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 本書の目的 

本書は、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）と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を基にして患者ご

とに作成する C-CAT 調査結果（C-CAT Findings）についての閲覧方法、およびレポーティングポリシ

ーを説明するものです。 

 

  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 調査結果は、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送られ

てくるゲノム解析結果に対し C-CAT が構築した知識データベース（Cancer Knowledge 

DataBase：CKDB）を基に解釈・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。 

 

[CKDB1] 

CKDB1 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。 

 

[CKDB2] 

CKDB2 は QIAGEN 社から提供される QIAGEN Clinical Insight –Interpret(QCI-I)の知識データベース

です。 

上記、CKDB1 由来でのアノテーションに加え、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、変異に対する病原性と臨床的意義に関する分類

（米国エビデンスレベル）、関連する海外臨床試験、変異遺伝子の詳細、および参考文献を C-

CAT 調査結果へ出力する機能を有します。 

 

2.2. 表記ルール 

  C-CAT 調査結果説明は、CKDB1 と CKDB2 の２つのデータベースを使用しております。 

  記載結果が、どちらのデータベースから記載されているかが分かるように、下記のように 

 表記しております。 

  

       ・・・赤枠で囲った項目の値は CKDB1 から情報を記載していることを意味します。 

 

       ・・・緑枠で囲った項目の値は CKDB2 から情報を記載していることを意味します。 
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 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。 

【ボディ部】 調査結果の報告内容が記載されます。 

【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。 

 

【ヘッダ部】 

【ボディ部】 
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【フッタ部】 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

【ボディ部】 
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     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、【0.注意喚起 

➢ C-CAT 調査結果に関する注意喚起を記載します。 

 

基本項目】を参照ください。 

 

          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／全体ページ”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。 

ID の説明は、【0.注意喚起 

➢ C-CAT 調査結果に関する注意喚起を記載します。 

 

基本項目】を参照ください。 

作成日 “C-CAT 調査結果”を作成した日を記載します。 

レポート 

バージョン 

レポートの版数を記載します。 

CKDB2 の情報を使用せずに C-CAT 調査結果が作成された場合は、 

数字の末尾に「nq」を付加します。 

 

 

  

 

【ヘッダ】  

【ボディ】 

【フッタ】 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

キー情報 

キー情報 頁番号 
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3.2. C-CAT 調査結果の章立て 

C-CAT 調査結果は、注意喚起と 9 章で構成されており、以下のような構成となっています。 

各章に記載されている内容について説明します。 

 

注意喚起 

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。 

 

1 基本項目 

患者や医療機関、検査に関する情報を記載します。詳細は【0. 注意喚起 

➢ C-CAT 調査結果に関する注意喚起を記載します。 

 

基本項目】をご参照下さい。 

 

2 調査結果 

検出された変異の数や、マーカー、エビデンスレベル、エビデンスタイプなどに関する情報を

記載します。詳細は【3.3.2.調査結果】をご参照下さい。 

 

3 候補となる臨床試験一覧 

検出された変異を対象とする臨床試験の情報を記載します。詳細は【3.3.3. 候補となる臨床試

験一覧】をご参照下さい。 

 

4 変異遺伝子の詳細 

検出された変異に関する遺伝子の詳細情報を記載します。詳細は【3.3.4. 変異遺伝子の詳細】

をご参照下さい。 

 

5 参考文献 

検出されたマーカーに関する論文など、参考となる文献の情報を記載します。詳細は【3.3.5. 参

考文献】をご参照下さい。 

 

6 使用ソフトウェアバージョン 

アノテーションおよび C-CAT 調査結果を生成する際に使用した、ソフトウェアのバージョン

およびデータベースのバージョンを記載します。詳細は【3.3.6. 使用ソフトウェアバージョン】

をご参照下さい。 

 

7 エビデンスレベル定義 

治療効果に関するエビデンスレベルの分類について記載します。詳細は【3.3.7. エビデンスレ

ベル定義】をご参照下さい。 

 

8 米国エビデンスレベル 

海外におけるエビデンスレベルに関する情報を記載します。詳細は【3.3.8. 米国エビデンスレ

ベル（AMP/ASCO/CAP Guidelines）】をご参照下さい。 

 

9 注意事項・免責事項 

C-CAT 調査結果に関する注意事項、および免責事項を記載します。詳細は【3.3.9. 注意事項・

免責事項】をご参照下さい。 
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3.3. C-CAT 調査結果の各項目説明 

注意喚起 

➢ C-CAT 調査結果に関する注意喚起を記載します。 

 

 基本項目 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



7 

➢ 「1 基本項目」として以下の情報を記載します。 

患者の基本情報を記載します。 

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 入力ツール、および C-CAT 入力テンプレートで入力された 

対象患者の年齢を記載します。 

性別 C-CAT 入力ツール、および C-CAT 入力テンプレートで入力された 

対象患者の性別を記載します。 

がん種 C-CAT 入力ツール、および C-CAT 入力テンプレートで入力された 

がん種を記載します。がん種は入力されたがん種とそのがん種に対応する

Oncotree 第一階層のがん種を以下の形式で記載します。 

「Oncotree 第一階層, 入力されたがん種」 

 

検査依頼元の医療機関名を記載します。 

項目 説明 

中核拠点病院 

 

C-CAT 入力ツール、および C-CAT 入力テンプレートで入力された 

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。 

連携病院 C-CAT 入力ツール、および C-CAT 入力テンプレートで入力された 

がんゲノム医療連携病院を記載します。 

がんゲノム医療連携病院が存在しない場合はハイフン“-”を記載します。 

 

検査に関する情報を記載します。 

 

  

項目 説明 

検体採取日 

 

C-CAT 入力ツール、および C-CAT 入力テンプレートで入力された 

対象患者の検体を採取した日付を yyyy/mm/dd 形式で記載します。 

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。 
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 調査結果 

➢ 「2 調査結果」として以下の項目で情報を記載します。 

（１）概要  

（２）塩基置換、挿入、欠失（DNA） 

（３）遺伝子再構成（DNA）、構造異型（DNA） 

（４）コピー数変化 

（５）生殖細胞系列変異（T/N 実施検査のみ） 

（６）複合マーカーテーブル  

 

概要 

 

➢ 「2 調査結果」に関する概要を記載します。 

項目 説明 

検出変異数 衛生検査所等検査施設で検出された変異数の集計結果を、体細胞変異と、 

生殖細胞系列変異に分けて記載します。 

※遺伝子パネル検査が生殖細胞系列変異を検査対象外としている場合、生殖細

胞系列変異の値はハイフン“-”を記載します。 

国内承認薬 検出された変異に対する国内承認薬の合計数を記載します。 

記載される件数は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて算出しております。 

国内臨床試験中 検出された変異に対する国内臨床試験中の合計数を記載します。 

記載される件数は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて算出しております。 

国内適応外薬 検出された変異に対する国内適用外薬の合計数を記載します。 

記載される件数は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて算出しております。 

海外臨床試験中 検出された変異に対する海外臨床試験中の合計数を記載します。 

記載される件数は、【4.3.1. CKDB2 の処理概要】に説明する経路にて算出して

おります。 

FDA 承認薬 検出された変異に対する FDA 承認薬の合計数を記載します。 

記載される件数は、【4.2.1. CKDB1 の処理概要】に説明する経路にて算出して

おります。 
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➢ 変異が検出されなかった時の表示 

変異が検出されなかった場合は”概要”以外の項目は記載されません。 

検出変異数は下記の記載となります。 

 

その場合、“3 候補となる臨床試験一覧”、“4 変異遺伝子の詳細”、“5 参考文献”の内容は記載さ

れません。 

例）変異が検知されなかった場合の記載例 

 

➢ 遺伝子パネル検査が生殖細胞系列変異を検査対象外としている時の表示 

遺伝子パネル検査が生殖細胞系列変異を検査対象外としている場合、生殖細胞系列変異の値はハイ

フン“-”を記載します。 

検出変異数は下記の記載となります。 

 

また、p.15【（５）生殖細胞系列変異（T/N 実施検査*1 のみ）】の情報は C-CAT 調査結果に記載さ

れません。  
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（２）塩基置換、挿入、欠失（DNA） 

 

➢ 塩基置換、挿入、欠失（DNA）として検出されたマーカー情報を記載します。 

項目 説明 

No 検出された情報に対し通番を記載します。 

マーカー 

 

変異のマーカー名を記載します。 

 １行目  ：遺伝子名 

 ２行目  ：変異の情報 

 ３行目  ：アレル頻度（変異リード数/総リード数） 

 ４/５行目：ToMMo のアレル頻度情報 

 ※パネル名が「FoundationOne CDx」の場合、 

３行目：アレル頻度（変異リード数/総リード数）の値は記載されません。 

枝番 エビデンスに対し通番を記載します。 

エビデンスが存在しない行には記載されません。 

エビデンス 

タイプ 

変異のエビデンスタイプとして以下を記載します。 

Predictive：薬剤効果に対するエビデンス 

Oncogenic：癌化因子に対するエビデンス 

臨床的意義 

 

変異に対する臨床的意義を記載します。 

記載される臨床的意義の詳細は、p.18【臨床的意義の記載内容】をご参照くだ

さい。臨床的意義が登録されていない項目は、空白となります。 
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項目 説明 

エビデンス 

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、【3.3.7. エビデンスレベル定義】をご参照ください。 

エビデンスタイプが Oncogenic 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にページ遷移します。 

薬剤 変異に対する薬剤を記載します。 

開発フェーズの低い薬剤においては、治験成分記号や開発番号が掲載される

こともあります。 

記載される薬剤は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

エビデンスタイプが Predictive 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にページ遷移します。 

薬剤への到達性 変異に対する薬剤への到達性を記載します。 

国内臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

薬剤への到達性は【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

米国エビデンス

レベル  

 

米国のエビデンスレベルを記載します。 

記載される内容は、【4.3.2. 米国エビデンスレベル(Actionability)】, 

および【4.3.3. 米国エビデンスレベル(Pathogenicity)】をご参照ください。 

海外臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

但し、表示される件数は最大で 10 件までとなります。 
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➢ パネル名が「FoundationOne CDx」の時の表示 

パネル名が「FoundationOne CDx」の場合、アレル頻度（変異リード数/総リード数）の値は 

記載されません。 

マーカーは下記の記載となります。  
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（３）遺伝子再構成（DNA）、構造異型（DNA） 

 

➢ 遺伝子再構成（DNA）、構造異型（DNA）として検出されたマーカーの情報を記載します。 

項目 説明 

No 検出された情報に対し通番を記載します。 

マーカー 

 

変異のマーカー名を記載します。 

 １行目：遺伝子名（ハイフン(-)で結合して表記） 

 ２行目：サイトバンド 

 ※パネル名が「FoundationOne CDx」の場合、 

  サイトバンドの値は記載されません。 

枝番 エビデンスに対し通番を記載します。 

エビデンスが存在しない行には記載されません。 

エビデンス 

タイプ 

変異のエビデンスタイプとして以下を記載します。 

Predictive：薬剤効果に対するエビデンス 

Oncogenic：癌化因子に対するエビデンス 

臨床的意義 

 

変異に対する臨床的意義を記載します。 

記載される臨床的意義の詳細は、p.18【臨床的意義の記載内容】をご参照くだ

さい。臨床的意義が登録されていない項目は、空白となります。 

エビデンス 

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、【3.3.7. エビデンスレベル定義】をご参照ください。 

エビデンスタイプが Oncogenic 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にページ遷移します。 
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項目 説明 

薬剤 変異に対する薬剤を記載します。 

開発フェーズの低い薬剤においては、治験成分記号や開発番号が掲載される

こともあります。 

記載される薬剤は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

エビデンスタイプがPredictive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にページ遷移します。 

薬剤への到達性 変異に対する薬剤への到達性を記載します。 

国内臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

薬剤への到達性は【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポーテ

ィングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

米国エビデンス

レベル  

 

米国のエビデンスレベルを記載します。 

記載される内容は、【4.3.2. 米国エビデンスレベル(Actionability)】, 

および【4.3.3. 米国エビデンスレベル(Pathogenicity)】をご参照ください。 

海外臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

但し、表示される件数は最大で 10 件までとなります。 

 

➢ パネル名が「FoundationOne CDx」の時の表示 

パネル名が「FoundationOne CDx」の場合、サイトバンドの値は記載されません。 

マーカーは下記の記載となります。  
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（４）コピー数変化 

 

➢ コピー数変化として検出されたマーカーの情報を記載します。 

項目 説明 

No 検出された情報に対し通番を記載します。 

マーカー 

 

変異のマーカー名を記載します。 

 １行目：遺伝子名 

 ２行目：コピー数変化の値 

 ３行目：遺伝子の座標 

 ※パネル名が「NCC oncopanel」の場合、 

  コピー数変化の値はlog2 𝑅を記載します。 

 ※パネル名が「FoundationOne CDx」の場合、 

  コピー数変化の値は Amplification、または Loss を記載します。 

また、遺伝子の座標は記載されません。 

枝番 エビデンスに対し通番を記載します。 

エビデンスが存在しない行には記載されません。 

エビデンス 

タイプ 

変異のエビデンスタイプとして以下を記載します。 

Predictive：薬剤効果に対するエビデンス 

Oncogenic：癌化因子に対するエビデンス 

臨床的意義 

 

変異に対する臨床的意義を記載します。 

記載される臨床的意義の詳細は、p.18【臨床的意義の記載内容】をご参照くだ

さい。臨床的意義が登録されていない項目は、空白となります。 

エビデンス 

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、【3.3.7. エビデンスレベル定義】をご参照ください。 

エビデンスタイプが Oncogenic 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にページ遷移します。 
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項目 説明 

薬剤 変異に対する薬剤を記載します。 

開発フェーズの低い薬剤においては、治験成分記号や開発番号が掲載される

こともあります。 

記載される薬剤は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

エビデンスタイプがPredictive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にページ遷移します。 

薬剤への到達性 変異に対する薬剤への到達性を記載します。 

国内臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

薬剤への到達性は【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポーテ

ィングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

米国エビデンス

レベル  

 

米国のエビデンスレベルを記載します。 

記載される内容は、【4.3.2. 米国エビデンスレベル(Actionability)】, 

および【4.3.3. 米国エビデンスレベル(Pathogenicity)】をご参照ください。 

海外臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

但し、表示される件数は最大で 10 件までとなります。 

 

➢ パネル名が「FoundationOne CDx」の時の表示 

パネル名が「FoundationOne CDx」の場合、 

コピー数変化の値は Amplification、または Loss を記載します。 

また、遺伝子の座標は記載されません。 

マーカーは下記の記載となります。  
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（５）生殖細胞系列変異（T/N 実施検査*1のみ） 

*1 T/N 実施検査とは、Tumor（腫瘍細胞）と Normal（正常細胞）、両方の DNA を解析した検査

のことです。 

    

➢ 生殖細胞系列変異（T/N 実施検査のみ）として検出されたマーカーの情報を記載します。 

項目 説明 

No 検出された情報に対し通番を記載します。 

マーカー 

 

変異のマーカー名を記載します。 

 １行目：遺伝子名 

 ２行目：変異の情報 

 ３行目：アレル頻度（変異リード数/総リード数） 

５行目：ToMMo のアレル頻度情報 

枝番 エビデンスに対し通番を記載します。 

エビデンスが存在しない行には記載されません。 

エビデンス 

タイプ 

変異のエビデンスタイプとして以下を記載します。 

Predictive  ：薬剤効果に対するエビデンス 

Predisposing：遺伝性疾患に対するエビデンス 

臨床的意義 

疾患名 

変異に対する臨床的意義を記載します。 

記載される臨床的意義の詳細は、p.18【臨床的意義の記載内容】をご参照くだ

さい。臨床的意義が登録されていない項目は、空白となります。 

エビデンスタイプが Predisposing の場合のみ、臨床的意義の下に疾患名を記載

します。 
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項目 説明 

エビデンス 

レベル 

エビデンスタイプが Predictive の場合、臨床的意義があればエビデンスレベル

を記載します。臨床的意義がない場合は空白となります。 

エビデンスタイプが Predisposing の場合、臨床的意義が Pathogenic, Likely 

Pathogenic であればエビデンスレベルを記載します。それ以外はエビデンス

レベルが空白となります。 

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、【3.3.7. エビデンスレベル定義】をご参照ください。 

エビデンスタイプが Predisposing 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にページ遷移します。 

薬剤 

 

変異に対する薬剤を記載します。 

開発フェーズの低い薬剤においては、治験成分記号や開発番号が掲載される

こともあります。 

記載される薬剤は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

エビデンスタイプが Predictive 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にページ遷移します。 

薬剤への到達性 変異に対する薬剤への到達性を記載します。 

国内臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

薬剤への到達性は【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポーテ

ィングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

米国エビデンス

レベル  

米国エビデンスレベルは記載されません。ハイフン“－”を記載します。 
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（６）複合マーカー*2テーブル 

   *2 複合マーカーとは、複数のマーカーの組み合わせにて意味を成すマーカーです。 

 

➢ 複合マーカーとして検出されたマーカーの情報を記載します。   

項目 説明 

No 検出された情報に対し通番を記載します。 

複合マーカー 変異のマーカー名を記載します。 

枝番 エビデンスに対し通番を記載します。 

エビデンスが存在しない行には記載されません。 

エビデンス 

タイプ 

 

変異のエビデンスタイプとして以下を記載します。 

Predictive：薬剤効果に対するエビデンス 

Oncogenic：癌化因子に対するエビデンス 

臨床的意義 

 

変異に対する臨床的意義を記載します。 

記載される臨床的意義の詳細は、p.18【臨床的意義の記載内容】をご参照くだ

さい。臨床的意義が登録されていない項目は、空白となります。 

エビデンス 

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、【3.3.7. エビデンスレベル定義】をご参照ください。 

エビデンスタイプが Oncogenic 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にページ遷移します。 
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項目 説明 

薬剤 変異に対する薬剤を記載します。 

開発フェーズの低い薬剤においては、治験成分記号や開発番号が掲載される

こともあります。 

記載される薬剤は、【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポー

ティングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 

エビデンスタイプが Predictive 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にページ遷移します。 

薬剤への到達性 変異に対する薬剤への到達性を記載します。 

国内臨床試験中ありの場合、件数を()内に記載します。また、該当の臨床試験

情報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臨床試

験情報にページ遷移します。 

薬剤への到達性は【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポーテ

ィングポリシー】に説明する経路にて検出しております。 
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臨床的意義の記載内容 

   臨床的意義は、公共および C-CAT 独自のデータベースに登録されている情報を参照しています。 

特に、がん化の変異に対しては独自のデータベースを参照しております。 

2019 年 12 月 20 日時点での出力形式は下記の通りです。 

 

＜公共データベース BRCA Exchange 由来の臨床的意義＞ 

 

 

 

 

 

登録されている臨床的意義の内容については、下記 Web ページをご参照ください。 

https://brcaexchange.org/help#what-data-sources-and-fields-are-provided-in-clinical-

significance-tiles 

 

＜公共データベース CIViC 由来の臨床的意義＞ 

 

 

 

登録されている臨床的意義の内容については、下記 Web ページをご参照ください。 

https://civicdb.org/help/evidence/evidence-types 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Benign 

Likely benign 

Pathogenic 

Uncertain significance 

 

Resistance 

Sensitivity/Response 

 

https://brcaexchange.org/help#what-data-sources-and-fields-are-provided-in-clinical-significance-tiles
https://brcaexchange.org/help#what-data-sources-and-fields-are-provided-in-clinical-significance-tiles
https://civicdb.org/help/evidence/evidence-types
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＜公共データベース ClinVar 由来の臨床的意義＞ 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

登録されている臨床的意義の内容については、下記 Web ページをご参照ください。 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/docs/clinsig/ 

 

＜公共データベース COSMIC 由来の臨床的意義＞ 

 

 

COSMIC に登録のあるマーカーには臨床的意義に関する情報が付与されていないため、 

一律で Likely Pathogenic として登録しております。 

 

＜C-CAT 独自のデータベースを参照する臨床的意義＞ 

臨床的意義 意味 

Inconclusive 決定的なエビデンスはない 

Likely Neutral がん化への関与が示唆されていない 

Likely Oncogenic がん化への関与が示唆される 

Oncogenic がん化に関与する 

Resistance 薬剤耐性を持つ 

Sensitivity/Response 薬剤感受性が示唆される 

 

Benign 

Benign/Likely benign 

Benign/Likely benign, risk factor 

Conflicting interpretations of pathogenicity 

Conflicting interpretations of pathogenicity, drug response 

Conflicting interpretations of pathogenicity, other 

Conflicting interpretations of pathogenicity, risk factor 

Likely benign 

Likely pathogenic 

Likely pathogenic, drug response 

Likely pathogenic, risk factor 

Pathogenic 

Pathogenic, risk factor 

Pathogenic/Likely pathogenic 

Uncertain significance 

 

Likely Pathogenic 

 

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/docs/clinsig/
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 候補となる臨床試験一覧 

 

➢ 検出されたマーカーに対する、臨床試験の一覧を記載します。 

項目 説明 

マーカー番号 

 

「2 調査結果」に記載されたマーカーの No と、記載された内容行の枝番を“-”

で結合した番号です。臨床試験の情報が付与された内容行を列挙します。 

フェーズ 臨床試験のフェーズを記載します。 

薬剤名 臨床試験で検証される薬剤名を記載します。 

がん種 臨床試験の対象となるがん種を記載します。 

実施機関 臨床試験を依頼した製薬企業、医療機関、もしくは臨床試験責任者（医師、研

究者）の名称を記載します。 

連絡先 実施機関の連絡先を記載します。 

試験名称（試験

ID、データ更新

日） 

臨床試験の試験名称、臨床試験 ID、データの更新日を記載します。 

国内/海外の項目が、国内の試験については、データ更新日を記載します。 

国内/海外の項目が、海外の試験については、データ更新日は記載されません。 
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 変異遺伝子の詳細 

 

➢ 調査結果に記載されたマーカーの遺伝子の説明を記載します。 

項目 説明 

マーカー 変異のマーカー名を記載します。 

概要 

 

検出された遺伝子情報の説明を記載します。参考元情報に関する文献は、5 参

考文献に一覧として記載します。 

概要に記載されている PMID の文献を【3.3.5. 参考文献】に記載します。 
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 参考文献 

 

➢ 【3.3.2 調査結果】で検出されたマーカーに対する参考文献を記載します。 

項目 説明 

文献番号 

 

参考文献の一覧に対して通し番号を記載します。 

青文字でかつ下線リンクとなっている文献番号を押下すると参考文献の URL

が開きます。黒文字の文献番号にはリンクがありません。 

参考文献 PMID、参考文献名、または公共データソースの情報を記載します。 

マーカー番号 エビデンスレベルが国内の場合、【3.3.2. 調査結果】に記載された遺伝子変異

の No と、記載された内容行の枝番がマーカー番号となります。同一の参考文

献を参照する内容行がある場合には列挙して記載します。エビデンスレベル

が海外の場合は、【3.3.2. 調査結果】に記載されたマーカーの No がマーカー

番号となります。【3.3.4. 変異遺伝子の詳細】の概要にある PMID の参考文献の

論文タイトルを記載します。 
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 使用ソフトウェアバージョン 

 

➢ 元情報となる使用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。 

ソフトウェア名 説明 

C-CAT CKDB CKDB1 のデータベースバージョンを記載します。 

CKDB2 の情報は、QIAGEN 社の WebAPI(QCI-I)を使用して取得してお

りますが、QCI-I のバージョンは、C-CAT 調査結果に記載されませ

ん。2020 年 12 月 16 日時点のバージョンは 7.0.20201030 です。 

公共データベース 
*3：本書の説明では、各種データ

ベースをまとめて「公共デー
タベース」と記載しておりま
す。  

CKDB1 の元情報となる公共データベースのバージョンを 

記載します。 

レポートソフトウェア 

バージョン 

C-CAT 調査結果を出力するレポート出力システムのバージョンを

記載します。 

レイアウトバージョン C-CAT 調査結果のレイアウト定義のバージョンを記載します。 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

*3 



27 

 エビデンスレベル定義 

 

➢ C-CAT にて定義されたエビデンスレベルの内容を記載します。 

 

 米国エビデンスレベル（AMP/ASCO/CAP Guidelines） 

 

➢ C-CAT 調査結果に記載されている米国エビデンスレベルの定義内容を記載します。 

詳細については【4.3.2. 米国エビデンスレベル(Actionability)】および【4.3.3. 米国エビデンスレベ

ル(Pathogenicity)】をご参照ください。  
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 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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 知識データベース（Cancer Knowledge DataBase）について 

4.1. C-CAT 調査結果の生成イメージ（全体概要） 

C-CAT 調査結果は、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送られてく

るゲノム解析結果に対し C-CAT が構築した知識データベース（Cancer Knowledge DataBase：以下、

CKDB1）と商用サービスである QIAGEN Clinical Insight（以下、CKDB2）を基に解釈・臨床的意義付

けを行い患者ごとに作成したものです。 
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4.2. CKDB1 について 

 CKDB1 の処理概要 

変異情報ファイルと対象患者の疾患名から、臨床的意義やエビデンスレベル、および関連する薬剤

や試験の情報を取得する処理を行います。図中の(A)～(D)は、CKDB 情報検索の経路、および優先順

位（A＞B＞C＞D）となります。詳細については【4.2.3. CKDB1 のアノテーションロジック、および

レポーティングポリシー】をご参照ください。 
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 CKDB1 のデータベース構造 

➢ CKDB1 は、下記の４つのデータベースで構成されています。 

データベース名 内容 

マーカーDB がん関連連遺伝子マーカーのリスト。 

例）EGFR T790M 

例）BRCA1 germline mutation 

※単独遺伝子変異以外に 2 つ以上の遺伝子変異の組み合わせでマーカーとする場

合もあります。 

薬剤 DB がん関係薬剤のリスト。がん関連の国内承認薬、FDA 承認薬、国内開発中の薬剤

を中心にリスト化し、承認対象疾患、マーカー、標的分子（ターゲット）を整理し

たものです。 

エビデンス DB 公共データベース（ClViC，BRCA Exchange，ClinVar，COSMIC）および NCC のデ

ータベースから薬剤効果（Predictive）、予後予測因子（Prognostic）、診断

（Diagnostic）､遺伝性疾患（Predisposing）、癌化因子（Oncogenic）に関するエビ

デンスを整理したものです。 

※診断、予後予測因子は調査結果に使用しておりません。 

治験 DB 国内がん関連臨床試験のリスト。JAPIC、UMIN、JMACCT、jRCT、CllinicalTrials.gov

からがん治療に関する試験をリスト化し、対象とする薬剤、疾患、マーカーを整

理したものです。 
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 CKDB1 のアノテーションロジック、およびレポーティングポリシー 

➢ CKDB1に登録された情報から C-CAT調査結果の内容を記載する経路に A～Dの４経路があります。 

 
 

経路 内容 

(Ａ) マーカーに基づく効能・効果が FDA、PMDA で承認されている医薬品、およびその 

医薬品を使う臨床試験の情報を提示する経路です。  

(Ｂ) エビデンス DB に登録されているエビデンスにより、治療効果が predictive な医薬品、 

およびその医薬品を使う臨床試験の情報を提示する経路です。 

(Ｃ) 治験 DB に登録されている情報により、患者のマーカーを対象とした治験（および 

当該治験内で用いられている薬剤）を提示する経路です。 

(Ｄ) （A）～（C）に比べると根拠が弱くなるものの、マーカーによる情報が提示出来ない場

合に、次善の策としてターゲットによるマッチングを行い、関連する医薬品、その医

薬品を用いた治療を紹介する意義があると思われるために用意した経路です。 
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 C-CAT 調査結果レポーティングロジック（詳細） 

（A）マーカーに基づく FDA、PMDA 承認薬と、その関連治験情報 

項目 内容 

概略 マーカーに基づく効能・効果が FDA、PMDA で承認されている医薬品、 

およびその医薬品を使う臨床試験の情報を提示する経路です。 

承認薬の情報であるが、患者側から見ると自身のがんに対し、以下のいずれかの可

能性あると考えており、②、③の場合は臨床試験を紹介する意味があります。 

①本邦で薬事承認範囲内 

②本邦では適応外使用 

③本邦では未承認 

※「イ」等は検索結果（以下同） 

ポイント ・マーカー 

 Somatic と Germline を区別 

 EGFR mutation のような変異の範囲が広い場合は Oncogenic か Pathogenic を考慮 

・がん種 

 問わない 

・エビデンスレベル 

 薬事承認範囲内：A 

 適用外使用：C 

 
（B）エビデンス DB 由来の薬剤と、その関連治験情報 

項目 内容 

概略 エビデンス DB に登録されているエビデンスにより、治療効果が predictive な 

医薬品、およびその医薬品を使う臨床試験の情報を提示する経路です。 

ポイント ・マーカー 

 Somatic と Germline を区別 

 EGFR mutation のような変異の範囲が広い場合は Oncogenic か Pathogenic を考慮 

・がん種 

 問わない 

・エビデンスレベル 

 患者のがんと同じ場合：A 以下 

 患者のがんと違う場合：C 以下 
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（C）治験 DB 由来の治験、治験薬情報 

項目 内容 

概略 治験 DB に登録されている情報により、患者のマーカーを対象とした臨床試験 

（および当該臨床試験内で用いられている薬剤）を提示する経路です。 

※開発中の医薬品の提示が主となるが、（A）や（B）で情報が得られない患者に対

しては、次善の情報になり得ます。 

※薬剤 DB を参照するのは、治験 DB に治験成分記号・開発番号による薬剤情報し

かない場合があり、そのような場合に、一般名称を引くためです。 

ポイント ・マーカー 

 Somatic と Germline を区別 

・がん種 

 患者のがん種が一致する場合 

・エビデンスレベル 

 なし 

 
（D）ターゲット情報由来の薬剤と、その関連治験情報 

項目 内容 

概略 （A）～（C）に比べると根拠が弱くなるものの、マーカーによる情報が提示出来な

い場合に、次善の策としてターゲットによるマッチングを行い、関連する医薬品、

その医薬品を用いた治療の紹介情報を探索するための経路です。 

ポイント ・マーカー 

 Somatic と Germline を区別 

・がん種 

 患者のがん種が一致する場合 

・ターゲット 

 入力変異の遺伝子名とターゲット名が同じ 

・エビデンスレベル 

 なし 
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➢ C-CAT 調査結果への出力イメージ 

 

項目 内容 

概略 ※（A）～（D）で得られた医薬品、治験情報をまとめ、C-CAT 調査結果に 

提示します。 

※重複がある場合には、先の項目でピックアップされたものを優先します。 

（（A）でも（C）でもマッチングする場合には（A）根拠にして提示） 

ポイント A 経路： 

 マーカーに基づく効能・効果あり 

 PMDA か FDA での認証薬 

 エビデンスレベルあり 

B 経路： 

 マーカーに基づかない承認薬などエビデンスレベルあり 

C 経路： 

 Trial Condition Match と記載 

D 経路： 

 Drug Target Match と記載 
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4.3. CKDB2 について 

 CKDB2 の処理概要 

CKDB2 は商用サービスである QIAGEN Clinical Insight – Interpret ：QCI-I から情報を取得していま

す。対応しているパネルは、NCC オンコパネル、FoundationOne CDx がんゲノムプロファイルとな

ります。QCI-I は、臨床ゲノム研究室における次世代シークエンシング（NGS）から得られた変異の

注釈付け、分類、レポートを実施するためのウェブベースのプラットフォームです。このプラット

フォームは、興味のある変異と同じ変異を扱った臨床研究やデータセットを通じて、引用文献目録

形式でレファレンスサポートを提供します。QCI-I は、ASCO, ACMG, CAP, AMP のような専門的な

ガイドラインに従って変異分類するルールベースのアプローチを使用し、解釈やレポーティングの

サポートをしています。 
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 米国エビデンスレベル(Actionability) 

CKDB2 は入力された遺伝子変異およびがん種に対して、以下の 3 つのカテゴリの Criteria を満たす

か判断し、最上位の Actionability を採用します。 

 

1. Therapeutic Category 

 

Criteria Source
Criteria 
ID

Tier

Biomarker predicts a response to FDA or EMA 
approved therapies for this diagnosis

AMP 1A-S1

1A

Biomarker included in professional guidelines is 
predictive of response to FDA or EMA approved 
therapies for this diagnosis

AMP 1A-S2

Biomarker predicts resistance to FDA or EMA approved 
therapies for this diagnosis

AMP 1A-R1

Biomarker included in professional guidelines is 
predictive of resistance to FDA or EMA approved 
therapies for this diagnosis

AMP 1A-R2

Biomarker predicts a response to therapies for this 
diagnosis based on well-powered studies

AMP 1B-S

1B
Biomarker predicts resistance to therapies for this 
diagnosis based on well-powered studies

AMP 1B-R

Biomarker is associated with response to FDA or EMA 
approved therapies for a different diagnosis

AMP 2C-S1

2C

Biomarker included in professional guidelines is 
associated with response to FDA or EMA approved 
therapies for a different diagnosis

AMP 2C-S2

Biomarker is associated with resistance to FDA or EMA 
approved therapies for a different diagnosis

AMP 2C-R1

Biomarker included in professional guidelines is 
associated with resistance to FDA or EMA approved 
therapies for a different diagnosis

AMP 2C-R2

Biomarker serves as an inclusion criterion for one or 
more clinical trials

AMP 2C-CT

Biomarker shows plausible response based on case 
studies

AMP 2D-S

2D
Biomarker shows plausible response based on case 
studies

AMP 2D-R

Biomarker has uncertain clinical significance and not 
known to be likely benign or benign

AMP 3 3

Biomarker is classified as likely benign based on the 
ACMG/AMP guidelines

AMP 4 4
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2. Prognostic Category 

 

 

3. Diagnostic Category 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Criteria Source
Criteria 
ID

Tier

Biomarker included in professional guidelines is 
prognostic for this diagnosis

AMP 1A-P 1A

Biomarker is prognostic for this diagnosis based on 
well-powered studies

AMP 1B-P 1B

Biomarker is prognostic based on multiple small 
studies

AMP 2C-P 2C

Biomarker is plausibly prognostic for this diagnosis 
based on case studies

AMP 2D-P 2D

Criteria Source
Criteria 
ID

Tier

Biomarker included in professional guidelines is 
diagnostic for this diagnosis

AMP 1A-D 1A

Biomarker is diagnostic for this diagnosis based on 
well-powered studies

AMP 1B-D 1B

Biomarker is diagnostic based on multiple small studies AMP 2C-D 2C

Biomarker is plausibly diagnostic for this diagnosis 
based on case studies

AMP 2D-D 2D
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 米国エビデンスレベル(Pathogenicity) 

CKDB2 は入力された遺伝子変異およびがん種に対して、以下の各 Criteria を満たすか判断し、後述

のルールを用いて最終的な Pathogenicity を決定します。 

 

1) Pathogenicity の Criteria 

 

Cases Category (Direction: Pathogenic) 

 

 

 

 

 

 

 

 

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

At least 20 independent somatic observations of 
the alteration were found in literature

QIAGEN PVS7
Very 
Strong

De novo (both maternity and paternity 
confirmed) in a patient with the disease and no 
family history

ACMG PS2 Strong

The prevalence of the variant in affected 
individuals is significantly increased compared 
with the prevalence in controls

ACMG PS4 Strong

Alteration may promote sensitivity to an 
experimental drug

QIAGEN PS5 Strong

Alteration may confer resistance to an 
experimental drug

QIAGEN PS6 Strong

At least 10 independent somatic observations of 
the alteration were found in literature

QIAGEN PS7 Strong

For recessive disorders, detected in trans with a 
pathogenic variant

ACMG PM3 Moderate

Assumed de novo, but without confirmation of 
paternity and maternity

ACMG PM6 Moderate

At least 3 independent somatic observations of 
the alteration were found in literature

QIAGEN PM7 Moderate

Cosegregation with disease in multiple affected 
family members in a gene definitively known to 
cause the disease

ACMG PP1 Supporting

Patient's phenotype or family history is highly 
specific for a disease with a single genetic 
etiology

ACMG PP4 Supporting
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Cases Category (Direction: Benign) 

 

Controls Category (Direction: Pathogenic) 

 

Controls Category (Direction: Benign) 

 

 

 

 

 

 

 

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Lack of segregation in affected members of a 
family

ACMG BS4 Strong

Observed in trans with a pathogenic variant for a 
dominant disorder or observed in cis with a 
pathogenic variant in any inheritance pattern or 
observed in cis or trans with a pathogenic variant 
(phase unknown) for a dominant disorder

ACMG BP2 Supporting

Variant found in a case with an alternate 
molecular basis for disease

ACMG BP5 Supporting

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Absent from controls (or at extremely low 
frequency if recessive) in Exome Sequencing 
Project, 1000 Genomes Project, or gnomAD

ACMG PM2 Moderate

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Allele frequency is >5% in Exome Sequencing 
Project, 1000 Genomes Project, or gnomAD

ACMG BA1 Standalone

Allele frequency is greater than expected for 
disorder

ACMG BS1 Strong

Observed in a healthy adult individual for a 
recessive (homozygous), dominant 
(heterozygous), or X-linked (hemizygous) 
disorder, with full penetrance expected at an 
early age

ACMG BS2 Strong

Allele frequency for this somatic alteration is 
>1% in Exome Sequencing Project, 1000 
Genomes Project, or gnomAD

QIAGEN BS6 Strong
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Functional Data Category (Direction: Pathogenic) 

 

Functional Data Category (Direction: Benign) 

 

Databases Category (Direction: Pathogenic) 

 

 

 

 

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Alteration confers sensitivity to an approved drug QIAGEN PA1 Standalone

Established common pathogenic founder 
mutation

QIAGEN PA2 Standalone

Alteration may confer resistance to an approved 
drug

QIAGEN PA3 Standalone

Variant is a gain of function mutation with 
literature references

QIAGEN PA4 Standalone

Variant is a loss of function mutation in tumor 
suppressor with literature references

QIAGEN PA5 Standalone

Well-established in vitro or in vivo functional 
studies supportive of a damaging effect on the 
gene or gene product

ACMG PS3 Strong

Located in a mutational hot spot and/or critical 
and well-established functional domain without 
benign variation

ACMG PM1 Moderate

Missense variant in a gene that has a low rate of 
benign missense variation and in which missense 
variants are a common mechanism of disease

ACMG PP2 Supporting

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Well-established in vitro or in vivo functional 
studies show no damaging effect on protein 
function or splicing

ACMG BS3 Strong

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Reputable source recently reports variant as 
pathogenic, but the evidence is not available to 
the laboratory to perform an independent 
evaluation

ACMG PP5 Supporting
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Databases Category (Direction: Benign) 

 

Functional Predictions Category (Direction: Pathogenic) 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Reputable source recently reports variant as 
benign, but the evidence is not available to the 
laboratory to perform an independent evaluation

ACMG BP6 Supporting

Criteria Source
Criteria 
ID

Strength

Null variant (nonsense, frameshift, canonical +/-
1 or 2 splice sites, initiation codon) in a gene 
where loss of function (LOF) is a known 
mechanism of disease

ACMG PVS1
Very 
Strong

Variant is an inferred gain of function mutation in 
an oncogene

QIAGEN PVS2
Very 
Strong

Variant is a truncating mutation in a tumor 
suppressor

QIAGEN PVS3
Very 
Strong

Same amino acid change as a previously 
established pathogenic variant regardless of 
nucleotide change

ACMG PS1 Strong

Protein length change as a result of an in-frame 
deletion/insertion in a nonrepeat region or a 
stop-loss variant

ACMG PM4 Moderate

Novel missense change at an amino acid residue 
where a different missense change determined to 
be pathogenic has been seen before

ACMG PM5 Moderate

Fusion containing an oncogene with any partner 
supported by any curated data in the QIAGEN 
knowledge base

QIAGEN PM8 Moderate

Multiple lines of computational evidence support 
a deleterious effect on the gene or gene product 
(conservation, evolutionary, splicing impact, etc.)

ACMG PP3 Supporting
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Functional Predictions Category (Direction: Benign) 

 

 

 

  

Criteria
Source

Criteria 
ID

Strength

Missense variant in a gene for which primarily 
truncating variants are known to cause disease

ACMG BP1 Supporting

In-frame deletion/insertion in a repetitive region 
without a known function

ACMG BP3 Supporting

Multiple lines of computational evidence suggest 
no impact on the gene or gene product 
(conservation, evolutionary, splicing impact, etc.)

ACMG BP4 Supporting

A synonymous variant which does not create a 
donor (GT) or acceptor (AG) sequence and the 
nucleotide is not highly conserved

ACMG BP7 Supporting



44 

2) Pathogenicity の判定ルール 

ACMG 2015 のガイドラインに準拠し、該当する Criteria ID の数をカテゴリ（PA, PVS, PS, PM, PP, 

BA, BVS, BS, BM, BP）ごとに数え、以下のルールから Pathogenicity を判定します。ただし、QIAGEN

社が独自に追加した Criteria が含まれます。 

C-CAT 調査結果では下記判定結果が、Pathogenic, Likely pathogenic, Uncertain significance の場

合、米国エビデンスレベル（Pathogenicity）を記載します。 

(Richards, S. et al. Genet Med. 2015 May;17(5):405-24.を一部改変) 

 

 

 

 

Pathogenic 

 1 1 Stand-Alone (PA1-PA5) OR  

 2 1 Very Strong (PVS1-PVS7) AND  

  a. ≧1 Strong (PS1-PS7) OR 

  b. ≧2 Moderate (PM1-PM8) OR 

  c. 1 Moderate (PM1-PM8) and 1 Supporting (PP1-PP5) OR 

  d. ≧2 Supporting (PP1-PP5) 

 3 ≧2 Strong (PS1-PS7) OR  

 4 1 Strong (PS1-PS7) AND  

  a. ≧3 Moderate (PM1-PM8) OR 

  b. 2 Moderate (PM1-PM8) AND ≧2 Supporting (PP1-PP5) OR 

  c. 1 Moderate (PM1-PM8) AND ≧4 Supporting (PP1-PP5)  

   

Likely pathogenic   

 1 1 Very Strong (PVS1-PVS7) AND 1 Moderate (PM1-PM8) OR  

 2 1 Strong (PS1-PS7) AND 1-2 Moderate (PM1-PM8) OR  

 3 1 Strong (PS1-PS7) AND ≧2 Supporting (PP1-PP5) OR  

 4  ≧3 Moderate (PM1-PM8) OR  

 5 2 Moderate (PM1-PM8) AND ≧2 Supporting (PP1-PP5) OR  

 6 1 Moderate (PM1-PM8) AND ≧4 Supporting (PP1-PP5)  

   

Benign   

 1 1 Stand-Alone (BA1) OR  

 2 2 Strong (BS1-BS6)  

   

Likely benign   

 1 1 Strong (BS1-BS6) AND 1 Supporting (BP1-BP7) OR  

 2 2 Supporting (BP1-BP7)  

   

Uncertain significance   

 1 いずれの Pathogenicity とも判断されなかった場合  

 2 Pathogenic の Criteria (Criteria ID が P で始まる)と、Benign の Criteria 

(Criteria ID が B で始まる)が両方成立する場合  
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 注意事項 

1) 米国エビデンスレベル、臨床試験および参考文献のうち海外と記載のあるもの、海外臨床試験中の

数、変異遺伝子の詳細は、QCI-I に入力される遺伝子変異の数が 400 を超えると記載されません。 

 

2) 米国エビデンスレベルについて 

以下の場合は米国エビデンスレベルが記載されません。 

 Actionability が Tier 4、もしくは Pathogenicity が(Likely) Benign と判定された場合 

 GnomAD での population allele frequency が、1 パーセントよりも高い場合 

 遺伝子間の領域にある遺伝子変異の場合 

 

以下の場合は Actionability によらずに米国エビデンスレベルを記載します。 

 ACMG 59 遺伝子群に該当し、その遺伝子変異の評価が ACMG 59 に記載される疾患の症状に対し

て（Likely）Pathogenic と判定された場合 

 

 海外臨床試験について 

 Actionability が Tier1 および Tier2 と判定された遺伝子変異に対する臨床試験を記載します。 

 Actionability が Tier3 と判定された場合は下記条件に合致した場合、臨床試験を記載します。 

     

Amplification and gain of function in oncogene 

(がん遺伝子の増幅による機能獲得変異) 

Deletion and loss of function in tumor suppressor 

(がん抑制遺伝子の欠失変異による機能喪失変異) 

Fusion in preferred orientation in gain of function 

(知られた方向での遺伝子融合による機能獲得変異) 

Truncation, frameshift mutation in tumor suppressor and PVS1 triggered 

(がん抑制遺伝子のトランケーションまたは、フレームシフトでPVS1の条件を満たす場合) 

Missense in oncogene and gain of function in literature and PS3 triggered 

(がん遺伝子のミスセンス変異で、文献で示されている機能獲得変異でPS3の条件を満たす場合) 

Missense in tumor suppressor and loss of function in literature and PS3 triggered 

(がん抑制遺伝子のミスセンス変異で、文献で示されている機能喪失変異でPS3の条件を満たす

場合) 

 

 米国全土の臨床試験を対象とします。 

 疾患/遺伝子型が合致する臨床試験のうち、高いフェーズのものから上位 10 件までを記載します。 

 患者の年齢、性別の情報が提供されている場合は、それらに矛盾のない臨床試験を考慮して記載し

ます。 
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  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. 当資料に掲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。 

4. QCI-I に関する記述については、QIAGEN 社より提供された英文資料を和訳し転記したものですが、

解釈に相違がある場合は英語原文を優先します。 

 

◆お問い合わせ 

 C-CAT へのお問合せは以下が窓口です。 

 

 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)は休止 

2. 受付方法 

(1) 電話  ：050-3000-6505 

(2) 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 
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