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の男児例を対象に全エキソーム解析を行った
ところ、これまでにEBV関連リンパ増殖症とし
報告のないA遺伝子が候補遺伝子として同定さ
れた。両親由来の複合ヘテロ接合体変異であっ
た。リンパ球における蛋白発現が認められ、現
在機能解析を行っているところである。 

Ｄ．考察 
 全エキソーム解析により、既知であるが、原
発性免疫不全症の原因遺伝子が同定された。こ
れまでにEBV関連リンパ増殖症との関連が知
られていなかったが、予備的検討ではEBV特異
的免疫応答の欠陥が認められ、新たな遺伝性
EBV関連リンパ増殖症と考えられる。この症例
の免疫学的解析をさらに行うとともに、その他
の遺伝性EBV関連リンパ増殖症を対象に全エ
キソーム解析等による解析を進めていきたい。 

Ｅ．結論 
PAPA症候群の診断基準、診断フローチャー
ト、治療参考資料を策定した。また実際の患者
において遺伝子解析を行うとともに、好中球を
主体としてその機能解析を実施した。今後策定
した診断基準、診断ガイドラインを基に診断を
進めるとともに、機能解析を並行して行い、
PAPA症候群と真に関連するPSTPIP1遺伝子変
異、壊疽性膿皮症との異同につき、明らかにす
る必要がある。 
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