平成30年度活動報告書
血栓性素因部会　
部会長：　森下 英理子
副部会長：小嶋哲人、津田博子

1.平成30年度の活動報告
a) 第13回SSCシンポジウム（平成31年2月16日、東京）　　　
テーマ「遺伝性血栓性素因の診療ガイドライン作成に向けて」
座長：森下英理子（金沢大学医薬保健研究域保健学系病態検査学）
小嶋哲人　（名古屋大学医学部保健学科病態解析学）
第1部　検査・診断　　　
1-1．我が国の健常成人におけるアンチトロンビン(AT)活性基準値制定の取り組み
家子正裕1）、森下英理子2）、アンチトロンビン標準化ワーキンググループ3）
（1）北海道医療大学歯学部 内科学分野、2）金沢大学大学院医薬保健学総合研究科 病態検査学講座、3）アンチトロンビン標準化ワーキンググループ）
1-2．トロンボモジュリン添加凝固波形を用いた PC/PS 経路異常スクリーニングの開発とFV 分子異常症
橋本直樹1）、下西成人1）、荻原建一1）、吉田純子2）、堀江恭二2）、野上恵嗣1）、嶋　緑倫1）
（1）奈良県立医科大学 小児科、2）同 生理学第２）
1-3．トロンビン Na binding region のミスセンス変異は多くがAT抵抗性を示すが、凝固活性も低下する
田村彰吾1）、川上　萌2）、勝見　章3）、高木　明1）、早川文彦1）、小嶋哲人1）
（1）名古屋大学大学院医学系研究科 病態解析学講座、2）同 医学部附属病院 輸血部、3）国立研究開発法人国立長寿医療研究センター）
1-4．レジストリ研究からみる特発性血栓症患者の特徴（遺伝的背景を含む）
辻　明宏1）、宮田敏行2）
（1）国立循環器病研究センター 心臓血管内科 肺循環部門、2）同 脳血管内科）
第 2 部　遺伝性血栓性素因の診療における課題
2-1．先天性AT欠乏症妊婦の周産期管理はどうあるべきか？
根木玲子1）、宮田敏行2）
（1）国立循環器病研究センター 周産期遺伝相談室、周産期婦人科、2）同 脳血管内科）
2-2．未発症の先天性血栓性素因保持者への対応
　篠澤圭子（東京医科大学 血液凝固異常症遺伝子研究寄附講座）
＜症例提示＞未発症の先天性アンチトロンビン欠乏症ヘテロ接合体保持者が血栓症を発症
するまで
森下英理子（金沢大学医薬保健研究域 病態検査学）

· シンポジウムのまとめ：
　血栓性素因部会では、特発性血栓性素因(遺伝性血栓性素因による)が一昨年4月に指定難病に認定され、小児から成人まで継続的な医療費助成が行われるようになった。最終的には、特発性血栓性素因の診療ガイドラインの策定を目指しているが、今回のシンポジウムでは、現状と今後の課題をテーマとした。診断の決め手となるAT・PC・PS活性測定値が現時点では標準化されていないため、家子先生らを中心に、測定法の標準化に取り組んでいる。また、野上先生らはPC/PS経路異常のスクリーニング法の開発、辻先生らは特発性血栓症のレジストリの構築、小嶋先生らはAT抵抗性についてより詳細な検討を行っている。今後のさらなる課題として、遺伝性血栓性素因妊婦の周産期管理、あるいは未発症の血栓性素因保持者の血栓症予防対策について取り組んでいく必要があることが提示された。

b) ガイドライン、診断基準、共同研究などの成果
· AT活性測定法の標準化を行った。

2. 令和元年度の活動計画
1. PC、PS活性測定試薬の標準化を目指す。
2. 「AT欠乏症妊婦の周産期診療ガイドライン」の作成を目指す。
3. 特発性血栓症のレジストリを開始する。
4. [bookmark: _GoBack]特発性血栓症患者の遺伝子解析方法として、次世代シークエンンス（PacBioシークエンサー）を用いた解析を開始する。
