
(1) 新しい新生児マススクリーニング ～重症型原発性免疫不全症を中心に～ 
 

[講師]  野崎 昌俊 （大阪母子医療センター 周産期・小児感染症科 部長  
/ 新生児科 副部長） 

 
[要旨] 

原発性免疫不全症(primary immunodeficiency diseases: PID)は、生まれつき病原体に弱

く、易感染性を示す疾患群のことで、大きく 10 の病型に分かれ、400 種類以上の疾患が明

らかになっている。そのうち、抗体産生不全と細胞性免疫不全の両方を合併する重症複合

免疫不全症（severe combined immunodeficiency: SCID)や B 細胞欠損症(B cell deficiency: 
BCD)は最も重症である。感染症を繰り返す前に診断すれば、ガンマグロブリン投与、造血

幹細胞移植などの治療を行うことで予後が改善する。脊髄性筋萎縮症(spinal muscular 
atrophy：SMA)は生まれつき SMN1 遺伝子が欠失し、脊髄の前角細胞の変性により筋萎縮

と進行性の筋力低下がみられる。重症型では乳児期に運動発達が停滞し、気管切開や人

工呼吸器等の医療的ケアが必要となる。近年、治療薬（遺伝子治療薬・核酸医薬品）の開

発がすすみ、予後が画期的に改善している。 
大阪母子医療センターでは、2020 年 8 月より、SCID、BCD の同時検査を他の自治体に

先駆けて開始した。公費で行われている先天性代謝異常等の新生児マススクリーニングと

同時に濾紙に採血を行い、核酸を抽出し、リアルタイム PCR により TREC（T cell receptor 
excision circles）、KREC（Ig-kappa recombination excision circles）を測定することでスクリー

ニングが可能である。更に、抽出した核酸を用いて SMA も同時にスクリーニングできる体制

を整え 2021 年 10 月から追加した。約 30,000 人/年の新生児が検査を受けており、これまで

に、110,000 人以上の検査を実施した。1 名が BCD と診断され、感染症をおこす前に加療

することができた。SMA は 1 例診断され、速やかに治療を行い良好な予後を得ている。また、

TREC、KREC の測定により、様々な原因によって、免疫機能が低下していることがわかって

きた。新生児集中治療室においても TREC、KREC が低値を示す症例が散見され、我々新

生児科医にとっても重要な検査である。 
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(2) 臨床現場における「もやもや」と臨床倫理コンサルテーション 
 
[講師]  深谷 基裕 （愛知医科大学看護学部母子看護学領域（小児看護学）） 
 
[要旨] 
医療やケアの現場は，倫理的な問題が多く存在します。そして，倫理という言葉は，臨床

現場で何か問題が起きた時に使用されることが多く，「倫理」という言葉を聞くと「何か厄介な

ことが起きたかもしれない」と察する人もいると思います。倫理的問題は，これまで病棟，外

来など各セクションのなかで解決しようとする傾向が強く，問題が拗れてから公になることが

ありました。急性期医療の現場では，日常的に忙しく，一度倫理的問題が発生すると組織に

与えるストレスは大きいものになります。 
倫理的問題としてよく挙げられるものを大まかに分類すると，以下の５つに分けられます。

①患者の意向と医療・ケア従事者の意向が対立する場合，②患者が意思決定できない／で

きるかどうか疑わしい，③家族の意向と医療・ケア従事者の意向が対立する場合，④医療・

ケアチームメンバー間で意見が対立する場合，⑤患者と医療・ケアスタッフの合意内容が社

会的通念や法律と抵触する懸念がある場合です。 
私が以前勤務していた病院では，臨床倫理コンサルテーションチームという，病院内の部

署，個人からの依頼で倫理的問題に直面している人々が，問題を解決または解消できるよう

に支援する多職種協働チームがありました。私もそのチームメンバーとして数年活動をして

きました。そのなかには，周産期医療の現場からの依頼もありました。不確実性，緊急性が

高く，多職種が協力して子どもと家族を支援する周産期医療では，倫理的問題が発生しや

すいと思います。 
今回は，前述の分類の①患者の意向と医療・ケア従事者の意向が対立する場合，④医

療・ケアチームメンバー間で意見が対立する場合の事例を挙げて，どのような倫理的問題が

発生し，倫理コンサルテーションがされたかを述べたいと思います。子どもと家族の最善を

考えた時，どんなアクションをとることができるのか参加者の皆様と意見交換ができると幸い

です。 
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(3) 新しい早産児管理指標としての近赤外分光装置(NIRS)の活用 
 
[講師]  奈良 昇乃助 （東京医科大学 小児科・思春期科学分野） 
 
[要旨] 
一般的に、早産児の管理指標としてはバイタルサインや経皮的動脈血酸素飽和度(SpO2)な
どが用いられているが、これらの指標は脳組織の酸素代謝状態を反映しない点で不完全で

ある。近赤外時間分解分光法(NIR-TRS)は、脳ヘモグロビン酸素飽和度（cSO2）、脳酸素摂

取率(cFTOE)、脳血液量(CBV)などの脳循環代謝指標を絶対値として計測することができ

る。cSO2、cFTOE、CBV はそれぞれ脳組織の酸素需給バランス、脳酸素消費量、脳血管床

を反映する。近年、早産児における生後 72 時間以内の cSO2 の低下と予後との関連が報

告されてきたが結論は出ておらず、早産児における生後 72 時間以降の脳循環代謝指標の

経時的変化と長期予後との関連については検討されていない。そこで、我々は在胎 30 週

未満の早産児を対象に NIR-TRS を用いて cSO2、cFTOE、CBV について出生時から生後

72 時間以内の急性期を超えて、修正 37 週を迎えるまで週 1 回のペースで脳循環代謝指

標の経時的計測をおこなったところ、脳血管床を反映する CBV と修正週数との間に負の相

関を認め、脳酸素消費量を反映する cFTOE と修正週数との間に正の相関を認めた。この

結果から、早産児は出生後の経時的な脳酸素消費の増加に比して脳血管床の発達が遅れ

ている可能性が考えられた。また、経過中に脳組織における酸素需給のバランスを反映す

る cSO2 について注目し、経過中に cSO2 が明らかな低値を示した群(cSO2 低値群)と低値を

示さなかった群(cSO2 正常群)の 2 群に分類し、修正 18 か月時点での発達指数との関連に

ついて比較検討をおこなった。cSO2 低値群は cSO2 正常群に比べて、認知性 DQ と運動性

DQ が有意に低値であった。以上から、早産児は生後の経時的な脳酸素消費の増加に比し

て脳血管床の発達が遅れることから脳組織の酸素需給バランスが崩れやすく、このバランス

を大きく崩した症例では発達予後に負の影響がみられる可能性が考えられた。NIRS という

名前は聞いたことはあるが中身はよく分からない、施設に NIRS があるが臨床への活用方法

が分からないという声を多く聞く。本講演を通して、新生児医療に関わる先生方の NIRS へ

の理解が少しでも進み、自施設で NIRS を使ってみようと考える先生方が増えて下さったら

嬉しく思う。 
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(4) マウスモデルを用いた新生児慢性肺疾患の新たな治療ターゲットの探索 

 
[講師]  加藤 晋 （日本赤十字社愛知医療センター名古屋第二病院小児科） 
 
[要旨] 
早産児の慢性肺疾患の罹患率は、管理法が進歩してもなお 40％〜と高く、そのうち 16%

は重症である。慢性肺疾患の病像は、当初 Northway らにより報告されたような、「サーファ

クタントが欠乏する未熟肺での、長期にわたる人工呼吸機管理や酸素投与による著明な線

維増殖性変化を来す疾患」から、人工肺サーファクタントの登場により大きく変化した。すな

わち「大きく単純化した肺胞と肺血管床の減少を特徴とする肺胞形成の停止を示す疾患」で

ある。こうした肺実質病変に対して、非侵襲的呼吸管理法の発展やコルチコステロイド投与

による進展抑止以外には、特異的かつ有効な治療は見いだせていないのが現状である。 
私たちはより特異的な治療開発を目指して、肺胞形成のメカニズムに着目した。肺胞隔壁

の形成は、様々な成長因子や受容体タンパク質が関わる複雑でダイナミックな過程である。

しかし、それらの因子のうち代表的な因子の前駆タンパク質は、一つの酵素により活性化さ

れる。それが furin である。furin はもともと悪性腫瘍の増殖やウイルス感染症の成立に必要

な酵素として研究が進められてきたが、最近では新型コロナウイルスの感染の進展に必要な

酵素として注目を浴びた。肺胞隔壁の形成に関わる PDGF、TGF-β、PKGI や IGFI-R など

の前駆タンパク質をこの furin が活性化することに着目して、その果たす役割を検討した。

本講演ではその詳細を紹介するとともに、新規の治療ターゲットとしての可能性についても

論ずる。 
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