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研究要旨 

日本造血細胞移植学会遺伝性疾患 WG と連動して、根治的治療を必要とする原

発性免疫不全症に対する移植成績を検討した。当該施設においては特に SCID を

中心として Flu/BU (8mg/kg)による前処置に移行し、データを蓄積しつつある。 

Wiskott-Aldrich 症候群については、同 WG の中において 110 症例近くの移植成

績が蓄積した。今後の移植成績の向上と、長期的予後の改善に向けて、現時点で

の免疫学的再構築や GVHD、自己免疫疾患の有無についての二次調査を行う予

定である。 

 

A. 研究目的 

我が国における原発性免疫不全症に対

する造血幹細胞移植のデータを収集し解

析することを目的とする。特に分担者の診

療機関が位置する関東地区における造血

細胞移植データを統括すると共に、実際の

診療にあたり、診断、治療、移植前処置及

び移植後有害事象等に対する相談に応じ、

造血細胞移植の把握及び有害事象の対

応にあたる。 

 

B. 研究方法 

1.  特に重症複合型免疫不全症(SCID)や

Wiskott-Aldrich 症候群について診断

および治療に当たった。具体的には

PIDJ を通じて相談を受け、基本的免疫

学的解析（12 parameter FAC, KRECs, 

TRECs）に加え、候補遺伝子解析（理

化学研究所統合生命医科学研究所）を

行った。自施設においても実際に造血

細胞移植を含む診療にあたった。 

2． 日本造血細胞移植学会遺伝性疾患

WGと連動して、また同WG原発性免疫

不全症代表者として、根治的治療を必

要とする原発性免疫不全症に対する移

植成績を検討した。SCID に関しては今

までの成績のとりまとめにつき、WAS に

関しては移植後の免疫学的再構築や

合併症に関するアンケート調査につき、

JSHCT 一元化委員会に申請を提出し

た。 

 

（倫理面への配慮） 

本研究では患者情報を扱うことに加えて、

遺伝子診断においては遺伝子解析が必要

になる。このため、各種指針やガイドライン

に従い、十分な説明と同意の元に検討を

行う。なお、遺伝子診断についてについて、

患者登録（PIDJ）について、WAS の二次調

査について東京医科歯科大学医学部倫理

審査委員会（及び遺伝子解析に関する倫

理審査委員会）の承認を得ている。 



C. 研究結果 

SCID や WAS においては、前者では γC

欠損症、Artemis 欠損症の診断と、移植に

当たってのデータ把握を行った。実際には

後者では BU (8mg/kg)/Flu のレジメンを選

択した。WAS においてもドナー選択や治療

方針の相談にあたった。骨髄バンクや臍帯

血バンクに HLA 適合者がいないあるいは

きわめて少ないものがある。WAS では２座

以上の不一致で GVHD などの合併症が多

くなることが知られており(Morio T, et al. Br. 

J. Haematol. 2011)、今後本条件で造血細

胞移植を行う際の移植プロトコルの最適化

が必要である。 

WAS の移植後二次調査については、別

添のアンケート案を作成し、委員会承認を

得られ次第実施の予定である。 

 

D. 考察 

SCID や WAS において造血細胞移植の

データを蓄積した。前者では Flu/L-PAM, 

Flu/BU の選択肢となっているが、本施設

においては近年は後者を用いており良好

な成績の印象を得ている。稀少疾患に対

する治療成績の解析においてはしかし、症

例数の蓄積が必要であることは論をまたな

い。一方 SCID においても放射線高感受性

SCID がある。Artemis 欠損症や LIG4 欠損

症がそれに当たるが、それぞれに対して

EBMT 推奨の前処置案を参照しながら、し

かしここの疾患に対する最適化が必要と思

われる。これらの疾患に対して生命的に救

済が可能になっている現在、長期予後へ

の配慮が必須であり、これらは現在進行中

のアンケート調査などからも、フィードバック

が得られることが期待できる。 

E. 結論 

SCID や WAS など造血細胞移植を必要

とする重症な免疫不全症に対して、診断及

び診療（あるいはその相談）から治療方針

の決定までに関与した。日本造血細胞移

植学会データベースセンターと連動して、

移植成績を蓄積し、また同学会遺伝性疾

患 WG の中でデータ解析についての提言

と実施を行った。 
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