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１．学会等における口頭・ポスター発表 
   

発表した成果 

（発表題目、口頭・ポスター発表の別） 
発表者氏名 発表した場所（学会等名） 発表した時期 

国内・外の

別 

Wiskott-Aldrich syndrome in a girl caused 

by heterozygous WASP mutation and 

extremely skewed X-chromosome 

inactivation: an association of non-random 

X-chromosome inactivation and 

uniparental isodisomy 6.（ポスター） 

Takada H, Takimoto T, Ishimura 

M, Urata M, Morio T, Hara T 

16th Biennial Meeting of the 

European Society for 

Immunodeficiencies     

（Prague） 

Oct 29-Nov 1, 

2014  
国外 

Mutations in Bruton’s tyrosine kinase 

impair IgA responses.（ポスター） 

Mitsuiki N, Yang X, Bartol S, 

Kosaka Y, Takada H, Imai K, 

Kanegane H, Mizutani S, Burg 

VD, Zeim MV, Ohara O, Morio T 

16th Biennial Meeting of the 

European Society for 

Immunodeficiencies     

(Prague） 

Oct 29-Nov 1, 

2014  
国外 

Association between primary 

immunodeficiency diseases and vasculitis 

syndrome.（ポスター） 

Hara T, Ishimura M, Takada H, 

Kusuda Y, Nakashima Y, Murata 

K, Kanno S, Nishio H 

16th Biennial Meeting of the 

European Society for 

Immunodeficiencies     

(Prague） 

Oct 29-Nov 1, 

2014  
国外 

Safety and tolerability of Hizentra in 

patients with primary immunodeficiency in 

Japan, Europe, and the US.（ポスター） 

Kanegane H, Imai K, Yamada M, 

Takada H, Ariga T, Hara T, 

Rojavin M, Hu W, Hubsch A, 

Nonoyama S 

16th Biennial Meeting of the 

European Society for 

Immunodeficiencies     

(Prague） 

Oct 29-Nov 1, 

2014  
国外 

Safety, Tolerability, and Efficacy of 

Hizentra in Japanese Patients with Primary 

Immunodeficiency over 48 Weeks.（ポスタ

ー） 

mai K, Kanegane H, Yamada M, 

Takada H, Ariga T, Kobayashi 

M, Rojavin M, Bexon M, 

Nonoyama S, Hara T, Miyawaki 

T 

American Academy of Allery, 

Asthma & Immunology （San 

Diego） 

Feb.28-Mar.4.201

4 
国外 

Heaith-related quality of life of Japanese 

patients with primary immunodeficiency 

diseases receiving IgPro20, a 20% liquid 

subcutaneous immunoglobulin (Hizentra).

（ポスター） 

Kanegane H, Imai K, Yamada M, 

Takada H, Ariga T, Tsutani K, 

Igarashi A, Bexon M, Rojavin M, 

Kobayashi M, Lawo JP, Zbrozek 

A, Nonoyama S, Hara T, 

Miyawaki T 

American Academy of Allery, 

Asthma & Immunology （San 

Diego） 

Feb.28-Mar.4.201

4 
国外 

An Early and Non-invasive Diagnostic 

Method for Histiocytic Necrotizing 

Lymphadenitis.（口頭発表） 

Ishimura M, Mizuno Y, Takada 

H, Ohga S, Hara T 
FISP/M.（Fukuoka） Aug.30.2014. 国内 

本邦における ICF症候群５例の検討（口頭

発表） 

釜江智佳子、加藤環、小原收、

本間健一、今井耕輔、久保田

健夫、野々山恵章.  

名古屋（第 117 回日本小児科

学会学術集会） 

平成 26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

Muckle-Wells 症候群におけるNLRP3体細

胞モザイク変異の検討（口頭発表） 

中川権史、西小森隆太、Eva 

Gonzalez-Roca 、 Juan I. 

Arosutegui、河合利尚、梅林宏

明、武井修治、小林法元、小原

收、井澤和司、河合朋樹、八角

高裕、平家俊男 

第 37 回日本小児遺伝学会学

術集会 

平成26年 4月 10

日 
国内 



次世代シーケンサーを用いた、”変異陰性

TRAPS”における体細胞モザイクの検索

（ポスター） 

中川権史、西小森隆太、河合

朋樹、八角高裕、平家俊男 

第 117 回日本小児科学会学術

集会 

平成26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

当科における FHL（家族性血球貪食性リン

パ組織球症）スクリーニングの現状（ポスタ

ー） 

堀雅之、八角高裕、西小森隆

太、平家俊男 

第 117 回日本小児科学会学術

集会 

平成26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

自己炎症性疾患における診療研究の新展

開 "炎症"と小児発熱性疾患 疾患特異

的 iPS 細胞を用いた CINCA/NOMID にお

ける骨幹端家系性の機序解明（口頭発

表） 

西小森隆太、横山宏司、梅田

雄嗣、池谷真、中川権史、納富

誠司郎、八角高裕、田中孝之、

斎藤潤、小田紘嗣、小原收、中

山直樹、戸口田淳也、平家俊

男 

第 117 回日本小児科学会学術

集会 

平成26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

罹患者由来 iPS細胞を用いたCINCA症候

群における関節病態の解明（口頭発表） 

横山宏司、西小森隆太、納富

誠司郎、田中孝之、斎藤潤、梅

田雄嗣、池谷真、中畑龍俊、戸

口田淳也、平家俊男 

第 117 回日本小児科学会学術

集会 

平成26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

エクソンスキップに伴い非典型的な表現型

を呈した Filamin A 異常症の兄弟例（口頭

発表） 

小田紘嗣、河合朋樹、中川権

史、日衛嶋栄太郎、井澤和司、

西小森隆太、小原收、沼部博

直、平家俊男 

第 117 回日本小児科学会学術

集会 

平成26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

Muckle-Wells 症候群におけるNLRP3体細

胞モザイク変異の検討（ポスター） 

中川権史、西小森隆太、河合

朋樹、八角高裕、平家俊男 

第 58 回日本リウマチ学会総

会・学術集会 

平成26年 4月 24

日   -26 日 
国内 

ヒト免疫とリウマチ性疾患 自己炎症性疾

患とリウマチ性疾患の Crossroad CINCA

症候群/NOMID の骨幹端過形成をとりあ

げて（口頭発表) 

西小森隆太、横山宏司、梅田

雄嗣、池谷真、中川権史、納富

誠司郎、八角高裕、田中孝之、

斎藤潤、小田紘嗣、小原收、中

山直樹、戸口田淳也、平家俊

男 

第 58 回日本リウマチ学会総

会・学術集会 

平成26年 4月 24

日   -26 日 
国内 

IBD 患者では有意な Mucosal associated 

invariant T 細胞の減少、アポトーシスの

亢進が認められる（口頭発表） 

日衛嶋栄太郎、河合朋樹、仲

瀬裕志、鶴山竜昭、森本剛、八

角高裕、松浦稔、吉野琢哉、池

内浩基、久松理一、河田健二、

酒井義治、千葉勉、西小森隆

太、平家俊男 

第 51 回日本消化器免疫学会

総会(京都） 

平成 26年 7月 10

日   -11 日 
国内 

アナキンラを用いて治療を行った高 IgD 症

候群の 2例（口頭発表） 

下寺佐栄子、西小森隆太、吉

岡耕平、河合朋樹、八角高裕、

平家俊男 

第 24 回小児リウマチ学会総

会・学術集会 

平成26年 10月 3

日-5 日 
国内 

当科における FHL(家族性血球貪食性リン

パ組織球症)スクリーニングの現状（ポスタ

ー） 

堀雅之、八角高裕、西小森隆

太、平家俊男 

第 43 回日本臨床免疫学会総

会 

平成 26 年 10 月

22 日   -24 日 
国内 

免疫疾患のホットトピック IBD 患者では有

意なMucosal associated invariant T 細胞

の減少、アポトーシスの亢進が認められる

（口頭発表） 

西小森隆太、日衛嶋栄太郎、

河合朋樹、仲瀬裕志、鶴山竜

昭、森本剛、八角高裕、松浦

稔、吉野琢哉、池内浩基、久松

第 43 回日本臨床免疫学会総

会 

平成 26 年 10 月

22 日   -24 日 
国内 



理一、河田健二、酒井義治、千

葉勉、平家俊男 

インフラマソーム（口頭発表） 
西小森隆太、中川権史、横山

宏司、平家俊男 

第 43 回日本臨床免疫学会総

会 

平成 26 年 10 月

22 日   -24 日 
国内 

The Clinical and Genetic Features of 

Dyskeratosis Congenita, Cryptic 

Dyskeratosis Congenita, and 

Hoyeraal-Hreidarsson Syndrome in Japan.

（ポスター) 

Yamaguchi H.,Sakaguchi H, 

Yoshida K, Yabe M, Yabe H, 

Okuno Y, Muramatsu H, Yui S, 

Inokuchi, K, Ito E, Ogawa S, 

Kojima S. 

56th ASH Annual Meeting. Dec.6 2014. 海外 

Whole-Exome Sequencing Reveals a 

Paucity of Somatic Gene Mutations in 

Aplastic Anemia and Refractory Cytopenia 

of Childhood.（ポスター） 

Okuno U, Atsushi N, Muramatsu 

H,  Yoshida K,  Hama A, ,  

Wang X,  Xu Y,  Kawashima N, 

Sakaguchi H, Doisaki S, 

Takahashi Y, Shiraishi, Y, Chiba 

K, Tanaka H, Miyano S, Ogawa 

S, Kojima S. 

56th ASH Annual Meeting. Dec.8 2014.  海外 

Diagnostic Efficacy of Whole-Exome 

Sequencing in 250 Patients with Congenital 

Bone Marrow Failure.（ポスター） 

Muramatsu H,  Okuno Y, 

Yoshida K, Doisaki S, Hama A, 

Wang X, Narita A, Kawashima N, 

Xu Y,  Sakaguchi H,Takahashi 

Y, Sanada M, Shiraishi Y, Chiba 

K, Tanaka H, Miyano S, Ogawa 

S, Kojima S. 

56th ASH Annual Meeting. Dec.8 2014.  海外 

Diagnosis of Fanconi anemia by FANCD2 

monoubiquitination analysis.（口頭発表） 

川島 希、関屋 由子、成田 

敦、王 希楠、土居崎 小夜子、

奥野 友介、村松 秀城、入江 

正寛、濱 麻人、高橋 義行、小

島 勢二.  

第 76 回日本血液学会学術集

会 

平成 26 年 10 月

30 日 
国内 

血縁パプロー致ドナーから造血幹細胞移

植を行った慢性肉芽腫症の一例. （口頭発

表） 

亀井 美智、村松 秀城、西川 

英里、関屋 由子、成田 敦、川

島 希、王 希楠、奥野 友介、

土居崎 小夜子、入江 正寛、

濱 麻人、伊藤 康彦、矢崎 

信、高橋 義行、小島 勢二.  

56 回日本小児血液・がん学会

学術集会 

平成 26 年 11 月

29 日 
国内 

結核感染症から診断に至ったSTAT1遺伝

子変異による慢性皮膚粘膜カンジダ症の

1例.（口頭発表） 

片岡 伸介、村松 秀城、関屋 

由子、川島 希、成田 敦、土居

崎 小夜子、亀井 美智、奥野 

友介、入江 正寛、濱 麻人、高

橋 義行、小島 勢二. 

56 回日本小児血液・がん学会

学術集会 

平成 26 年 11 月

28 日 
国内 

アトバコンが有効であった小児ニューモシ

スチス肺炎の 2例 (口頭発表) 

植木将弘、山崎康博、山田雅

文、小林一郎、有賀正 

第 46 回日本小児感染症学会

総会・学術集会 

平成 26 年 10 月

18 日   -19 日 
国内 



単球/マクロファージに特異的に NADPH 

oxidase活性を有し非典型的臨床家かを呈

する X-CGDの 1例（口頭発表） 

大倉有加、山田雅文、小林一

郎、栗林 太、有賀 正 

第 22 回食細胞機能異常症研

究会 

平成 26 年 12 月

13 日 
国内 

自己免疫疾患をきたす免疫不全症（口頭

発表） 
小林一郎 第 117 回日本小児科学会総会 

平成26年 4月 11

日   -13 日 
国内 

多彩な自己免疫疾患を呈する IPEX 症候

群（口頭発表） 
小林一郎 

第 42 回日本臨床免疫学会総

会 

平成26年 9月 25

日   -27 日 
国内 

PECED および IPEX 症候群における抗トリ

プトファン水酸化酵素-1 抗体および抗

AIE-75 抗体の疾患特異性の検討。（口頭

発表） 

千田奈津子 小林一郎 植木

将弘 山崎康博 竹崎俊一郎 

堀 川 玲子  Notarangelo LD 

Betterle C  山田雅文 有賀 

正 

第 42 回日本臨床免疫学会総

会 

平成26年 9月 25

日   -27 日 
国内 

生体防御：免疫不全・自己炎症・自己免疫

（口頭発表） 
小林一郎 

日本小児科学会専門医のため

のインテンシブコース 

平成 26 年 8月 9

日-10 日 
国内 

自己免疫疾患を呈する原発性免疫不全症

（口頭発表） 
小林一郎 第３回東北小児膠原病研究会 

平成26年 11月 1

日 
国内 

Fludarabine+Busulfan による前処置を用い

た重症先天性好中球減少症に対する造血

幹細胞移植（口頭発表） 

宮本智史, 足洗美穂, 岡野翼, 

小林千佳, 宮脇零士, 青木由

貴, 富澤大輔, 高木正稔, 梶

原道子, 今井耕輔, 森尾友宏 

第 22 回食細胞機能異常症研

究会 

平成 26 年 12 月

13 日 
国内 

再生不良性貧血移植後の汎血球減少に

おいて認められた CD177 (HNA-2) に対す

る抗好中球抗体（口頭発表） 

岡本浩之、和田泰三、村岡正

裕、榊原康久、東馬智子、谷内

江昭宏、 宮本智史、青木由

貴、富澤大輔、今井耕輔、森尾

友宏 

第 5回関東甲越免疫不全症研

究会 

平成26年 9月 21

日 
国内 

炎症性腸疾患と Mycobacterium avium 感

染症を合併した NEMO異常症に対する非

血縁者間骨髄移植（口頭発表） 

岡野 翼, 今井耕輔, 宮脇零

士, 奥津美夏, 高島健浩, 青

木由貴, 富澤大輔, 高木正稔, 

梶原道子, 水谷修紀, 森尾友

宏 

第 56 回日本小児血液・がん学

会学術集会 

平成 26 年 11 月

29 日 
国内 

重症先天性好中球減少症（ELANE 変異）

に対して同種臍帯血移植を施行した 2例

（口頭発表） 

小林千佳、宮脇零士、青木由

貴、富澤大輔、今井耕輔、高木

正稔、梶原道子、森尾友宏、水

谷修紀 

第 36 回日本造血細胞移植学

会総会 

平成 26 年 3月 7

日 
国内 

非結核性抗酸菌感染後のNEMO異常症

に対して非血縁者間骨髄移植を施行した

１例（口頭発表） 

岡野翼、奥津美夏、宮脇零士、

高島健浩、青木由貴、富澤大

輔、高木正稔、梶原道子、今井

耕輔、水谷修紀、森尾友宏 

第 128 回小児血液腫瘍免疫懇

話会 

平成26年 5月 23

日 
国内 

Hematopoietic stem cell transplantations 

for severe chronic mucocutaneous 

candidiasis due to gain of function 

mutations in STAT1（口頭発表） 

K. IMAI, T.Okawa, R.Miyawaki, 

T. Takashima, N.Mitsuiki, 

Y.Aoki, D.Tomizawa, M. 

Kajiwara, Y.Ozaki,T. Imai, T. 

Wada, S. Okada, T. Morio 

ESID/EBMT Inborn Errors 

Working Party Conference 
Nov.28.2014 国外 



Hematopoietic stem cell transplantation 

for the patients with activated PI3K-delta 

syndrome（ポスター) 

K. Imai, Y. Tsujita, K. 

Mitsui-Sekinaka, N. Mitsuiki, T. 

Takashima, T. Okano, Y. Aoki, F. 

Kimoto, M. Inoue, F. Iwasaki, T. 

Kaneko, T. Waragai, H. Sano, A. 

Kikuta, T. Morio, S. Nonoyama，

Hematopoietic stem cell 

transplantation for the patients 

with activated PI3K-delta 

syndrome 

16th Biennial Meeting of the 

European society for 

immunodeficiencies，

2014.10.30 

Oct.30.2014 国外 

Hematopoietic stem cell transplantation 

for severe combined immunodeficiency in 

Japan: 1974-2010（ポスター) 

K.Imai,Y.Horikoshi,K.Kato,H 

Yabe, S. Nonoyama, T. Morio 

4th annual scientific workshop 

of primary immunodeficiency 

treatment consortium (PIDTC) 

May.3.2014 国外 

 

２．学会誌・雑誌等における論文掲載 
    

掲載した論文（発表題目） 発表者氏名 発表した場所 発表した時期 
国内・外の

別 

Wiskott-Aldrich syndrome in a girl caused 

by heterozygous WASP mutation and 

extremely skewed X-chromosome 

inactivation: A novel association with 

maternal uniparental isodisomy 6. 

Takimoto T, Takada H, 

Ishimura M, Kirino M, Hata K, 

Ohara O, Morio T, Hara T 

Neonatology  2015   

Idiopathic disseminated bacillus 

Calmette-Guerin infection in three infants. 

Kido J, Mizukami T, Ohara O, 

Takada H, Yanai M 

Pediatrics 

International                
in press   

Kawasaki disease-specific molecules in the 

sera are linked to microbe-associated 

molecular patterns in the biofilms. 

Kusuda T, Nakashima Y, 

Murata K, Kanno S, Nishio H, 

Saito M, Tanaka T, Yamamura 

K, Sakai Y, Takada H, 

Miyamoto T, Mizuno Y, Ouchi K, 

Waki K, Hara T 

PLoS One 2014   

Two Novel Gain-of-Function Mutations of 

STAT1 Responsible for Chroni 

Mucocutaneous Candidiasis Disease: 

Impaired Production of IL-17A and IL-22, 

and the Presence of anti-IL-17F 

Autoantibody. 

Yamazaki Y, Yamada M, Kawai 

T, Morio T, Onodera M, Ueki M, 

Watanabe N, Takada H, 

Takezaki S, Chida N, Kobayashi 

I, Ariga T 

J Immunol 2014   

Early progression of atherosclerosis in 

children with chronic infantile neurological 

cutaneous and articular syndrome. 

Yamamura K, Takada H, Uike 

K, Nakashima Y, Hirata Y, 

Nagata H, Takimoto T, 

Ishimura M, Morihana E, Ohga 

S, Hara T 

Rheumatology 

(Oxford) 
2014   



Efficacy and safety of IgPro20, a 

subcutaneous immunoglobulin, in Japanese 

patients with primary immunodeficiency 

diseases. 

Kanegane H, Imai K, Yamada 

M, Takada H, Ariga T, Bexon M, 

Rojavin M, Hu W, Kobayashi M, 

Lawo JP, Nonoyama S, Hara T, 

Miyawaki T 

J Clin Immunol 2014   

Successful treatment of non-Hodgkin's 

lymphoma using R-CHOP    in a patient 

with Wiskott-Aldrich syndrome followed by 

a reduced-intensity stem cell transplant.  

 Koga Y, Takada H, Suminoe A, 

Ohga S, Hara T 
Pediatr Transplant 2014   

Mutations of NOTCH3 in childhood 

pulmonary arterial hypertension.  

Chida A, Shintani M, 

Matsushita Y, Sato H, Eitoku T, 

Nakayama T, Furutani Y, 

Hayama E, Kawamura Y, Inai 

K, Ohtsuki S, Saji T, Nonoyama 

S, Nakanishi T. 

Mol Genet Med.  2014 国外 

Efficacy and Safety of IgPro20, a 

Subcutaneous Immunoglobulin, in Japanese 

Patients with Primary Immunodeficiency 

Diseases.  

Kanegane H, Imai K, Yamada 

M, Takada H, Ariga T, Bexon M, 

Rojavin M, Hu W, Kobayashi M, 

Lawo JP, Nonoyama S, Hara T, 

Miyawaki T. 

J Clin Immunol. 

34:204-211. 
2014 国外 

Primary immunodeficiency diseases: an 
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