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研究要旨 

オーメン（Omenn）症候群は、新生児・乳児期に網内系および皮膚の細胞浸潤と好酸球増多
を呈する疾患であり、RAG1 あるいは RAG2 遺伝子異常を含む重症複合免疫不全症（SCID）を
来すいくつかの疾患責任遺伝子産物の活性が残存している（hypomorphic）変異によって発症
する疾患である。RAG1、RAG2、Artemis、IL2RG、IL7RA、ADA、DNA ligase Ⅳ、RMRP、AK2 の
hypomorphic 変異によるが、DiGeorge 症候群に関連して発症する症例や、原因の特定できな
い症例もある。遺伝形式は責任遺伝子の種類により常染色体劣性遺伝形式か X 連鎖遺伝形式
をとる。 
本症候群は臨床所見の多様性があるため、しばしば早期確定診断が困難な場合がある。今
回我々は、本症候群の疾患概要をまとめ、診断方法とその進め方が明確となるような診断基
準とフローチャート、および重症度分類を作成した。 

 
A. 研究目的 
 複合免疫不全症の一つである Omenn 症候

群は稀な疾患であり、確定診断のための指標

が必要である。今回我々は、Omenn 症候群の

疾患概要、診断方法をフローチャートを含め

てまとめ、適切な診断のための指標とするこ

と、および重症度分類を行うことを研究目的

とした。 

 
B. 研究方法 
これまでの研究報告から、各疾患の疾患概

要、診断方法、重症度分類を含めてまとめた。

診断基準の作成に当たっては、これまでの総

説的文献と知見をまとめた上で、臨床症状と

検査所見を満たし、診断フローチャートの提

示を含めて行った。 

(倫理面への配慮) 

 臨床研究に関する倫理指針（平成２０年厚

生労働省告示第４１５号）を遵守して行った。 

 

C. 研究結果 
 Omenn 症候群について、疾患概要、診断方

法、重症度分類を作成した。診断方法として

臨床症状、検査所見、補助条項、診断の進め

方とフローチャート、診断基準について、別

紙図表にまとめた。 

 

疾患名(日本語)： オーメン（Omenn）症候群 

疾患名(英語)：  Omenn syndrome 

OMIM 番号: 603554 
 

RAG1 deficiency  RAG2 deficiency 
ICD9 分類     279.2            D81.1 
ICD10 分類    279.2            D81.1 
 
疾患概要 
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呈する疾患であり、RAG1 あるいは RAG2 遺伝子異
常を含む重症複合免疫不全症（SCID）を来すいく
つかの疾患責任遺伝子産物の活性が残存してい
る（hypomorphic）変異によって発症する疾患で
ある。RAG1、RAG2、Artemis、IL2RG、IL7RA、ADA、
DNA ligase Ⅳ、RMRP、AK2 の hypomorphic 変異



によるが、
症例や、原因の特定できない症例もある。遺伝形
式は責任遺伝子の種類により常染色体劣性遺伝
形式あるいは
 
【診断方法】
A. 臨床症状

1．皮膚症状

生後間もなくからみられる湿疹様皮膚病変
で、重症アトピー性皮膚炎に類似する。
症を呈する。細胞浸潤に伴う症状である。

2．リンパ節腫脹

著明なリンパ節腫脹がみられる
に伴う症状である。

3．肝脾腫

細胞浸潤に伴う症状である。

4. 易感染性

通常生後数ヶ月以内に
状として、日和見感染を含む様々な重症感染
症を発症する。慢性下痢、肺炎、体重増加不
良などを呈する。
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D. 考察 
Omenn 症候群について、その疾患概要、診

断方法および重症度分類をまとめ、 

適切な診断のための指標となったと考える。 
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Omenn 症候群について、疾患概要、診断方

法 (臨床症状、検査所見、補助条 

項、診断の進め方とフローチャート、診断基

準)、重症度分類、文献についてまとめた。

これにより、適切な診断のための指標とする
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