力され

たがん種」 の形式で記載します。

重複がん有無 対象患者の重複がん有無を記載します。

薬物療法歴 対象患者の薬物療法歴の情報を記載します。

治療情報に基づき、固形腫瘍に関しては、「薬物療法実施の登録あり（「根治」「緩

和」「その他」）」「薬物療法実施の登録なし、もしくは「術前補助療法」「術後補助療

法」のみ」、造血器腫瘍に関しては、「薬物療法実施の登録あり」「薬物療法実施の登

録なし」のいずれかを記載します。

がん種情報

がんゲノム情報レポジトリーの臨床情報収集項目に登録された、下記項目の症例情報を記載します。詳細は、

C-CATライブラリ内にあるC-CATシステム入力の手引きをご参照ください。

がん種 項目 説明

固形 登録時転移の有無 症例登録時の転移の有無を記載します。

固形 転移部位 症例登録時に転移を認める部位を記載しま

す。

固形 NTRK1/2/3融合遺伝子 NTRK1/2/3融合遺伝子の検査結果を記載しま

す。

固形 マイクロサテライト不安定性 マイクロサテライト不安定性の検査結果を記

載します。



10 / 33

がん種 項目 説明

固形 ミスマッチ修復機能 ミスマッチ修復タンパク質の免疫組織染色に

よる発現の検査結果を記載します。

固形 腫瘍遺伝子変異量 腫瘍内の遺伝子変異の数や比率を示す指標で

ある腫瘍遺伝子変異量を記載します。

唾液腺 HER2遺伝子増幅度 HER2遺伝子増幅度の検査結果を記載しま

す。

唾液腺 HER2タンパク HER2タンパクの検査結果を記載します。

甲状腺 RET融合遺伝子 RET融合遺伝子の検査結果を記載します。

甲状腺 RET遺伝子変異 RET遺伝子変異の検査結果を記載します。

肺 EGFR EGFRの検査結果を記載します。

肺 EGFRタイプ EGFR変異のタイプを記載します。

肺 EGFR-TKI耐性後EGFR-T790M EGFR-TKI耐性後EGFR-T790Mの検査結果を記

載します。

肺 ALK融合 ALK融合の検査結果を記載します。

肺 ROS1 ROS1の検査結果を記載します。

肺 BRAF(V600) BRAF(V600)の検査結果を記載します。

肺 PD-L1(IHC) PD-L1(IHC)の検査結果を記載します。

肺 陽性率 PD-L1(IHC)の陽性率を記載します。

肺 MET遺伝子エクソン14スキッピン

グ変異

MET遺伝子エクソン14スキッピング変異の検

査結果を記載します。

肺 KRAS G12C遺伝子変異 KRAS G12C遺伝子変異の検査結果を記載しま

す。

肺 RET融合遺伝子 RET融合遺伝子の検査結果を記載します。

肺 アスベスト曝露歴 診断日直前のアスベスト曝露歴の有無を記載

します。

乳房 HER2(IHC) HER2(IHC)の検査結果を記載します。

乳房 HER2(FISH) HER2(FISH)の検査結果を記載します。

乳房 ER ERの検査結果を記載します。

乳房 PgR PgRの検査結果を記載します。

乳房、膵臓、前立腺、

卵巣/卵管

gBRCA1 gBRCA1の検査結果を記載します。
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がん種 項目 説明

乳房、膵臓、前立腺、

卵巣/卵管

gBRCA2 gBRCA2の検査結果を記載します。

乳房 PD-L1タンパク PD-L1タンパクの検査結果を記載します。

乳房 ERBB2コピー数異常 ERBB2コピー数異常の検査結果を記載しま

す。

食道/胃、腸 KRAS KRASの検査結果を記載します。

食道/胃、腸 KRASタイプ KRAS変異のタイプを記載します。

食道/胃、腸 NRAS NRASの検査結果を記載します。

食道/胃、腸 NRASタイプ NRAS変異のタイプを記載します。

食道/胃、腸 HER2タンパク HER2タンパクの検査結果を記載します。

食道/胃、腸 HER2遺伝子増幅 (ISH法) HER2遺伝子増幅 (ISH法)の検査結果を記載し

ます。

食道/胃、腸 EGFR(IHC) EGFR(IHC)の検査結果を記載します。

食道/胃、腸 BRAF(V600) BRAF(V600)の検査結果を記載します。

肝臓 HBsAg がん遺伝子パネル検査用の検体提出直近の

HBsAgの検査結果を記載します。

肝臓 HBs抗体 がん遺伝子パネル検査用の検体提出直近の

HBs抗体の検査結果を記載します。

肝臓 HBV-DNA がん遺伝子パネル検査用の検体提出直近の

HBV-DNAの検査結果を記載します。

肝臓 HCV抗体 がん遺伝子パネル検査用の検体提出直近の

HCV抗体の検査結果を記載します。

肝臓 HCV-RNA がん遺伝子パネル検査用の検体提出直近の

HCV-RNAの検査結果を記載します。

胆道 FGFR2融合遺伝子 FGFR2融合遺伝子の検査結果を記載します。

皮膚 BRAF遺伝子変異 BRAF遺伝子変異の検査結果を記載します。

皮膚 BRAFタイプ BRAF変異のタイプを記載します。

卵巣/卵管 相同組換え修復欠損 相同組換え修復欠損の検査結果を記載しま

す。

造血器 HTLV-1 HTLV-1感染の有無を記載します。

造血器 HIV HIV感染の有無を記載します。

造血器 HBV HBV感染の有無を記載します。
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がん種 項目 説明

造血器 HCV HCV感染の有無を記載します。

3.3.3. 検査結果サマリー

EP省略・効率化のため、がん遺伝子パネル検査で検出された各マーカーについて、治療に関連する情報として

承認薬および臨床試験を整理して記載しています。iマークを押下すると、補足情報セクションの【検査結果サ

マリー】の説明箇所に遷移します。

薬剤アクセス可能なマーカー

検出された各マーカーのうち、承認薬および臨床試験の情報があるマーカーを記載します。承認薬について

は、がん遺伝子パネル検査におけるコンパニオン診断（CDx）機能により適合判定されている薬剤であるか、

学会等が示すリストに基づき、検査の分析性能が担保されており使用可能と考えられる薬剤であるかを下記の

薬剤区分で記載します。また、臨床試験については、当該マーカーの治療として有効性が期待される薬剤を評

価している臨床試験のうち、当該症例が参加できる可能性が高い臨床試験を記載します。

薬剤区分 説明

CDx がん遺伝子パネル検査の結果が有するコンパニオン診断（CDx）機能に基づき、適合した薬

剤
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薬剤区分 説明

学会リスト 学会等が公表しているリストに基づき、当該パネル検査自体はCDxとして承認されていない

場合であっても、CDxと同等に扱うことが妥当と判断される薬剤

その他国内承認

用法

CDxおよび学会リストのいずれにも該当しないものの、当該症例の疾患に対し国内で承認さ

れている薬剤

国内適応外 承認薬ではあるものの、対象疾患が当該症例の疾患と一致しない薬剤

臨床試験 国内で薬事承認されていないものの、国内の臨床試験が存在する薬剤

その他のマーカー

体細胞変異・生殖細胞系列バリアント・その他のバイオマーカー（例：MSI、TMB）について、薬剤アクセス

可能なマーカーに該当しないマーカー名をそれぞれ記載します。

該当するバリアントが存在しない場合は、「該当するデータはありません。」と記載します。

生殖細胞系列バリアントについては、検査会社が検査対象外としている場合には、「検査対象外」を記載しま

す。

GPVの開示推奨遺伝子において検出されたバリアント

ペア解析により検出され、がん遺伝子パネル検査におけるGPV/PGPV対応手順に関する指針（2025版）（以

降、「平沢班ガイドライン」と記載）に定義されているGPV開示推奨遺伝子（レベルA）に該当する生殖細胞系

列バリアントを記載します。括弧内には、当該バリアントの変異アレル頻度（Variant Allele Frequency（以

降、「VAF」と記載）（%）および病原性を記載します。

該当するバリアントが存在しない場合は、「該当するデータはありません。」と記載します。

病原性は、ClinVarにおける病原性評価に基づいて判定し、記載します。判定方法は下記のとおりです。

ClinVarのGermlineに対するアノテーションデータをソースとし、転写産物およびアミノ酸変化（HGVS.p）

が一致するレコードを検索します。

複数のClinVar Variation IDが検索された場合は、各レコードのレビューステータス（★の数）を比較し、

最も高いレビューステータスを有するVariation IDを採用します。

同一のレビューステータスを有する複数のVariation IDが存在し、かつ臨床的意義（CLNSIG）が異なる場

合は、下記の優先順位で採用します。

① PathogenicとLikely Pathogenicの組合せの場合は、Pathogenicを採用します。

② BenignとLikely benignの組合せの場合は、Benignを採用します。

③ 上記以外の場合は、Pathogenic ＞ Likely pathogenic ＞ VUS ＞ Likely benign ＞ Benign の優先順位に

従って採用します。

PGPVの開示推奨遺伝子において検出されたバリアント

Tumor-onlyパネルまたはセルフリー (cfDNA) パネルで検出され、平沢班ガイドラインにおけるPGPV開示推奨

遺伝子に該当し、かつ、遺伝子ごとに下記の基準を満たすバリアントに限り記載します。括弧内には、当該バ

リアントのVAF（%）および病原性を記載します。

該当するバリアントが存在しない場合は、「該当するデータはありません。」と記載します。

BRCA1およびBRCA2：VAF 10%以上

その他の遺伝子：

　・一塩基置換：VAF 30%以上
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　・一塩基置換以外の変異：VAF 20%以上

また、APC、CDKN2A、PTEN、RB1およびTP53については、診断日（がんと診断する根拠となった検査日）

時点の年齢が30歳未満の場合に限り、当該バリアントを記載します。なお、診断日が不明または正確でない場

合は、レポート作成日時点の年齢に基づき判定を行っております。

病原性の判定ロジックおよび記載される内容は、前述の【GPVの開示推奨遺伝子において検出されたバリアン

ト】と同様です。

既知の遺伝性疾患（がんゲノム情報レポジトリー登録情報）

がんゲノム情報レポジトリーに登録された既知の遺伝性疾患を記載します。

該当するバリアントが存在しない場合は、「該当するデータはありません。」と記載します。

3.3.4. マーカー

がん遺伝子パネル検査で検出されたDNAまたはRNAのマーカー情報を下記の項目で記載します。

塩基置換、挿入、欠失（DNA）

コピー数変化（DNA）

遺伝子再構成（DNA）

遺伝子再構成（RNA）

その他バイオマーカー

遺伝子発現

生殖細胞系列バリアント

PGPVの開⽰推奨遺伝⼦において検出されたバリアント

補足的なマーカー

iマークを押下すると、補足情報セクションの【マーカー】の説明箇所に遷移します。

塩基置換、挿入、欠失（DNA）

項目 説明

マーカー名 検出されたマーカー名を記載します。 （例：KRAS G12V）

転写産物ID 当該遺伝子に対応する転写産物のIDを記載します。 （例：NM_004985）
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項目 説明

物理位置 物理位置を記載します。 （例：chr12: 25,398,284）

サイトバンド サイトバンドを記載します。検査会社から受領した値を優先的に記載しま

す。ただし、検査会社からの値がない場合には、物理位置から計算した値を

記載します。（例：12p12.1）

VAF 変異アレル頻度（変異リード数/総リード数）を記載します。変異アレル頻度

（変異リード数/総リード数）の値そのものおよびその一部の値は記載されな

い場合があります。

変異タイプ missense variant, inframe insertion, splice region variant, frameshift

variantなどの変異の種類を記載します。

機能影響 遺伝子変異の種類やCKDBに登録されている機能影響に関するエビデンスに

基づき、gain of function, loss of function, unknownなどを記載します。

病原性 体細胞変異の病原性は、機能影響や変異タイプ、病原性に関するエビデンス

に基づき総合的に判定し、Pathogenic, Likely pathogenic, VUS, Likely

benign, Benignの区分で記載します。

ClinVar ClinVarのVariation IDを記載します。また、Variation IDごとに、ClinVarにお

いて生殖細胞系列バリアントとして集約された病原性分類を括弧内に記載し

ます。リンク番号を押下するとClinVarの該当ページに遷移します。

COSMIC COSMICのGenomic Mutation Identifierを記載します。

ToMMo ToMMoのアレル頻度情報（%）を記載します。

1000G 1000Gのアレル頻度情報（%）を記載します。

gnomAD gnomADのアレル頻度情報（%）を記載します。

全がん種別バリアント頻度 全がん種バリアント頻度情報（%）を記載します。詳細は、本表下部の【参

考：頻度情報の記載】をご参照ください。

がん種別バリアント頻度 がん種別バリアント頻度情報（%）を記載します。詳細は、本表下部の【参

考：頻度情報の記載】をご参照ください。

がん種別遺伝子変異頻度 がん種別遺伝子変異頻度情報（%）を記載します。詳細は、本表下部の【参

考：頻度情報の記載】をご参照ください。

ペア解析検出 腫瘍検体と正常検体を使用し解析した場合にチェックマークが付与されま

す。

参考情報 参考情報（承認情報ではない情報、approved="true"）であることが検査会

社より明示された場合にチェックマークが付与されます。
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項目 説明

検出等級 検査会社が発行する検査報告書に記載されている変異の検出等級（grade）

を記載します。検出等級には Clear, Equivocal, Suppl の区分がありますが、

本項目には Clear または Equivocal に該当する場合のみ、それぞれ Clear、

Equivocal を記載します。

・Clear：検出に曖昧さがない場合

・Equivocal：low confidenceなど検出に曖昧さが残る場合

なお、Suppl に該当する場合は、本項目には記載せず、【補足的なマーカー】

に記載します。詳細は【補足的なマーカー】の説明をご参照ください。

参考：頻度情報の記載

ToMMo、1000人ゲノムプロジェクト、Genome Aggregation Database (gnomAD)のアレル頻度情報を

ToMMo、1000G、gnomADとして記載しております。1000GおよびgnomAD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。

また、C-CATに登録された症例における頻度情報として「全がん種バリアント頻度」「がん種別バリアント頻

度」「がん種別遺伝子変異頻度」を記載しています。

【SNPデータベースの頻度情報の説明】

頻度情報の種類 説明

ToMMo ToMMoにおけるアレル頻度情報

1000G 1000人ゲノムプロジェクトにおける東アジア人種のアレル頻度情報

gnomAD Genome Aggregation Databaseにおける東アジア人種のアレル頻度情報

【C-CAT登録症例における頻度情報の説明】

頻度情報の種類 説明

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)

がん種別バリアント頻度 当該がん種及び子階層で同一遺伝子変異を持つ症例数 / C-CATに登録された

当該がん種及び子階層の症例数

がん種別遺伝子変異頻度 当該がん種及び子階層で同一遺伝子においてがん化に関与することが知られ

ている変異を持つ症例数 / C-CATに登録された当該がん種及び子階層の症例

数。融合遺伝子など2つの遺伝子を対象としているマーカーの場合、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

※「C-CATに登録された全症例数」および「C-CATに登録された当該がん種及び子階層の症例数」は、検出対

象とする遺伝子のパネルによる差異を考慮せず、すべての対象症例数を集計しています。

※ gene fusion以外の遺伝子再構成の頻度情報は集計の対象外としているため「掲載対象外」と記載します。

※「C-CATに登録された全症例数 (全がん種)」は、固形がんと血液がんを分けて集計しています。

※ 当該がん種とは、「入力されたがん種」をC-CATが管理している最新のがん種区分に変換したものを指し、

当該がん種の集計は「当該がん種」及び「子階層のがん種」でおこなっています。例えば、Lungが入力された

場合、Non Small Cell Lung Cancerを含めて集計しています。
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＜診療検索ポータルへのWebリンクの説明＞

頻度情報に設定されたWebリンクから診療検索ポータルへ直接アクセスすることができます。表示される診療

検索ポータルのページは下記の検索結果ページです。関連する遺伝子変異を持つ他症例の診療情報を参照でき

ます。なお、C-CAT調査結果に記載される頻度情報の値と診療検索ポータルでの検索結果件数は集計期間の違

い、集計のポリシーの違いによって異なることがあります。

Webリンクの記載 診療検索ポータルでの検索結果

全がん種バリアント頻度 「マーカー」、「検体種別」で検索した結果

がん種別バリアント頻度 「入力されたがん種」をC-CATが管理しているがん種区分に変換したがん

種、「マーカー」、「検体種別」で検索した結果

がん種別遺伝子変異頻度 「入力されたがん種」をC-CATが管理しているがん種区分に変換したがん

種、「遺伝子」、「検体種別」、「Ev.Fのみにチェック」（がん化に関与すること

が知られているマーカーに限定する）で検索した結果

治療効果予測

項目 説明

薬剤 当該マーカーに対して治療効果予測に関するエビデンスがある薬剤を記載します。
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項目 説明

レベル C-CATで定義されたエビデンスレベルを記載します。記載される内容は、本表下部の【参考：

治療効果予測に関するエビデンスレベル分類】の記載をご参照ください。

薬剤区分 薬剤区分を記載します。記載される内容は、【3.3.3. 検査結果サマリー】の記載をご参照くださ

い。

適応疾患 薬剤の対象疾患を記載します。

臨床試験 当該マーカーの治療として有効性が期待される薬剤を評価している臨床試験のうち、当該症例

が参加できる可能性が高い試験を記載します。

臨床試験の対象条件（適格基準／除外基準）と、がんゲノム情報レポジトリーに登録されてい

る症例情報（CGP対象外バイオマーカー・薬物療法歴）を照合し、不適格の判定となった臨床

試験には、アスタリスク（*）マークが付記されます。

また、当該マーカーが試験で使用される薬剤に対して効果エビデンスを有することにより、当

該試験と紐づいている場合、シャープ（#）マークが付記されます。

出典 当該治療効果予測エビデンスの出典情報（承認機関やガイドライン名、参考文献など）を記載

します。論文の場合は、参考文献へのリンク番号が記載されます。リンク番号を押下すると該

当の参考文献ページに遷移します。

参考：治療効果予測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。 C1

他がん種、統計的信憑性の高い臨床試験・メタ解析と専門家のコンセンサスがある。 C2

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。 C3

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

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。
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診断予測

項目 説明

疾患 検出マーカーの診断に関連づけられる疾患名を記載します。

レベル C-CATで定義された診断に関するエビデンスレベルを記載します。記載される内容は、本表下部の

【診断予測に関するエビデンスレベル分類】の記載をご参照ください。

出典 当該診断予測エビデンスの出典情報（ガイドライン名、参考文献など）を記載します。論文の場合

は、参考文献へのリンク番号が記載されます。リンク番号を押下すると該当の参考文献ページに遷

移します。

参考：診断予測に関するエビデンスレベル分類

基準 分類

特定がん種の診断に関して、学会指針/ガイドラインに記載されている。 A

特定がん種の診断に関して、統計的信憑性が高い臨床試験・メタ解析と専門家間のコンセンサスがあ

る。

B

多数の小規模臨床試験で診断に関する有用性が示されている。 C

小規模臨床試験や複数症例報告から、単独、もしくは他のバイオマーカーとの併用により、診断にお

ける有用性が示されている。

D

予後予測

項目 説明

分類 Unfavorable outcome, Favorable outcomeのいずれかで予後の良否を記載します。

レベル C-CATで定義された診断に関するエビデンスレベルを記載します。記載される内容は、本表下部の

【予後予測に関するエビデンスレベル分類】の記載をご参照ください。

疾患 検出マーカーの予後に関連づけられる疾患名を記載します。

出典 当該予後予測エビデンスの出典情報（ガイドライン名、参考文献など）を記載します。論文の場合

は、参考文献へのリンク番号が記載されます。リンク番号を押下すると該当の参考文献ページに遷

移します。
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参考：予後予測に関するエビデンスレベル分類

基準 分類

特定がん種の予後予測に関して、学会指針/ガイドラインに記載されている。 A

特定がん種の予後予測に関して、統計的信憑性が高い臨床試験・メタ解析と専門家間のコンセンサス

がある。

B

多数の小規模臨床試験で予後予測に関する有用性が示されている。 C

小規模臨床試験や複数の症例報告から、単独、もしくは他のバイオマーカーとの併用により、予後予

測における有用性が示されている。

D

コピー数変化（DNA）

項目 説明

コピー数 がんパネル検査毎に表示形式が異なりますが、コピー数変化の値と単位を記載します。

・copy number：コピー数

・fold-change：正常検体に対する腫瘍検体の読取深度の比

・log2 fold-change：fold-changeのlog2変換

・fraction-of-gene：測定された遺伝子領域のうちコピー数変化した領域の割合

上記以外の項目の説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参照

治療効果予測・診断予測・予後予測エビデンスの説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参

照

遺伝子再構成（DNA）

項目 説明

領域情報 検査会社の報告書に記載された遺伝子のゲノム上の位置情報に基づき、promoter、

upstream、downstream、intergenic、5'UTR、3'UTR、exon、intron のいずれかの領域

区分を記載します。例：intron5
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上記以外の項目の説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参照

治療効果予測・診断予測・予後予測エビデンスの説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参

照

遺伝子再構成（RNA）

項目 説明

領域情報 検査会社の報告書に記載された遺伝子のゲノム上の位置情報に基づき、promoter、

upstream、downstream、intergenic、5'UTR、3'UTR、exon、intron のいずれかの領域

区分を記載します。例：exon2

リード数 当該遺伝子にアラインメントされたシーケンスリードの数を記載します。

上記以外の項目の説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参照

治療効果予測・診断予測・予後予測エビデンスの説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参

照

その他バイオマーカー

塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参照

治療効果予測・診断予測・予後予測エビデンスの説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参

照

遺伝子発現

項目 説明

遺伝子 遺伝子名を記載します。

転写産物ID 当該遺伝子に対応する転写産物のIDを記載します。

腫瘍発現量 RNA-seq解析により腫瘍検体から得られた発現量および単位を記載します。
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項目 説明

正常発現量 RNA-seq解析により正常検体から得られた発現量および単位を記載します。

腫瘍リード数 RNA-seq 解析により、腫瘍検体中で当該遺伝子にアラインメントされたシーケンスリー

ドの数を記載します。

生殖細胞系列バリアント

項目 説明

病原性 生殖細胞系列バリアントの病原性は、ClinVarにおける病原性評価に基づき判定

し、記載します。判定方法および記載される内容の詳細は、【3.3.3. 検査結果サ

マリー】に記載の説明をご参照ください。

GPV開示推奨遺伝子 平沢班ガイドラインに定義されているGPV開示推奨対象遺伝子（レベル：A, B）

における腫瘍性疾患リスクに関わる遺伝子の情報を「該当する, 腫瘍性疾患, レベ

ル」の形式で記載します。

上記以外の項目の説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参照

治療効果予測・診断予測・予後予測エビデンスの説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参

照

疾患素因性

当該生殖細胞系列バリアントに関連する、ClinVarに登録されたRCVレコードの情報を記載します。

項目 説明

Accession ClinVarのAccession情報を記載します。

Condition ClinVarのCondition情報を記載します。
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項目 説明

Review status ClinVarのReview status情報を記載します。

Clinical Significance ClinVarのClinical Significance情報を記載します。

PGPVの開示推奨遺伝子において検出されたバリアント

Tumor-onlyパネルまたはセルフリー（cfDNA）パネルで検出されたバリアントのうち、平沢班ガイドラインに

おけるPGPV開示推奨遺伝子に該当し、かつ遺伝子ごとに定められた基準を満たすバリアントに限定し、掲載

します。

・BRCA1およびBRCA2：VAF 10%以上

・その他の遺伝子：

　・一塩基置換：VAF 30%以上

　・一塩基置換以外の変異：VAF 20%以上

また、APC、CDKN2A、PTEN、RB1およびTP53については、診断日（がんと診断する根拠となった検査日）

時点の年齢が30歳未満の場合に限り、当該バリアントを記載します。なお、診断日が不明または正確でない場

合は、レポート作成日時点の年齢に基づき判定を行っております。

項目 説明

病原性 生殖細胞系列バリアントの病原性は、ClinVarにおける病原性評価に基づき判定

し、記載します。判定方法および記載される内容の詳細は、【3.3.3. 検査結果サ

マリー】に記載の説明をご参照ください。

PGPV開示推奨遺伝子 平沢班ガイドラインに定義されているPGPV開示推奨対象遺伝子における腫瘍性

疾患リスクに関わる遺伝子の情報を「該当する, 腫瘍性疾患」または「該当する,

腫瘍性疾患, bi-allelic」の形式で記載します。

上記以外の項目の説明は、塩基置換、挿入、欠失（DNA）における同項目を参照

疾患素因性の説明は、生殖細胞系列バリアントにおける同項目を参照

補足的なマーカー

検査会社等が、がん知識データベースを用いたエビデンス（薬剤、臨床試験情報を含む）の付与を行わないと

指定した（検出等級 grade="suppl"）マーカーを補足的な情報として記載します。
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項目 説明

マーカー マーカー名を記載します。

ゲノムポジション ゲノム上の物理的位置を記載し、括弧内にサイトバンドを併記します。例：chr5:

112,175,675(5q22.2)

VAF 変異アレル頻度（変異リード数/総リード数）を記載します。変異アレル頻度（変異

リード数/総リード数）の値そのものおよびその一部の値は記載されない場合があり

ます。

3.3.5. 候補臨床試験

がん遺伝子パネル検査で検出されたマーカーに加え、当該症例における重複がんの有無や薬物療法歴による限

定を対象条件とする臨床試験の情報を記載します。iマークを押下すると、補足情報セクションの【候補臨床試

験】の説明箇所に遷移します。

項目 説明

臨床試験ID 臨床試験のIDを記載します。リンクを押下すると臨床試験情報の

掲載元Webサイトのページが開きます。括弧内の番号は、候補臨

床試験実施施設・都道府県セクションにおける連番と対応してい

ます。 例：jRCT2031240235[11]

フェーズ 臨床試験のフェーズを記載します。例：フェーズ1
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項目 説明

リモート治験 リモート治験の対象の場合には、「リモート治験」を記載します。

フェーズと情報確認日の間の位置に記載されます。

情報確認日 臨床試験サイトの情報更新有無をC-CAT側で確認した日を

yyyy/mm/dd形式で記載します。

試験名 臨床試験の試験名称を記載します。

試験実施元 当該臨床試験の実施主体となる製薬企業または医療機関を記載し

ます。

実施施設 臨床試験を実施する医療機関とその実施地域を記載します。

連絡先 実施施設の連絡先を記載します。

薬剤 臨床試験で評価される薬剤を記載します。

対象疾患 臨床試験の対象となる疾患を記載します。

適格基準に一致するマーカー 当該試験に設定されたマーカーに関する適格基準を満たすものと

して、当該試験に紐づくマーカーを記載します。

薬剤に対する治療効果予測マーカー 当該試験で使用される薬剤に対して治療効果予測エビデンスを有

するものとして、当該試験に紐づくマーカーを記載します。

薬物療法歴による限定 臨床試験の対象となる薬物療法歴による限定を下記基準に基づ

き、未治療患者を対象, 治療済み患者を対象, 限定なしまたは不明

の分類で記載します。

・未治療患者を対象：薬物療法歴のない患者を対象としている。

・治療済み患者を対象：薬物療法歴のある患者を対象としてい

る。

・限定なしまたは不明：薬物療法歴の有無を限定していない、ま

たは、明確な条件が示されていない。

重複がん症例参加可否 当該臨床試験における重複がん症例の参加可否を下記基準に基づ

き、可, 不可の分類で記載します。

・不可：重複がん（同時性・異時性のいずれも）の症例を参加不

可としている。

・可：上記以外の臨床試験（異時性重複がん症例の参加が可の試

験を含む）。
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項目 説明

CGP対象外バイオマーカー CGP対象外バイオマーカーについて、臨床試験の対象条件（適格

基準／除外基準）と、がんゲノム情報レポジトリーに登録されて

いる症例情報を照合し、マーカーごとの一致結果および総合評価

を記載しています。なお、CGP対象外バイオマーカーは、ミスマッ

チ修復機能・HER2・PD-L1・ER・PgR・相同組換え修復欠損を対

象としています。

・適格：適格基準がすべて「一致」であり、かつ除外基準がすべて

「不一致」である。

・不適格：適格適格基準に「不一致」が1つでも含まれる、または

除外基準に「一致」が1つでも含まれる。

・要確認：適格基準に「不一致」を含まず、かつ除外基準に「一

致」を含まない状態で、いずれかまたは両方に「不明」が1つ以上

含まれる。

治療歴（適格基準） 臨床試験の対象条件（適格基準）のうち、がん治療歴に関わる記

述を記載します。

治療歴（除外基準） 臨床試験の対象条件（除外基準）のうち、がん治療歴に関わる記

述を記載します。

治療歴判定結果 生成AIを利用して、治療歴（適格基準）・治療歴（除外基準）とが

んゲノム情報レポジトリーに登録されている薬物療法歴を照合

し、判定結果を下記基準に基づき、適格, 不適格, 要確認の分類で

記載します。また、判定結果に対する理由を併記します。

・適格：当該症例の治療歴が、除外基準に該当せず、適格基準に

該当する。

・不適格：当該症例の治療歴が、除外基準に該当する、または、

適格基準に該当しない。

・要確認：適格基準・除外基準に記載された条件を、症例情報か

ら判断できない。

その他条件 臨床試験の特記事項条件を記載します。

3.3.6. 候補臨床試験実施施設・都道府県

候補臨床試験の実施施設とその実施地域（都道府県）をまとめて記載します。iマークを押下すると、補足情報

セクションの【候補臨床試験実施施設・都道府県】の説明箇所に遷移します。
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項目 説明

試験ID 臨床試験IDを記載します。括弧内の番号は、候補臨床試験セクションに記載の番

号と対応しています。

実施施設・都道府県 臨床試験を実施する施設と所在地（都道府県）を記載します。

3.3.7. 参考文献

治療効果予測・診断予測・予後予測エビデンスの出典情報のうち、論文に関する情報を記載しています。iマー

クを押下すると、補足情報セクションの【参考文献】の説明箇所に遷移します。

項目 説明

番号 マーカーセクションの出典に記載された論文を一覧で記載します。括弧内の番号は、マーカーセク

ションに記載の番号と対応しています。

文献情報 PubMedの論文情報を記載します。

3.3.8. 症例情報・シーケンシング情報

がんゲノム情報レポジトリーの臨床情報収集項目に登録された症例情報のうち、EPの準備や議論に有用と考え

られる症例情報を中心に記載しています。臨床情報収集項目の詳細は、C-CATライブラリ内にあるC-CATシス

テム入力の手引きをご参照ください。

また、検査会社から受領している情報に基づき、シーケンシング情報を記載します。iマークを押下すると、補

足情報セクションの【症例情報・シーケンシング情報】の説明箇所に遷移します。
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シーケンシング情報

項目 説明

検査検体 検査で使用する検体の組み合わせを記載します。

・tumor-only：腫瘍検体のみで解析を行っている場合

・tumor and matched-normal：腫瘍検体と正常検体の検査で使用している場合

・tumor-only (cell-free)：セルフリー検体のみで解析を行っている場合

・tumor (cell-free) and matched-normal：セルフリー検体と正常検体の検査で

使用している場合

リファレンスゲノム 検査会社で使用しているリファレンスゲノムのバージョン情報を記載します。

検査会社コメント 検査会社のコメントを記載します。コメントが無い場合は、本項目は表示されま

せん。

シーケンシング品質サマリ

項目に記載された内容の意図する意味には検査会社ごとに違いがありますため、個別のC-CAT調査結果に記載

された内容の意味について確認が必要な場合は各検査会社へお問い合わせください。

項目 説明

No. 検体種別と由来検体に応じて表示される情報に対し通番を記載します。

検体種別 腫瘍検体（tumor）か正常検体（normal）かを記載します。
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項目 説明

DNA/RNA 得られた検出結果がDNA検体由来かRNA検体由来かを記載します。

重複率 重複率（%）を記載します。

マッピング率 マッピング率（%）を記載します。

平均読取深度 平均読取深度を記載します。

読取深度の中央値 読取深度の中央値を記載します。

サンプルの状態 「コンタミ」のような疑わしいDNAまたはRNAサンプルの状態の場合に、サンプル

の状態を記載します。

・contaminated：コンタミの可能性

・deaminated：FFPE DNAにおけるシトシンの脱アミノ化が顕著な可能性

・fragmentated：（FFPE DNA）断片化が顕著な可能性

・degraded：（RNA）分解が顕著な可能性

3.3.9. バージョン情報

C-CAT調査結果を生成する際に使用した、ソフトウェアおよびデータベースのバージョンを記載します。iマー

クを押下すると、補足情報セクションの【バージョン情報】の説明箇所に遷移します。

ソフトウェア名 説明

C-CAT CKDB CKDBのデータベースバージョンを記載します。

公共データベース CKDBの元情報となる公共データベース（ClinVar, COSMIC, ToMMo,

1000G, gnomAD）のバージョンを記載します。

C-CAT登録症例のデータの集計日 C-CAT調査結果に記載するC-CAT登録症例における頻度情報のデータ

集計日をyyyy/mm/dd形式で記載します。C-CAT登録症例における頻

度情報の詳細は、【3.3.4.マーカー_塩基置換、挿入、欠失（DNA）】に

記載の【参考：頻度情報の記載】をご参照ください。
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3.3.10. 補足情報

C-CAT調査結果の各セクションの説明や区分・定義を記載します。↑マークを押下すると、各セクションに遷

移します。
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3.3.11. 注意事項・免責事項

C-CAT調査結果の取り扱いに関する注意事項、および免責事項を記載します。
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4. 本書における免責事項

1. 当資料で提供する情報の正確性および品質について万全を期すものの、その内容まで保証するものではあ

りません。

2. 当資料に記載された内容によって生じた損害等の一切の責任は負いません。

3. 本資料の無断コピー、内容の無断転載を禁止します。

お問合せ

C-CATへのお問合せは下記が窓口です。

C-CATヘルプデスク

1. 受付時間

平日 9:00～17:00

土日祝日および年末年始(12月29日～1月3日)は休

2. 受付方法

電話：050-3000-6505

Eメール：helpdesk_c-cat@ml.res.ncc.go.jp

3. 留意事項

- お問合せは順次対応しますが、場合により専門部署調査に時間が必要なため、回答までに時間を要す場合が

あります。

- お問合せに管理番号を発行します。次回以降、同件のお問合せにはこの管理番号を利用ください。

- [C-CAT調査結果]の内容については、Eメールでお問合せください。

4. よくあるご質問

問合せの多い質問をまとめております。併せてご参照ください。

下記リンクから「よくあるご質問」をクリックし、「C-CAT調査結果」に関するご質問へ進みます。

URL：https://www.ncc.go.jp/jp/c_cat/jitsumushya/index.html

https://www.ncc.go.jp/jp/c_cat/jitsumushya/index.html

