


概要／プログラム
会期／平成27年11月28日（土）13:00～17:30
会場／TKP田町カンファレンスセンター　ホール2A
　　　東京都港区芝5-29-14田町日工ビル

開会挨拶／ 13:00～13:20

○主催者挨拶／山口清次（健やか親子支援協会 代表）
○来賓ご挨拶／Nguyen Duc Minh（ベトナム社会主義共和国大使館　参事官　政治部経済協力
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　・地方関係促進担当）
○来賓ご挨拶／三宅邦明（厚生労働省　医政局　総務課　医療国際展開推進室　室長）
○来賓ご挨拶／高橋孝雄（公益社団法人 日本小児科学会副会長）

第1部 基調講演／13:20～14:00
○座長／高橋孝雄（慶應義塾大学医学部小児科教授）

小児希少難病研究の重要性と課題
○講演者／松原洋一（国立研究開発法人 国立成育医療研究センター研究所長／東北大学名誉教授）

第2部 シンポジウム（1）／14:00～15:20

小児希少難病のアジア・ベトナムの現状と課題
○座長／遠藤文夫（熊本大学医学部小児科教授）

1.先天代謝異常症の診断支援の取り組みとベトナム・アジアとの共同研究
　山口清次（島根大学医学部小児科教授／日本マススクリーニング学会理事長）
2.ハノイにおける小児希少難病診療の現状と展望
　Prof.Le Thanh Hai（ベトナム国立小児病院院長）
3.ベトナムにおける母子保健事業と小児希少難病対策の現状
　Dr. Dinh Anh Tuan（ベトナム保健省母子保健部次長）

第3部 シンポジウム（2）／15:40～16:40

アジアに向けた医療技術支援の現状と展望
○座長／山口清次（島根大学医学部小児科教授）

1.厚生労働省における医療の国際協力に関する取り組み
　谷村忠幸（厚生労働省医政局総務課 医療国際展開推進室 医療人材専門官）
2.JICAの国際医療協力
　米山芳春（独立行政法人 国際協力機構［JICA］人間開発部 次長兼保健第二グループ長）
3.日本の医療国際展開について～MEJの活動紹介
　藤村敦士（一般社団法人 Medical Excellence JAPAN［MEJ］アウトバウンド事業部長）
4.我が国の希少疾患研究の現状と今後
　山田康秀（国立研究開発法人 日本医療研究開発機構［AMED］戦略推進部 研究企画課調査役）

第4部 ワークショップ／16:40～17:25

小児希少難病の医療技術の紹介
○座長／大浦敏博（仙台市立病院小児科部長／東北大学医学部臨床教授）

1.日本国内外における新生児マススクリーニングへの取り組み
　平野一郎（株式会社島津製作所 分析計測事業部 ライフサイエンス事業統括部
　　　　　　MSビジネスユニットLC-MS/MSプロダクトマネージャー）
2.希少難病検査の国内状況と検査事業の海外展開
　平林庸司（株式会社エスアールエル 常務取締役）
3.検査技術の国際開発～積水メディカルの小児領域での取り組みについて
　井手野 晃（積水メディカル株式会社 薬物動態研究所研究開発室 主任研究員）

提言・閉会／17:25～17:30
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開会
フォーラム開会にあたり、主催者代表の一般財団法人 健やか親子支援協会理事長・山口
清次よりご挨拶を申し上げ、続いてご来賓の方々からご挨拶、ご祝辞をいただきました。

主催者挨拶／山口清次：健やか親子支援協会 代表

　長年、小児科医として先天代謝異常の研究
に取り組む中で、発症前に発見できれば、障
害を持たずに済むケースが多々あります。そ
れを見つけるため、厚生労働省の母子保健課
の指導のもと、タンデムマスという新しい方
法を日本に導入し、昨年から対象疾患が拡大
されました。その研究過程で、希少難病で苦
しむ患者さんのご家族とおつき合いするうち
に、不安と孤独の中で声を上げにくい状況に
あることがわかり、何とか支援できないものかと考え、この春、皆様のご協力で財団を
起ち上げることができました。
　日本で蓄積された希少難病の研究は、アジアの国々での関心も高く、経験や技術を提
供・支援することが国際貢献につながると考え、財団の目的としました。私自身はこの
10年、ベトナムのハノイ小児病院と姉妹提携を結び、難病の診断支援、診療支援を行っ
て参りました。今回、そのご縁でベトナムから2人の特別ゲストをお招きし、ベトナム
における小児難病の現状と取り組み、今後についてお話しいただくこととなりました。
また厚生労働省並びにJICA、メディカルエクセレンスジャパン、AMEDなど、政府関連
の方々にもご発言をいただくと共に、難病の診断や診療支援に関わる国内メーカーの方
にもお話をいただきます。財団として初めての試みですが、官民挙げて意見交換してい
ただく機会となりますので、よろしくお願い申し上げます。

•来賓挨拶／Nguyen Duc Minh：ベトナム社会主義共和国大使館 参事官

　本日はフォーラムに参加させていただき、
大変光栄に存じます。アジア全体で小児希少
難病の治療や小児の障害予防に対する関心が
高まっており、日本の協力と支援はベトナム
とアジアの諸国にとって、大きな意義を持っ
ています。フォーラム開催に向け、主催者の
努力と共催・後援機関の支援を高く評価する
と共に、心から感謝します。
　本日のフォーラムは、日本とベトナム両国
が友好協力関係を包括的かつ緊密に築いてき
た証と思います。ベトナムでは国民の健康、特に子どもの健康のケアに関心が高く、近
年の社会経済の急速な発展に伴い、小児難病の予防と治療ニーズも高まっています。ベ
トナムは過去20年間、日本の国民と政府から貴重な支援とご協力をいただいており、観
光、留学生、研修生の分野においても人材交流が活発に行われています。日本のODAに
より、多くの病院が建設されました。両国の国民感情はとても良好で、東日本大震災に
際して、ベトナム人は日本をサポートすることを熱望していました。両国にとって、お
互いの尊敬の念を維持・促進していくことが貴重な資産となり、フォーラムは両国の人
道的な協力の重要な一歩になると考えています。子どもたちは、社会の未来そのもので
す。子どもたちを育てるために両国が協力するのは、共に未来を育てることです。本日
のフォーラムの成功を心よりお祈り申し上げます。
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来賓挨拶／三宅邦明：厚生労働省医政局総務課 医療国際展開推進室室長

　財団が設立されたことをお喜び申し上げま
す。ここに至るまで関係者の皆様のご努力が
あったことと存じます。我が国は、アジアの
方々と共に医療と健康を高めていく努力を続
けてきたわけですが、大きいところでは、
1997年に寄生虫対策の国際協力として「橋本
イニシアチブ」を立ち上げ、2000年には九州
沖縄サミットにおいて感染症対策を主要議題
として取り上げ、結果、「世界エイズ結核マ
ラリア対策基金」の設立に貢献することとな
りました。厚生労働省におきましては以前より
マルチ、国際機関等を通した協力をJICAや外務省と共に進めてきましたが、その他に
2国間協力の重要性から、2年程前、医療国際展開推進室が設立されました。
　ベトナムにおいては、昨年7月に二国間協力の覚え書きを締結させていただきました。
私どもとしましては、ユニバーサルヘルスカバレッジ、つまり国民すべての方々に健康
を届けることは、その国の健康の質を伸ばすばかりでなく、そのベースにある産業の振
興にもつながると考えております。我が国の医療技術が貢献できることは大きな喜びで
あり、厚生労働省としましても、「日本とアジアの子どもたちのために」何ができるの
かを検討し、皆様と連携していきたいと思います。実り多い議論となりますようご祈念
申し上げて、ご挨拶に代えさせていただきたいと思います。

来賓挨拶／高橋孝雄：公益社団法人 日本小児科学会副会長

　日本小児科学会を代表して一言お祝いを申し
上げたいと思います。小児医療、小児医学の発
展は大きな転換点を迎え、人口動態や疾病構造
の変化を踏まえ、これからの小児科学、小児科
学会がやるべき仕事も変わっていくと感じてお
ります。そうした中で、本日のテーマは的を得
たもので、我々の進むべき方向を示していると
感じました。小児科医療、小児科学に携わるも
のは、すべての子どもたちが幸せな人生を手に
入れられることを最終目的にしています。それ
にはまず基礎医学の発展によって開発されるさ
まざまな診断、治療手段を社会に還元していく
ことが重要で、日本国内に留まらず、最終的に
は世界中の子どもたちを幸せにするために役立てていくことが必要です。今回、ベトナ
ム社会主義共和国の方々にご同席いただけたことは、大変象徴的なことであり、設立後
わずか半年あまりで、こういったフォーラムを企画された健やか親子支援協会の皆さん、
何より理事長として強いリーダーシップを発揮してこられた山口先生に敬意を表します。

3



第1部 基調講演
座長／高橋孝雄

慶應義塾大学医学部小児科教授
周産期・小児医療センター長

■PROFILE
医学部長補佐として総務・医学部病院連携・卒後研修を
担当。学外の役職は、日本小児科学会副会長・総務担当
理事、日本小児神経学会理事長、日本学術振興会大学評
価・学位授与機構専門委員など。

演題／小児希少難病研究の重要性と課題
講演者／松原洋一

国立研究開発法人 国立成育医療研究センター研究所長
東北大学名誉教授

■PROFILE
東北大学医学部卒業。
2000年～2013年東北大学大学
院医学系研究科教授（遺伝病学分
野）。2013年から国立成育医療
研究センター研究所長。
2015年から日本人類遺伝学会理
事長。
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創薬の転換期
　希少疾患について、少し違った観点からお話します。ノーベル医学・生理学賞を受賞さ
れた大村智先生は1975年に、イベルメクチンという寄生虫に対する特効薬を見つけ、世界
の保健に大きく貢献されました。当時は薬の可能性がある天然化合物、土、微生物、植物
などを世界中から集め、いろいろな物質を創り、それが何に効くのかを探りながら創られ
てきました。こうした方法は日本のお家芸であり、スタチンというコレステロールの低下
薬やタクロリムスという免疫抑制剤も日本の研究者が見つけたものです。しかし、分子メ
カニズムが明らかになってきた現在、薬はある特定の分子に作用する化合物を狙って創る
時代になっています。こうした分子標的薬が海外で続々と誕生しており、日本はそこに追
いついていない状況です。そうした中で、分子標的薬のターゲットとして希少疾患が注目
されているのです。

週刊「Nature」：白内障の事例
　週刊「Nature」に先天性白内障の2つの家系で病気の因子を見つけたという記事が掲載さ
れました。この従兄結婚の家系では、3人の子どもが生まれつき強い白内障で、その遺伝子
を網羅的に調べたところ、生まれつき体の中でラノステロールを合成する酵素を創ること
ができず、不足状態にありました。ラノステロールはコレステロールの代謝経路にある物
質で、体内にたくさんありますが、その働きはよくわかっていませんでした。発見者は白
内障の治療に応用できるのではないかと考え、白内障のウサギの目を使って、濁った水晶
体を6日間、ラノステロールの液体に浸けたところ、見事透明になりました。そこで
次に、白内障を起こした犬にラノステロールを毎日点眼すると、それもまた透明になった
のです。人間に使えるかどうかは、これからの課題ですが、このように希少疾患が新しい
薬、それも広く一般の人に効く薬を創るヒントを与えてくれているのです。
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希少遺伝性疾患
　私は30年以上、希少疾患の研究に携わっていますが、数少ない患者さんを救済するため

の慈善事業・福祉事業ではないか、収益性がないので企業は関心がないだろう、と多くの
人からいわれてきました。しかし世界は今、そういう方向に向かってはいません。これま
で遺伝子解析研究の中心は、心筋梗塞、糖尿病、関節リウマチ、癌など、多くの人がかか
る病気が対象で、日本のゲノム研究もそこに多額のお金をつぎ込んできました。その中心
がゲノムワイド関連解析で、数千・数万規模の患者さんのDNAを集め、病気を持っていな

い人の遺伝子と比べ、特徴的な遺伝子異常を見つけようとしてきました。一部は薬に結び
ついたものの、当初の予想ほどの効果はありませんでした。一例がパーキンソン氏病で
す。歩行困難になったり、手の震えで日常生活が難しくなったりする神経の病気ですが、
ゲノム解析した結果、病気と関係する遺伝子が見つかりました。この遺伝子を持つ人は2.4

倍、1.5倍、1.1倍と、この病気になりやすいのですが、これを基に1.5倍を1倍にする薬を開

発したとしても、何ともしようがありません。ところが思わぬところから、この薬に対す
る一つの治験が出てきました。ゴーシェ病という希少遺伝性疾患の研究です。小児に多い
重症な遺伝病ですが、ゴーシェ病の家系を調べると、患者の父母、祖父母にパーキンソン
氏病が多いのです。世界中の施設との共同調査でわかったのは、例えば日本人の場合、
ゴーシェ病家系の保因者、病気ではないけれども保因している人は、28倍のオッズ比で

パーキンソン氏病になりやすいのです。ゲノムワイド関連解析ではまったくひっかからな
かったので、驚きでした。
これまでの遺伝子解析研
究は、多くの人が罹患す
る心筋梗塞や糖尿病など
には、患者に共通する遺
伝的素因があるだろうと
の仮説を基に、可能な限
り、家族の症例をまとめ
て解析していました。し
かし、うまくいかないこ
とから、遺伝的素因は、
人によって異なるという認識に変わってきています。そうした中で希少遺伝性疾患が一つ
のモデルになることに気づいたのです。これまで希少遺伝性疾患の遺伝子を調べるのは困
難でしたが、最近開発された次世代シークエンス解析装置で、一人の遺伝子を網羅的に解
析することが可能になりました。これにより、多くの希少遺伝性疾患の原因が明らかに
なってきました。現在、4000種類以上の希少疾患の遺伝子検査が既に臨床的に可能で、こ

うした希少遺伝性疾患は今、世界的に注目を集め、さまざまな国で研究が行われており、
国際連携で情報共有されています。
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アメリカとイギリスの事例
　アメリカでは、NIH（アメリカ国立衛生研究所）中心にスタンフォード大学やUCLA、
ハーバード大学などが未診断疾患ネットワークを結び、希少遺伝性疾患の患者さんの診
断をつけるプロジェクトを展開しています。一方、イギリスでは、総額500億円の研究費
を投入し、10万規模の解析を行う10万ゲノム計画を起ち上げました。希少疾患を第一
に、癌、一部の感染症を解析し、患者さんに個別医療を提供すると共に、世界で初めて
ゲノム医療に保険医療制度を適用するヘルスサービスを導入しています。このように希
少遺伝性疾患には、熱い視線が注がれており、アカデミックな学術研究はもちろん、サ
ノフィ社、グラクソ・スミス
クライン社、ファイザー社、
ロシェ社といった多国籍巨大
製薬企業が急速に希少疾患分
野に進出しています。こうし
た製薬企業が乗り出してくる
のは、そこに大きな利益、将
来性が見込まれるからです。
　そもそも希少性遺伝子疾患
は、生まれつき遺伝子に異常
があるために病気を生じるも
ので、患者さんにとっては困
った病気ですが、見方を変え
れば、ある遺伝子がヒトの体内で何を起こすのか、を患者さんが身をもって知らせてく
れているのです。つまり、患者さんの病態を調べることで、その遺伝子をターゲットと
した薬を創れば、ヒトでどのようなことが起こるかが一目瞭然で、そこから創薬の貴重
な手がかりが得られるのです。

創薬実例
　希少性疾患から誕生した新しい治療薬としては、大理石骨病、遺伝性腎性糖尿病、遺
伝性低コレステロール血症の原因となる遺伝子研究から生まれた、骨粗鬆症、糖尿病、
高コレステロール血症の治療薬があります。骨粗鬆症薬を例にとると、この薬の基に
なったのは大理石骨病です。これは全身の骨が生まれてから成長期を通じてどんどん固
くなっていく病気で骨変形や
骨折、骨髄がうまくできない
ことによる重度の貧血を起こ
す重症な病気です。生まれつ
きの破骨細胞の異常により、
骨吸収障害が起こるのですが、
この中の一つの遺伝子が
RANKLタンパクをつくるこ
とが明らかになっています。
ある研究者がRANKLタンパ
クの機能を抑えれば、この病
気と同様に骨が硬くなるので
はないかと考え、抗RANKLモ
ノクローナル抗体を作ったところ、見事に効きました。今、骨粗鬆症の治療薬として世
界中で販売されています。
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　もう一つの糖尿病治療薬の発想のもとになったのは、遺伝性腎性糖尿病です。腎臓の尿
細管におけるグルコースの再吸収障害で、この病気の人は、尿に糖がたくさん出ます。血
糖値は正常なので健康診断な
どでたまたま見つかる珍しい
病気ですが、この病気の状態
を模倣すれば、尿に大量の糖
が出るため、血糖が下げられ
るのではないかと思いついた
のです。腎臓では糸球体が体
内の不要物を濾し取りますが、
グルコースという糖分は、こ
の糸球体から漏れます。漏れ
ても、体に大切な物質は尿細
管で再吸収されますが、その
時に働くSGLT2というタンパク質に対する阻害薬を創ったところ、尿に糖が出ていくた
め、糖尿病の治療薬になったわけです。糖尿を悪化させて、逆に糖尿病を治療するとい
う、これまでになかった発想の薬が誕生したのです。

希少遺伝性疾患が教えてくれること
　私が強調したいのは、希少遺伝性疾患の患者さんは社会から支援されるだけの存在では
ないということです。私たちに教えてくれていること、そこから私たちが救われているこ
とがたくさんあるのです。希少遺伝性疾患とはある意味、私たちにとって宝でもあるわけ
です。希少遺伝性疾患が明らかになってきたことで、世界中でさまざまなプロジェクトが
動き出しています。我が国でも日本医療研究開発機構の支援のもと、IRUD（未診断疾患
イニシアチブ）という研究がスタート
しました。こうした疾患は、特に子ど
もの場合、遺伝性疾患がほとんどなの
で、遺伝子を調べることで病気を明ら
かにし、患者さんの診療治療に役立て
ると共に、遺伝情報を蓄積して新しい
薬を創る、その発想の源として使うこ
とを目的として、この研究が始まりま
した。かかりつけ医で診断の付かない
患者さんは、地域のクリニカルセンタ
ー（全国17カ所）で専門医に診ていただき、その結果、遺伝子解析で解決できるかもしれ
ないと判断された場合は、成育医療センターや慶應義塾大学に検体を送っていただき、遺
伝子解析を行うシステムです。解析で診断が付いた場合は、それを患者さんの医療に役立
ててもらう一方、ここで得られた貴重なデータ、検体については、さまざまな研究者が利
用できるようバイオバンクにストックし、広く研究者に提供し、次世代の医療に役立てて
いこうと考えています。希少疾患は今、さまざまな治療法が出てきています。一つは遺伝
子治療。今までヒトでの応用はできませんでしたが、いくつかの疾患で普通の医療として
行えるようになっています。医療の進歩が希少遺伝性疾患の治療にも応用できるようなレ
ベルに近づいているのです。
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第2部 シンポジウム（1）
テーマ：小児希少難病のアジア・ベトナムの現状と課題

座長／遠藤文夫
熊本大学医学部小児科教授

■PROFILE
1976年熊本大学医学部卒業。1982年から1984年ま
でアメリカのエモリー大学小児科に留学、遺伝医学の
研究に従事。帰国後、熊本大学小児科に勤務、先天性
代謝異常症などの診療にあたる。1997年より現職、そ
して、2007年から2013年まで日本先天代謝異常学会
理事長に就任。

シンポジウム（1）では、熊本大学医学部小児科教授の遠藤文夫氏を座長に迎え、「小児希少難病の
アジア・ベトナムの現状と課題」をテーマに、３名の講演者の方にそれぞれの立場からご発表いただ
きました。

9



シンポジウム（1）
基調講演に続く、シンポジウム（1）では、「小児希少難病のアジア・ベトナムの現状と課題」を
テーマに、それぞれのお立場からお話を伺いました。

講演１／先天代謝異常症の診断支援の取り組みとベトナム・アジアとの共同研究

山口清次：島根大学医学部小児科教授／日本マススクリーニング学会理事長

小児科医として先天代謝異常の研究に携わり、生まれて間もない新生児の病気の早期発見
と治療を行う新生児スクリーニングのプロジェクトにおいて、ベトナムとの共同研究に取
り組んできました。

●希少疾患の診療技術の進歩
        　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　小児科領域のトピックスは、発展途上
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　国では栄養の問題や感染症、下痢が主要
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　なテーマです。一方経済発展を遂げた先
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　進国では、アレルギー、小児がん、神経
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　疾患、遺伝性疾患、代謝異常、あるいは
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　障害児予防が主要なテーマとなっていま
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　す。最近、経済発展を遂げたアジア新興
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　諸国でも同様に、小児科領域のテーマが
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　先進国型に変わりつつあります。日本の
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　母子手帳がアジア諸国に輸出されている
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　ように、日本の進んだ小児保健システム
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　に関心が高まっています。
　私は、希少難病である有機酸代謝異常の研究を行ってきました。診断されないと原因不
明の突然死、けいれん、発達遅滞などをきたします。この診断には、質量分析という技術
（GC/MSやタンデムマス）で尿や血液の微量成分を分析しなければなりません。しかしア
ジア新興諸国の中には、必要性が高まっても、質量分析技術は熟練と知識を必要とするた
め、導入するにはバリヤーがあり、容易に踏み出せない国もあります。
　そこで私たちは、日本のメーカーの島津製作所と共同研究で質量分析データの自動解析
・自動診断システムを開発しました。このシステムは初心者に優しいため専門家の少ない
アジア諸国で大変喜ばれ普及しつつあります。ここ数年間アジア諸国と共同研究とい う形
で代謝異常症の診断サービスをして、国あるいは民族によって代謝異常症の頻度疾患の種
類が異なることもわかりました。同時に共同研究したアジア諸国ではこれらの機器の必要
性が理解されるようになりました。
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●新生児マススクリーニング
　知らずに放置するとやがて障害の発生するような代謝異常症を、新生児期の症状
が出ていないうちに発見して障害を予防する事業を「新生児マススクリーニング」
と言います。この事業は、現在多くの先進諸国で行われていますが、小児の障害予
防の観点から、大変優良な公衆衛生事業と言われています。日本では1977年からこ
の事業が始まりました。さらに2014年度からタンデムマス法が導入され、対象疾患
が著しく拡大されました。
　現在アジア諸国で、タンデムマス法ま
で取り入れている国は日本のほか、台湾、
韓国、香港、シンガポールのみです。経
済発展を遂げたアジア新興諸国では、最
近急速に関心が高まり、試験研究が行わ
れています。このスクリーニングには、
タンデムマスやGC/MSという高価な分
析機器が必要で、また分析技術や病気に
関する知識等の診断技術も必要とします。
　アジアで最初に新生児マススクリーニングを開始し、蓄積した経験を持つ日本が
中心となって、積極的に技術支援、診断支援、人材育成に関わるなら、アジアの子
どもたちの障害予防に貢献し、各国の小児科の診療技術向上に貢献すると思われま
す。また新生児マススクリーニングに関わる産官学が連携してオールジャパン体制
で、積極的にアジア諸国との交流を進めてゆけば、結果的に日本の国益にもつなが
ると思います。
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講演2／ハノイにおける小児希少難病診療の現状と展望

ベトナムにおける小児医療の全体像、希少疾患の現状、そして希少疾患の今後の方向性に
ついてお話いただきました。

●ベトナムにおける小児医療
　ベトナムの人口は約9100万人ですが、
55の少数民族があり、そのほとんどが山
岳地帯に住んでいるため、医療提供上の
課題となっています。ベトナムにおける
5歳未満の小児の先天性疾患による死亡
は、2010年には22％でしたが、2012年に
は16％となりました。
　 5歳未満の小児の死亡率は低下してお
り、2010年には国連のミレニアム開発目
標を達成いたしました。将来的に希少疾
患を含めて予防によって死亡率を下げな
ければなりません。希少疾患についてベ
トナムの場合には公式の統計がありません。希少疾患の80％が遺伝的な原因があるとされ
ており、また希少疾患の50％は小児でも見られます。
●希少疾患の疾患管理の現状
　国立小児病院（NHP）の病床数は1200で、北部の人口約3000万人をカバーしています。
希少疾患については、3つの部門で全国をカバーしており、臨床部門ごとにレジストリーを
行っています。レジストリーのデータによると、先天性甲状腺機能低下症が1150症例、
デュシェンヌ型筋ジストロフィは1100症例、骨形成不全症は280症例、ターナー症候群は
197症例、プラダーウィリー症候群は81症例、ベータ細胞障害（先天性抗インスリン血症も
含めて）93症例、単一遺伝子糖尿病31症例などとなっています。
　慢性病態を含めた希少疾患については、サポートグループが重要な役割を果たすため、
患者とその家族のための支援団体の年次会合を開催しています。先天性副腎皮質過形成症
の場合には10年以上前から実施しています。
　希少疾患の患者さんのQOLも重要で、7歳の時に先天性副腎皮質過形成症の診断を受け
た女性がホルモン補充療法を受けて健康な赤ちゃんを出産した例もあり、全国のサポート
グループをつくって定期的に会合を開いています。
　先天性代謝異常については、10年以上にわたって山口清次教授にご支援いただき、高リ
スクの小児2405症例についてスクリーニングを実施、240症例が見つかりました。早期診
断・早期治療により、死亡率は2004年の52％から2014年には9％にまで下げることができま
した。小児希少疾患の分子検査や診断のための機器は高価なので、政府保健省に政策とし
て検討を要請しています。同時に国内外の協力ネットワーク、全国レベルのレジストリー
体制の構築、人材育成、サポートグループにも力を入れ、小児希少疾患に関しては、健康
保険で治療ができるよう政府に要請しています。

Prof.Le Thanh Hai：ベトナム国立小児病院（NHP）院長
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講演3／ベトナムにおける母子保健事業と小児希少難病対策の現状

産科の医師として保健関係の活動をされてきたご経験から、ベトナムにおける母子保健事
業と小児希少難病の対策の現状についてお話いただきました。

●ベトナムにおける母子保健事業
　ベトナムではコミューンと呼ばれる地域
単位がありますが、そのコミューンセンタ
ーに助産師のいる割合は、95％以上となっ
ています。清潔な水のある世帯は全体の85
％、適切なトイレのある世帯が全体の61％、
予防接種拡大プログラムの対象となってい
るのが97％、そのうち麻疹が95％となって
います。避妊普及率が72％、妊婦健診につ
いては3回以上が全体の86％、熟練助産師
による出産は全体の97％、産後ケアが全体
の87％となっています。
　出産10万件あたりの妊婦の死亡率は、1990年と2014年を比較すると244件から54件に改
善しました。新生児死亡率は2014年には12.0‰だったので、目標まであと少しのところで
す。一方、乳児死亡率（IMR）は14.9‰で、MDGSミレニアム開発目標が14.8‰でしたの
で達成可能と思います。唯一、達成が難しいのが5歳未満の死亡率で、これは医療面だけで
なく、事故などの原因も含まれているためです。死亡率には地域差があります。例えば、
新生児死亡率は、都市部に比べ、山岳地帯は約2.5倍になっています。同様に乳児死亡率、
妊婦死亡率も山岳地帯は都市部の3倍にもなっています。
　Hai先生からもお話がありましたが、乳児死亡率や5歳未満死亡率も減少してきているも
のの、新生児死亡率はまだ高い状況です。その主な原因は早産、先天的奇形、感染症など
です。また低体重児は減っているものの、依然高いレベルにあり、発育不全も高いレベル
です。低体重児発育不全がある一方で過体重、肥満も見られることから、栄養面において
二重の負担が存在します。農村地帯においては村の助産師の導入、クリーンデリバリー
キットの導入、コミューンレベルでは、日本に倣って母子手帳や家族計画を導入します。
　またWHOの勧告に基づく基本的な産科救急ケアや早期新生児ケアの導入、小児救急の統
合管理や保護管理、EPIの導入を行います。地区や州レベルでは、包括的な産科救急ケア、
なかでも輸血や帝王切開の導入を円滑に進めていきます。母子接触プログラムとしてカン
ガルーケア、出生前あるいは新生児のスクリーニングを行います。出生前あるいは新生児
の検査ですが、国の人口家族計画プログラムに基づいて行われ、2011年から全国的に導入
されていますが、対象は妊婦と新生児のすべてです。出生前スクリーニング検査は超音
波、ダブルテスト、トリプルテスト、胎盤の生検やコンサルテーション、新生児の検査と
しては、濾過紙を使った代謝異常検査、TSH、G6PD、カウンセリングマネージメント、モ
ニタリングなどです。現在、保健省は政府に対して出生前健診、新生児検査（マススク
リーニング）の時期に関して2020年までの計画を提出しており、2020年には妊婦50％、新
生児80％をカバーすることを目指しています。

Dr. Dinh Anh Tuan：ベトナム保健省母子保健部次長
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第3部 シンポジウム（2）
テーマ：アジアに向けた医療技術支援の現状と展望

座長／山口清次
島根大学医学部小児科教授

■PROFILE
1975年岐阜大学医学部卒業後、岐阜大学小児科、徳
島大学酵素研、信州大学医学部生化学、米国エール大
学遺伝学などで研修を経て、1993年より現職。

シンポジウム（２）では、主催者代表で島根大学医学部小児科教授の山口清次を座長に、「アジア
に向けた医療技術支援の現状と展望」をテーマとして、官を代表する４名の方に日本で蓄積した研
究実績や技術をいかにアジアに展開していくかについてお話いただきました。
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講演1／厚生労働省における医療の国際協力に関する取り組み

政府が目指す医療の国際展開の流れと厚生労働省における具体的な取り組みについてお話
いただきました。

●健康医療戦略
　2014年（平成26年）に健康医療戦略が閣
議決定され、医療技術・医療サービスを提
供できるように、よりよい国内環境を整備
し、健康長寿社会を形成していくこと、そ
して海外にそれらを展開し、医療の質向上
に寄与していくという基本的方針がありま
す。保健医療の国際展開をしていくにあた
って、関係府省庁が協力して一体となり、
多様な支援を活用して取り組むというもの
になっています。
　また、制度作りなど、保健医療基盤をつ
くり、それと合わせて医薬品、医療機器、
医療技術等の海外展開を考えています。ODAのような強力なツールに加え、今までにな
い官民連携のスキームとして、「GHIT」のように、熱帯病などのなかなか研究されにく
い分野についても、官民が連携してファンドをつくり、研究支援を行っていくという動き
も出ています。
●平和と健康のための基本方針と厚生労働省の取り組み
　2015年9月に健康・医療の推進本部で決定された「平和と健康のための基本方針」は、
国際保健の外交戦略に替わる形でまとめられた方針です。3本の柱があり、一つには、政
府全体で国際協力に取り組み、健康安全保障体制を整えていこうというものです。二つ目
に、誰もが保健にアクセスできる環境、ユニバーサル・ヘルス・カバレッジをつくり、そ
して、三つ目に、それを進めていくにあたって、医薬品や医療機器、医療技術などのサー
ビスも含めて海外協力を展開していきます。
　厚生労働省でも、WHOを通したマルチの協力のみならず、二国間協力を進めていま
す。医薬品や医療機器という技術的なことから保険制度や薬事規制などの制度的な協力を
含めて、共有できる日本の経験や知見を拡げていくというものになっています。
　現在、保健省と協力関係を結んでいる国が14カ国あり、ベトナムとは、平成26年3月に
協力覚書を結び、社会保障制度や人材育成、医療技術といった幅広いことについて協力し
ています。国立国際医療研究センターは、保健分野において、国際協力の中心的な役割を
果たしており、専門家の派遣や人材育成などを行っています。ベトナム協力案件の一つ
に、小児癌の診療能力強化があり、フエ中央病院、ハノイ小児病院と小児癌の治療や診断
などの協力を行っています。
　2014年のASEAN特別首脳会合で安倍総理から我が国の経験・知見を活用してASEAN地
域全体の保健水準を上げていくことに貢献するため、ASEAN健康イニシアチブを推進し
ていく旨を表明しました。アジア諸国との協力関係を強化し、各国のニーズに応じた協力
を行っていきます。目標としては、今後5年間で8000名の人材育成を目指すということを
打ち出しており、また、日・ASEAN健康フォーラムという形で、知見を共有する場など
を作っていきます。

谷村忠幸：厚生労働省医政局総務課 医療国際展開推進室 医療人材専門官
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講演2／ JICAの国際医療協力

JICAの国際医療協力全体の概要とベトナムの事例、そして小児希少難病支援に向けての
可能性についてお話いただきました。

●国際医療協力の概要
　国際医療協力の全体概要ですが、ODAは政府
方針に則って実施されており、 JICAの事業も
「平和と健康のための基本方針」に沿って実施
されています。JICAの取り組みとしては、保健
システム強化を通じたUHC達成への貢献、母子
保健の改善、そしてエボラ蔓延国の復興と感染
症対策について重点的に協力を進めています。
　また、国際社会が定めた2030年までの持続可
能な開発目標（SDGs）に則って、非感染性疾
患（NCD）についても、今後、重視していく方
向で考えています。
　JICAの事業規模はトータルで年間約1兆3千億
円で、世界最大の2国間援助機関となっています。
主に技術協力、円借款といわれる有償資金協力、無償資金協力を活用して事業を実施し
ています。JICA事業予算のうちの保健医療分野の予算は、全体の3％程度です。今後は最
も予算が大きい有償資金協力において、保健医療分野の事業を増やしていくことを考え
ています。現在、母子保健の改善、感染症対策、保健システム強化、非感染性疾患など
の分野で、アジア、アフリカ、中南米など世界中で100件以上のプロジェクトを実施して
います。
●母子保健分野の国際協力
　母子保健分野の事業内容としては、母子手帳の配布などを含めた母子継続ケアの推
進、母子保健を入り口としたUHCの推進、そして母子栄養分野などです。母子保健の協
力は、課題が深刻なアフリカを重視しています。また、今までアジアで培った財産を活
かし、アジアと協力しながら、アフリカ等の支援を進めていくことも考えています。例
えば、母子手帳については、インドネシアが中心となって周辺国やアフリカの母子手帳
の普及への支援などを進めています。
　一方、アジアに対しては、従来型の母子保健の協力のみならず、相手国の状況に応じ
て非感染性疾患、小児希少難病のような 、これまでODAで扱ってこなかった新しい課題
にも取り組んでいく必要があると考えています。
　ベトナムに対するODAの方針は、ガバナンスの強化、成長の促進、脆弱性への対応の
３つが重点分野となっています。保健分野では、医療人材の育成、保健医療システムの
強化、医療機関の施設整備の協力を引き続き行っていきます。直近では第2チョーライ病
院への有償資金協力が決定しています。それから感染症対策、またUHCへの支援とし
て、健康医療制度等の整備に対する支援、母子健康手帳普及に対する支援を包括的に実
施しています。
　最近は、日本企業やNGO、大学などからの提案事業、日本の市民参加型の事業が増え
ており、ICTを活用した事例をはじめ、市民参加型による車椅子を利用したリハビリモデ
ルの開発、老年ケアの協力なども行っています。小児希少難病支援についても、JICAが
支援しているコア病院から省病院、群病院への人材育成のプログラムや、母子健康手帳
や健康医療保険のような制度支援など、既存事業と連携していく可能性も考えられると
思います。

米山芳春：独立行政法人 国際協力機構[JICA] 人間開発部 次長兼保健第二グループ長
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講演3／日本の医療国際展開について～ MEJの活動紹介

日本の医療サービス・医療機器をパッケージとして医療の国際展開に取り組むMEJの活動
についてお話いただきました。

●民間案件のハブ機能として
　初めに医療国際展開の背景等についてご説明
すると、MEJは日本の優れた医療サービス・
先進的な医療機器を有していることを背景とし
て、相手国の発展に寄与する持続的な事業展開
としての医療の国際展開を目指しています。
　MEJは2013年の日本再興戦略において、日本
の成長戦略の一環として医療の国際展開を推進
していくために組織の拡充が図られ、2013年当
時 1カ所だった海外における医療拠点を、2020
年には10カ所にするという具体的な定量目標を
掲げています。MEJは民間案件のハブ機能とし
て、相手国政府、保健当局、医療機関等の情報の窓口となって案件化に取り組んでいま
す。次にMEJの概要についてご説明すると、世界並びに日本の医療への貢献や日本経済、
互恵的国際関係に寄与するという理念のもと、医療の国際展開に取り組んでおり、海外の
患者を日本で診断・治療する「インバウンド事業」と、日本の医療拠点を海外に設置する
「アウトバウンド事業」の双方に取り組み、この2つを両輪として国際展開を進めていま
す。MEJは医療界と産業界の協力により運営されており、医療機器メーカー、医療コンサ
ルタント、金融機関など、一般企業が会員として参画している組織です。
●今後の取り組み
　今年度の取り組みは4点あり、①アウトバウンド事業の強化、②インバウンド事業にお
ける新しい取り組み、③医療国際展開協力フォーラムで国際展開にご協力いただける医療
機関等を組織化し、アウトバウンド、インバウンドを促進していこうという取り組み、④
経産省と民間企業が医療新興国へミッション派遣を行い、日本の医療の認知度向上・優位
性のアピールを行うという官民ミッションです。アウトバウンド事業については、イン
ド、インドネシア、カンボジア、タイ、ロシア、トルクメニスタン、フィリピン、ブラジ
ル、ベトナム、ミャンマーにおいて日本式医療の拠点化を推進すべく、12のプロジェクト
を支援しています。各プロジェクトの事業内容は、日本式の診断センターを設置するとい
うもの、日本の医療機器に触れて、機器の使い方を学んでいただくトレーニングセンター
事業の2つが典型的な事業内容です。
　ベトナムについては、国際医療福祉大学がベトナムのホーチミンに人間ドックセンター
の開設準備を進めている事業や、日本のコンタクトレンズメーカーが日本型のコンタクト
レンズをベトナムで普及させるための事業などです。

藤村敦士：一般社団法人Medical Excellence JAPAN ［MEJ ］アウトバウンド事業部長
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講演4／我が国の希少疾患研究の現状と今後

医療分野の研究開発と環境整備に取り組むAMEDの活動についてお話いただきました。

●中核的な役割を担う機関として
　AMEDは、医療分野の研究開発における基礎から
実用化までの一貫した研究開発の推進と成果の円滑
な実用化、そしてその研究開発のための環境整備を
総合的かつ効果的に行うため、医療分野の研究開発
及びその環境整備の実施や助成等を行っている組織
です。組織としてタテ割りにならないよう、7つの
課題（疾患）に基づいて構成された各課に対して、
横軸を通す形で、産学連携部や国際事業部などの5
つの事業部が絡んでいくという組織構成となってい
ます。AMEDは医療分野の研究開発、その環境整備
に関する中核的な役割を担う機関として、文部科学
省や厚生労働省・経済産業省において計上されてき
た医療分野の研究開発に関する予算を集約、基礎段
階から実用化まで一貫した研究のマネジメントや知的財産に関する専門家、臨床研究、
治験をサポートする専門スタッフなどのスペシャリストによる研究支援を行います。
　AMEDでは、PD（プログラム・ディレクター）、PS（プログラム・スーパーバイ
ザー）、PO（プログラム・オフィサー）制を採っており、担当の先生方がプログラムを
管理し、進捗を見ながら研究者をサポートし、それに対して評価委員が評価を行います。
成育疾患の克服に向けて、予防・診断・治療法の開発並びに小児期における障害の予防、
母性及び児童の健康の保持増進等に資することを目的とした成育疾患克服等総合研究事
業において今後、大きくなってくるのが生殖補助医療等に関する研究です。そして妊娠
しても生まれて来られない、あるいは生まれても障害を持ってしまうような、母性に係
る疾患、妊娠・出産期の母児の疾患、小児の慢性疾患、先天性の疾患や新生児期・乳児
期の疾患などに関する研究が中心になっていくものと思われます。
　AMEDではファンディング・エージェンシーということで、経済産業省、文部科学省、
厚生労働省の研究費を一元化し、無駄なく配分していくことが大きな役割となっていま
す。各国のファンディング・エージェンシーが参加する国際コンソーシアムに2015年7月
に参加しましたが、情報共有することが患者さんのメリットになり、診断がつかない患者
さんの助けにもなるだろうと考えています。
●IRUD
　松原先生に研究開発代表者をしていただいているプログラムで、オールジャパン体制で
希少・未診断疾患について体系的に診療する医療システムの確立を目指しており、AMED
が最も力を入れていた事業です。IRUDの目的は、希少（Rare）・未診断（Undiagnosed）
疾患患者に対してきちんと診断をつけて､体系的に診療する医療システムで、2011年4月
に設立された国際希少疾患研究コンソーシアムは、17カ国が加盟し、診察や分子生物学的
解析を行うことで情報を共有し、臨床開発を進め、それぞれに対する診断方法だけでな
く、治療法を提供することを目的とした団体で、そこにAMEDが加盟しており、国際連携
によって、この領域をますます進めていきたいと考えています。

山田康秀：国立研究開発法人 日本医療研究開発機構[AMED]戦略推進部 研究企画課調査役
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第4部 ワークショップ
テーマ：小児希少難病の医療技術の紹介

座長／大浦敏博
仙台市立病院小児科部長
東北大学医学部臨床教授

■PROFILE
東北大学医学部卒業後、徳島大学医学部酵素化学部門
留学、東北大学大学院医学系研究科博士課程修了。米
国Yale大学人類遺伝学講座留学。その後、東北大学小
児科准教授などを経て、2008年仙台市立病院小児
科、2013年より現職。

ワークショップでは、仙台市立病院小児科部長の大浦敏博氏を座長に迎え、「小児希少難病の医療
技術の紹介」をテーマに、日本の最先端の医療技術を開発されている企業の方から、タンデムマス
スクリーニングや代謝異常の精密検査を支える技術的な進歩についてお話いただきました。
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講演1／日本国内外における新生児マススクリーニングへの取り組み

国内で初めてタンデムマス装置を開発、メーカーの立場から新生児マススクリーニングに
取り組まれてきた活動についてお話いただきました。

●国内での新生児マススクリーニング
　島津製作所のメイン事業としては、分析計測
機器関連、医療機器関連、産業機器関連、航空
機搭載機器関連の部門があり、私が所属する分
析計測機器部門のMSビジネスユニットのMSと
は“マススペクトロメトリー”の略で、質量分析
装置を作っています。新生児マススクリーニン
グやタンデムマスには“マス”という英語が使わ
れていますが、新生児マススクリーニングの
“マス”は、マスメディアと同じ“大衆”という意
味合いが含まれており、タンデムマスの“マス”
は、質量分析の“質量”を表しています。
　新生児マススクリーニングが国内で始まった
のは1960年代で、1977年から皆保険となって、
すべてサポートされることになりました。しか
し、タンデムマスを使ったものではなく、アメ
リカのロバート・ガスリー氏が開発した手法で、
ろ紙を使って血液を採取して測定することから
始まった技術です。日本国内でタンデムマスによる新生児マススクリーニングが始まった
のは2004年からで、25種類の疾患がタンデムマスによって検診可能であることがわかって
きました。その後、2011年に厚生労働省から各都道府県に対してタンデムマスを用いたマ
ススクリーニング検査の導入検討を要請する文書が送られ、装置が導入されました。新生
児マススクリーニングのスタート時点では、フェニルケトン尿症、ホモシスチン尿症、メ
イプルシロップ尿症、クレチン症、先天性副腎過形成、ガラクトース血症の6疾患が対象
で、その後、トータル28疾患で可能になりました。
●タンデムマス法について
　質量分析にはさまざまなタイプがあり、代表的なトリプル四重極型質量分析計は、MS1
とMS2という質量分析計を直列に並べていることからタンデムマスという言葉ができてい
ます。測定では、赤ちゃんのかかとなどからろ紙を用いて採取した血液をサンプルとして
使います。質量分析は分子量の異なるものを同時に測定できるので、対象疾患を増やすこ
とで、さまざまな疾患の解明につながる利点があります。海外メーカーと当社の機器を比
較したところ、2万検体のサンプル測定で、9つのアミノ酸、アシルカルニチンに対して良
好な近似値が得られました。試薬ベンダーが用意したクオリティコントロールサンプルを
使って評価した結果でも良好な再現性が得られ、こうした海外の試薬ベンダーとの協業も
行っていることから、近い将来、当社の機器がタンデムマススクリーニングに使われる時
代が来ると考えています。試薬メーカーから提供されたろ紙血サンプルを使ったクロマト
グラムでも良好なデータが得られており、LC-MSによるステロイドの分析も現実味を帯
びてきていると思います。質量分析計を使うことで新生児マスのみならず、臨床関係の仕
事に貢献できると考えています。

平野一郎：株式会社島津製作所 分析計測事業部 ライフサイエンス事業統括部
　　　　　MSビジネスユニットLC-MS/MSプロダクトマネージャー

20



講演2／希少難病検査の国内状況と検査事業の海外展開

医療行政の改革やICT革命、グローバル化による検査技術の標準化など、臨床検査を取
り巻く環境変化にある中で、検査事業の国内状況と海外展開についてお話いただきまし
た。

●SRLについて
　SRLは特殊検査で1970年にスタートした会社で、
国立病院を含め、診療所開業医の医師の方から依頼
を受けています。全国のビジネスブランチは94箇所、
ラボは40あり、全国のラボで年間4億テストを実施、
特殊ラボでは年間5～6千万テストを実施しており、
項目数は約4500になります。
　特殊検査については、特殊なラボで実施するため、
採血してから検査するまでのデリバリー状況、つま
り冷蔵や凍結、室温での運搬といった温度管理鮮度
管理など、採血した検体がその状態のまま検査でき
るかを、臨床の先生方に情報共有させていただき、
診療への影響の有無についてご判断いただくことが
重要と考えております。
　特殊分析については100台を超えるHPLCを保有し
ていますが、高感度・高精度ということで新しい質量分析に移行していく必要がありま
す。チロシンやアミノ酸などの項目、特にアミノ酸についてはHPLCで測定していまし
たが、島津製作所と和光純薬の試薬を用いて新しいアミノ酸分析の開発・導入を行って
いる状況です。今まではHPLCですが、徐々に技術的な進歩によってLC-MSやGC-MS、
さらにはLC-MS/MSといった分析装置で測定するようになると思います。遺伝学的な検
査についてはPCRやシーケンサー、酵素活性法といった手法を使うことになります。現
在PCR法から次世代シーケンサーを使ったエクソソームなどの新技術に取り組み、新し
い項目についてより高精度で迅速な解析ができるよう開発に取り組んでいます。
　現在、対応できる検査として一般検査、生化学分析検査、病理検査等いろいろありま
すが、分離分析の中では、質量分析計での測定や遺伝子検査などの分析結果をいかに役
立つデータとしてお返しできるかどうかが重要になり、専門医のコメントを臨床に役立
たせていく仕組みが必要になると考えています。現在、特殊ラボで年間2000の医療機関
から50項目群の検査を受託し、年間約１万件の検査を実施し、有機酸スクリーニングを
含めて臨床の先生方に検査結果をお返ししています。
●海外展開について
　 SRLはみらかホールディングスに属し、アメリカの病理会社Miraca Life Sciences、小
児医療に造詣の深いBaylor大学などとラボラトリーネットワークを構築、2014年には合
弁会社BMGLを設立し、遺伝学的検査に関してBMGLと技術連携しています。
　一方アジアでは、各国に展開、特に北京では染色体検査、ベトナムのハノイでは自社
ラボを運営しています。ベトナムの子会社JCLVは2012年4月からSRLが直接運営してお
り、血液と生化学を中心に個人向け検査サービスと医療機関向け検査サービスとして、
血液・尿・一般生化学と腫瘍マーカー、ホルモン関連検査と感染症検査を実施していま
す。臨床検査を通じて、グローバルにおいても健康で豊かな社会創りに貢献するため、
グローバルで活躍できる人材を育成し、医療の原点を見つめながら、病院検査室、医師
会検査室との連携、院内検査など、海外で貢献できる仕組み作りを考えていきます。

平林庸司：株式会社エスアールエル 常務取締役 信頼性保証部門・商品企画開発部門部門長
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講演3／検査技術の国産開発～積水メディカルの小児領域での取り組みについて

検査技術の国産開発をテーマに、小児領域における新たな取り組みについてお話いただ
きました。

● 3つの事業領域について
　弊社事業は3つの柱があり、最も大きい検査事業で
は体外診断薬をはじめ、それらを測定するための分析
装置、プラスチック製の真空採血菅などを扱っていま
す。医薬事業では、腰痛の貼り薬や赤ちゃんの咳止め
用貼り薬、医薬品の原材料となる原薬の製造などを行
っています。薬物動態事業では、医薬品開発における
研究開発支援を行っており、主に製薬メーカーが化合
物を見つけて薬にする際の前臨床に関わる各種試験を
製薬企業などから受託しています。受託試験では、
LC-MS／MSを使った薬物の濃度測定などを行ってお
り、最新のタンデムマス機を使用し、より精度の高い
薬物濃度測定を行っています。検査事業では、主に血
液凝固、糖尿病、脂質、リウマチ、感染症といった領
域での製品開発を得意としております。一方で妊娠出
産、新生児の領域、乳幼児や小児の検査試薬も取り扱
っています。新生児の領域では、2015年8月に先天性代謝異常に使用するタンデムマスス
クリーニング用のキット「NeoSMAATTM」を発売し、この領域で貢献できるようになり
ました。
●新たな試み
　タンデムマススクリーニングは、検体（ろ紙血）が分娩施設から検査施設に送られた
後、ろ紙血からの各種マーカーの抽出（前処理）、タンデムマスによる測定を行い、疾
患の有無を判定する流れとなっています。疾患の疑いのある検体が見つかると、中核医
療機関で精密検査が行われ、診断が確定されます。私どもはこの流れの中で、タンデム
マスにサンプルを供するための前処理で使用する試薬の提供と確定診断を行う製品の開
発を島根大学と連携しながら行っています。試薬については欧米メーカーが先行してお
り、私たちは後発メーカーとして参入しましたので、お客様のニーズを反映した製品の
開発を心がけています。一例を挙げると、すべての試薬を液状試薬化することで、お客
様の試薬調製時のご負担を軽減することができました。精度管理用ろ紙血は、検査施設
での測定精度を管理するために使用する製品で国立成育医療センター研究所に技術指導
いただいたものです。ガードカラムは、測定機器をサンプル中に含まれる汚れから守る
ための製品で、機器が汚れると測定感度が落ちるという経験からヒントを得て開発した
ものです。このように各機関からご協力いただいた国産試薬を今後はアジアを中心とし
た海外でも使用できるようにしていければと考えています。最後に精密検査用のアシル
カルニチンの濃度測定法の開発について説明します。マススクリーニングで見つかった
陽性の検体は精密検査で確定診断されます。マススクリーニングは大量の検体に対して
すぐに評価して疾患の可能性の有無を判定することが重要であるため、カラム分離を行
わないスピード重視の測定系となっています。それに対し、現在取り組んでいる精密検
査用の測定方法は、 分離分析用カラムを用いて、血清中のアシルカルニチン類を分離し
て測定できるので、より正確な測定値が得られ、精密な判定ができるのではないかと期
待しています。今後は臨床検体を用いた評価を行い、実用化の検証を行っていきます。

井手野 晃：積水メディカル株式会社 薬物動態研究所研究開発室 主任研究員
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提言

提言１／タンデムマス・スクリーニング・パッケージのアジア展開

約15年間の試験研究を経て日本では、2014年度から小児の障害予防事業としてタン
デムマスを導入した拡大新生児マススクリーニングが開始された。マススクリーニン
グには、検査機器、試薬、あるいは治療関連メーカー等に加えて、診断、治療のノウ
ハウが不可欠である。日本で蓄積されているこれらをパッケージ化し、これから始め
ようとするアジア新興国を中心に、技術移転をすすめるとともに、各国の大学や病院
および患者会とのネットワークを構築し、母子保健事業における国際貢献を果たして
いくべきである。

提言２／希少難病のデータを活用した創薬ができる環境を構築

希少難病の臨床情報、培養細胞などの試料、および遺伝子解析データを利用して、研
究機関と製薬会社が情報共有をしながら、希少疾患の情報から創薬開発につなげてい
く環境を構築していく必要がある。産官学連携での開発環境整備が急がれる。

提言３／小児希少難病に関するコンサルティングサービスの拡大と研修

小児希少難病の診療において、主治医と専門医を結びつけるコンサルティングサービ
ス体制を構築して、患者家族への情報提供および診療技術向上を図るとともに、医療
関係者等を対象とした研修会等を企画して基礎知識の普及を図る必要がある。

提言４／アジア小児希少難病支援サミットを官民連携で開催

「アジア小児希少難病支援サミット」のような機会を設けて、アジア各国とのネット
ワークを強化し、官民連携して日本からの希少難病克服に向けた情報発信の機運を盛
り上げる必要がある。

一般財団法人　健やか親子支援協会
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