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大腸がん患者に対する BRAF V600E 遺伝子検査の 
保険適用に関する要望書 

 
大腸がんはわが国のがん罹患数の第一位、がん死亡原因の第二位であり、年間約 13 万 5

千人が新たに大腸がんと診断され、年間約 4 万 8 千人の患者さんが大腸がんで亡くなります。

今世紀に入り、分子標的薬を含む新しい治療薬が開発され、治療成績は向上していますが、

その成績は満足できるものではなく、さらなる治療開発が急務となっています。また、治療

薬のひとつである抗 EGFR 抗体薬は大腸がん患者の約 50%1に認められる RAS 遺伝子変異

陽性例では治療効果が期待できないことから、投薬前に、がん組織を用いた RAS 遺伝子検

査を行い、遺伝子型に応じた治療が行われています。 
 
最近、大腸がんの約 10%に BRAFV600E 遺伝子変異を認め 2,3、その患者は治療成績が極め

て不良であること、抗 EGFR 抗体薬の治療効果が期待し難いことが、複数の大規模な解析結

果から明らかになってきました 4-6。そのため、欧米の大腸がん診療に関するガイドラインで、

治療開始前に BRAFV600E遺伝子変異検査を実施し 7-11、BRAFV600E遺伝子変異を認める患者に

は、一次化学療法として抗 EGFR 抗体薬を使用せず、強力な多剤併用化学療法を実施するこ

とが推奨されています。わが国でのガイドラインでも、切除不能進行再発大腸がん患者に対

し、一次治療開始前に BRAFV600E 遺伝子検査を実施することが推奨されています 10。 
 
また、大腸がんの約 5%は、大腸がんをはじめとして様々な悪性腫瘍を発症する遺伝性の

リンチ症候群と診断されます。発症年齢や家族歴からリンチ症候群が疑われる大腸がん患者

では、そのスクリーニングにミスマッチ修復機能欠損検査が推奨されますが、BRAFV600E 遺

伝子変異陽性例ではリンチ症候群はほぼ否定されることが知られています。そのため、欧米

ならびにわが国のガイドラインでは、リンチ症候群が疑われる大腸がん患者（手術例を含む）

に対してもリンチ症候群の除外診断法としてBRAFV600E遺伝子検査が推奨されています 7-12。 
 



現在、BRAF 遺伝子検査は悪性黒色腫に対する BRAF 阻害薬（ベムラフェニブ、ダブラフ

ェニブ）の適応を判定するためのコンパニオン診断薬（コバスⓇBRAF V600E 変異検出キッ

ト、THxIDTM BRAF）が承認され保険適用となっています（診療報酬点数表 D004-2 悪性腫

瘍組織検査 ヌ BRAF 遺伝子検査 6,520 点）。しかし、大腸がんに対しては、BRAF V600E遺

伝子検査は未だ保険適用とはなっておらず、体外診断薬も承認されていません。 
 

以上より、大腸がんに対し BRAF V600E遺伝子変異を検出する体外診断薬の承認および保険

適用を実現し、臨床現場で BRAF V600E遺伝子変異検査を実施できる体制を早急に樹立するこ

とが急務であると考えます。また、BRAF V600E遺伝子検査が保険適用となれば、一次治療と

して抗 EGFR 抗体薬が投与対象となる患者は現在の RAS 遺伝子野生型 50％から

RAS/BRAFV600E 遺伝子野生型（約 45％）にしぼられることで、さらなる治療の個別化によ

り患者の利益追求が可能となり、また、切除大腸がん患者 5000 人あたり約 14 億円の医療費

削減が見込まれる（参考資料１）など、医療経済の観点からも厚生労働行政に大きく寄与す

るものと考えられます。 
 
なお、現在、国内において、RAS 遺伝子変異と BRAF V600E 遺伝子変異とを同時に検出

する体外診断用医薬品の臨床性能試験（UMIN000022742）が進行中であり、承認申請中で

す。つきましては、大腸がんに対する BRAF V600E遺伝子検査の迅速な体外診断薬承認審査、

および保険償還をお願い申し上げたく、ここにその要望書を提出します。 
BRAF V600E 遺伝子検査が保険償還された後も、ガイドラインの普及を通じて検査の適正化

ならびに薬剤の適正使用について普及活動を行う所存です。何卒ご検討のほどよろしくお願

い申し上げます。 
 
＜要望事項＞ 
1．治癒切除不能な進行再発大腸がん患者に対する BRAF V600E遺伝子検査の保険適用 
2．リンチ症候群が疑われる大腸がん患者に対する BRAF V600E遺伝子検査の保険適用 
3．BRAF V600E 遺伝子検査用体外診断薬の迅速な承認 
 
参考資料１ 
RAS 遺伝子および BRAF 遺伝子検査を同時に実施した場合の保険点数を 4,000 点、新たに

BRAF 変異型と判明した患者にベバシズマブ療法が実施されると仮定して算出した。 
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