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言

2022年患者会設立20周年記念イベント実行委員会の立ち上げの提案ｌ

世界１億人超えい収束見えずぃ人類史上卜最悪のウイルスぐ2021年１月28日付Dと言われる中でぃ

　　　　　　　　　　　

コロナ収束後の新たなステ一ジ作りにチャレンジｌ

ふくろうの会会長

　　　

原田久生

　

感染防止と経済の両立の中IJjに２回目のF新型コロナウイルス感染症緊急事態宣言Jが11都府県に発令さ

れましたが感染防止対策は進まずぃ特に東京での感染者数は倍女ぐ250一500一一1000一一2000うと増えい事故

や病気を発症しても収容する病院が無くユ探している問に亡くなるといった状態になってきたのですｏ感染者の

うち20代から50代は全体の７割を占めい家族は働き手を失うといった新たな様相を呈してきましたｏ部内ではい

医療崩壊が起きい今は誰が感染してもおかしくない状態となってきたといえますｏ

　

今年C1月24日八リモ一卜で実施した奥山班主催のF市民公開フォ一ラムJではいライソソ一ム病Ｉペルオキシソ一

ム病CLSDﾉPDj診療の現状と未来一コロナ禍をいかに乗り切るかというテ一マでぃFわが国における住宅酵素補

充療法の実現に向けてJと題して慶応大学病院の山川先生い日本ムコ多糖症の秋山さんいふくろうの会星野さん

達が海外デ一タを基にいそれぞれの立場でぃ必要とする患者が必要とする時期にい実現を可能にする緊急提案を

していただきましたｏ後半の患者会活動にはF不確かなことに折り合いをつけていく社会Jと題してぃ収束後に

どのようなステ一ジを作っていくのか講演をさせて頂きましたｏ

　

一方入治験を前倒ししたワクチンの一日も早い普及を願う中エ１月下旬の新聞ではいF世界１億人収束見えずぃ

人類史上い最悪のウイルスJというショッキングな内容でしたｏ外出制限の違反者が相次ぎい無症状の感染者ら

による感染拡大を止めるのも難しくぃワクチンが普及してもウイルスは消滅せずぃインフルエンザよりも致死率

が高くぃ人類はウイルスと共存を迫られる可能性が高いと言われいまた人類史上最悪のウイルスともいわれてい

るといった内容でしたｏ

　

さてぃ2022年は当会設立20周年を迎えますo 2021年は実行委員会を立ち上げい準備の年としますo 10周

年の時は国内活動Cステップりを整備しましたｏ全国を５ブロック１７主要地区でのセミナ一Ｉシンポジウムを

毎年定期的に実施い難病対策Ｉ医療講演り目談ぐ座談会DI交流会の４つの目的を盛り込んだ内容となりました0

15周年は海外活動ぐアップりの強化ですｏ特にFINとは團際シンポジウムを東京慈恵会医科大学講堂で開催し

47か国の患者会代表者や研究者の方女が２日問でエ延べ人数280名となりましたｏ今回20周年には国内Ｉ海外

活動の集大成ぐグロ一バル化八疾病領域を越えた文化的活動も視野に入れい記念事業を心の拠り所となる内容に

し会員の皆様い支援して頂ける皆様と2022年には共にジャンプできるように頑張りたいと思っていますｏ
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顧問挨拶

　

ファブリ病之ＣＯＶﾆIﾆＤ一19感染症ｉど万生き抜くか７

ふくろうの会最高顧問

　　

衛藤義勝先生

　

緊急事態宣言の中いＣＯＶＩＤ一19の感染は未だ収まりませんがい皆様お元気でしょうか７

いよいよワクチン接種も始まりますｏ皆さまはいＣＯｖｌＤ一19感染のハイリスク患者であることからいワクチン接

種が待ち遠しいかと思いますｏ

　

さてファブリ病患者さんはＣＯｖｌＤ一19感染に対してぃハイリスクであし八感染予防に十分に注意する必要があ

りますｏ我が国でもすでにＣＯｖｌＤ一19感染症に罹患されていたファブリ患者さんが何名かおられることを聞いて

おりますがい死亡例は無いようですしかしブラジルい米国いヨ一ロッパでは亡くなられた患者さんも多そおられる

ようですｏ

　

今年２月に開催された米国のライソソ一ムに関するs4ワ一ルドシンポジウム99でもファブリ病とＣＯＶＩＤ一19に

関する演題が出ておりますｏやはりＣＯｖｌＤ一19に対してファブリ病患者さんはハイリスクであることい特に心

障害い心不全い腎障害い肺障害のある重症なファブリ病患者さんは注意が必要であるとい学会でも報告されてお

りますｏファブリ病患者さんの内い遺伝子変異がより重症な古典型と軽症型である遅発型の患者さんを比較する

といＣＯＶＩＤ一19感染に対する罹患度い重症化は変わる可能性がありますｏまた患者さんの年齢も勿論関係しま

すｏ

　

若い方は組織細胞の障害が少ないので重症化になる頻度は少ないと考えられますがい腎障害がある方はい

ＣＯＶＩＤ一19の感染を受けやすい可能性が指摘されておりますｏファブリ病は他の病気と比較してＣＯＶＩＤ一19の

感染を受けやすいかどうかはいまだ十分にデ一タとしてぃ解析されてはおりませんがエ米国いオ一ストラリア等で

22名のＣＯＶＩＤ一19に罹患したファブリ病患者さんで16名が軽症い４名が中等症い重症は２名であったとワ一

ルドシンポジウムでも報告されていますｏファブリ病以外のライソソ一ム病いニュ一ヨ一ク市の報告で特にユダ

ヤ人に多いいゴ一シェ病患者135人中でＣＯｖｌＤ一19に罹患した人は25名でぃ１名50歳の女l生か死亡したそう

ですがい多くは軽症へ一一中等症でありましたｏこの頻度は一般と比較してぃより多いかもしれませんがい正確には何

とも言えませんｏ理論的に考えるとファブリ病を含めライソソ一ム病患者さんの細胞は重症度にも関連しますがい

正常のヒトと比較してＣＯｖｌＤ一19の感染には弱くぃ細胞の自浄作用が弱い可能性がありますｏ従ってぃ腎障害い

心肥大い肺障害のある患者さんはいＣＯｖｌＤ一19に対してハイリスク患者と言えますｏ結論としてぃ他の患者と同

様にファブリ病の若い方い重症度の軽い方い女性患者はＣＯＶＩＤ一19に対して抵抗性がありますがい40歳以上で

腎障害丿ひ障害を持つ古典型ファブリ病男I凱女性では55歳以上の心肥大を合併する患者さんはＣＯＶＩＤ一19の

ハイリスク患者になりますのでぃ感染防御に十分注意されてくださいｏまたファブリ病患者さんはメンタルの面で

も心配な点がありますｏ ＣＯＶＩＤ一19で家庭内に留まることが多いのでぃ精神的ケアも重要ですｏ適度な運動い気

分転換も大切ですのでぃこの点も注意してぃ前向きな精神的状態を維持してくださいｏ

　

これからワクチン接種も始まりますｏファブリ病患者さんはハイリスクですのでぃワクチンの副作用を恐れずぃ

ワクチン接種をされることが望まれますｏ

　

皆様どうぞＣＯＶＩＤ一19に負けずに日その生活を健康にお送りくださいｏ
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育子い星野ゆき代

　

2018年FIN EｘpertＭｅｅtingに出席した際いフ

ランスでは自宅やバカンス先でぃまたエ他の国で

は留学先でのERTC酵素補充療ねいが可能である

ことを聞きい海外では生活の中心が治療ではない

ことを認識いたしましたｏ

活動Ｓ在宅酵素補充療法実施に向けて
く海外ン

　

2018年5月

　

2019年３月

FIN Eｘpert Ｍｅｅtingin ｖilniｕsにて　サ一ベイ協力依頼

FIN協力の下o世界のフアブリ一病患者を対象とした

オンラインサ一ベイ実施

　

2019年５月

　

FIN EｘpertＭｅｅtingin BarｃｅＩｏｎａにてサ一ベイ結果発表

　

ＷＥＢセミナ一参加

　

目的ニファブリ一病患者においてのＣＯＶＩＤ一19感染防止と在宅点滴治療の在り方を

　　　　

模索ンl青報収集

　

2020年４月

　

FIN主催

　

2020年４月

　

オ一ストラリアフアブリ一病患者会主催

　

2020年５月

　

FIN主催

　

2020年６月

　

MPSソサエティ主催

く国内ン

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

2019年7月

　

在宅酵素補充療法を含む国内サ一ベイ開始

　

日本国内ではい医療施設での２週間に１度の

　　　

202045JI緊l昌談ＬＣＯＶＩＤ一19の感染拡大を経験してj

ERTを一生涯続けなければいけませんo2週間に

　　　

2021年1月

　

ライソソ一ム病の患者の在宅酵素補充療法のためのアンケ一ト

１度の点i削れ通勤通学に影響を及ぼしますｏ日

本においても在宅ERTが可能になったらいフアブ

リ一病患者の人生が大きく変わるのではないかと

　　

サ一ベイニ海外

いう思いから在宅ERTの実現を目指じ海外の状

況把握のためFINの協力の下エFIN参加患者団体

46団体を対象とレグロ一八ルサ一ベイぐ世界

的調査りを英語で実施致しましたｏ

　

その後入当会海外担当理事が海外発信のＷｅｂ

セミナ一に出席致しましたｏ

　

一方国内ではいコロナ前とコロナ禍において２

回の国内サ一ベイを実施致しましたｏ

　

グロ一八ルサ一ベイではい卜ERTを受けている

場所JとF在宅ERTQ以医療施設でのＥＲＴと比

べて好ましいですかJとの問いに答えていただき

ましたｏ

　

回答者は140名い内ＥＲＴを受けているのは129

名C92j 96ハ医療施設での治療は68名い自宅での

治療は61名ｏ医療施設での点滴と比べて在宅ＥＲＴ

が好ましいと回答した方は140名中96名ユMi三療施

設でＥＲＴを受けている68名巾36名ぐ5乙9呪jが在

宅ERTが好ましいと回答しているのに対し自宅

て治療を受けている61名中60名C98j 96jが在宅
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患者と家族の34 96が医療施設でのERTを選びい

6696が在宅を選んでいますｏ医療施設を選んだ理由

　

サ一ベイニ国内ぐ2020ジＤ

はレ白ﾐ宅が不安だからい担当医と離れたくないなどｏ

患者本人が在宅を選んだ理山で一番多いのはいF夜

間に家でＥＲＴを受けたいム次にF通学や通勤で疲

れてしまうのでぃその他に通院するのが辛いムそ

してF学校や会社を休むことができないjと続きい

在宅を選んだ理由の56796力孔通勤通学のために通

院が困難であるという結果となりましたｏ

　

在宅ERTの実現はい通院に対する時間的り

在宅酵素治療が可能になることを望みますか

族

含むり

負担の肱家族の協力や欠勤欠席に対する粘神的負

　　

賢ｒで1緊

　　　　　

呪岬町尹

担い通院時の交通費など経済的負担が軽減されい患

　　　

一

　

一の会F在宅酵素補充療法

　

ＣＯＶＩＤ一19の感染拡大を経験してj2

　　

jl

　　

li

者のQOL向上に繋がると推測されますo

　

2020年5J刊コロナ禍りのサ一ベイではエ在宅

ERTが可能になることを望むと答えた方は82酒気

　

活動ｓ在宅酵素補充療法実施に向けて

望まないと答えた方は17j960在宅を選んだ方はい

１回目66呪い２回目82j3960 16石呪増となりましたｏ

　

このf凱ライソソ一ム病有志患者団体とともにユ

要望及び陳情も並行して行ってまいりましたｏ

厚労省への要望及びl副貳都知事への要望いその他

各関係者に対し緊急要望書を提出致しましたｏ

　

在宅ERTの実現はい通院においてコロナ感染に不

　　　　　　

ｙ

　　　　　　　　

i

　

jS

2019年１月２１日r総合的難病対策の推進等に関する重点要望Sj

2019年フ月

　

８日r小児慢性特定疾病対策見直しに向けた共同要望書丿

　　　　　　　　　　

認定NPO法人難病こども支援全国ネットワ一ク親の会連絡会

　　　　　　　　　　　　

X2018年１０月よりＷＧに参加し６在宅治療を要望

2019年７月２３日r特定疾病及び小児慢性特定疾病対策見直しに向けた陳情Sj

2020年３月

　

４日rフアブリ一病患者会における新型コロナウィルス感染拡大

　　　　　　　　　　　　

防止と医療体制の整備についての要望重l

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

一在宅での点滴治療の早期実現一J

2020年１０月一一１２月

　

ライソソ一ム病有志団体より各関係者に要望１提出

　　

　

　　　　　　　　

ニ

2020年１１月１日r要望書提出j

安を感じている方い欠勤欠席して通院している方エ

体調不良で通院できない方などの生活を大きく変え

ますｏ

　

ふくろうの会はい患者と家族がいケアライフバランスを保ってぺら豊かに過ごすことができますよう在宅ERT

実現を目指し引き続き活動してまいりますｏそしてぃこれからも海外の患者会と交流や国内サ一ベイの実施などい

積極的に国内外の情報を収集してまいりますｏ

治ミクロ一パルサ一ベイニ世界的調査

　

ERTニ酵素補充療法

ふくごろ呼り矛

FABRY
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ブロック世話人挨拶 ふくろﾗlの会の皆様

東北大学病院小児科

　

呉

　

繁夫先生

　

新型コロナウイルス感染症の終息が見えない日そが続いていますがい如何お過ごしでしょうか７私が勤務してい

る東北大学病院でも外来受診日の変更を余儀なくされたしへ学校や職場の変化を口にされる患者さんも多くなって

いますｏふくろうの会の皆様はい感染対策に細心の注意を払っておられる方が多いものと察しますｏ引き続きい感

染対策にご留意くださいます様お願い致しますｏとは言うもののい目標がはっきりしない状態ではいFいつまで感

染対策を続ければいいの刊という不安のみが大きくなりますｏしかしながらい今ではFワクチン接種が済むまで

はい感染防御を頑張りましょうoJという目標が出来ましたｏワクチン接種後はい感染対策が必要なくなるわけで

はありませんがい不安は大きく軽減するものと思いますｏ通院に関してぃ酵素補充療法や血液検査があるときには

対面受診が必要になりますがい処方のみの場合は電話で状況を伺って処方籐をお近くの薬局ヘメ一ルやFAXでお

届けする遠隔受診も多くなりましたｏ病院の利用方法にも新しい生活様式が必要になっていると感じますｏ

昭和57年３月東北大学医学部卒業後い仙台市立病院にて小児科研修開始ｏ昭和63年東北大学医学部大学院卒

業ｏ東北大学医学部遺伝病学分野い小児病態学分野一准教授を経てぃ平成23年より小児病態学分野Ｉ教授ｏ平成

24一26年東北大学病院一副病院長ｏ平成26年から東北メディカルｌメガバンク機構Ｉ副機構長ｏ先天代謝異常症い

ネフロ一ゼ症候群いもやもや病い自閉症などい小児疾患の病態解明と治療薬開発を行なっているＯ

東北地区代表挨拶 Erファブリ一病と共1こ２２年JI

　　　　

東北理事

新井智之さん

　

ファブリ一病と診断されて22年が経ちますｏその間色やな事がありましたｏもちろんい病院との闘いもそうで

すがいこのファブリ一病はい私を変えてくれた病気でもありますo

　

22年前はい今のような酵素補充療法など存在せずぃ症状が出たら入院ｏそして対処療法の繰り返しでしたｏ入

退院の繰り返しの中いどん底の日そを過ごしていたのを思い出しますｏ

　

そんな中いこのまま死ぬまでこんな思いで生きるんだったらいFいっそのこと気持ちをガラリ変えて生きようJ

と思い始めいそれが今の自分に至りますｏファブリ一病だったからこの人と出会えたｏファブリ一病だったからこ

そ病気で苦しむ人の気持ちが分かるｏファブリ一病でなかったらい今出会えた人達とも出会えてないしい病人の気

持ちなんて分かってるようで分からないいのがい一般の人やではないでしょうかｏちょっとした事かもしれません

がいこういう事が私達患者は胸を張って言える事でしょうｏ

　

私はいファブリ一病の患者として堂そとそしてファブリ一病に少しだけ感謝をしてぃこれからも生きて行きたい

と思いますｏ
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蓉特別講演兪

　　　　

Fライソソ一ム病診療と今後の展望丿

　　　　　　　　　　　　　　　　　　

奥山虎之先生

　　　　　　　　　　　　　　

国立成育医療研究センタ一

　　

難治性疾患政策研究事業Fライソソ一ム病研究班丿班長

　

私はﾕ15年にわたつて衛蒔義勝先生がされておられ

ましたい

　

たまるところはどこかというとユ腎臓や血管ぺら筋ユ

目い末梢神経等にたまってくるわけですｏこれはＸ連

鎖性疾患になりますｏ

　

このようにいファブリ一病というのはいろんな症状

を持っていますｏ脳の血管の障害として脳梗塞などを

生じますｏ心臓だと左室肥大ユ心臓弁膜症い不整脈が

ありますｏ腎臓ですとユたんぱく尿ノ腎不全があるわ

けですｏ末梢神経がやられるとい四肢疼丿貳知党異常

となりますｏあとい難聴い目にたまると角膜混洛L白

内障ｏそれからい皮膚の問題としては被角血管腫ｏ汗

をかきにくいというのは一つの特徴になりますｏ

　

消化器症状としてはい腹痛卜下痢い便秘い悪jｙ嘔

吐などがありますｏ身体中が病気になっているわけで

すがいこれが全部一遍に出てくるわけではありませんｏ

ライソソ一ム病とは

　　　　　　　　

ら 乙
Ｉライソソ一ムはo

　

Fごみ処理場jであるｏ

参ごみ処理に必要なものがF酵素ＪＯ

ｅライソソ一ム酵素の一つが先天的に欠失してい

　

るためo

　

FごみJが完全に処埋できないo

e処理しきれないrごみjが処理場を埋め尽くすo

eごみ処理場が機能停止状態となるｏ

ｅ周りの環境c細胞い組織い臓器jを破堆するo

ライソソ一ム病の種類

Ｉムコ多糖症II型へ一IX型

Ｉリビド一シスニＧａｕｃｈｅｒ病Ｆａｂｒｙ病

　　　　　　　

Ｎｉｅｍａｎｎ一Pick病Ｋｒabbe病

奢糖原病rＰｏｍｐｅ病

　　　

ファブリ一病

一ライソソ一ム病

一欠損酵素ニａガラクトシダ一ゼCGLAj

l遺伝形式SX連鎖C劣丿性遺伝

ｌ頻度二酵素補充療法を受けている患者数約600人以瓦

一橋序ニＧＬＡ活性の低下によS八グロボトリオアシルセラミ

　

ドCGb31ヵt腎o血筋o神過剰蓄に障

　

害を起こすo

一分類Ｓ古典型ファブリ一病o

　

C心o腎丿亜型ファブリ一病o

　

フアブリ一病ヘテロ接合体C女性j

ファブリ一病の症状
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年齢で見ると最初に出てくるのはい四肢疼丿貳発汗

障害い皮疹ぐ被角血竹川Dと言われるものですｏ小児

期になりますｏ小児期からこれらのものは出てくるの

ですがい小児期から腎臓や脳血管や心臓の問題が出て

くるわけではありませんｏ腎臓で20歳以上い脳血管で

30歳以上ｏ心臓の障害ですと40歳以上ということに

なりますｏ

　

これらの命に関わるい大切な臓器がやられてしまう

症状というのはエ主に内科系ですｏ成人になってから

あらわれるのでユフアブリ一病というのはいライソソ一

ム病の中では珍しく内科の先生が診てくれる可能性が

高い病気ということになりますｏ

　

一方いほかのライソソ一ム病c眠小児明に発症する

ものが結構多いのでぃ小児科が主体になって診るとい

うことが多くなりますｏそこに大きな違いがありますｏ

　

小児期にあるのはい四肢疼丿叔発汗I雌害等でユ大抵い

見逃されますｏただエファブリ一病はだんだん有名に

なってきましたｏ治療法もありますのでぃ早く見つけ

ることはエ私たち医者にとっては非常に大事なことに

なりますｏ

　

四肢末梢の痛みや汗をかきにくいことからユファブ

リ一病の診断がつく場合もあります力孔まだまだ少な

いというのが現状ではないかと思いますｏ

ファブリ一病症状の進行モデル

　　　　　　　　　　　　

Ｊ心障害

　　　　　　　　　

丿脳血管障書
腎障害

Ｓ岐疼癩o披角良驚

Io免汗障害

の外から定期的に入れるという治療法ですがいこの酵

素補充療法が成り立つのはなぜかというとい細胞の表

面にあるマンノ一ス６リン酸受容休というものがある

からですＯ

　

ライソソ一ム酵素というのはエ一部の例外を除きま

すといほとんどがマンノ一ス６リン酸という糖がつい

ているたんぱく質ですｏ酵素というのは全てたんぱく

質なのです力孔たんぱくに糖がついているのがライソ

ソ一ム酵素の特徴ですＯ

　

このマンノ一ス６リン酸を持つライソソ一ム酵素はい

この細胞の表而にあるマンノ一ス６リン酸受容体と

くっつきますとい細胞の巾に入るｏこれをエンドサイ

ト一シスといいます力孔このエンドサイト一シスが行

われることによってぃライソソ一ムに酵素を運んでも

らえるのですｏ細胞の外いつまり血管内に入れた酵素がユ

このマンノ一ス６リン酸受容泳があるおかげでぃライ

ソソ一ムの中に入ってくるのですｏライソソ一ムの中

にないといライソソ一ム酵素というのは余りちゃんと

働かないｏというのはいライソソ一ムの中はどちらか

というと酸性なんですｏ酸性の環境がないとユライソ

ソ一ムの酵素というのはちゃんと活躍できないという

のが知られておりますｏ泳の外ユライソソ一ム以外の

泳の中はちょっとアルカリ性なのでも一pH714と言わ

れています力孔ほぼ中性なんですｏそれに対してぃ酸

性のライソソ一ムの中にこの酵素が入ることによってぃ

初めて働くということですｏこれが酵素補充療法の原

理ですｏ

　

もう日臥現在いガラフォルドというケミカルシヤ

ペロンがい実際にファブリ一病では使用可能となって

おりますｏ

　

正常な酵素というのはい小胞ｲ札ゴルジというとこ

ろからライソソ一ムに運ばれていくわけですがい何か

変異が入って少し立休構造がおかしくなってしまった

酵素というのはい仮に活性を持っていたとして払酵

素の働きがあったとしてもい残念ながらい大抵途中で

酵素補充療法を受けている日本人患者概数

i S l a a S 凰 皿 皿 大 皿 a a a l 皿 a 還 皿 i J l や 旱 a i 大 大 丿 晶 争 参 一 一 i 4 W f 幽 i y S i 9 今 a 儡 回 S 4 y f 皿 S 血 S 回 S 回 a a i 争 争 香 4 J a 参 4 暑 を 争 4 巻 i 香 i W g W 4

　 　 　 　

疾 患 名

　 　 　 　

酵素製剤名

　 　 　

患者数

ムコ多糖症XI型

ムコ多俑症IV型

ムコ多糖症VI型

ゴ一シェ病

ボンベ病

ファブリ珊

酸性リパ一ゼ欠損痙

エラプレ一ス

ビミジム

ナクラザイム

セレザイム

　

ビプリブ

マイオザイム

ファブラザイム

リプレカル

カヌマ

150

20

8

100

100

1000

　

4

酵素補充療法の原理

　　

IM6P一Ｒｅｃｅｐtｏr一alediatedEnd9り凹些l

巻ｌｎＺyｍｌｗllSCｕｌＭＩ一Ｐ

０

く年齢3 60

全身症状

QＯL

　　　　　　　

圖治療法の進歩と限界

　

ライソソ一ム病の治お靴乱いろいろありますｏ

　

まずはユ造血幹細胞移植がありますｏこれはユ酵素

補充療法が出る前からい一部のライソソ一ム病ではい

この造血幹細胞移植が行われていましたｏ酵素補充療

法とシヤペロン治療Q以皆さんが利川できる状態になっ

ているということですｏ

　

一方丿台験が進んでいるのはい基質合成阻害療法ですｏ

これも飲み薬のタイプになりますがいもうすぐ市場に

出てくるだろうと思いますｏ

　

それからい遺伝子治療ですｏ日本は常に遺伝子治療

は後手に回るのですがい遺伝子治療も早晩出てくる可

能性があると思いますｏ

　

今いライソソ一ム病の治療の中心は酵素補充療法で

すがい現在のところユ９種類の病気に対して11種類の

お薬が日本では使えるい世界的にも使えるという状態

ですｏ

　

さらにいムコ多糖症VII型という極めてまれな病気に

対する酵素製剤もい来年ぐ2021年りには使えるように

なるかとい現在治験を行っている現状ですｏ

　

酵素補充療ね以乱酵素が欠損しているから酵素を体
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ケミカルシャペロン療法

ﾉ1ﾆ

皿自

ぐ

才

4ﾃﾞ才

豪ケ亀カル

　

シャベｏン

言

シャペロン療法

　　

町

資一則

　xｔｌyュｕｓ
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ル

１変異酵素タンパクの安定化によl八早期分解による活性低下を抑制するo

一小分子化合物なのでo脳内への移行が期待できるo

lミスセンス変異などo微細な構造変化には対応できる治療法であ似同

　

一疾患のすぺての症例が治療の対象となるわけではないo

分解されてしまうのですｏそれでライソソ一ムに行か

ないことになりますｏその時にいケミカルシャペロン

という物質があってユそれがうまく分解されないよう

にしてくれる物質であればいこのままライソソ一ムに

運ばれてぃ少し活性は落ちているかもしれませんがい

それなりに活性があって働けるのではないかというこ

とでぃこのようなケミカルシャペロンという物質が研

究されましたｏこのケミカルシャペロンが変異が起き

てしまった酵素にくっつくことによってぃ分解を抑制

できればエその変異酵素がライソソ一ムに迎ばれて活

躍してくれるだろうと開発されたのがいミガラスタッ

トぐガラフォルドりですｏガラフォルドはこのような

働きがあることがわかってエ今お薬として使われてい

ますｏ

　

ただいフアブリ一病といっても遺伝子の変異は千差

万別ですのでぃ変異酵素ｶ孔ある人には効くぃある人

には効かないｏある変異酵素には効くがいある変異酵

素にはこのケミカルシャペロンは効かないのでぃ全て

のフアブリ一病の患者さんにこの治療ができるわけで

はないｏそこが欠点ですｏ

　

ですがい飲み薬で済むのでぃ酵素補充療法に比べて

アドバンテ一ジがあると言えるかもしれませんo

　

1つだけ申しますといこのケミカルシャペロンを考

え出した人はい日本人ですｏ皆さんもよくご存じだと

思いますがい鈴木義之先生ですｏ

　

シャペロン療法をまとめるとユ変異酵素たんぱくの

安定化でぃ早期分解による活性化を抑制するというこ

とですｏ小分子化合物なのでぃ脳内への移行が期待で

きるｏ血管内に入れた物質はユ脳の血管までは行きま

すがい脳の神経細胞やクリア細胞にはなかなか行かな

いのですｏこれを血液脳嘆nllLブラッドブレインバリ

アといいますがいこれは大きい物質い例えばい酵素の

ようなユたんぱく質のような大きなものは絶対通りま

せんｏ何か工夫をしなければいけないのですがい小分

子の場合は行くものもあるということですｏ脳の血管

から脳の組織のほうに漏れ出せる可能性があるという

ことですｏ

　

これはフアブリ一病の治療に直接役立つ機能ではな

いですがユ実のところいゴ一シェ病のシャペロンであ

るムコソルバンというもの力孔脳内にも移行して効い

ているｏそれでミオクロ一ヌスいゴ一シェ病の神経症

状が軽減するということ力孔これも日本人の研究者に

より報告されていますｏこれは鳥収大学の成田綾先生

が頑張っておられますｏ

　

それでぃシャペロン治療ユさらに言いますといミス

センス変異などい微細な構造変化には対応できる治療

法であるｏ疾患の全ての症例が治療の対象となるわけ

ではないｏ

　

これもちょっと難しくなりますがエ酵素はたんぱく

質ですからいアミノ酸が何百個か連なっているわけで

すがユそのうちアミノ酸がわずか１個だけ変わって病

気になっている変異をいミスセンス変異といいますｏ

それは大体ユ構造が保たれた酵素たんぱくが一応でき

ていますのでぃそのような人にはシヤペロンが効く可

能性があるということですｏ

　

遺伝子の異常の中にはいろんな異常がありい全く酵

素たんぱくが最初からつくられないような異常があり

ますｏアミノ酸の構造が全然変わってしまっているよ

うなものもありますｏそのようなものに対してはいシャ

ペロンは最初から無理ということになりますｏ

　

ここでぃライソソ一ム病の治療の問題点ということ

を振り返ってみたいと思いますｏ概して言えることはい

病気が進行すると治療効果が期待できなくなるという

ことですｏ

　

どういうことかというといほぼ全てのライソソ一ム

病の治療というのはい病気の進行を抑制するのが主な

目的であってぃ病気のなかった状態にいもとに戻すと

いうのは結構難しいｏほぼ不可能に近いのではないか

と思いますｏ

　

さらにもう１点いライソソ一ム病の多くに認める中

枢神経障害ですｏ精神運動発達遅滞や神経退行ににＬ

現行の酵素補充療法や造血幹細胞移植は余り期待でき

ませんｏ一部の疾患ユムコ多糖症Ｉ型という疾患ではエ

造血幹細胞移植はある程度の効果があると言われてい

ます力孔日本で一番頻度の高いムコ多糖症ｎ型にはへ

造血幹細胞移植をしても中枢神経障稗には余り効かな

いことがわかっていますｏ

　

繊維化の進んでいない症例においてのみ心機能の改

ライソソ一ム病の治療の問題点

自病気が進行するとo治療効果が期待できなくなるｏ

一病気の進行を抑制することはできるヵ1病気のなかった状態に

　

することは困難であるｏ

Ｉライソソ一ム病の多くに認める中枢神経障害ぐ精神迎勁発達遅

　

滞や神経退行jにはo現行の酵素補充療法や造血幹細胞移植の

　

効果は期待できないぐ一部の疾患ではo造血幹細胞移植はある

　

程度有効な場合もある5０
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鶴化嵯んでいない症例においてのみ厦動態の改錐鵬れた
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善が見られたいアガルシダ一ゼドファブラザイムう

の３年間の治療をしたことによってぃ心機能の改善が

見られましたｏ繊維化の進んでいない症例に限られた

ということですｏ

　

繊維化か進んでいる人はやはり落ちてくるのですｏ

りI八２年い３年と右肩上がりの青い線が見られるのはい

繊維化か進んでいない症例ですｏだからい早く見つけ

て早く治療しないといなかなか難しいということにな

りますｏ

　

これは運動機能の改善でもほぼ同じことが言えるこ

とですｏこれはいろんな臓器において同じようなこと

がフアブリ一病でも見つかっていますレほかのライ

ソソ一ム病でも見つかっているということになりますＯ

　

ここで１つぃフアブリ一病以外の病気をお話しさせ

ていただきたいと思いますｏムコ多糖症という病気で

すｏこれはファブリ一病の次に多いライソソ一ム病で

ありますｏ皆さんにとってはお仲間の病気ということ

になりますｏ

　

ライソソ一ム内に存在するムコ多糖Cデルマタン硫

酸ユヘパラン硫酸エコンドロイチン硫酸などDを加水

分解する酵素の先天的な欠損でぃ細胞内に中間代謝産

物Cグリコサミノグリカンうが過剰蓄積するライソソ一

ム病ですol型からIX型までありますｏ欠番があるのでぃ

７病型ということになりますｏ

　

一般的な症状としてはいやはり全身的にいろんなこ

とが出てくるのですヵ気骨とか関節に主に症状が出る

病気ですｏ特徴的な粗な顔貌と言われるようない顔つ

きの変化ｏそれからい関節が硬くなるｏ骨が変形するＯ

肝臓い牌臓が大きくなるｏ心臓は心臓弁膜症が主にな

りますｏそれからエ角膜混浴L聴力障害ユこれは慢性

中耳炎から聴力がかなり落ちてくるｏ鼠径ヘルニアと

臍ヘルニアエ通称でべそとも言いますｏでべそや鼠径

ヘルニアい脱腸が出てくるｏ

　

それからい知能障害がかなり若いときから出てくる

というのがいフアブリ一病とは大きな違いであると言

Ｉ

ムコ多糖症ぐＭｕｃｏ叩lyｓａｃｃｈａridoｓｅｓ5

　

Iライソソ一ム内に存在するムコ多糖Cデルマタン硫酸いヘパ

　

ラン硫酸oコンドロイチン硫酸など3を加水分解する酵素の先

　

天的欠損によ収細胞内に中間代謝産物Cグリコサミノグリカ

　

ンＩＧＡＧｓ3が過剰蓄積するライソソ一ム蓄積症o

IMPSI型からMPSIX型の7疾患に分類されるo

l一般的な臨床症状ｓ

粗な顔態1関節拘縮o骨変形o肝牌腫o心臓障害o角膜混濁o
聴力障害oソケイヘルニアo知能障害

ハンタ一弓T咳群IQムニドミI穏栓IIえX二ＭＰＳ巾

イズロネ一卜2一サルファタ一ゼの先天的な欠損によりoムコ多糖
のデルマタン硫酸とヘパラン硫酸が全身性に薔積する先天代謝異

常症o

Ｉ関節拘縮o骨の変形o水頭症o

　

心臓弁膜症o閉塞性呼吸障害o

e対症療法

桁神運動発達遅滞o雖聴o中耳炎o
肝臓牌臓の腫大ｏぐ角膜混濁がないj

ｅ造血幹細胞移植

　

ぐ骨髄移植o臍帯血移植j

e酵素補充療法

ｅｘ迪鎖性遺伝

えると思いますｏ

　

ここでパンダ一病と言われるユムコ多糖症II型です

がいこれはイズロネ一卜2一サルフアタ一ゼの先天的な

欠損でユムコ多糖のデルマタン硫酸とヘパラン硫酸が

全身性に蓄積する先天性代謝異常症でユ先ほどのよう

な症状が出てきますｏ角膜混濁がないというの力孔ム

コ多糖症Ｉ型との大きな違いですがいもちろん対症療

法はいろいろ行われますｏ心臓弁膜症があれば弁置換

を行わなければならないかもしれませんし中耳炎に

対してはチュ一ブの挿入などが行われますｏ

　

酵素補充療法ができる前はい造血幹細胞移植がかな

り行われておりましたｏこの病気もフアブリ一病と同

じようにＸ連鎖性遺伝を示します力孔パンダ一症候群

の場合はユ保因者となる女性はほぼ健康ですｏここが

フアブリ一病とは大きな違いになりますo

　

1つユ兄弟例を見ていただきたいと思いますｏこの

兄弟例はい酵素補充療法を２人とも行ったのですがい

その効果が結構違うことを見ていただきたいｏ

　

兄は３歳のときに診断がつきましたｏすぐに酵素補

充療法を始めてぃ今６歳になりましたｏ弟さんはエ実

はお兄さんに診断がついたときいお母さんは妊娠して

おりましてぃ数か月後にパンダ一症候群のお子さんを

産んだのですｏ生後４か月から治療を開始してぃ今３

歳になりましたｏ

　

その２人の違いを表にしましたｏ兄はさまざまない

いろんな症状が全部出そろって診断がついたのですｏ

発達指数は49でぃ80以下は知的障害なのでユ知的障

害がかなり明らかにあるという事ですo

　

3年間治療したらどうなったかというとい改善した

のは皮膚や肝牌間は小さくなったのですｏ皮膚も少し

やわらかくなったのです力孔ほとんど変化はないですｏ

変化がないからいF酵素が効いてないのではないかJと

は思わないでくださいｏ

　

変化がないということはエもし酵素補充療法をやっ

ていなければいもっと悪くなっていたと言えるわけで
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のデルマタン硫酸とヘパラン硫酸が全身性に蓄積する先天代謝異

　

常症ｏ

ｌ関節拘縮い骨の変形い水頭症o精神運動発達遅滞o難聴o中耳炎o

　

心臓弁膜症寸閉塞性呼吸障害o肝臓牌臓の腫大ｏぐ角膜混濁がないj

e対症療法

１造血幹細胞移植

　

ぐ骨髄移植い臍帯血移4齢

ｅ酵素補充療法

ｅx連鎖性遺伝

すｏ症状がもっとシビアになっていたということですＯ

それに対してユ変化がないということはい治療効果が

あったということなのですｏ発達指数はやや下がって

いますＯ

　

弟さんはい生後４か月いほぼ症状が何もないところ

で治療を開始しましたｏその結果い

　

３歳まで治療をし

たらどうなったかというといやはり何もないんですＯ

変化を起こさないいつまり病気の進行を遅らせるとい

うのが酵素補充療法の役目ですからいないときに使い

始めたらい結構長い間ユ症状がない状態を続けられるＯ

これが酵素補充療法を初めとするいライソソ一ム病治

療の一番いいところですｏだからい早く始めるに越し

たことはないＯ

　

ただし生後４か月の知能指数はなかなかはかりに

くいのですがい89という正常なところにあったんです

がエ残念ながらい３歳になったら74まで下かっている

ことでユ現行の酵素補充療法は知的障害には効き目は

ないのではないかというの力孔このお２人を見ている

だけでもわかるわけですＯ

　

ライソゾしム病の中枢神経障害にはい酵素補充療法

は効かないのではないかということになりますｏただエ

病気が進行すると治療効果が期待できなくなるという

ことはい今のでわかっていただけたと思いますＯ

　

そこでユ早期診断の重要性ということになりますＯ

まずはい四肢疼丿献発汗障害卜被角血竹腫ｏこれだけ持っ

ている患者さんでぃ何とか診断をしたいのｶﾄ小児科

医の願望なのですＯ

　

随分前です力孔サノフィジェンザイムにおられた方

といろいろ考えてぃポスタ一を小児科外来に張ってみ

たらどうだろうとｏ残念ながらい余り効果はなかった

のですがいでもいマインドとしてはこういうことなん

ですＯ

　

発汗障害や四肢疼痛い被角血管朋Lお尻やおなかの

ぶつぶつですがいこのようなものがあってユさらに腎

臓い心臓い脳疾患の家族歴のある方いそのような方を
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フアプリ一病確定診断症例数
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何とか早く見つけられないだろうかとｏフアブリ一病

とは診断がついていなくてもいいのですｏただい何か

透析をしている人がご家族に多いとかい若くして脳梗

塞の方が多いとかいそのようなところで何とか見つか

らないかなと思ったのです力孔このキャンペ一ン自体

は余りうまく行きませんでしたｏその後も私たち国立

成育医療研究センタ一ではい四肢末端の痛みＪ肘干障害い

被角血管腫エそれからいフアブリ一病の家族歴などを

持っている方に対してはいF血液ろ紙を送ってくださいｏ

診断しますよJというお話をしたところい結構見つか

るようになりますｏ

　

このようにユ2011年に始めてい

したことはなかったんですがい2018年い今から２年前

で男性患者39名い女性患者36名を見つけることがで

きましたｏハイリスクスクリ一二ングというのはい結

構効果があると思っていますｏ

　

もう１つぃ新生児スクリ一二ングですｏご存じのよ

うにい先天代謝異常症を初めとしてぃ甲状腺機能低下

症や内分泌疾患も含めてぃ日本では新生児マススクリ一

二ングと言われるものがありますｏ

　

地方自治体の事業で無償で提供されユ別に日本国籍

はなくてもいいのです力孔日本で出生した全ての新生

児を対象としてぃ20疾患以上について診断していますｏ

　

これに対してぃ私たちはライソソ一ム病も加えてい

こうではないかということでぃオプショナルスクリ一

二ングというのを２年前から始めていますｏ

　

これはどういうことかというとい病院で有料でぃラ

イソソ一ム病と免疫不全症候群を診断しようというや

り方ですｏろ紙を産科のクリニックからCReARIDとい

う一般社団法人に届けていただければいこれをかずさ

ＤＮＡ研究所入現在エかずさＤＮＡ研究所は１つです力孔

2021年４月にはもう１つ検査会社をつくる予定でぃ委

託をする予定ですｏここで診断をしてぃLC一MSﾉMSと

いう機械でぃタンデムCMSﾉMSDにいリキッドクロマ

トグラフィい液体クロマトグラフィがくっついた機械
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ですがいこれを使って診断じ１か月健診までにその

結果をお届けするという事業をい現在いも4f玉県い千葉県い

神奈川県い北関東３県い東京7肌北海道などいさまざ

まなところで始めていますo

　

2018年２月からスタ一トレ最初はボンベ病いムコ

多糖症Ｉ型エフアブリ一病C男子りで始めましたo

　

2019年４月からはユ重症複合型免疫不全症仏び限こ

れにムコ多糖症Ｈ型ュIＶＡ型ぃＶI型ｏそれからい2021

年４月からはユ副腎白質ジストロフィ一と進行性筋萎

縮症を追加予定でぃ現在行っていますｏフアブリ一病

を男子に限っている理由はい私たちは乾燥ろ紙血の酵

素活性でこのスクリ一二ングをやっていますｏ女性は

どうしてもスクリ一二ングにならないんですｏという

ことでぃ男性に限っているというのが現状ですｏ

　

オプショナルスクリ一二ングの実施状態は図のよう

になっていてぃ実際い埼玉県で２人の新生児ｶ孔フア

ブリ一病と診断されましたｏ

　

さらにいお母さんがファブリ一病ということでぃ合

計４人のファブリ一病の患者さんを２年間でぃこの新

生児スクリ一二ングで見つけることができましたo

　

1人だけご紹介させていただきますｏ在胎37週い

21798gで普通に生まれぺ普通に退院されましたロ２週

間健診い１か月健診で特に問題なしｏオプショナルス

クリ一二ングを受けていただきいフアブリ一病の基準

値でぃカットオフ値が200のところがL020 MPS I と

ボンベはカットオフ以上ということで丿川題ないのでぃ

今後の方叶

一參ｔおきの外来フまロ一o7台帚間哨糾明は3瓊り鋳を予定

ｌｅも五Ｓ学的吠査の結果保囚老であることが14明Ｌ ＳＭＲｌａ心且精農

　　　　

一一１２ｓグしIIに14や４ゐリf飼きＳすし25歳恥ひどい一一ii

一司ｂミガ一ラスタフトで冶療間地干i

ij咀丿尽もj遍伝子検杏旅行し俣因名でみj万っ万た

母

　

Ｔ2ＷI

口

フアブリ一病だけが引っかかったのですｏ

　

引っかかった後ユもう１回検査をしてぃやはり活性

が低いのでぃ次に遺伝子検査をいたしましたｏそうし

たところい391番目のリジンがグルタミンに変わるよ

うなヘミ接合体ということでぃこれは以前に報告があ

る遺伝子変異でしたｏミスセンス変異ですｏアミノ酸

が１個変わっただけということですｏ

　

このようなことになりましてぃ埼玉医大には大変優

秀な遺伝カウンセラ一がおられましてぃ家系図をつくっ

てくれましたｏここでこの子が病気であればユもちろ

んい今はまだ新生児で何の症状もないですがいこの母

親も病気の可能性は出てくるわけですｏ母親をいろい

ろ調べてみたところいもちろんい母親には自覚症状が

なかったのですｏ心臓も問題ないい腎臓も問題ないの

です力孔脳のＭＲＩで多発性陳旧性脳梗塞像がありエ41

歳ですo 25歳のときにひどいめまい発作があったとい

うことでぃどうもこれが原因かもしれないということ

がわかりましたｏ

　

実際いこの遺伝子変異はミガラスタットが使える変

異だったのでぃお母さんにはミガラスタットの内服を

始めていただきましたｏ ＭＲＩ画像ですがいポッポツと

いう点が脳梗塞かと思いますｏ

　

要するにユ新生児スクリ一二ングを行ったことによっ

てぃ新生児が発見されたということも非常にいいこと

ですがい母親の早期診断卜治療につながったのですｏ

もちろんいめまい発作があったというエピソ一ドはあっ
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脳脊髄液リザ一八一を用いた脳室内投与

f霖嵩累i

IＣ魯thきtｅr

ヨＳ

たとしてもいお母さんはフアブリ一病の診断にどう考

えても臨床的には結びつきませんｏということはいこ

のまま数年後にい腎臓が悪くなるい心臓が悪くなって

きてぃお母さん自身が病院に通わなければならない状

態になってから見つかったかもしれないｏあるいはい

お母さんは透析になったかもしれないですｏその前に

見つけることができたということになりますｏこれは

子供さんにとっても非常にいいことだったということ

になるのではないかと思いますｏ

　　　　　　　

朧中枢神経治療の進歩

　

さてユ最後になりましたがエムコ多糖症Ｈ型はい発

達が停滞してくる病気なんですｏこれに対して私たち

はどうしようかということでぃ脳脊髄液リザ一八一を

用いた酵素製剤の脳室内投与を考えましたｏ

　

これはい神経性セロイドリポフスチノ一シスという

ライソソ一ム病でユ既に直接酵素を入れることをやっ

ているのです力孔それと原則的に同じことをやってみ

ましたｏその結果い２歳ごろから始めたお子さんに関

してはいかなり右肩上がりの発達が見られることがわ

かりましたｏ

　

一方い残念ながらエ４歳以降で始めた人は右肩下が

りであることがわかったのでぃやはり治療は早期に開

始しなければならないことがわかりましたｏ

　

この脳室内投与は２歳前に治療を開始した症例ではい

神経退行がなくぃ力日齢による発達年齢の向上が現在の

ところ観察されておりましてぃ今年度内には薬事承認

酵素の脳室内投与併用3年間の成績

ｉ ｌ

大 き 1

1 1 1 1

一

皿Ｉ

酵素製剤脳室内投与の併用

12歳前に治療を開始した症例ではo神経退行がなくｏ

　

る発達年齢の向上が観察されるｏ

寸2020年薬事承認o 2021年2月ごろo上市の予定ｏ

加齢によ

Ｔａｋｅ Ｈｏｍｅ Ｍｅｓｓａｇｅ

　

ぐこれだけは覚えて帰ろう口

ｌライソソ一ム病はoライソソ一ム内に局在する分解酵素の先天的な

　

機能低下によl八細胞内に分解されない物質がたまることによ1八

　

組織が障害されることにより発症するo

Iファプリ一病はライソソ一ム病の一つであるo

Iファプリ一病の治療ににし酵素補充探法やシャペロン療法があるo

lライソソ一ム病の治療はo疾患の進行を抑制することを目的として

　

いるo

I早期発見ｌ早期治療が重要であl八早期発見のための新生児スク

　

リ一二ングが始められているo

I酵素の脳室内投与はo知的障害の進行を抑制するo

される予定でございますｏ

　

最後はテイクホ一ムメッセ一ジですｏ

　

ライソソ一ム病はいライソソ一ム内に局在する分解

酵素の先天的な欠損によりい細胞内に分解されない物

質がたまるｏフアブリ一病はライソソ一ム病の１つで

すｏファブリ一病の治療ににに酵素補充療法ユシャペ

ロン療法があるｏライソソ一ム病の治療は疾患の進行

を抑制することを目的としていてぃ早期発見い早期治

療が重要でぃ早期発見のための新生児スクリ一二ング

が日本でも始められているｏ

　

最後にユファブリ一病とは直接関係ないですがい酵

素の脳室内投与は知的障害の進行を抑制できるという

こともいほかのライソソ一ム病であるムコ多糖症Ｈ型

で示されているということですｏ

　

以上いご清聴ありがとうございましたｏ
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メモリアル挨拶 長らく劣せわ1こなりまし方

東京慈恵会医科大学理事

ＤＮＡ医科学研究所所長

　　　

大橋十也先生

　

1981年慈恵医大を卒業じ当時は研究医を目指していたのでなかったのでぃ慈恵以外を見てみたいという気持

ちでエ大学病院でなくてぃ市中病院を研修先に選びましたｏ結果的には就職先は聖路加病院小児科に決めましたｏ

病院内に２階から６階までの吹き抜けのチャペルがあレ八とても素敵な病院でぃ小児がんの患者さんが多く入院

されておりましたo 1983年に慈恵医大の小児科に入局じ衛藤先生に師事しましたｏファブリ一病との出会いは

1986年に米国のファブリ一病を中心とする研究室に６か月留学した時からですｏ当時は慈恵でもファブリ一病の

患者さんは５名ほどしかおらずｄ刑収医の先生がファブリ一病の一例といった内容でぃ学会で発表する時代でした0

2000年から開始されたファブリ一病の酵素補充療法の治験に参加しへ１０名の患者さんを集めるのも大変な時代

でしたがファブリ一病への知識が飛躍的に増大しましたｏいまでは100名を超える患者さんが慈恵医大に受診さ

れてお1八治療法の開発がいかに重要かを示すものですｏライソソ一ム病に関わってから37年い患者さんいそし

てご家族の方から教えられることが本当に多くぃそれは私の宝物ですo4月からは看護学科に行きい立場を変えてぃ

ファブリ一病の患者さんをF診るjからF看るjを中心に仕事をしたいと思っておりますｏ皆様が末永くお元気で

あられることを祈念してぃ御礼のご挨拶とさせて頂きますｏ長い間大変お世話になりましたｏ

福岡大学医学部小児科主任教授退任のご挨拶

福岡大学医学部小児科主任教授

　　　　　　

廣瀬伸一先生

　

本年３月末日でぃ福岡大学医学部小児科主任教授を退任いたしますｏ今回い日頃お世話になっている皆さまに

ご挨拶ができる機会を頂きいありがとうございますｏ

　

私か理事長をしているＮＰＯ法人IBUK日ま2007年から福岡市でファブリ一病の新生児マスｌニスクリ一二ング

を試験的に開始じ従来４万人に１人とされていた患者さんがいﾌう00人に１人いることを見出しましたｏこれ

を契機にい稀と思われる疾患も治療がある限り早期診断づ台療すべきであると考えいファブリ一病だけでなくライ

ソソ一ム病の新生児スクリ一二ングを福岡県全体に広げましたｏ

　

しかしながらい福岡県は大学が４つあk八行政区も３つあることからいここに至る過程は容易ではなくぃ何度

も挫折しそうになりましたｏその折い原田様と出会いい全国ファブリ一病患者と家族会の皆さまを紹介頂きい定期

的に福岡大学病院でセミナ一を開催させて頂いていますｏ患者会の皆さまと接しハ常に私どもの活動を応援してく

ださる姿勢にい大いに勇気づけられましたｏこの出会いがなければいここまでライソソ一ム病の新生児スクリ一ニ

ングを広げることが出来なかったでしょうｏこれも皆さまのご支援の賜物と厚くお礼申し上げますｏ

　

退任後は福岡大学医学部総合医学研究所付けの教授になりますがいライソソ一ム病の新生児スクリ一二ングと疾

患の啓発活動は続けていく所存ですｏ皆さまにに奴今後もなにとぞ変わらぬご指導賜りたいと存じますｏ
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ＮＰＯ法人全国ボンベ病患者会と家族の会

　　　　　

代表
岡筒俊文さん

　

2006年いヨ一ロッパとアメリカでマイオザイムが承認された後いただちに厚生労働省の未承認薬検討会議にお

いてぃマイオザイムを取りあげていただきいその会議でぃボンベ病が極めて重篤でぃ早期の治療開始がその後の病

状の進行に大きく左右することｏそのためにｺ眠迅速な審査による早期承認が必要なこといまたいこの治療薬がこ

れまで有効な治療法のなかったボンベ病の進行を抑制できる唯一の治療法であることなどを報告い審議いただいた

結果い海外での承認後１年という速さでぃ日本国内ですべてのボンベ病患者が治療を受けることができるように

なりましたｏ

　

今後い新たにボンベ病と診断された患者がすぐに治療を開始できるようぃ啓発活動を行うとともにい患者や家族

を精神的にサポ一トする場としてもい患者会を利用してもらいたいと思っておりますo

　

2001年には特定疾患に認定されい医療費の負担も軽減されていますｏ患者とその家族はい身近に同病者がいな

いということでJI貴報が手に入りづらくぃ孤立しがちですｏボンベ病患者会では毎年勉強会を開催するとともにいメ一

ルで日や悩みを相談しあいいいつでも患者どうし連絡が取れるようになっていますｏ

　

現在ではいPAぐ国際ボンベ病患者会口こ参加しヘアジア地区初のアドバイザリ一ボ一ドメンバ一とな肌海外

のボンベ病患者との情報交換を通し連携を図っていますｏ今後ともエ新しい治療法の開発やい日常生活での注意

点など海外の情報をいち早く患者の皆様に届けたいと思っていますｏ

　

患者会は患者とその家族を支援する団体ですｏし力xしエ患者を支援するといってもい患者の介護をしながら会の

運営に携わることは大変難しくぃ患者の家族だけで患者会活動を行うことには限界がありますｏ今後の患者支援活

動い及び患者会の運営をどのように行っていくかがい今後の大きな課題ですがいファブリ一病患者会の皆さまとの

情報交換い共同等で色女とご教示頂きいとてもボンベ病患者会にとって心強い限りですｏ今後とも宜しくお願い致

しますｏ

日本ゴ一シエ病の会

　　　　　　

会長

古賀晃弘さん

　

ふくろうの会の皆様い日本ゴ一シェ病の会の古賀と申しますｏ当会は会員50名ぐ家族りから構成され

ている患者家族会ですｏゴ一シェ病はファブリ一病と同じライソソ一ム病に分類されますがい

　

Ｉ一ｍ型の病型ごと

に大きく症状が異なるのが特徴ですｏ仕事しながら闘病されている方からいゆっくりと進行する神経症状ぐてんか

ん様口こ苦しむ方い我が子のように重症心身障害児であったりと様やですｏ

　

原田会長とは５年前に参加した市民公開講座から声をかけていただいていてエ会長となった今でも定期的にお声

がけいただきとてもありがたく感じていますｏコロナ禍におけるい医剤の

不足やい在宅酵素補充療法ぐERTjに向けた政府機関への提言など当会も

連名で加えてくださりご懐深いご対応に会員一同大変感謝しておりますo

ERTやシャペロン療法など治療の部分では共通する面もありますのでぃ将

来的な治療法ぐ遺伝子治療などjの開発に向けた対外的な活動などい是非

足並みを揃えて共に歩んでいただければ幸いと考えていますｏ

　

貴会のように立派な活動はできておらず微力にもなれていませんがいラ

イソソ一ム病という単位でもい全国民から比すればマイノリティな存在で

すのでぃ皆で手を取り合って声を挙げていければと思いますｏ今後ともよ

ろしくお願いいたしますｏ
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臨床試験によl八癌ｏ心臓病ｏ糖尿病ｏ難病及び希少疾患に対するワクチンや治療法などの重要な医学的発見がも

たらされましたｏ臨床試験がなければｏ今日私たちが毎日服用している薬は存在しませんｏ

　

臨床試験についてよく知ることはいそこに参加するかどうかを自身で決断する際にい非常に役立ちますｏ

　

今回

ここではい臨床試験について理解するための10の重要な事項を紹介しますのでエこちらを読んで頂き貴方の医師

と御家族との話し合いを始める時の参考にして下さいｏ

Ｌ臨床試験とはい人女を対象とした調査研究ですｏ臨床試験は誹a国食品医薬品局CFDAjや欧州医薬品庁ぐEMAj

などの規制機関によってまだ承認されていない治験薬い医療機器または治療方法の安全性と有効性を慎重に評価す

るように設計されていますｏ慎重に実施された臨床試験はに治療が多くの副作用なしで機能するかどうかを決定し

ますｏ臨床試験への参加を志願する患者がいなければい新薬の開発は不可能でしょうｏ

2o臨床試験のアイデアはい多くの場合い研究ラボで始まりますｏ潜在的な新薬力孔あなたが参加する資格がある

かもしれない臨床試験に進むまでにいその治療が人間での使用に安全で効果的であるかどうかを確認するためにユ

少なくとも３年間の前臨床試験を経ていますｏ次にい医薬品を承認する前にい人間を対象とした臨床試験を実施

する必要がありますｏ臨床試験は３つのフェ一ズに分かれておりい治療が各フェ一ズを進むにつれてぃボランティ

アの数が増加じ治4配そのリスクいおよびその有効性についてより多くの情報が得られますＯ

肢がない患者いさらには健康な参加者を含むいすべての疾患の種類と病期のボランティアが臨床試験に必要ですＯ

一部の臨床試験はすべての治療オプションを使い果たした人を対象としていますがい他の臨床試験は再発を防ぐ方

法をテストするためのものですｏ健康な参加者が病気を予防する方法を最初にテストするために設計されたものも

ありますｏ人種い民族い年齢丿生別丿生的指向の異なる個人が臨床試験に参加することは重要ですｏさまざまなバッ

クグラウンドの参加者を含めることでぃ一部の集団に過度に影響を与える病気と闘うためのより良い方法を見つけ

jることができますロ

4oすべての臨床試験にはへ誰が参加できるかについてのガイドラインがありますｏ臨床試験に参加する前にいボ

ランティアは研究の資格を得なければなりませんｏ資格基準の例にはへ年齢バI生別い疾患の種類と病期い以前の治

療歴いおよびその他の病状が含まれますｏこれらのガイドラインはい適切な参加者を特定し参力日者の安全を推進

し研究者が治療エそのリスクと有効性について知る必要があるすべてを確実に学ぶために使用されますｏ

5o臨床試験はユ参加者の安全を最大限に確保するために厳しく規制されていますｏ医薬品開発プロセスはい新薬

が安全で効果的でありユ患者にとって最も有益であることを保証するためにい米国のＦＤＡユEUのＥＭＡユ英国の医

薬品および医療製品規制庁ぐＭＨＲＡＤなどの規制機関によって厳格に管理されていますｏ米国ではいすべての臨床

試験はい医師い研究者いおよび地域社会のメンバ一で構成されるlnStitＵtｉｏｎａｌ ＲｅｖｉｅＷＢｏａrdCIRBD によって承認

される必要がありますｏ同様にいヨ一ロッパとイギリスではいプロセスは倫理委員会によって監視されておりいす

べて安全基準とプロセスが守られていることいおよび潜在的な利益に関連してリスクが最小限に抑えられているこ

とを確認する責任がありますｏ
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C孔いくつかの一般的な神話はエ人女が臨床試験についてより多く学ぶことを妨げるかもしれませんｏボランティ

アが単なる実験的モルモットであるかのようなム

ラセボを受け取る可能性があるということはい人女が臨床試験についてさらに学習したりい臨床試験に参加したり

できない原因となることがよくありますｏただし規制当局は厳格なガイドラインを設定してい臨床試験のボラン

ティアが公正かつ倫理的に扱われるようにしていますｏこれらの倫理的考慮事項はい治験中の研究者の決定も導き

ますｏたとえばい特に患者が深刻ないまたは生命にかかわる疾患を抱えている状況ではユプラセボは非倫理的であ

ると見なされる可能性があるためい臨床試験では使用できませんｏこれらの例ではい患者は代わりに利用可能な最

良の治療を受けることができますCF標準治療Jと呼ばれますjo

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

い

7o参加は常に患者の任意ですｏ他の医療と同様にい臨床試験への参加は利益とリスクをもたらしますｏ十分な情

報に基づいた決定を下すためにエ臨床研究チ一ムはすべての既知のリスクェ利点ユおよび利川可能な代替医療オプ

ションについて通知する必要がありますｏこれはインフォ一ムドコンセントと呼ばれい患者が臨床試験への参力日を

開始するかい継続して参加するかを決定するのに役立つぃ進行中の双方の対話形式で進めますｏ参加はあくまでも

任意でありい調査が完了していなくて払いつでも参加を終了する権利が患者にはありますＯ

80臨床試験に志願することによりいヘルスケアの革新においてより積極的な役割を果たすことができますｏ臨床

試験への参加はユ多くの場合い患者に主要な機関での潜在的な新しい治療や専門家による医療へのアクセスを提供

しますｏ参加することによりい将来の患者のための革新的な医療につながる可能性のある科学的知識に貢献するこ

とによりユあなたの健康と他人の健康に積極的な役割を果たしますＯ

9o臨床試験ではエ難病や希少疾病に対してはユ特殊な考慮事項がある場合がありますｏ少数で地理的に多様な患

者グル一プを含む希少疾患の臨床試験にはかなりの課題が存在しますｏ研究者とFDAは両者でこの問題を認識じ

臨床試験をより柔軟にじ難病及び希少病患者の二一ズに対応できるように取り組んでいますｏ例としてはいより

少ない患者数での開発を通して治療を進めることを許可することい研究訪問スケジュ一ルに柔軟性を提供することい

交通手段を手配することぐ患者および介護者のため人ならびに研究手順およびノまたは薬物投与のための在宅支

援を含めることができますｏ

100難病や希少疾病の患者はい臨床試験に関する情報を見つける際に積極的な役割を果たすことができますｏ

ＧｌｏｂａＩＧｅｎｅsによればい患者はい患者登録に参加じ細胞組織をバイオバンクに寄付じ遺伝デ一タを共有するこ

とによりい希少疾患の創薬と前臨床開発を前進させることができますｏこれらのタイプの患者登録レジストリ一はい

治療法を開発している企業の理解を深めム基礎となる知識を拡大するのに役立ちますｏ

　

臨床研究を通してのみエ私たちは新しくより良い治療オプションを発見できますｏ

　

ヘルスケアチ一ムと話をす

るかいＷｅｂサイトのリソ一スにアクセスしてぃあなた自身や貴方の大切な人が現在および将来のヘルスケア分野

の革新においてどのように役割を果たすことができるかについて詳しく学びましょうｏ

原文ぐ英詰り
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治験についてリンク

　

現在新型コロナワクチンや治療薬の開発の話で治験について頻繁に耳に入るようになってきましたＯ

　

ファブリ一病の治療薬についても従来の点滴や飲み薬に加え次瘤とよリ良い効果を期待されたものが

研究者と企業によって開発され今世界では沢山の治験が行われていますＯ

　

こちらはい患者向けに海外で出された治験の心構えの翻訳文ですｏ参考までに一読下さいＯ

詳しくはいこちらにアクセス

ふくろうのホ一ムペ一ジ

関連リンクノ治験惜報リンクノ国内

　

厚生労働省

　

Iﾉ治験についてJ

海外

ＮＩＨぐアメリカ国立衛生研究所j ClinicaITrials名ｏｖニフアブリ一病の世界の

治験デ一タベ一スぐ英謬廊

Fﾐ

jiE二三T　

　　

ふくろうライブラリ一
本は人生のパ一トナ一J

　

コロナ禍の中いエッセイや小説もコロナを題材とした本が増加していますｏ

rふつうでない時をふつうに生きるj

　　

岸本葉子

　

中央公論新社

　

昨年のマスクやトイレットペ一八一の買い占め等い日常生活の変化についてもい書かれていますＯ

　

マスクが売り切れい手作りをする為のガ一ゼやゴム等も売り切れたことｏゴムはストッキングで代用したしヘ

ハンカチをマスクにする生活の知恵Ｏ

　

その他い手洗いによる手荒れのケアい家でのトレ一二ングいオンライン交流のリモ一卜用メイクなどい興味

深い話題満載ですＯ

r毒をもって毒を制す

　

薬剤師毒島花織の名推理丿

　　

塔山郁

　

宝島社文庫

　

この小説はいシリ一ズ作品ですｏ今回はい新型コロナウイルスをテ一マにいリアルに描かれていますｏ

　

ホテルマンガ濃厚接触者になk八隔離生活ｏ隔離者に食事や着替えを運ぶ大変さい解熱剤の服用法ｏ喫煙所

で感染か７本当にいコロナウイルスなのか７

　

私の友人も風邪をこじらせいPCR検査を受けましたｏ陰性でしたがい結果が判明する迄の不安な日そはい忘

れられないと言ってましたｏ

r雪のなまえj

　　

村山由佳

　

徳間書店

　

東京の小学校に通う雪乃ｏ学校でイジメに遭い不登校になってしまうｏ仕事で東京を離れられない母ｏ父親

と長野の曾祖父母の家に住むことになるｏ学校に行かせようとする母親ｏ行かなくていいという父親Ｏ

　

父親がいどちらの意見も正しい部分と間違っている部分があるかもい自分で考えてほしいと諭すｏ

　

曾祖父が孫である父親とい家業の果樹園のことでもめている時いF人間の学校jだと思う雪乃ｏ近所の同学年

の大輝と出会うことでぃ雪乃の心は次第に解きほぐされていくｏ

　

果樹園を手伝いい父親の新しい仕事に携わり人女と接していくｏ心許ない言葉を浴びせられい雪乃は立ち直

れるのか７

　

家族や友I貳地域の人心との心温まる極上の一冊ですｏ

　

ぜひいご家族の皆様で読んでみて下さいｏ

ｌ

回ｆ回

圖

　　　　　　　　　　　　

大

　　　　　　　　　

皿

　　　

朧

　　　　　　　　　　　　　

願

iIC

　　　　　　　　

一

ｓl

回

　　　　　　　　　　　

圖

　　　

朧

i

i

i



　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

編集後記

Ｉ新春号が初仕事でぃ暗中模索のうちに終わりましたｏ完成品を目にした時は嬉しくてぃ会の皆さんの声を聞いて

　

また嬉しくてぃ作り手の喜びがちょっとだけ分かった気がしましたｏ今回は皆が少し積極的になって仕事をこな

　

しているようですｏ前進あるのみｌひとりでも多くの方に手に取ってもらえることを願ってく編集委員長

　

中野

　

茨城り

Ｉリモ一ト会議を重ねるに連れ機械音痴でもだいぶ慣れてきましたｏいよいよコロナワクチン接種も始まるので早

　

く収束して欲しいですｏく斎藤

　

東京り

Ｉ春は門出の季節ですｏお世話になっている先生方に門出の言葉をいただきましたのでぃぜひご一読くださいｏぐ岡

　

田

　

愛知j

I先日玄関先で黄色い水仙が咲いていましたｏ他にも菜の花いたんぽぽいフリ一ジアなど黄色は今年のトレントカ

　

ラ一だとかｏ何か元気なパワ一を貰えますねｏぐ郭

　

埼玉5

I新年号につづきいリモ一トで編集会議をしながら頑張りましたｏ色女な情報を読みやすく届けていけたらと思っ

　

ていますｏぐ岡田香Ｊｍ

Ｉ今回はライソソ一ム病のお仲間と知り合えましたｏ新しい出会いを大切にしへ編集委員を楽しみたいと思いますo

　

C桑原

　

大阪り

IHP Cホ一ムペ一ジの改修jの見直しもしたことからい定期機関紙Fふくろう通信Jとの連動は必須となりましたｏ

　

またこれを機にい会員が療養生活するうえで必要なC100メ一トル内での身近な川青報を取り上げていければよ

　

いと思いますｏぐ原田

　

東京j

I編集員皆のお陰で素晴らしい会誌が出来上がった事大変嬉しく思いますｏ引き続きふくろうの会ファブリ一病患

　

者と家族の会今後共宜しくお願い申し上げますｏぐ倉知

　

岐阜り

Ｉ異常気象ともいえる寒暖差などでぃさすがに体調を崩してしまいましたｏぐ北畠

　

東京5

一一一一

巻ミ 9 S d

体強診八

土ｔ

ｆ亀
通 ご 連

セミナ一参加申し込みそのｲ臥

絡先瀞

各種お問い合わ廿は下記まで

一般社団法人全国ファブリ一病患者と家族の会

く別称ンふくろうの会CJ FAI

Japan Fabry DisｅａsｅＰａtｉｅｎtsand Family Ａssociatiｏｎ

ＩＪ　回

l東京本部l

干107一0052東京都港区赤坂8一5一9一305

電話aFAXニ03一5786一1551

mobileニ080一5720一2085 ぐ原田j

e一ｍａｉにharadah1949回yahooocojp

E運営事務局1

キタメディアＩアソシエイト

干１１３一0022東京都文京区千駄木1一15一8一101

FAXニ03一5809一0054

WEBニhttpjZfabryｎｅt會jp

　　　　

定価ﾆ500円ぐ税込り

　

発行ﾆ2021年3月15日
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４事務局だよリii

私ども役員は会員のご要望に応えるよう今後も頑張ってまいりますｏまたｏ会が心のよりどころとなるように努力してまいりますｏ

ご意見Ｉご要望がありましたらWEBサイトでのお問い合わせｏもしくはお電話I FAX でご連絡くださいｏ今後ともよろしくお願い申し上げますｏ
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Bｅttｅr ＨｅａｌthﾕＢrightｅr Fｕtｕrｅ

一人でも多くの人にいかけがえのない人生を

より健やかに過ごしてほしいｏ

タヶダはいそんな想いのもとい1781年の創業以来

人心の人生を変えうる革新的な医薬品の創出を通じて

社会とともに歩み続けてきましたｏ

タケダはこれからもいグロ一バルなバイオ医薬品の

リ一ディングカン八二一としてぃよリ健やかで輝かしい未来を

世界中の人心へお届けするために挑戦し続けますｏ

武田薬品工業株式会社

ｗｗｗｌａｋｅｄａｃｏｍﾉjｐ 72Zj4ﾆｇ心
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フアブリ一病の患者さんとご家族のための新しいウェブサイトですＯ

　　　

フアブリ一病に関与するコミュニティ一の一人ひとりが

　

コネクトする１つながる場としてｏ役立つ情報を提供していますＯ

ＦＡＢＲＹ
s改ｉＮＮＥＣＴ

知ってｏ学んで共有１ようｏ

　　

ファブリ一コネクト

一

一

フアブリ一病オンライン市民公開講座の内容を掲載していますo
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こちらからも

アクセスできますｏ
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医薬品を通して人女の健康に貢献するために

JCRI眠長年にわたってぃ希少疾病用医薬品の開発に取り組ん

でいますｏ治療薬を待ち望む多くの患者の皆さんと家族の思いに

一日も早く応えるためｊ虫自のバイオ技術入細胞治療一再生医療

技術を活かした付加価値の高い新薬の開発を進めていますｏ
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