
浜松医科大学小児科を紹介いたします．私たちは，胎児
期から生殖年齢期までの内分泌疾患（とくに性分化異常・
生殖機能障害，成長障害）および内分泌関連先天奇形症候
群を主たる対象として，単一遺伝子疾患，インプリンティン
グ疾患・エピジェネティクス疾患，および，多因子疾患の
観点から分子遺伝学的解析および機能解析を行い，その成
果を医療や社会に還元したいと考えております．その研究
手法として，ある疾患（例えば，性分化疾患）の発症を，単
一責任遺伝子の変異，エピジェネティクス異常に起因する
メチル化変化や発現量低下，遺伝的感受性および遺伝―環
境相互作用の観点から包括的に解析することを目指して
います．そして，単一遺伝子疾患およびインプリンティン
グ疾患・エピジェネティクス疾患の解析では，新規原因遺
伝子の発見，疾患成立機序の解明，遺伝子型―表現型解析
による臨床像や予後の解明および現行治療効果の判定，
迅速かつ正確な診断法の確立，新規原因療法の開発を目指
します．多因子疾患の解析では，疾患感受性遺伝子多型，
環境反応性遺伝子多型，薬剤応答性遺伝子多型の同定と，
それに基づく疾患発症機序の解明，社会環境の評価（内
分泌撹乱物質など），対症療法の適正化と重篤な副作用
の回避を目指します．また，ヒト（患者）の解析から得
られた情報に基づいて，正確な疾患成立機序の解明や新
規治療法の開発を実現するために，有用な情報を提供す
るマウス（モデル動物）を用いた解析も実施します．
ここでは，国立成育医療研究センター研究所分子内分

泌研究部（深見真紀部長）に大変お世話になっています．
共同研究とはいえないような「おんぶにだっこ」状態で
す．その他にも，たくさんの臨床医・研究者の方にお世
話になっています．この場を借りて，お礼申し上げます．
また，浜松医科大学においても，医化学教室に才津先

生が赴任されてから，次世代シークエンサーを用いたエ
クソーム解析が順調に進むようになっています．新規遺
伝子を含めて多くの疾患原因の解明につながっており，
まさしく，浜松医科大学小児科の研究風景が変わってき
ています．さらに，CRIPR/CAS9を用いたノックインマ
ウス作成も順調に進むようになり，新しい研究局面に
入ったと実感します．さらに，今まであまりやってこな
かった動物実験も進められるようになり，感謝しており
ます．大変ながらも研究を楽しむ日々を過ごすことがで
き，とても幸せに感じています．
最後に，私たちの特徴の1つは，長年にわたり小児内分

泌に従事している医師が多く在籍していることです．みん
なパートの出稼ぎもあっていろいろと忙しいのですが，仲
良く臨床と研究をがんばっています．この流れを定着した
いと思っています．どうぞ，よろしくお願い申し上げます．
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