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A. 研究目的 
 原発性免疫不全症（PID）とくに Common 
variable immunodeficiency(CVID)などの低ガンマ
グロブリン血症は、T細胞の分化、機能障害を伴
う複合免疫不全症(CID)や免疫制御異常症が含ま
れる場合があり、そのリンパ球分画の解析は原因
遺伝子検索を行う上でも非常に重要である。これ
まで我々はヘパリン加末梢血からの単核球分離
後 4カラーFACSを用い、13パネルで T細胞、B
細胞、NK細胞、樹状細胞の解析を行い、多検体
を処理してきたが、多くの例は、郵送で数日かか
ること、年少例で採血困難な例もあり、少量サン
プルで多カラーにより、パネル数を減らすことが
求められていた。本研究では 10 カラーFACS に
より、少量の末梢血で従来の解析を越えるリンパ
球分画の解析を可能とすることを目的として研
究を行った。 
 
B. 研究方法 
 健常者（20例、0歳 2 ヶ月〜50歳）、および PID
患者（遺伝子変異同定例 23 例、0 歳 7 ヶ月〜46
歳、ＣＶＩＤ患者 38例、1 歳〜54歳）からイン
フォームド・コンセントをとり、EDTA加末梢血
を溶血後、モノクローナル抗体により染色を行い、
LSR Fortessa（BD社）を用いて FACS解析を行っ
た。また、その結果を抽出した DNA を用いた
TRECs(T cell receptor recombination excision 

circles), KRECs(Ig kappa chain recombination 
excision circles)の定量と比較して検討した。 
（倫理面への配慮） 
本研究は、本学医学部倫理委員会にて承認された
研究計画に従い、説明書を被験者に説明の上同意
を得た検体について、解析を行った。 
 
C. 研究結果 
 リンパ球分画を大きく見るための PBMC パネ
ル（CD3/4/8/19/16/56/14/HLADR）、T細胞を詳し
くみる T1,T2,T3パネル、B細胞分画を見る B1,B3
パネル、樹状細胞を見る DCパネル、を設定し、
健常者、PID患者で検討した（表 1）。 
 原因遺伝子の同定された PID 患者としては、
STAT1 6例、Wiskott-Aldrich症候群 4例、STAT3 3
例、ATM 5例、CD40L 2例、ICOS 2例、LRBA 1
例だった。また、CVIDを TREC,KRECで 4群に
分ける方法（Kamae et al, J. Allerg. Clin. Immunol., 
2013）により、Ａ群(TREC, KREC正常例)19例、
Ｂ群 1例（TRECs正常, KRECs低下例）、Ｃ群 10
例（TRECs低下, KRECs正常例）、Ｄ群 8例（TRECs, 
KRECs低下例）に亜群分類された（図１）。遺伝
子変異が同定された患者の中では、毛細血管拡張
性運動失調症(ATM)患者でT細胞数、recent thymic 
emigrants (RTE)の減少、ナイーブＢ細胞の減少が
見られた。また、STAT3患者と STAT1患者で Th17
の減少が見られた。STAT1 
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