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令和６年度（2024.4～2025.3） 

［学会発表］ 

 
第 127 回 日本小児科学会学術集会：24.04.19-21, 福岡 

1） X連鎖性低リン血症性くる病・骨軟化症（XLH）の小児期および成人期における臨床像 

藤原 誠, 植田郁実, 中道龍哉, 石見壮史, 齋藤広幸, 山田知絵子, 中野由佳子, 中山尋文, 山本賢一, 大幡泰久, 

北岡太一, 窪田拓生, 大薗恵一 

 

第 1 回 筋・骨・リウマチ 3 学会合同若手研究会：24.05.11-12, 東京 

2） 低ホスファターゼ症患者由来 iPSCを用いた象牙芽細胞分化誘導で見出された歯限局型特有の病態 

野添 彬, 大幡泰久,  藤原 誠, 山本賢一, 中野知帆, 宮川和晃, 古郷幹彦, 窪田拓生, 北畠康司, 田中 晋,  

大薗恵一 

3） 遺伝性骨系統疾患における全エクソーム解析を用いた病的コピー数多型の評価 

山本賢一, 大幡泰久,  藤原 誠, 中山尋文, 中野由佳子, 北岡太一, 大薗恵一, 北畠康司, 窪田拓生 

 

第 409 回 東京産科婦人科学会例会並びに第 47 回 東京産婦人科医会との合同研修会, 24.05.18, 東京 

4） 妊娠中に増悪した特発性声門下狭窄に対して内視鏡下レーザー焼灼術及びステロイド局注療法を施行した１例 

山嵜茉理子, 山口恵吾, 宋 吉和, 西尾南紗, 雪本めぐみ, 小林千絵, 松島実穂, 田嶋 敦, 谷垣伸治, 宮本 真,  

齋藤康一郎, 小林陽一 

 

The Voice Foundation 53rd Annual Symposium：24.05.29-06.02, Philadelphia, USA 

5） Phonosurgical Paradigm to Manage Vocal Pathology is Shifting Toward Office From OR -Kyorin University 

Experience in TOKYO- 

Saito K, Watanabe I, Miyamoto M, Mato S, Naoi T, Nakagawa H. 

 

第 66 回 日本小児神経学会学術集会：24.05.30, 名古屋 

6） 2 歳で喉頭気管分離術と胃瘻造設術を一期的に実施した Tay-Sachs 病の 1 例 

宇田大祐, 諸戸雅治, 淀井智也, 新田義宏, 杉本洋平, 千代延友裕, 山田博之, 尾崎佳代, 中谷太一, 酒井規夫 

 

第 97 回 日本内分泌学会学術総会：24.06.06-08, 横浜 

7） 低ホスファターゼ症患児における成長障害の臨床的特性 

藤原 誠, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 中野由佳子, 山本賢一, 中山尋文, 大幡泰久, 北岡太一, 秋山倫之, 

大薗恵一, 窪田拓生 

8） 軟骨低形成症に対する成長ホルモン投与が身長に及ぼす効果 

中山尋文, 窪田拓生, 北岡太一, 植田郁実, 石見壮史, 中道龍哉, 山田知絵子, 中野由佳子, 齋藤広幸, 山本賢一, 

藤原 誠, 大幡泰久, 山村なつみ, 道上敏美, 山本勝輔, 大薗恵一 

9） X連鎖性低リン血症性くる病の新規病態形成機構：PHEX欠損ヒト iPS細胞骨分化誘導系を用いた解析 

道上敏美, 中西達郎, 山崎美和, 立川加奈子, 上田亜侑, 川井正信, 大薗恵一 
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10） iPS細胞骨分化誘導系を用いた低ホスファターゼ症病態形成機構の解明 

山崎美和, 上田亜侑, 中西達郎, 立川加奈子, 川井正信, 大薗恵一, 道上敏美 

 

The 11th International Conference on Children’s Bone Health：24.6.22-25, Salzburg, Austria 

11） Complex Defects in Osteoblast Lineage Cells Underlie the Pathogenesis of X-Linked Hypophosphatemia： 

Analysis Using PHEX-knockout Human iPS Cells. 

Michigami T, Nakanishi T, Yamazaki M, Tachikawa K, Ueta A, Kawai M, Ozono K. 

12） First results of the Global ALPL gene variant classification project. 

Farman MR, Rehder C, Malli T, Rockman-Greenberg C, Dahir K, Martos-Moreno GÁ, Linglart A, Ozono K, 

Seefried L, Del Angel G, Högler F, Barbazza F, Ebner-Jahn J, Nading EB, Huggins E, Rush ET, Kishnani 

PS, Webersinke G, Högler W. 

13） Persistent growth-promoting effects of vosoritide in children with achondroplasia is accompanied by 

improvement in physical aspects of quality of life. 

Savarirayan R, Tofts L,Irving M, Wilcox WR, Bacino CA, Hoover-Fong JE, Harmatz P, Rutsch F, Carroll RS, 

Polgreen LE, Mohnike K, Charrow J, Prada CE, Hoernschemeyer D, Ozono K, Kubota T, Alanay Y, Arundel 

P, Kotani Y, Yasui N, White KK, Brandstetter S, Saal HM, Leiva-Gea A, Mochizuki H, Tajima A, Basel 

D.Fisheleva E, Rowell R, Huntsman-Labed A, Day J. 

14） Evaluating the impact of growth hormone therapy on growth velocity and adult height in individuals with 

achondroplasia and hypochondroplasia. 

Nakayama H, Ohata Y, Fujiwara M, Ueda I, Ishimi T, Yamada C, Nakano Y, Nakamichi T, Yamamoto K, 

Saito H, Kitaoka T, Yamamura N, Michigami T, Yamamoto K, Kitabatake Y, Kubota T, Ozono K. 

15） Disease burden in hypophosphatasia： Quality of life, pain, disability and mobility in patients by number of 

ALPL variants in the global HPP registry. 

Seefried L, Dahir KM, Martos-Moreno GÁ, Ozono K, Högler W, Rockman-Greenberg C, Fang S, Petryk A, 

Mowrey WR, Kishnani PS, Linglart A. 

 

第 8 回 神経代謝病研究会：24.06.29, 東京 

16） 神経型ゴーシェ病に対するシャペロン療法開発 

成田 綾 

 

第 42 回 日本骨代謝学会学術集会：24.06.29-07.02, 那覇 

17） 遺伝性骨系統疾患における全エクソーム解析を用いたコピー数多型の発症寄与への検討 

山本賢一, 大幡泰久,  藤原 誠, 中山尋文, 中野由佳子, 畑 郁江, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 北岡太一, 

大薗恵一, 北畠康司, 窪田拓生 

18） 母体自己免疫疾患に伴う点状軟骨異形成症の 3 症例 

藤原 誠, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 中野由佳子, 中山尋文, 山本賢一, 大幡泰久, 北岡太一, 北畠康司, 

大薗恵一, 窪田拓生 

19） ALPL欠損 iPS細胞を用いた低ホスファターゼ症病態形成機構の解明 

山崎美和, 上田亜侑, 中西達郎, 立川加奈子, 川井正信, 大薗恵一, 道上敏美 
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第 27 回 小児分子内分泌学会：24.07.06-07, 京都 

20） 低ホスファターゼ症患者由来 iPSCを用いた象牙芽細胞分化誘導で見出された歯限局型特有の病態 

野添 彬, 大幡泰久,  藤原 誠, 山本賢一, 中野知帆, 宮川和晃, 古郷幹彦, 窪田拓生, 北畠康司, 田中 晋,  

大薗恵一 

21） 治療開始を予定しているプロセシング不全症プロジェロイド・ラミノパチーの姉妹例 

中道龍哉, 北岡太一, 齋藤広幸, 外川正生, 窪田拓生, 大幡泰久, 木村武司, 三善陽子, 大薗恵一 

 

第 48 回 日本遺伝カウンセリング学会：24.08.02, 東京 

22） 着床前遺伝学的検査(PGT-M)第三者機関の遺伝カウンセリングにおける役割 

米井 歩, 高橋正紀, 酒井規夫, 矢野英隆, 佐藤友紀, 望月秀樹 

23） BRCA1/2 に病的バリアントを有する乳がん患者の遺伝情報の受容態度と at risk者とのリスクコミュニケーション 

本多可愛, 田村沙織, 青木美和, 酒井規夫, 橋本香映, 荒尾晴惠 

 

第 51 回 日本マススクリーニング学会：24.08.23, 熊本 

24） 大阪地域における拡大新生児スクリーニングの経過報告 2024 

濱崎考史, 酒井規夫, 位田 忍, 藤田 宏, 酒本和也, 新宅治夫 

 

ASBMR 2024 Annual Meeting：24.09.27-30, Toronto, Canada 

25） Long-term Efficacy of Burosumab in X-linked Hypophosphatemic Rickets： A Single-Center Retrospective 

Analysis. 

Ohata Y, Ishimi T, Yamada C, Nakano Y, Yamamoto K, Nakayama H, Fujiwara M, Kitaka T, Kitabatake Y, 

Kubota T, Ozono K. 

26） Three Cases of Chondrodysplasia Punctata Associated with Maternal Autoimmune Diseases. 

Fujiwara M, Ueda I, Ishimi T, Yamada C, Nakano Y, Nakayama H, Yamamoto K, Ohata Y, Kitaka T,  

Ozono K, Kitabatake Y, Kubota T. 

27） Variation in Human Osteocyte Genes： Trabecular Bone vs. Cortical Bone. 

Nishizawa C, Kubota T, Ohata Y, Fujiwara M, Tanaka-Isomura E, Kitabatake Y, Kikuta J, Ozono K, 

Mikuni-Takagaki Y, Miyagawa K. 

28） Novel Pathogenic Mechanisms of Hypophosphatasia： Analysis of ALPL-Knockout Human iPS Cells 

Generated by CRISPR/Cas9-Mediated Gene Ablation. 

Yamazaki M, Ueta A, Tatsuro Nakanishi, Tachikawa K, Kawai M, Ozono K, Michigami T. 

 

第 57 回 日本小児内分泌学会学術集会：24.10.10-12, 横浜 

29） Persistent growth-promoting effects of vosoritide in children with achondroplasia is accompanied by 

improvement in the physical aspects of their quality of life.  

Kubota T, Tofts L, Irving M, Wilcox WR, Bacino CA, Hoover-Fong JE, Harmatz P, Rutsch F, Carroll RS, 

Polgreen LE, Mohnike K, Charrow J, Prada C, Hoernschemeyer D, Ozono K, Alanay Y, Arundel P, Kotani Y, 

Yasui N, White KK, Brandstetter S, Saal HM, Leiva-Gea A, Mochizuki H, Tajima A, Basel D, Rowell R, 

Huntsman-Labed A, Day J, Savarirayan R. 
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30） 乳幼児期から発達障害、成長促進を呈し、網羅的遺伝子解析により確定診断に至ったMalan症候群の男児例 

中野由佳子, 山本賢一, 大幡泰久,  藤原 誠, 平田郁子, 橘 雅弥, 北畠康司, 窪田拓生, 大薗恵一 

31） 出生後に周産期重症型低ホスファターゼ症と診断し酵素補充療法を開始した 2 例 

円山牧子, 武内香菜子, 熊田寛子, 内海孝法, 坂田園子, 香川礼子, 髙橋志保, 本田 茜, 中山尋文, 北岡太一,  

大薗恵一, 岡田 賢 

32） ブロスマブ投与を含む多くの治療介入を行ったMcCune-Albright症候群 

西藤知城, 柏坂 舞, 池谷紀衣子, 松本真明, 洪本加奈, 森貞直哉, 石井智宏, 長谷川奉延, 大薗恵一, 尾崎佳代 

33） ALPL遺伝子に c.550C＞Tヘテロバリアントを有する低ホスファターゼ症症例と保因者の検討 

中山尋文, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 中野由佳子, 山本賢一,  藤原 誠, 大幡泰久, 門田珠実, 大川玲奈, 

北岡太一, 大薗恵一, 秋山倫之, 北畠康司, 窪田拓生 

34） X 連鎖性低リン血症性くる病の骨芽細胞系列における複合的異常： PHEX-knockoutヒト iPS 細胞を用いた解析 

道上敏美, 中西達郎, 山崎美和, 立川加奈子, 上田亜侑, 川井正信, 大薗恵一 

 

第 75 回 日本気管食道科学会ならびに学術講演会：24.10.15-16, 仙台 

35） 特発性声門下狭窄の妊婦に対しグリーンレーザー焼灼とトリアムシノロンアセトニド局注が有効だった一例 

伊豆原久枝, 宮本 真, 直井友樹, 齋藤康一郎 

 

第 69 回 日本音声言語医学会総会：24.10.17-18, 東京 

36） 場面に限局した発声困難感を訴えた一例 

大森蕗恵, 石毛美代子, 宮本 真, 奥羽 譲, 齋藤康一郎 

 

第 368 回 日本耳鼻咽喉科頭頸部外科学会大阪地方連合会例会：24.10.19, 大阪 

37） 上咽頭から喉頭に白色病変を認めた扁桃梅毒の 1 症例 

海野裕子, 宮本 真, 阪本浩一, 角南貴司子, 土井勝美 

 

第 26 回 日本骨粗鬆症学会：24.10.11-13, 金沢 

38） 成人期に酵素補充療法を導入し ADLの改善を認める乳児型低ホスファターゼ症の一例 

北岡太一、中道龍哉、齋藤広幸、大幡泰久、中野由佳子、山本賢一、 藤原 誠、窪田拓生、大薗恵一 

 

第 65 回 日本先天代謝異常学会学術集会：24.11.07, 東京 

39） 神経型ゴーシェ病に対するアンブロキソール塩酸塩を用いたシャペロン療法の長期効果（CHANGE 試験） 

成田 綾, 小須賀基通, 奥山虎之, 田中 学, 酒井規夫, 沼倉周彦, 渡邊順子, 濱崎考史, 井田博幸, 大野耕策 

40） 神経型ゴーシェ病に対するアンブロキソールシャペロン療法の第 II/III 相試験（Japan-Lysosomal Optimization 

Study： J-LO study） 

成田 綾, 田中滋己, 田中 学, 森山陽子, 高梨潤一, 野間久史, 砂田寛司, 遠藤佑輔, 前垣義弘 

41） ムコ多糖症 II 型治療薬パビナフスプアルファ投与患者の尿中及び髄液中 GAG濃度の経時的推移に関する検討 

大國 翼, 野津吉友, 國澤研大, 田中 登, 小須賀基通, 酒井規夫, 笹井英雄，田嶼朝子, 中島葉子, 中西浩一,  

濱崎考史, 村松一洋, 矢野彰三，小林弘典 
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42） ファブリー病とともに生きる女性の疾患負荷についての意識調査 

小林正久, 郭 育子, 後藤七重, 土屋実央, 酒井規夫 

43） 異染性白質ジストロフィー、Krabbe 病、副腎白質ジストロフィーの代理人報告型アウトカムの開発 

古藤雄大, 田中雅美, 金 惠淑, 石浦光世, 大橋 敦, 成田 綾, 酒井規夫 

44） ムコ多糖症 II 型に対するパビナフスプアルファの投与速度調整 

中村公俊, 酒井則夫, 平井秀明, 高棹直子, 山本辰義, 吉田パスカル, 佐藤裕史 

 

第 25 回 日本内分泌学会近畿支部学術集会：24.11.09, 京都 

45） 早老症としてフォローされていた SHORT症候群の兄妹例 

中野由佳子, 大幡泰久, 山本賢一,  藤原 誠, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 中山尋文, 北岡太一, 三善陽子, 

北畠康司, 大薗恵一, 窪田拓生 

 

62nd Annual Meeting of the European Society for Paediatric Endocrinology：24.11.16-18, Liverpool, UK 

46） Copy number variations from whole exome sequencing in children with skeletal dysplasia. 

Kubota T, Yamamoto K, Yamada C, Nakayama H, Nakano Y, Fujiwara M, Ohata Y, Kitaoka T, Ozono K, 

Kitabatake Y. 

47） Analysis of baseline data from the SUNFLOWER longitudinal, observational cohort study of patients with 

XLH： relationship between various complications and QOL. 

Namba N, Ito N, Michigami T, Kang HG, Kubota T, Miyazaki O, Shintani A, Kabata D, Nishida Y, 

Fukumoto S, Ozono K. 

48） New clinical phenotypes associated with ALPL mutations. 

Farman MR, Rehder C, Malli T, Rockman-Greenberg C, Dahir K, Martos-Moreno GA, Linglart A, Ozono K, 

Seefried L, del Angel G, Hoegler F, Montero-Lopez R, Barbazza F, Nading EB, Huggins E, Rush ET, Javaid 

MK, Muche B, Tauer JT, Kishnani PS, Webersinke G, Hoegler W. 

 

第 11 回 先天代謝異常症患者会フォーラム：25.01.25, WEB開催 

49） ライソゾーム病診療のパラダイムシフト 

酒井規夫 

 

第 29 回 大阪小児骨系統疾患研究会：25.02.08, ハイブリット開催 

50） 小児期より腰背部痛があり骨系統疾患が疑われているが未診断の成人男性例 

齋藤広幸, 北岡太一, 中道龍哉, 成田 綾, 酒井規夫, 大薗恵一 

51） Ellis-van Creveld症候群との鑑別を要しPRKACAにバリアントが同定されたCardioacrofscial dysplasia 1の男児

例 

中野由佳子, 山本賢一, 大幡泰久, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 中山尋文,  藤原 誠, 北畠康司, 北岡太一, 

大薗恵一, 窪田拓生 

52） 成人期になり筋挫傷後の異所性骨化が出現している男性例 

北岡太一, 齋藤広幸, 中道龍哉, 大薗恵一 
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第 37 回 日本軟骨代謝学会：25.03.07-08, 名古屋 

53） 軟骨無形成症・軟骨低形成症に対する成長ホルモン治療が開始 5 年間および成人身長に及ぼす効果の検討 

中山尋文, 大幡泰久, 植田郁実, 石見壮史, 山田知絵子, 中野由佳子, 山本賢一,  藤原 誠, 山村なつみ, 道上敏美, 

山本勝輔, 北岡太一, 大薗恵一, 北畠康司, 窪田拓生 


