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原田久生
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今い2021年９月21日現在い東京での新規感染者数は253人になったｏ全国的にも一気に減少し

てきたo2週間前い日医会長はＮＨＫ記者会見でコロナ感染拡大は長期化を覚悟すべきと発言しまた

コロナの専門家達は誰もこの減少化を予想しえなかったことにあきれてしまうのであるｏ第３回目の接種

がい医療従事者には年内からユ高齢者には来年の年明けからと矢継ぎ早の対策が発表されたｏ誠に結

構なことだｏ私自身ｏ地方に行っていない日以外は事務所に毎日行っているｏそして事務所から出かけて

いるｏこの業界は土ｏ日からスケジュ一ルが埋まってくるから休みはないｏこうした日勺の中でｏ今しかで

きないことは何ｶﾍ今やっておかなくてはならないことは何かとユ思いを巡らせている間にい既に今年も半

期が終わろうとしているo

　

10月から始まる下期の活動はフル回転ですｏ矢継早に展開しているウェビナ一

開催ぐ各地座長によるＺＯＯＭによる講演会几学会一研究班との協働関係を強化ぐ在宅療法等の新

たな医療提供体制の取り組み几10人体制で実施する各委員会の立上と運営ｏ海外患者会との交流くリ

モ一卜による几会設立20周年特別委員会による準備と活動開始などｏ

　

来年2022年４月以降にコロナの収束状況が見受けられたら全国５ブロックマ主要地区GL幌Ｉ仙台Ｉ

東京一名古屋I大阪I福岡Ｉ沖縄jでは対面によるセミナ一を開催しますｏ収束しきれない場合はハイブリッ

ド方式で展開しながら進めていきますol度のセミナ一ににLF変わりゆく難病対策LF新しい医療講演L

Fなんでも相談ム

　

F交流会jといった４要素で構成されていますｏまたそこには厚労省以外に各自治体

のバックアップを得てｏ地元誌への告知一取材協力を得るなどし対象も患者ｌ家族以外に医療従事者

や行政ｏ製薬会社ユ一般も取り入れてユ複合型のグランドセミナ一を実施してまいりますｏ

　

海外でもコロナ感染に明るい展望が見受けられればi FIN のEｘpert　Ｍｅｅtingに会員数名を派遣し

ワ一ルドシンポジウムにも会員数名を派遣させますｏ来年度は会が設立して20周年を迎えますｏ既に今

年12月にはプレ20周年ということでｏ台湾Ｉ韓国１日本の３か国のファブリ一病の女性による卜一夕セッ

ションを実施しますｏ次年度にはこれを拡大した企画にしますo 20周年特別委員会ぐ委員長二桑原裕司

理事他10名jが立ち上がりｏ既に準備のための委員会が活発に開かれていますｏ内容的にも新たなステ一

ジ作りが出来そうなそんな予感がしますｏ国内だけでなく海外にも手を伸ばして全てにパワ一アップしてい

きますｏ皆さんのご協カユご支援を賜れば幸いですｏ
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顧問挨拶

コロナ感染症緊急事態宣言解除から探る

　

一面白い人生はどこに転がっているでしょうか7

４
魯I 珊

I塵I

iべ３うり会

東京慈恵会医科大学名誉教授

　　　　

ふくろうの会最高顧問

　　　　　　

衛藤義勝先生

ｙ

邨2y４一一

　

コロナウイルス感染症に対する緊急事態宣言解除は今年4月以来い6ヵ月ぶりですｏ

　

皆さん本当に頑張っておりますがユウィズコロナの生活がノ一マルにな肌中ヤ以前のように晴ればれし

た気分で会食などに行けないような雰囲気ですｏ元には中原戻りそうもありませんがい単調な生活の中で

どのように面白い又有意義な事を探せるか皆さんの感性にかかっておりますｏ何気ない自然の営みい例え

ば私の家の庭の柿の色が毎日変わりユ段原赤くなりユ食べごろの時期を待っていましたｏ翌日そろそろ美

味しい柿を食べようと庭の柿の木を見たらｏ既に赤い柿は無くぃ無残に鳥についばまれた残骸の柿が残っ

ておりユ今度は鳥に啄まれないぞユ油断禁物い青い内に取るぞと意気込む一方い鳥に食べてもらうこと

によりｏ庭に野鳥が来てぃ自然の営みの愛おしさを感じる機会を貰ったことい大変自然から心温まる気分

を野鳥から頂きましたｏ

　

身体にハンディ一のある難病患者さんはいより普通のヒトよりい感性が研ぎ澄まされているのではないで

しょうかP日夕の生活がやっとのヒトも居られるわけでエ毎日の生活の中で多くの素晴らしい発見があるの

ではないでしょうか7健康な状態ではなかなか健康の有難みを感じませんがユいざ病気になるとユ多くの

反省点が見えてきますｏ特に大病すると顕著ですｏファブリ病の患者さんも人生を愛おしくぃ毎日の時間

を大切にイキイキ生きておられると思いますｏ同じ日は二度と来ないのですｏこの2年間コロナ感染症で

明け暮れた毎日でしたｏしかも毎日数十人の方がコロナ感染症で亡くなられいわが国では累計1乙000人

以上の死亡者数ですｏこれは大変な数字ですｏコロナ感染症から学んだことは沢山ありますｏ命の尊さい

重さエヒトの内面的な心の豊かさを追求する生き方卜普段感じない面白い事を探すチャンスでもありましたｏ

さあ皆様卜皆様の人生を心から感謝しｊ可か近くに面白い事い６豊かになれることい多くの自然の営みぐ花い

木気雲ユ野鳥い昆虫ｏ庭のカエルたちj等に目を凝らして良く地面を見てくださいｏ何かが落ちているでしょ

うｏ庭が無ければい近くの公園でも行きましょうｏどこにでも皆さんの宝は落ちておりますｏ五感を研ぎ澄

まし秋となり虫の声にも耳を傾けましょうｏそれでは今日も楽しい宝探しをしましょうｏ

66生き生き人生万歳99
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中秋の名月

　　　　　　　　

大阪大学大学院医学系研究科

保健学専攻生命育成看護科学講座成育小児科学

　　　　　　　　　　　　　

酒井規夫先生

　

毎日ＣＯＶＩＤ一19や総裁選のニュ一スで慌ただしいですがい皆さんお元気でしょうかP昨日は嵐の二人が

同時結婚発表で思わず叫んだ人もいるかもしれませんねｏ近畿一中四国ブロック世話人という立場的にに以

明日で大阪の緊急事態宣言が終了するということがｏなんとなく季節の変わり目を示しているような気がしますｏ

　

ふくろうの会とのお付き合いはもう10年以上になりましたｏ原田会長が突然大阪大学にやってきてファブリ一

病患者会総会の最初の会を大阪でやりたいのでよろしくと言って来られた時には少し引いてしまいましたがいそ

の後の会の発展は本当に素晴らしいものと感じていますｏこれからもぜひよろしくお願いいたしますｏ

　

ところでユ中秋の名月ってご存知でしょうかP国立天文台暦計算室のHPによるとoF中秋jとは太陰太陽

暦で秋く7一9月jの真ん中という意味で8月15日のことだそうですｏちなみにF仲秋jは陰暦8月全体を指す

ので仲秋の名月とは言わないそうですｏところが現在はご存知のように太陽暦ですのでぃ毎年日付が変わりい

回lｊl

今年2021年は9月21日でしたｏまた今年はたまたまだそうですがい満月の日になったそうでＯ

いつも中秋の名月が満月とは限らないようですＯ

　

今年の中秋は大阪は残念ながら曇り空でｏ綺麗な満月を見れませんでしたがユ嫌なこと

があったときには時今空を見上げるのは良いものですｏ天空に浮かんだ月や星を眺めている

とい自分の悩みがいかに小さいかｏそして宇宙がいかに広いかを教えてもらう気がしますＯ

皆さんももやもやするときには空を見上げて見ませんか7

明るい

　

未来に向けて
大阪市立大学大学院医学研究科

　　　　　　　　

発達小児医学

　　　　　　

潰崎考史先生 iaj4ﾑ

　

大阪市立大学小児科の潰崎ですｏ当科では故田中あけみ先生がいふくろうの会の世話人として設立当初

から活動されておりましたｏその後を受け継ぐ形でエ活動に参加させていただいておりますｏ来年2022年からにＬ

大阪市立大学は大阪府立大学と統合し新大学として大阪公立大学という名称で新たに開学することになりま

したｏ大学附属病院はこれまで通りの診療体制で継続してまいりますのでぃ今後ともどうぞよろしくお願いいた

しますｏまたい2022年の８月ににＬ日本マススクリ一二ング学会学術集会を大阪で開催させていただく予定

ですｏファブリ一病の新生児スクリ一二ングも一部の地域で実施されユ全国へ展開しつつある現状も議論され

ると思いますｏ皆様へ新しい情報をお届けできればと思いますｏさらに2025年には大阪万博も開催されますＯ

その頃にはコロナウイルスの問題は解決されているかとも思いますのでぃぜsひ大阪へお越しくださいＯ

　

さてｏ今年の春ユ酵素補充療法の薬剤が在宅医の処方できる薬剤として認められましたｏすぐに自宅で

点滴ができるようになるわけではありませんがい一歩一歩い着実に前進できていることを感じておりますｏまたＯ

内服薬や遺伝子治療法などい患者さんの日常生活の負担を軽減できるような治療法の開発も進んでいますＯ

より安全に安心して治療が受けられるような希望に満ちた未来へ向けて活動していきたいと思いますのでぃ今

後ともどうぞよろしくお願いいたしますＯ
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宮尾淳士理事

　

iS幽1

　

皆様こんにちはｏ大阪在住の宮尾敦士ですｏ現在47歳で妻と12歳と９歳の娘２人の４人家族ですＯ

大阪は未だ緊急事態宣言の真っ最中の為い巣寵り生活ですがお家時間を楽しんでいますＯ

　

私は30歳の時にファブリ一と診断されいその時から酵素補充療法を続けていますｏそのお蔭で現在も

普通の会社員として過ごすことができていますｏ汗は昔も今も変わらずほとんど出ないので夏場は辛いで

すがｏ四肢の痛みは年を重ねる毎に軽減してきたのでぃ昔よりアクティブに行動していますｏ最近ではコ

ロナ禍の状況ということもあってぃ念願のキャンプデビュ一を果たしましたがいやはりこの年になると最終

的には布団で寝るのが一番だな一という感じになっていますｏもしベテランキャンパ一の方がいたら是非楽

しみ方をご教授下さいＯ

　

今後のことでやはり心配なのは娘たちのことですｏ女の子ということもあり現状は大きな症状は出てい

ないもののｏ上の娘は足の痛みは出てきておりエ体育の授業も少し支障を来す様になってきましたｏこの

辛さは当事者しか理解できないことだと思うのでぃ私自身が少しでも娘の気持ちを理解してぃ負担を軽減

できるようサポ一卜して行ければと思いますＯ

全国でも同じ悩みを抱える会員の方が居られると思いますｏ今はなかなか人と人との交流が難しい状況下

ですがいまた集まれる時がきっと来ますのでその時は是非お会いしてゆっくりとお話できればと思っていま

すｏそれまで皆さまい是非とも元気に安全に過ごしてｏ今を楽しく生活して行ければと切に願っておりますＯ

それでは簡単ではございますが代表の挨拶とさせていただきますｏありがとうございましたＯ

手足の痛みはユ少しずつ改善
桑原裕司理事

９ﾚｑ

　

はじめましてぃ近畿Ｉ中四国ブロック地区で理事をしています大阪在住の桑原ですＯ

　

息子が高校1年生の時にファブリ一病と診断されい翌年の大阪市立大学病院で開催されたセミナ一に

参加させて貰いいふくろうの会に入会しましたｏ妻と息子が患者でありい補充療法を始めて９年目になり

ますｏ息子は幼少期より手足の痛みエ原因不明の熱に悩まされ続けましたがい治療を始めて大学生にな

る頃ににＬ原因不明の熱はなくなりましたｏまた手足の痛みは少しずつ改善されい今では痛み止めを飲ま

ずに過ごせるようになりましたｏ現在は治療を続けながら仕事も頑張っていますｏ妻は治療当初ｏ特に何

も症状はありませんでしたが40代後半から心臓に関してぃファブリ一病特有の症状が出始めている所で

はありますｏ今は少しでも治療を続けながら進行を遅らせればと願っておりますＯ

　

私は子育ても終わりユ休日は愛娘ぐ愛犬jとのんびり過ごしていますｏ現在はコロナ禍でもありい会員

の皆さんと対面でお会いすることは出来ませんがい話し相手になってくれる人は募集中iですｏ何かあれば

いつでも気軽にご連絡下さいＯ
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異染性白質ジストロフィ一

　

ぐ略称ｉＭＬＤ川について
MLD患者会理事長

　

吉崎安浩さん

　

ファブリ病はｄﾆz一ガラクトシダ一ゼＡ酵素を十分に持っていないために全身の細胞に糖脂質が蓄積する

ライソソ一ム病ですがい異染性白質ジストロフィ一もいライソソ一ム内に蓄積される糖脂質Fスルファチドjを

分解するアリルスルファタ一ゼＡ酵素が遺伝的欠損く劣性遺伝川こより合成されないためい蓄積された糖脂

質によって神経細胞が破壊されていきい発症から数ヶ月で知能や運動機能を司る中枢神経が壊されｏ視覚Ｉ

聴覚を奪っていく恐ろしい病気ですｏ

　

ＭＬＤはｊ歳半を過ぎても歩き方が上手にならない特異性から受診しＪ歳から３歳までに診断を受けるF乳

幼児発症型jの患者さんが最も多くユ遺伝子型によりわずかに酵素が作られているためい３歳以降い小学

校に入学してから発症する場合をF若年発症型jと呼んでいますｏごく稀に成人になってから発症する場合F成

人発症型jもありますがエＭＬＤと確定診断されるまでに想像を絶する苦労がありますｏ

どのタイプの患者さんもＪまとんどは車椅子での生活を余儀なくされい胃痩形成手術や気管切開い全身の緊

張緩和のために数ヶ月に1回丿関節部位にボトックス注射エバクロフェン髄腔内投与治療を受けたりなどの対

処療法でＱＯＬ向上を図っていますｏ日夕の介護負担のほとんどは母親が担っておりユ母親同士の横のつな

がりを患者会では重視していますｏ

　

ＭＬＤはこれまで治療法がない稀少難病でしたがユ2020年12月に欧州委員会で早期発症型の最初の

治療法として遺伝子治療が承認されましたｏ日本での承認についてはまだ先のことと思われますがい一日も早

く日本国内で遺伝子治療が開始されるよう働きかけていく予定ですｏ

クラッベ病患者と

　

その家族の会
クラッベ病患者会会長

　　

武田正道さん

　

グラッベ病CKrabbe DisｅａsＯ ニぐグロボイド細胞ジストロフィ一i globoid ce11

1eｕkodystrophy口よｉライソソ一ム病のなかでもｉ治療法がまだ確立されていませんｌ

ｓ陶

　

脳の神経線維が変性するい遺伝性ぐ常染色体潜性遺伝jで進行性の病気でいJソソ一ム酵素であるガ

ラクトセレブロシダ一ゼぐｇａｌａＣtｏＣｅrebroSidaSeﾆＧＡＬＣｊの欠損によりｉ中枢ｉ末梢のミエリンぐ神経線

維を外側からくるんでユ電気が流れるのに必須の構造jを形成する細胞が障害を受けい脱髄Cミエリンが破

壊されることjを引き起こしますｏそのためエ筋肉を正常に動かす神経などの機能に異常をきたしてぃ運動能

力が衰えていきますｏステ一ジが進むと脳幹にも影響が及びJi幹がつかさどるい呼吸や体温調整などといっ

た反射的機能も衰えてきますｏ

　

発症する年齢の違いによってユ乳児型ぐ3一6ヶ月八晩期乳児型ぐ7ヶ月一2歳八若年型

人型ぐ10歳丿に分類されていますｏ症例のほぼ9割までがF乳児型Jと言われています

においてｏ日本人の発症時期の割合に上記と異なる結果が示されていますjｏ

C3歳べ

ぐ硲最近の研究

　

新生児の十万人に一人の割合で報告例があるいどの人種ｏ民族にも存在する病気ですｏ肺炎や気管支

炎などを直接原因として亡くなるケ一スが多いのですがいそれより早く亡くなる赤ちゃんもユもっと長生きしてい

る子もいますｏ生後6ヶ月以降に発症するい幼児一成人発症型ではいいつ発症するか予測不可能でい

年齢が遅くなるほど進行のスピ一ドが緩やかなようですｏいずれにしても全身の神経に影響の及ぶ病気ですＯ

　

私たちの会はい2004年８月14日の設立後い毎年の総会を軸に地道に活動を重ねてきましたｏ現在

25家族が会員登録していますｏ患者とその家族のＱＯＬの向上のための情報交流や疾患に係る最新情報

の提供等を年に一度の総会の場で継続してきましたｏ現在はユコロナ禍の中でぃ積極的な活動はできていま

せんがい今後もユできることをできる範囲でぃ無理のないい持続可能な会の運営を続けていきたいと考えて

いますｏ

　

今後ともｏどうぞよろしくお願いいたしますｏ
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rライソソ一ム病の遺伝子治療の現状と将来展望j

　

ご紹介ありがとうございますｏ本日はライソソ一

ム病の遺伝ｆ治療の現状と将来展望等お話しを

しますがいご承知のように遺伝子治療が非常に活

気を帯びてぃ色んな治療の成果が出ておりますｏ

　

ちょうどですねごjr岡ファブリ病の会も来年20

固年ということでぃ最初に立ち上げられたのは佐ヤ

木さんですがバ

だけどいその後何人かの会長を経てい京田会長

が会を非常に人きくしてぃしっかりした組織にしてい

ただいておりますｏ

　

今目にに新しい治療がどんどん出てきてぃ遺伝

子治療が非常に進歩してきたということでぃお話し

させていただきますｏ

　

さてｏ遣i伝了丿台療は円90 41八 今からもう30

年も前になりますｏ初めての遺伝石糾胆欠患は先

天性免疫不令症ですｏアメリカのN1日という非

常に人きな研究所でユフレンチIアンダ一ソン博士ユ

マイクブレイザ一博一仁口一ゼンパ一ブ博払こ

の３人が巾心になって免疫不急症の遺伝子治療

を始めたのが最初ですｏ

そのi払マイクブレイザ一先生のところに北人

の当時助教授の崎山先生が留学されてｏ日本で

は1995年に５年遅れて北人で同じ遺伝子治療

が始まりましたｏ

　

遺伝子治療の始まるきっかけはい1959年バy

から60年前にシアトルのドナルドト一マス教授が白

血病の骨髄移植を成功してノ一ベル賞をもらいま

したｏこの先生の基礎的な骨髄移植の研究を基

本として遺伝子治療が始められることになりましたｏ

　

ところがい1999年いゲルシンガ一という名前の

患者さんがアンモニアの尿素サイクル代謝異常

症いＯＴＣ欠損症でユペンシルバニア人学のウィ

ルソン教授によりアデノウィルスペクタ一で遺伝子

治療をされましたｏ残念ながらいこの方は遺伝子

治療で亡くなりましたｏ尿素サイクル代謝異常症

の患者ではアデノウイルスが入ると高アンモニア

血症により死亡されたわけですｏ

　

そのためにこの事件により15年ぐらい遺伝子治

療は暗黒時代を迎えていましたｏところがいここ10

年ぐ吼へ特に2017年頃から遺伝子治療の様ヤ

な成功例が出てきたということでぃ2017年は遺伝

子治療のルネッサンスになったということでありますｏ

遺伝子治療
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ご承知だと思いますがい遺伝子治療は基本的

には2つの方法がありますｏ ｅｘｖiｖＯという患

者さんの骨髄の幹細胞に正常な遺伝子を入れ

る方法とＡＡＶペクタ一を用いたin ｖiｖＯ法で

すｏ主にアデノ随伴ウィルスＡＡＶというウィル

スペクタ一を使ってぃ注射をするだけですｏ脳

障害が強い場合はエ脳の髄注い髄液の中に注

射しますｏこれは脳外科で一般的によくやられ

ているいそんなに難しい方法ではございませんｏ

1990一

　　

世界初免疫不全症ＡＤＡ一SCID

　　　

I遺伝子治療一Ｎ臥米国
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Ｆ幽

i
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ｉ一1
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図に示す患者さんはい 1990年の世界初の

免疫不全症ＡＤＡ一SCIDの遺伝子治療患者で

すｏ当時４歳と10歳の女の子ですｏ

　

右側は2013年のマイクブレイザ一先生で

すｏ患者さんは現在40歳以上で元気にしてい

るようですがｏこのようにｏ遺伝子治療の成功

例が出てきましたｏ

世界の遺伝子治療の現状
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今ｏ遺伝子治療の現状どうなっているかとい

うことですがい2018年のデ一タですｏほぼ現

在と変わりませんがいふ000例ぐらいの臨床プ

ロトコ一ルがありますｏ主に癌が多いですがい

遺伝病は10呪ぐらいですｏそのプロトコ一ルの

数はアメリカがL600で全体の半分以上ですｏ

日本はわずか40ぐらいで８番目ですｏ他の国

も伸びていますのでユ日本が負けておりますｏ

　

今や遺伝病で遺伝子治療をやっている疾患

は100種以上ですｏ治療されている患者さん

は数千人い実際に数がどれくらいになっている

かは分かりませんｏ ＳＭＡだけで1200名ぐらい

世界で治療されておりますｏ

　

免疫不全症いライソソ一ム病い中枢神経障

害疾患ユパ一キンソン病も含めて先天代謝異常

症ｏたくさんの病気が臨床治験されておりますｏ

遺伝子治療の種勺の方法を下記に示しますｏ

　　　　　　　　

遺伝子治療の手法

１

　

オリゴヌクレオチド法ＥＸｏｎ skippin1 Read thrｏｕgh

2 EX ｖiｖｏ 遺伝子治療一レトロウイルスo

　　　　　　　　　　　　

レンチウイルスベクタ一

3 ln ｖiｖｏ 遺伝子治療一ＡＡＶベクタ一

４１ Ｍｅsｓｅｎｇｅr一RNA法

S Editｉｎ９９ｅｎｅtherapy

　

EX ｖiｖｏｏｌｎｖiｖｏの方法と核酸治療薬で

すI Eｘｏｎskippin訃　メッセンジヤ一ＲＮＡな

どの方法等が遺伝病の遺伝子治療法でありユ

現在どんどん進歩しておりますｏ

　

世界で今ＡＡＶペクタ一とレンチウイルスペク

タ一を用いた遺伝子治療商品薬が20種類以

上承認されていますｏ

　

日本発ではコラテジェンのプラスミドペクタ一

でありい閉塞性動脈炎の患者さんに使われてお

りますｏ

最初の代表的な遺伝病治療薬としてｉ Ｇｌy一

berａが承認されいこれは１億円で売られたの

ですがい患者さんがいないようでぃ中止になっ

ていますｏ

　

その後oStrimｖeliSというＧＳＫが開発し

たＡＤＡ欠損症の遺伝子治療薬ですｏ

　

これ

はレトロウィルスベクタ一の治療薬で白血病が出

たためいこれも中止になっていますｏその他はユ

ＮｏｖａrtiSのＫyｍriahi SparkのLｕｘtｕｍａロ

これは目の遺伝子治療ですｏ片目で４千万円い

両目やると８千万円という高額な治療ですがユ

１
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ｌ

Ｉ

１

ｉ



少しは効くような感じですｏ

　

昨年日本で承認されたＺＯｌｇｅｎsｍａｌこれは

皆さんご承知のように脊髄性筋萎縮症ＳＭＡの

遺伝子治療薬ですｏ ＡＡＶ９の注射をするだけ

でぃ現在日本で４５人治療されていますｏ

　

又

blｕebird社でＴｈａｌａsｅｍｉａｏ血液の遺伝病

ですｏこれがレンチウイルスベクタ一で治療され

ましたがい最近白血病が出てエ現在ペンディン

グになっていますｏ

　

又昨年12JL MLDの遺伝子治療薬　Lib一

meldyｊＯrｃｈａrd tＤはレンチウイルスペクタ一

であ以ライソゾ一ム病の最初の遺伝子治療薬

として世界で初めて承認されましたｏ
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７
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１

　

どこても可能

２大麺に投与

３安全性にｉれる

１

　

短時間で分解

２

　

１２週間にI回投与

３高額

４抗体席生

５アレルギ一反応

y ilヘニlｙりうｊｊい7一
１

　

経口薬て利便性あり

２低分子なのて

　

組峨親和性が良い

３抗休産生がない

１

　

ｉ伝子変賀依存性

　

日本人反応性約304も
２愚者により治療効果

　

が箕なるo効果の検証
３扁額

11眠IIl iいやのkl一り

１

　

遺伝子の持続発現

２パ数回の投与

３より臓器選択制性

　

が可能o脳への治療

I

　

I心１１ごJIりけlで

　

i jsり　1一il丿一ll

　

1一

　

ａこ卜

　

溥Ｐｓｌへ
２持続期間はまだ不明

３高額

４特殊な施般が必費

　

上の表にありますようにｏ遺伝子治療にＬ持

続的に酵素を発現じ酵素治療よりは効きやす

いのではないかと思われますol回投与すればエ

数年あるいは10年ぐらい効いていることもあり

ますのでエそういう意味では持続時間が長くユ

川り1で終わるという可能性もあるわけですｏ

　

ただｏ問題は安全性の担保でぃ癌化を起こし

たりべＸＡＶの場介は肝障害いあるいは神経障

害があるかもしれませんつ持続期間はかなり長い

とは言われていますがいこれからの問題ですｏ又

問題は値段が非常に高いということでありますｏ

　　

ライソソ一ム病の迫伝子治療の現状ぐ２０社以上あ少
Ｉ

　

ｌｎ ＶＩＶＯ遺伝一f冶帰一ＡＡＶペクタ一色I使川

　

ＩＪペクタ一の静脈jl射投与ＡＡＶ９

　

２１ベクタ一の髄１或いはＳ盲内投与ＡＡＶ２y9ﾉ１０

　　

Ｆａｂrｙ ＭＰＳ ＩＪＩＪＩＩ４ 翫Ｑｕｄsｅ１ ＮＣＬ Ｌ １ １ ６ｆ Ｃａｎｌｖａｎｏ

　　

ｅtc CFrｅｅｌｉｎ亀ＵＫ ＲｅｇｅｎｘＪＳ ｅtc l

2 EX Vlｖｏ 遠伝ｆふむ帰一レンチウイ八スベクタ一を僅用
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3 lditｉｎｇＧｅｎｅＴｈｅrapy 喩集遺伝千jili療

　

IZinくＦｉｎｇｅｆまによる力法一Ｓ床碩究穀類

　　　

一ＭＰＳ一x一xｔＦａｂｒY痍等

　

21Criｓｐｅr一Ｃａｓ9まによる男丿一飼皿匯試聊

　　　

一ＧａｕｃｈｅらFabｒyＪ

区ＺI

　　

現在入上述の表にありますようにライソゾ一

ム病の遺伝子治療は丿ｎ ｖiｖｏではＡＡＶを注

射するだけいファブリ病とムコ多糖症Ｉ型いH型ぃ

IＩぃゴ一シエ病いＮＣＩいカナバン病が欧米の

遺伝了一治療会社で治験が進んでおりますｏ又

EX ｖiｖｏで骨髄幹細胞に入れるレンチウイルス

ペクタ一による遺伝子治療もいい成果が出ており

ますｏＡＬＤＯＭＬＤいムコ多糖症Ｉ汐八II型いファ

ブリ病エコ一シエ柳乱ボンベ病ユ非常にすばらし

いスピ一ドで遺伝子治療が進んでおりますｏ

　

編集遺伝子治療い悪いところだけ入れ替える

方法ですがムコ多糖症Ｉり限119臥ファブリ病

で少しずつ進んでおりますｏ

　

ファブリ病の治療薬は最近多数治験が始まって

おりますｏ酵素補充療法として現在３種類承認さ

れておりAgalsidasｅ一BetふAgalsidasｅ一Alfふ

Ｂｉｏsimilarですｃ

　

今後出てくるのはPegｕni一

galsidasｅ一alfaですねに一PEGというものをくっつ

けると長時間発現する植物酵素で1ヶ月に１回の

投与で済むかもしれませんｏこの他にＭｏssとい

うコケからとった酵素製剤ですｏこれは腎臓に入

りやすいと言われておりますｏシャペロン治療は承

認されていますｏこの他卜経目薬として基質合成

抑制いLｕCerａstａtというのは既に治験が終わっ

ています一ｖenglUStａtも治験が始まっています１

経口薬でこれらは遺伝了一変異依存症ではありませ

んのでエどの遺伝子変異に関係なく使えますｏそ

れから新しいメッセンジヤ一ＲＮＡ治療なども今後

の治療として期待されますｏ
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ｅ

４種類のベクタ一の特徴でありますｏ主に遺伝

病で使っているのはいレトロウイルスとＡＡＶベ

クタ一のこの2つでぃ一応染色体に入りますがｏ

ＡＡＶとレンチウイルスペクタ一は安全性が高い

と考えられますｏレトロウイルスペクタ一は癌化

しやすくぃ同じ系統のベクタ一ですけどユレンチ

ウイルスペクタ一の方が安全性があるのではと

いうことでぃこの2つのベクタ一が主に最近用い

られておりますｏ
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上の図のようにアデノ随伴ウイルスペクタ一

遺伝治療はｏ現在沢山の遺伝病で遺伝子治

療がされていますｏ代表的な病気で血友病他

にライソソ一ム病でも治験もどんどん進んでお

りますｏ

　

日本で患者に遺伝子治療されたのはｏａrＯ一

ｍａtｉＣａｍｉｎｏ ａＣｉｄｄｅＣａrboｘylaSeで１アミ

ノ酸の代謝障害ですｏチロシンからド一八が出

来てｏド一八からド一パミンが出来ますｏ神経伝

達物質が出来なくなってしまう病気ですｏ脳に

直接ＡＡＶペクタ一を注射しますｏ自治医大が

中心になって遺伝子治療し非常にいい成果が

出ていますｏ

脊髄筋萎縮症くSMAIの
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同じような方法でＡＡＶによる遺伝子治療成

功例は脊髄性筋萎縮症ですｏ早期に治療しな

Ｓ
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上述のＡＡＶは様今なタイプがありますｏタ

イプによって脳に行きやすいタイプい心臓に行

きやすいとかい肝臓に行きやすいとかありい分

裂細胞にも非分裂細胞にも入りやすいですｏ

　

ウイルスの構造を見ているといＡＡＶペクタ一

はウイルスですからいコロナウイルスと似たよう

に突起が出ていますｏ突起をスパイクと言いま

すｏスパイクが体の中の細胞の受容体に付着し

細胞の中に入っていきますぐ下図几
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これを見ますといコロナウイルスも同じですけどい

ＡＡＶペクタ一が細胞の受容体に付着し細胞の

中に取り込まれてぃ核の中に入っていってユその核

の中に入ったウイルスがＤＮＡを出してｏそのメッ

センジヤ一ＲＮＡに転写されて酵素を作りますｏ
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いと寝たきりになってしまいますｏ日本には様今

なタイプを合わせるとL000人以上患者さんが

いるようですがｏ早く治療すると歩けるようにな

りますｏ画期的な治療でぃ日本で現在重症型

のSMAI型４５人ぐらい遺伝子治療をされたと

いう意味ではｏ非常に素晴らしい成果ですｏ

　　

ＡＡＶ一9ベクタ一は中枢神経疾患に有効
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同じようにＡＡＶペクタ一でゴ一シエ病いファ

ブリ病ｏボンベ病ユムコ多糖症等治験が始まっ

ていますｏ ＡＡＶ一9というタイプは脳に行きやす

いことからｏ脳障害への治療効果があるのでは

ないかと期待されておりますｏ
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次はレンチウイルスペクタ一でぃエイズのウイ

ルスですｏ危険な配列を除いたいエイズウイル

スペクタ一ですｏ殻の中にＤＮＡい目的の遺伝

子を入れて骨髄の幹細胞に発現させい骨髄細

胞が正常化しその骨髄細胞を注射しますｏ

これはＭＬＤでは既に承認されておりますｏム

コ多糖症Ｉ型でもかなりいい成果が出ておりｏ

ゴ一シェ病でも治療が進んでいますｏ
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レンチウイルスペクタ一での最初の成功例は

adrｅｎｏｌｅｕkodystrophyぐALDj

　

ですぐ一

　

治

療しない上の図のように脳の白質が真っ白に

なってしまいますｏ治療したらｏ悪くならないで

済むわけですｏ

　

フランスのカルティエ教授がレンチウイルスペ

クタ一でこのＡＬＤの子供を治療しましたｏ骨

髄移植のような形で遺伝子を発現させい現在

30例程度治験されておりｏ ＥＵでは本年承認

されいBlｕebird社から発売されましたがい３名

で白血病が出てぃ現在中止されていますｏ
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次にファブリ病ですがｏ ＡＶＲＯＢＩＯのレンチ

ウイルスペクタ一を用いた遺伝子治療ですo4

年前に最初の例が発表されてからいもう４年

経ちましたｏ ＡＡＶも既に始まりましたｏイギリ
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スのFrｅｅ

　

Ｌｉｎｅが始めておりますｏその他

ＡｍｉＣｕSI D4 therａｐｅｕtiCふ　Ｒｅｇｅｎｉｘも始

めようとしておりますｏ

ファブリ病の遺伝子治療臨床研究ＪｈａｓｅＩ Ｃ５症例3

4ｚo　二　四01
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上述の図はＮａtＵrｅ ＣＯｍｍＵｎｉＣａtｉｏｎの今

年の２月号に出ておりますファブリ病遺伝子治

療の成果の論文ですｏ最初の患者は48歳の

古典型男性ですｏこの方はもう４年経っていま

すｏ臨床研究の成果では

　

１年間で腎臓に溜

まっているＧＢ３が87気血漿LySOのGB3

が30一4096減りい腎ぺら機能は１年間維持

されていますｏ酵素活性は少なくとも２年間維

持されい副作用もないということですｏ

　

最近いそれと同じような方法を使ってムコ多

糖症Ｉ型の遺伝子治療の成果が発表されてお

りますｏ大変良い成果がでていますのでｏ非常

に期待されておりますｏ

　

ゴ一シエ病の遺伝子治療もレンチウイルスｏ

或いはＡＡＶペクタ一で治験が始まっておりま

すｏこのように様今な遺伝病或はライソソ一ム

病での遺伝子治療が開始されい今後の成果が

期待されますｏ

　　　　　　　

遺伝子治療のリスク

1一安全性ｉＳ胞韓書t神経細胞i肝回書一癌化ｅtＣＩ
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2o効震の掩続日数

3oつイルスベクタ一威いは呻累果白等に飼する抗体塵生に仰う効果j

4患者の治療の選択
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今後の問題としてぃ遺伝子治療は安全性が

一番のリスクですo

　

F皆さんいすぐにやりますかj

と言いますとエ確かに先行き心配ということはあ

りますがいＡＡＶ ｖｅＣtｏrで３人亡くなっていま

す力八かなり高用量のベクタ一を使っておりますｏ

レンチウイルス遺伝子治療も白血病など癌化の

問題など解決すべき問題は多いですｏその他ウ

イルスペクタ一或いは酵素蛋白に対する抗体の

問題も多少あるかもしれませんがい今のところ大

きな問題はないですｏ

　

そういうことでｏ安全性が大事ですがエいず

れにしても早く治療しないとい良い成果が出ませ

んｏそこで現在世界中で新生児スクリ一二ング

がボンベ病ｏＳＭＡいその他のライソソ一ム病

で始まっておりますｏ

わが国のライソソ一ム病ａ関連疾患の

　　

新生児スクリ一二ングの現状

Ｌ九州地方IKｕｍｌｍｏtｏＪｕkｕoklo Mlｙａzakり

日本全励
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現在日本でもい各種ライソソ一ム病ｏ ＳＭＡＯ

免疫不全症の新生児スクリ一二ング始まってお

りますｏ早期診断い早期治療は大切ですｏ

　

日本も是非遺伝子治療を含めた新規治療法

開発い新たな新生児スクリ一二ングの推進に向

けてｏ頑張っていただきたいと思いますｏ

以上
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r全国各自治体への要望書提出への動きが重要j

原田久生ぐ202L92剛

　

私達の患者会活動の目的はい患者Ｉ家族が全国何処に住んでいようとユその地域社会で尊厳をもって

生活できい自分にあった最適な最新治療を可能にする医療ネットワ一ク作りが出来ることにありますｏまた

ライフスタイルに応じた医療提供体制が出来ることでもありますｏこれまでは厚労省等への働きかけが中

心で医療費助成も含めた医療サ一ビスはｏ難病法Ｉ改正児童福祉法で施行されてきましたｏしかし今後Ｏ

生活に応じた行政サ一ビスを求めるには各地の自治体への要望活動が重要となってきすｏ今回い東京で

暮らす患者ぐファブリ一病含むjの要望を東京都小池知事宛に提出しましたｏ東京都福祉保健局宛の一

端を紹介しますＯ

Ｄ新型コロナウイルス感染時にい死亡リスクが高い難病患者とその家族がｏ適切な医療を優先的に受

　

けられるように仕組みを構築してくださいｏぐ印難病患者が治療と診察を可能とする病院の整備量重度

　

の感染症患者のベッドを確保し搬送い治療できる体制の整備図難病患者や家族がｏ迅速にＰＣＲ

　

検査が出来い病状の悪化にならないための対策歯患者卜家族い医療従事者の使用している衛生用品

　

の確保と供給ル一卜の構築聡医療費支払困難者に対し特定疾病医療費上限額の減額j

2j都下の保健医療圏ではユ

　

F難病対策地域協議会jが発足しましたがo 23区内では８区しか発足し

　

ておりませんｏ急ぎ同協議会の設置ｏ構成委員に当事者の参加を義務付けてくださいｏ

Ｊ東京都独自の難病事業を推進してくださいｏぐ缶臨床個人調査票の自己負担分を国に先駆け東京都

　

で負担してください堡臨床個人調査票の提出時に軽症者に対する医療費を補助してください堡F重症

　

度分類jに照らすと非該当だが1年後にはF軽症かつ高額jに該当となる軽症患者の最初の１年分

　

の自己負担の軽減を東京都で行ってください図薬価の高い治療薬は都で特別に助成をしてください図

　

急激に所得が減少した者に対しての救済措置を検討くださいj

痢

　

F障害者総合支援法により難病患者が障害者の定義に追加されたことjで難病患者が福祉サ一ビス

　

を享受できるよう周知徹底してくださいｏ

引難病患者に障害者同等のタクシ一チケット配布い税控除等ｏ障害者の方と同等の制度を適用してくだ

　

さいｏ

剛難病患者がユ災害時に医療Ｉ福祉支援が受けられるような体制を整備してくださいｏぐ福祉避難所の

　

数を増やし難病災害支援マニュアルを作成してくださいj

刀小児慢性疾病の成人移行ぐトランジッションjの課題を解消してくださいｏ患者中心で円滑に移行で

　

きるように総合大学病院C成人病院jとの有機的連携をとりｏ東京都独自の医療提供体制の新たな

　

整備をしてくださいｏ

剛ファブリ一病患者がい通院治療時にＣＯＶＩＤ一19の感染を防ぐ為ユまた災害時C地震一風水害等j

　

にも回避できるように在宅点滴治療ぐ在宅ＥＲＴニ２週間に１度い疾病によっては毎週jを行うことが

　

出来るようにしてくださいぐ通院不可能な場合のオンライン診療や自己点滴など几少なくとも年間24

　

日の点滴Ｏ時間一4時間ノ回jの為の通院はい就学一就労の妨げとなっておりますｏ課題の解決を

　

お願いしますｏ

回ri

　

１１

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

l

I

亙l



印ＣＯＶＩＤ一19感染者と似た症状を持つファブリ一病患者に難病手帳く力一ﾄ丿を交付してくださいｏ諸

　

施設の入り口にサ一モグラフィを設置している建物が増えておりますｏ体温調節が困難な難病を抱える

　

患者はい気温の高い屋外では体温が上がってしまう場合がありますｏこのような時にＣＯＶＩＤ一19やほ

　

かの感染症に間違えられないよう慎重な判断をしていただく為にユファブリ一病であることを証明しそ

　

の疾患の特徴を理解していただくためい難病手帳ぐ力一卜丿交付をお願いしますｏく他の疾病も同様j

　

以上が当会の関係する内容のものですが丿福祉保健局jへの全体要望13項目の内９項目となりますｏ

またF病院経営本部ム

　

F産業労働局L

　

F教育庁丿等にも５項目を上げて要望していますｏ

今年は9ﾉ2ぐ木jに東京都議会ファ一ストい公明党エ9ﾉ6に東京都議会自民党ｏ立憲民主党ｏ日本共

産党それぞれ説明会を実施してまいりましたｏ

更京都議会自由民主党各l讐団体予算要望聴取会

J iy
lｌsｌ

４

2021年9ﾉ6東京都議会自民党議員達との来年度予算要望説明会に望むｏ

96に

ト一一一一一

豪ぎF
ペビ

2021年9ﾉ6東京都議会立憲民主党説明会

都庁会議堂にて

2020年12月１日小池知事面談都庁にて

４

　

今年は福岡県ユ福岡市ｏ北九州市に対しても同様な要望行動を起こしましたｏ要望項目数は減らし

新型コロナ対策と在宅療法の両面から要望していますｏこうした東京地区い福岡地区のように全国主要

地区での難病連や相談支援センタ一はこのような要望を自治体にされていますｏ当会は各地に支部を作

り当該の難病連に加盟していますｏ当会の支部を通じ患者一家族の思いを聞いていただきい悩みを解消

してくださいｏ本来なら47都道府県で行動できれば良いがエそれも無理なところがありますｏとりあえず

はい2022年には北海道Ｉ宮城Ｉ東京一愛知Ｉ大阪Ｉ福岡Ｉ沖縄の７地区での要望書提出を計画した

いと考えていますo

　

F難病患者が何処に住んで居てもい公平でｏ公正な医療サ一ビスが享受できるJこ

とを難病法の基本方針にいそしてF尊厳をもって地域で暮らすことが出来る共生社会の実現Jを当会の

理念にうたっていますｏ患者と家族が活力ある生活が出来るようにユ皆さんのお力添えを賜りますようご

支援の程をお願いしますｏ
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ぐ海外担当理事

　

郭育子j

Ｉグロ一バル次世代グル一プ参加者募集

　

弁yｏｕngadｕltｃｏｍｍｕnity

４ FABRY

Yｏｕng Adｕlts

Ｃｏｍｍｕnity
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一

一
一

恥ﾉ
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フアプリ一イン夕一ナシヨナルネツ卜ワ一クはい次世代の患者擁
護者を訓練し世界の若者同士繋がりｴ経験を共有し互いに学ぷ
場をコ口ナ禍の昨年よりス夕一卜しインタ一ネツドLで提供していま
すoこの様な活動に興昧がある方ﾕ全世界で只今募集中ですo
既にいイ夕リアいオラングいアルメニアい台湾いチユニジアいボ一
ランドいドや六スペインoカナダからのヤングアダルトが定期的
にイン夕一

のある方ｏ周りのご家族の方は詳しい内容をお問い合わせ下さいｏ申し込み登録手続きを致しますｏ

応募先ｌ東京本部ｌ東京都港区赤坂8一5一9

ＦＡＸﾆ03一5786一1551 hａradahl9490yａｈｏｏ昏cojpまで

Ｉファブリ一インタ一ナショナルネットワ一ク主催

　

フィンエキスパ一トミ一ティング2022

　

ぐ専門家会議丿開催予定を発表

　

弁FINeｘpertｍｅｅtiｎg

4FA戸

　

ＣＯＶＩＤ一19の世界的パンデミックの為2020年は延期から

中止ｏ今年はオンラインでのバ一チャル開催実施o

l来年2022年

　

５月６日へ一８日

　

オランダ

　

アムステルダムにて２年振りに開催予定ｌ

　

各国から参加する患者会の代表者や世界の専門家方と繋が

る事のできる最高の交流の場ですｏ世界中のファブリ一病専

門家から最新情報など学ぶ教育プログラムが連日多数開催さ

れますo

　

11月にはプログラム等の詳細発表がありますのでまたご期待

下ちしヒ

一一一
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e9月

　

新生児スクリ一二ング啓発月間ぐ米国丿

　

弁Ｎｅｗborｎ ＳｃrｅｅｎｉｎｇＡｗａrｅｎｅssＭｏｎth弁2021NBS弁ｎｅｗｂｏｍsｃrｅｅｎiｎg

　

米国での新生児スクリ一二ングの目標は早期発見い早期診断で症状があらわれる前に治療を開始でき

る事が一番ですｏ全米でも全ての州で同じ病気の検査が統一してできるようにはなっていませんｏ検査が

各州で導入される前に重要な研究が必要ですｏ新生児スクリ一二ングパイロットプログラムはいその研究

の一環ですo

　

F一滴の赤ちゃんの血がたくさんの人を救える川と新生児スクリ一二ングの重要性をより多

くの妊婦や家族に対して知っていただきプログラムの趣旨に賛同し協力を得るべく啓発していますｏ様勺な

病気の中でも特にファブリ一病を含むライソソ一ム病のような希少病の研究の発展には特に重要ですｏ

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

ぐ情報提供二米国患者会FSIＧj

Ｉこれから海外で期待されるファブリ一病の治療開発

　　　　　　　　　　　　

二一二s一因ｌ

　　

s

　　

orll

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

ｓ一二冷

　

SRj

りdorsiaﾈﾆtﾆ協力Actellionﾈ土

　

SRT

　

基質合成抑制療法ぐ経口薬丿

　　　　　

治験第３相

　

実施中

j ChieSiﾈﾆtぐPrｏtaliｘﾈ土丿植物系長時間作用酵素　ERT月１回　　　　　　　治験第1ﾉ2相　終了

jl Aｖrobioﾈﾆtﾆ　遺伝子治療ぐレンチウイルスj　　　　　　　　　　　　　　　治験第２相　実施中

与Frｅｅｌｉｎｅ社

　

遺伝子治療ぐAAVベクタ一う

　　　　　　　　　　　　　　　　

治験第び2相

　

実施中

ySangamoﾈﾆtﾆ

　

協力Pflzｅr社

　

編集遺伝子治療

　　　　　　　　　　　　　

治験第1ﾉ2相

　

実施中

yCODEXISﾈ土

　

協力Takeda社

　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　

前臨床段階ぐ非臨床試験り

米I抑川1び川71報ﾌ叩1年９月l印加

　

上記のリストばへ現在海外で開発中のファブリ一病の治療法の6つを取り上げましたｏまだこの他にも様女

な治療法がありますｏ開発段階はそれぞれ違いますがｏ世界中の研究者がファブリ一病のより良い治療

法の開発を目指しコロナ禍においても極力治験を中断せずに患者の治験参加者の協力のもと各社開発が

盛んに行われていますｏ治験自体も在宅でのオプションを取り入れていたことでユ続行できた背景がある

様ですｏ当然卜開発には安全性を重視し確認するので多くの時間を要しますｏ遺伝子治療の分野は特に

開発時間が長期化しがちですｏしかしコロナウイルスのパンデミックがワクチンや治療薬の開発を加速化さ

せた様にアメリカでも患者はこの全ての治療法が早期に承認され患者の治療の選択肢が増える事を待ち

望んでいるようですｏ

　

この様な開発状況が海外にあるようにユこれから私たちの治療環境は徐刎こもしくは一気に変化していく

ことが予測されますｏ日本においては現在承認されている酵素点滴補充療法ぐERTj

　

3種ｏそしてシャ

ペロン療法ぐ経口薬jの4つに加え上記の様勺な治療法の中から承認されて海外に続き治療の選択肢が

増える事でしょうｏ新たな治療法が出てきた場合い医師との相談も勿論大切ですが患者自身が治療法を

自ら選択できる事は基本ですｏ医師任せにしない事も大事となってきますｏその為にも患者自身も自分の

体の事ｏ現在の治療法卜新しい治療法について情報収集し研究する事は自分にベストな治療法を各自の

ライフスタイルとライフステ一ジに合わせて選んでいく為にこれから益ヤ重要な患者の課題となっていく事

でしょうｏ
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コロナ禍の中ｏ会場にお集まりいただくのは困難ですｏ

そこでＷｅｂくＺＯＯＭｊにてセミナ一を開催いたしますｏ

ＺＯＯＭ環境のある方はどなたでも参加できますｏ

申込先lhttpﾆﾉﾉＷＷＷｌfabryｎｅtljp
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一日も早く応えるためｊ虫自のバイオ技術い細胞治療I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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