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　近年、こども家庭庁や厚生労働省、デジタル庁による
予防接種と乳幼児健診、妊婦健診・産婦健診などのデジ
タル化が進んでいる。「子どもを中心とした社会の実
現」には、様々な配慮を備えた真のDX化が急務であり、
単なる紙面やワークフローのデジタル化では、新たな課
題を生み出すことになることを意識しなければならない。
本セッションでは、これらのDX化関連事業に参加した企
業から、取り組みやDX推進における課題を提示いただ
き、今後の小児分野におけるデジタル化からDX化にむけ
た意見交換を行う。
　予防接種のセッションでは、予診票のデジタル化にと
もなう行政との関わりあいや医療機関における業務改善
など、医療従事者の目線で事例を交えた取り組みを紹介
する。特に、マイナンバーポータル連携やGS1識別コード
の読取りなど、予防接種におけるデータ交換の必要性が
ある反面、医療機関でのDX化で発生している課題につ
いて紹介する。
　また、乳幼児健診のセッションでは、問診票のデジタ
ル化と関連する検査、個別健診と集団健診の組み合わ
せによるデータ交換の違いを中心に、保健師の目線で事
例を交えた取り組みを紹介する。特に、省庁がすすめる
Public Medical Hub(以下、PMH)事業の真の目的、今
後どのように変わっていくのかを先行事例を交えた内容
を紹介する。PMH事業は、各種医療費助成、予防接種、
母子保健等について、マイナンバーカードによる資格確認、
マイナポータルからの問診票・予診票入力や接種履歴・
健診結果の確認等を可能とするサービスの総称である。
　総括として、予防接種や健診ともに紙面からデジタル
化だけで現場で使えるサービスに至るかという点につい
て意見交換を行う。マイナンバーカードを見据えた同意取
得や本人確認などの課題、取得された情報を適切なデー
タ交換するための課題、これまでの母子関連事業のDX
化にむけた課題、の三点を中心に、今後の展望と解決手
段を提唱していく。
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神経線維腫症1型（NF1）の新たな治療
選択肢と多診療科連携の必要性
白石　秀明
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　神経線維腫症1型（NF1）は、小児科の日常診療でも
遭遇する可能性のある頻度の高い神経皮膚症候群であ
り、NF1遺伝子のヘテロ接合性変異によって発症する遺
伝子疾患である。出生後から年齢依存的に症状が増え
ていくことが特徴である。幼少期に皮膚のカフェオレ斑
が多発することで気づかれることが多いが、成長ととも
に、神経線維腫とよばれる良性腫瘍が生じる。その他に、
乳児期には一部の症例で四肢骨の変形・骨折を認め、学
童期になると神経の神経線維腫、びまん性神経線維腫、
脊椎の変形などが出現するようになり、思春期になって
皮膚の神経線維腫が目立つようになる。一方、虹彩の小
結節や視神経膠腫などは小児期全体を通じて見られる。
成人期以降には、悪性末梢神経鞘腫瘍やその他の悪性
腫瘍の発生に注意が必要である。この様に症状によって
出現する時期が異なり、定期的な受診が推奨されている。
わが国でも、本疾患に伴う叢状神経線維腫（PN）に対し
てセルメチニブ（コセルゴ®）が上市された。これまで、
本疾患の治療は外科的切除のみであったが、分子標的
薬による内科的治療という選択肢が増えたことにより治
療戦略が大きく変わってきている。
　本日は、NF1診療あたっての注意点や多診療科連携
の現状などを交えつつ、神経線維腫症1型の新たな治療
選択肢と多診療科連携の必要性というタイトルで概説し
たい。
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ALP低値が鍵になる難病
～低ホスファターゼ症の診断と治療～
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　低ホスファターゼ症(HPP)は、組織非特異型アルカリ
ホスファターゼ(ALP)の酵素活性低下により引き起こさ
れる遺伝性代謝性疾患である。通常、常染色体潜性（劣
性）遺伝であるが、常染色体顕性（優性）遺伝の場合も
ある。
　表現型は重症度により異なり、重症な場合には、骨X
線検査で骨の低石灰化、くる病様変化がみられるが、軽
症な場合にはそれらの所見がなく、正確な診断には遺伝
学的検査が必要なこともある。
　主要検査所見として血中低ALP値がある。年齢・性別
毎の血中ALPの正常値は異なっており、低値を認識する
という基本的な姿勢が本疾患の診断に重要である。
　日本では2015年8月よりALP酵素補充療法が行われ
ており、周産期重症型、乳児型の生命予後、機能予後が
改善された。そのため、その後の長期間に渡る治療、経
過フォローには、小児内分泌・代謝、小児神経、小児整
形外科、小児歯科、遺伝カウンセラー、産婦人科、理学
療法士、保健師、訪問看護師、保育・学校環境の整備の
ために行政など様々な職種との連携が欠かせない。
　小児型のHPPの場合には骨折・成長障害・歩容異常・
歯症状を中心とする症状になるため、小児整形外科、小
児神経、小児歯科医が初期に診療を担う可能性が高く、
適切に連携し、HPPの診断を行うことが重要である。
　本講演では治療選択肢のある希少疾患であるHPPの
診断・治療・管理を含めて、他職種連携の重要性につい
て解説する。
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運動発達がゆっくりの子どもの中に潜む
治療可能な疾患、脊髄性筋萎縮症について
粟野　宏之
鳥取大学研究推進機構　研究基盤センター

　脊髄性筋萎縮症(spinal muscular atrophy: SMA)は
SMN1遺伝子異常によって発症する下位運動ニューロン
病で、進行性の筋力低下を主症状とする。
　SMAは重症度に基づいて5つの臨床型に分類される。
頻度の高いSMAI型（重症型、Werdn ig-Hof fmann
病）は、重度の運動発達遅滞のため座位を獲得せず、乳児
期死亡を引き起こす。SMAIII型（軽症型、Kugelberg- 
Welander病）はいったん歩行を獲得するが、後に歩行
不能となる例もある。このような生命を脅かし、QOLを著
しく損なう症状に対し、長らく有効な治療法がなかった。
しかし2017年のヌシネルセンの上市をかわきりに、複数
の新規治療薬が臨床で使用可能となり、生命予後や運
動機能の改善効果が報告されている。治療開始時期が
早期であるほど高い有効性が期待できるため、運動発
達遅滞や筋力低下を疑う小児患者を診察する際には、
SMAはかならず鑑別すべき疾患である。
　SMAの特徴的な所見は、左右対称性の筋緊張低下、
筋力低下、線維束性収縮、手指振戦、腱反射の低下・消
失である。しかし、個々の症状は非特異的であるためか、
SMAは診断が遅れる。特に軽症型で、運動発達遅滞が
明らかでない場合ほど診断が困難である。本講演では、
重症から軽症患者の症状の実際を説明し、診断のポイン
トについて述べたい。また診断が困難であった症例の経
験も共有したい。
　SMAの早期診断するための手段として、新生児マスス
クリーニング検査が注目されている。これまでに多くの自
治体で実施され、発症前に診断され治療をうける例が報
告されている。しかし、すべての新生児が受検する機会
を得ておらず、臨床症状から発見される患者が今後も出
ることが予想される。SMAが疑われたら、直ちに小児神
経科の専門医に相談することが重要と考える。

座長 ： 江川　　潔
　　　  北海道大学　小児科学教室

NF1＆HPP Seminar～小児診療で知っておくべき治療選択肢のある希少疾患～
座長 ： 山田　崇弘　北海道大学病院　遺伝子診療部
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