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⼩児科学教室では、⼩児の⾎液疾患・原発性免疫不全症を主な研究対象としています。
特に後者の多くは単⼀遺伝性疾患で、遺伝⼦解析が診断に重要な役割をはたします。
我々は、臨床診断が困難な患者に対して網羅的遺伝⼦解析を⾏い、診断率向上に努めて
います。⼀連の研究により、新規責任遺伝⼦の同定や、それに基づく疾患概念の確⽴、
さらには病態理解に基づく新規の治療法の開発を⽬指します。
実際の患者さんの検体を⽤いた研究は、学びが多いと同時に⼤きなやりがいがあります。
これは臨床科で研究を⾏う強みであると考えています。

最近の主な研究業績
興味を持たれた⽅はお気軽に

ご連絡ください。
連絡先：⼩児科岡⽥賢（教授）
HP：http://syoni.Hiroshima-
u.ac.jp/hiroped/newport/home.html
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Research overview

様々な⼿法による機能解析

Pickup research
重症先天性好中球減少症の
遺伝⼦治療法の開発

⾎液・免疫稀少疾患の
multi-omicsを駆使した
責任遺伝⼦同定

COVID19の重症化リスク
の免疫学的検討

次世代シークエンサーなどによる
候補遺伝⼦の検索

疾患特異的iPS細胞、
モデルマウス、ゲノム編集技術
を⽤いたさらなる解析、治療開発

病態解明
遺伝⼦機能の解明
新たな治療法の開発
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Omics analysis

本症患者の約70%をしめる、ELANE
遺伝⼦のヘテロ接合性変異に対して、
ゲノム編集技術を⽤いた安全な遺伝
⼦修正法の開発に取り組んでいます。

オフターゲット
作⽤やランダム
インテグレー
ションなどの危
険性の低い⽅法
の開発+

造⾎幹細胞採取
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RNA-seqによる転写産物解析から
スプライシング異常を同定

RNA-seqによる発現量解析から
候補責任遺伝⼦を同定

Paul B, et al. Science. 2020

ウイルスに対する宿主免疫には、I型イ
ンターフェロン（IFN）が重要です。
そのためI型IFNに対する⾃⼰抗体は、
COVID-19の重症化リスク因⼦になりま
す。国内外の共同研究で、本邦での⾃
⼰抗体の保有頻度を検証しています。
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