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研究要旨 
 原発性免疫不全症候群の患者 QOL と医療水準の向上に貢献するために研究を重点的
に行った。患者家族や医療者への継続的情報提供をするため、患者支援団体による患者
レジストリの構築に協力し、PIDJ との連携をとりながら患者や主治医の登録は継続し
てオンラインで行い、原発性免疫不全症候群に関する最新の情報を研究会、ホームペー
ジなどで医師、患者家族に提供した。また概説書を作成して患者家族会との連携を深め、
講演会・相談会を行った。 
 
 
 
Ａ．研究目的 
 原発性免疫不全症には 200種類以上の疾
患があり、専門医が不足し、適切な医療を
受けられない場合がある。診断には遺伝子
検査などの特殊検査を要することが多い。
本研究は、オンラインでの患者登録などに
よる患者実態の把握、診断や治療に関する
患者や主治医からの相談に対する専門的
アドバイスを含む情報提供等を介して原
発性免疫不全症患者 QOL と医療水準の向上
に貢献することを目的としている。 
 
Ｂ．研究方法 
主治医に向けて患者の現状をPrimary 
Immunodeficiency Database in Japan 
(PIDJ)上で updateするよう依頼した。 ま
た、PIDに関する調査研究班では原発性免
疫不全症候群の代表的な疾患の「患者・家
族のための原発性免疫不全症候群疾患概
説書」をPIDJホームページとPID つばさの
会ホームページに掲示した。 

Ｃ．Ｄ．研究結果および考察 
 2012年には、531例が登録され、前年の
431例に比べ23%増加した。カテゴリ別では、
自己炎症性疾患が35%、抗体産生不全が
16％、免疫不全を伴う症候群が12％、貪食
細胞異常が10％、免疫異常症が7%、自然免

疫不全が5%、複合免疫不全症が5%、補体異
常症が0%であった。PIDJプロジェクト開始
以来6年を経過しており、引き続き、登録
患者の生命予後、遺伝子診断の結果につい
て確認、解析中である。 
 平成24年に作成した「患者・家族のため
の原発性免疫不全症候群疾患概説書」を、
引き続きPIDにおけるつばさの会などへの
配布を行うのみならず、PIDJホームページ、
PIDつばさの会ホームページにに掲載を行
い、ダウンロード可能なようにした。これ
により、PIDの亜型について、それぞれの
専門家の最新の情報をわかりやすく提供
することで、患者も自身の病気への理解を
深め、主治医とのコミュニケーションを促
進することが可能になり、Pierの利用が増
え、この疾患に対する医療水準を向上させ
ることが可能になると考えられた。 
 
Ｅ．結論 
 平成 25 年度は引き続き患者とより多く
の一般医に最新の情報を提供し、PIDJ およ
び患者自身が情報を入力できる Pier への
情報が充実することにより、患者、主治医、
専門医のネットワークが構築でき、患者の
QOL 向上に貢献すると考える。また説明書
を update することにより、病気を正しく
理解することに貢献できると考えられた。 
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