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泌尿器癌のゲノム医療

 シンポジウム 1：ゲノム医療の坂と雲～個別化治療へむけた挑戦～ 

ゲノム医療による泌尿器癌の個別化治療
九州大学病院泌尿器・前立腺・腎臓・副腎外科

塩 田 真 己＊

抄録：
　がんゲノム医療は，プレシジョン医療や個別化医療の発展に貢献し，進行癌患者の治療成績の向上に資
することが期待されている。泌尿器癌においても前立腺癌に対する PARP阻害剤を中心にがんゲノム医療
の臨床応用が進んでいる。また，生殖細胞系列での遺伝子異常を認めるケースが散見され，遺伝性腫瘍に
対する理解が必要とされている。本稿では，本邦におけるゲノム医療による泌尿器癌の個別化治療の現状
と将来展望について紹介する。 （西日泌尿．86 : 152-153, 2024）
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　2019 年にがんゲノムプロファイリング検査が臨床実
装され，すでに 4年ほどが経過したが，この間に多くの
癌種において遺伝子異常に基づく新規治療法が登場して
いる。がんゲノムプロファイリング検査として，組織を
用いた検査法として 3種類（OncoGuideTM NCCオンコ
パネル，FoundationOneⓇ CDx，GenMineTOPⓇ），血
液を用いた検査法として 2 種類（FoundationOneⓇ 
Liquid CDx，GUARDANT360 CDxⓇ）が保険承認され
ている。
　ゲノム医療による個別化治療の特徴として，従来の癌
種による治療適応によらず，遺伝子プロファイルに基づ
いて治療適応が決定される点がある。現在までに，マイ
クロサテライト不安定性（MSI-high）や高腫瘍変異量
（TMB-high）を有する固形癌に対する抗 PD-1 抗体の
ペムブロリズマブや，NTRK融合遺伝子陽性の固形癌
に対する ROS1 ／ TRK阻害剤といった臓器横断的適応
を有する保険承認治療が登場している。前立腺癌では，
PROfound試験で PARP阻害剤であるオラパリブが
BRCA変異陽性の転移性去勢抵抗性前立腺癌（mCRPC）
の画像診断に基づく無増悪生存期間（rPFS）の延長を
示し，2020 年に BRCA遺伝子変異を有するmCRPCに
対して保険承認された。さらに PROpel試験では，
mCRPCに対して，相同組み換え修復遺伝子異常に関係
なくオールカマーでアビラテロンとオラパリブの併用療

法による rPFSの延長が示されたが，その有効性は
BRCA変異陽性で顕著であり，アメリカ食品医薬品局
や本邦での承認は BRCA変異陽性のmCRPCに対して
のみにとどまった。一方，がんゲノムプロファイリング
検査の結果，治療機会の提供そして治療効果の恩恵につ
ながる症例は少なく，ゲノム医療の課題と考えられる。
今後は，実臨床でのゲノム医療による個別化治療が大き
く発展するためには，より多くの患者さんにその恩恵を
届けるような研究開発が必要とされている。
　また，がんゲノムプロファイリング検査の結果，生殖
細胞系列の遺伝子異常の発見につながるケースが散見さ
れる。実際に，前立腺癌や腎癌の罹患者では生殖細胞系
列の BRCA2 遺伝子変異の頻度が高く，上部尿路上皮癌
の罹患者では生殖細胞系列のMSH6 やMSH2 の遺伝子
変異の頻度が高いことが報告されている 1,2)。そのため，
生殖細胞系列の遺伝子異常という結果を患者およびその
家族へ適切にフィードバックしていくことの重要性を認
識しておく必要がある。
　現在，標準治療終了後もしくは標準治療のない固形癌
患者が，がんゲノムプロファイリング検査の保険適応で
あるが，より早期にがんゲノムプロファイリング検査を
実施することで，そのゲノム情報を活用してより良い診
療につながることが期待される。我々は最近，MON-
STAR SCREENプロジェクトにおいて，Foundation-
OneⓇ Liquid CDxで治療前の循環腫瘍 DNAを解析し，
転移性前立腺癌や進行腎癌，進行尿路上皮癌で予後因子
や治療効果の予測因子となる遺伝子異常を報告した 3-5)。
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今後，標準治療前にがんゲノムプロファイリング検査を
実施することで患者の予後見通しや治療効果の予測に基
づいて適切な治療選択が可能となると期待される。
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PERSONALIZED TREATMENT FOR UROLOGIC CANCER BY GENOME MEDICINE

MASAKI SHIOTA
Department of Urology, Graduate School of Medical Sciences, Kyushu University, Fukuoka, Japan

Abstract
　Cancer genome medicine has been applied to urologic cancer, especially for prostate cancer using 
PARP inhibitors.　As well, germline mutations are detected among patients who have undergone genom-
ic testing.　In this article, current status and future prospects of personalized treatment of urologic can-
cer by genomic medicine in Japan was summarized.  　(Nishinihon J. Urol. 86 : 152-153, 2024)
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