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小児期・移行期を含む包括的対応を要する希少難治性肝胆膵疾患の調査研究 
 

新生児ヘモクロマトーシスに関する研究 
 

研究分担者 水田 耕一 埼玉県立小児医療センター 移植センター センター長 
乾 あやの 済生会横浜市東部病院 小児肝臓消化器科 部長 

 

 
Ａ．研究目的 
本研究では、小児期発症の希少難治性肝胆膵疾

患である新生児ヘモクロマトーシス（NH）に対
し疫学的研究を行い、実態と最新のエビデンスに

適合した診断基準の改訂と診療ガイドラインを

作成することを目的としている。 
 
Ｂ．研究方法 
本年度は、「新生児ヘモクロマトーシスに対する

胎内ガンマグロブリン大量静注療法の医師主導治

験（AMED 佐々木班：2018～2021 年）」（以下、本

治験）との共同研究として情報共有を行った。 
対象は、新生児ヘモクロマトーシスと診断された

児を分娩したことのある 16 歳以上 45 歳未満の妊

婦で、文書での同意を得て実施した。治験プロトコ

ールは、妊娠初期のスクリーニング検査にて治験除

外項目がないことを確認後、妊娠中期から 1g/kg/回
（最大 60g/回）の免疫グロブリン製剤を 14 週、16
週、18 週、以降、分娩まで毎週投与を行った。免

疫グロブリンの投与量は、前回投与前に測定した血

清 IgG 値を参考に、IgG トラフ値が 2,000～3,000 

mg/dL になるように 5g単位で調整した。 
 
Ｃ．研究結果 
本治験は、免疫グロブリン大量静注療法の経験の

ある 3 施設（国立成育医療研究センター、自治医科

大学、金沢大学）で実施した。免疫グロブリンの投

与量の調整方法は、これまでの国内の胎内ガンマグ

ロブリン大量静注療法 8 例の薬物動態の解析から

算出した（文献 1）。現在、3 例が治験終了し、2 例

が治験待機中である。出生した 3 例とも疾患の発

症はなく、無治療で生存中である。 
 
Ｄ．考察 
本研究班では 2019 年度に、海外の診断基準を参

考にして、これまでの診断基準から本邦の臨床現場

に即した明確で簡便な診断基準に改定した。今後、

改定された診断基準を産科、新生児科、小児科の臨

床現場に広く啓蒙し診断率を上げるとともに、診断

率向上の検証が必要である。 
胎内ガンマグロブリン大量静注療法は、

Whitington らが 2004 年に初めて報告した治療で
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あり、NH 同胞に対する疾患発症や、重症化の予防

を可能にし、その有効性と安全性から海外では保険

適応となっている。本治験を実施した 3 例におい

て、免疫グロブリンによる出生前治療は有効であっ

た。本治療の保険適応に向けては、更に 3 例以上の

登録が必要である。しかしながら、20万～30万人
に 1 人の発症と極めて希少な疾患であるため、現

在、候補者の選定に難渋している。引き続き、

AMED 佐々木班と協働して、学会・病院ホームペ

ージや学会発表などを通じて、症例エントリー増加

に向けて取り組んでいく。 
 
Ｅ．結論 
今後は、改定された診断基準を産科、新生児科、

小児科の臨床現場に広く啓蒙し診断率を上げると

ともに、胎内グロブリン治療や肝移植も含めた診療

ガイドラインの作成を目的としている。 
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Ｈ．知的財産権の出願・登録状況 
 １．特許取得 
   該当なし 
 ２．実用新案登録 
   該当なし 
 ３．その他 
   該当なし 


