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「新生児マススクリーニング 対象疾患の

成人期の病診連携について」

小児科・新生児科 教授 濱崎 考史

本邦では1977年に新生児マススクリーニングが開始され、日本で出生した赤ちゃんすべてを対象として、発

症前の段階で診断し、治療することで不可逆的な障がいを回避し、豊かな社会生活を営むことに貢献してき

た。その代表的な疾患として、当科が全国的に先駆けて取り組んできたフェニルケトン尿症（PKU）について最

近の知見、新しい治療法を紹介した。このスクリーニングは、40年前にPKUを含む6疾患で開始されたが、

2012年以降は、質量分析技術を応用したタンデムマス法の導入により、約20種類以上の疾患が対象となって

いる。これらの疾患に罹患した患者が成人期を迎え、成人科への移行期医療が現在問題となっている。2015

年に難病法の改正があり、多くの小児慢性特定疾患が指定難病に新たに追加されたもののまだ半数以上の

疾患において成人期には医療的支援が打ち切られるという現実が存在する。現在の新生児マススクリーニン

グ対象疾患は、20疾患以上に拡大されたものの、技術的にはより多くの疾患を対象することが可能である。

欧米と比べて遅れをとっている要因として社会的認知が進んでいないことが挙げられる。またこれら多くの疾

患は、個々に稀少な疾患であるが故に診断が遅れ、新規治療法があるにもかかわらず、治療の機会が失わ

れている。近年のゲノム解析技術の革新により、これまで未診断であった患者の診断が可能となってきた。

2015年、日本で未診断疾患イニシアチブInitiative on Rare and Undiagnosed Diseases (IRUD)が立ち上がり、多

くの稀少疾患専門医との連携診療体制が整いつつある。当科は、この連携診療体制の拠点病院に指定され

未診断疾患の診断に積極的に取り組んでいる。
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一般演題

『C型肝硬変に対する抗ウイルス治療著効後の肝細胞癌の一例』

仲島クリニック 院長 仲島 信也

肝胆膵内科 講師 打田 佐和子

症例は77歳、女性。C型肝硬変にて仲島クリニックに通院されていた。76歳時には、C型肝炎ウイルス（HCV）に対

してレジパスビル/ソホスブビル配合錠による抗ウイルス治療を受け、ウイルス排除（SVR）が得られた。その後も経

過観察されていたが、AFP上昇、肝腫瘤出現を認めたため、精査加療目的に当科へ紹介となった。腹部ダイナミッ

クCTおよび腹部超音波検査にて肝S7に14×12 mm大の肝腫瘤を認めた。同部に対して経皮的肝生検を行ったと

ころ、高分化型肝細胞癌の診断となったため、人工腹水下経皮的ラジオ波焼灼術による治療を行った。治療後の

CTでは明らかな残存・再発はなく、現在も仲島クリニックおよび当科にて定期フォロー中である。

C型慢性肝疾患に対する治療は近年非常に進歩しており、直接作用型抗ウイルス薬（DAAs）治療により、肝発癌

高危険である高齢、肝線維化進展例（ただし、代償期肝硬変まで）においても高率にSVRが得られるようになった。

しかしながら、DAAsによるSVR効果が発癌制御にどこまで寄与するかは明らかではなく、SVR獲得後にも肝発癌が

散見される。すなわち、抗ウイルス治療によりSVRが得られても、定期的な血液検査および画像検査（腹部超音波

検査など）での定期的なフォローアップ継続が必要である。

『早期の当科受診が有益であった、認知機能低下を主訴とした症例』

次回開催のお知らせ 第39回Face to Faceの会

平成31年3月2日(土) 15：00～17：00 於：あべのハルカス25階 貸し会議室

神経精神科 講師 内田健太郎

認知機能障害は高齢者においては、高頻度に見られる状態像である。認知症の原因疾患の大部分はアルツハ

イマー型認知症などの神経変性疾患や脳血管障害が背景にあり、これらは根本的治療方法が未だ存在しないが、

一方で、原因を治療可能ないわゆるTreatable Dementiaも存在し、その中には脳腫瘍など、特に速やかな診断と治

療を必要とする疾患も含まれ、それらを正確に除外する必要性がある。

症例は70歳女性、物忘れや換語困難を主訴に、高血圧で通院中のかかりつけ医より認知症精査目的で当科初

診した。初診時に当科で施行した長谷川式簡易認知機能評価スケール（HDS-R） では15 /30点と低下が見られた

が、一方で公共交通機関を利用した片道1時間の通勤ができるなど日常生活能力は維持されている点が非典型

的であった。頭部MRIの結果、左側頭葉に辺縁不整な占拠性病変を認め、脳腫瘍が疑われたため、当院脳神経

外科にコンサルトし、同科で手術を施行した。病理診断は退形成性乏突起神経膠腫であった。

脳腫瘍は頻度は比較的少ないが、高齢になるほど

有病率が増える。一方で、高齢者は頭蓋内圧亢進症状が

出現しにくいため、認知機能障害を主訴に物忘れ外来を

初診する例も多いと考えられる。

今回は、かかりつけ医から速やかに紹介頂き、当科で

鑑別診断後は当院脳神経外科での治療にスムースな

連携が得られたため、結果として可及的速やかな治療に

つながった症例であり、本会で発表させて頂いた次第で

ある。
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